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일측성 망막색소상피변성 증례건의 문헌고찰

Unilateral Retinitis Pigmentosa: A Case Series and Literature Review
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Purpose: We report 4 cases of unilateral retinitis pigmentosa (URP) with a literature review.
Methods: A retrospective, observational case series of 4 URP patients with no signs of bilateral involvement during the follow-up 
period of up to 5 years.
Results: The subjects were 4 female patients with an average age of 37 years. The mean follow-up period was 7 years. The sub-
jects’ blood analysis excluded any infective diseases. History of trauma or any family history of ocular diseases including retinitis 
pigmentosa was absent. The full-field electroretinograms (ERGs) were normal in the unaffected eyes and the affected eyes 
showed markedly low or undetectable responses. Computerized visual field examinations were normal in the unaffected eyes, 
while 3 of the affected eyes had total visual field loss and 1 had concentric narrowing within 20 degrees. 
Conclusions: A long term follow-up of at least 5 years is required for diagnosis of URP to exclude a delayed onset in the un-
affected eye. ERG is a reliable test to monitor the course of the disease and to confirm the diagnosis when uncertain. The etiol-
ogy of URP is unknown although several studies regarding genetic causes that resulted in URP have been reported in recent 
years. 
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망막색소상피변성(retinitis pigmentosa)은 전형적으로 양

측으로 발생하는 진행성의 막대 및 원뿔세포의 변성을 보

이는 유전 질환으로 알려졌다.1,2 전 세계적으로 5,000명 중 

1명 꼴로 발생하며3 대부분의 경우 질환의 초기부터 야맹증

과 주변 시야의 감소를 주로 호소하나 중심 시력은 잘 보존

되다가 말기에 시력이 감퇴한다.4 망막색소상피변성에서 나

타나는 전형적인 안저 소견은 망막 세동맥의 전반적인 협

착, 주변부 망막의 뼈 조각(bone spicule) 모양의 색소침착

과 시신경 유두의 창백 등이다.1,2,5 이에 반해 일측성 망막

색소상피변성(unilateral retinitis pigmentosa)은 전형적인 망

막색소상피변성의 특징이 한쪽 눈에만 나타나고 반대쪽은 

정상일 때를 말한다.6 이 질환은 1865년 Pedraglia에 의하여 

처음으로 보고되었다.7-9 이후 간헐적으로 몇몇 증례만 보고

되던 중 1952년 Francois and Verriest6가 일측성 망막색소

상피변성의 4가지 진단 기준을 제시하였고 이는 현재까지 

사용되고 있다.10-13 단안 망막색소상피변성은 국외에서 여

러 차례 보고되었으며6,10-17 현재까지 국내에서는 1996년에 

Kim et al9이 하나의 증례를 보고한 것이 전부이다. 

저자들은 일측성 망막색소상피변성 4예를 통해서 임상에
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Table 1. Demographic characteristics of the patients in unilateral RP

Patient no. Sex/Age (years) Follow-up period (years) Affected eye BCVA at first visit BCVA at last visit
1 F/24 8.5 OD AE FC/50 cm HM

UE 1.0 1.0
2 F/36 5.5 OD AE HM NLP

UE 0.04 0.5
3 F/61 8 OD AE HM HM

UE 1.0 1.0
4 F/28 6 OD AE 0.9 0.8

UE 1.0 1.0

RP = retinitis pigmentosa; BCVA = best corrected visual acuity; AE = affected eye; UE = unaffected eye; FC = finger count; HM = hand 
motion; NLP = no light perception. 

Table 2. ERG values in unilateral RP at initial visit 

Patient no.
Scotopic

(μV)
Mesopic

(μV)
Oscillatory potentials 

(μV)
Photopic

(μV)
30 Hz flicker

(μV)
1 AE Undetectable Undetectable Undetectable Undetectable 1.254

UE 75.4 341.8 80.0 59.8 36.1
2 AE Undetectable Undetectable Undetectable Undetectable 6.1

UE 73.2 202.0 146.9 46.4 21.6
3 AE Undetectable Undetectable Undetectable Undetectable 1.849

UE 69.6 232.5 119.0 57.6 42.5
4 AE Undetectable 38.9 Undetectable 26.0 10.7

UE 111.6 257.6 183.6 149.2 107.1

ERG = electroretinogram; RP = retinitis pigmentosa; AE = affected eye; UE = unaffected eye.

서 경험하기 힘든 증례들을 보고하고 관련 문헌 고찰을 통

해 일측성 망막색소상피변성의 최신 지견을 나누고자 한다. 

대상과 방법

2005년 7월부터 2014년 8월까지 본원 안과를 방문하여 

일측성 망막색소상피변성으로 진단받아 최소 5.5년, 최대 

8.5년의 경과관찰 한 4명의 환자들의 의무기록을 후향적으

로 분석하였다. Francois and Verriest6는 일측성 망막색소상

피변성으로 진단기준으로 다음의 4가지 조건을 모두 만족

시켜야 한다고 하였는데 이는 다음과 같다. 1) 이환된 눈은 

기능적 변화와 안저 검사상 전형적인 망막색소상피변성의 

특징을 보여야 한다. 2) 반대쪽 눈에 망막색소상피변성의 

증상이 없으며 망막전위도가 정상이어야 한다. 3) 최소 5년 

이상의 충분한 경과관찰을 통해 지연성으로 발생하는 양측

성 망막색소상피변성을 배제해야 한다. 4) 이환된 눈의 감

염성 원인을 배제해야 한다. 

4명의 환자 모두 위의 진단기준을 충족시켰으며 모든 환

자에서 가족력과 과거력을 조사하였고 감염성 원인을 배제

하기 위한 일반 혈액 및 혈청 검사를 시행하였으며 최대교

정시력 및 안압을 측정하였고 전안부 및 안저 검사 등 기본

적인 안과 검사를 시행하였으며 시야 검사 및 망막전위도 

검사를 시행하였다. 가족력은 가족 중 안과적인 문제가 있

는지를 확인하였으며 감염성 원인을 배제하기 위한 혈액 

및 혈청 검사에는 톡소플라즈마증, 매독, 풍진, 사상충증, 

수두, 홍역 등을 포함시켰다. 안과 검사와 시야 검사 및 망

막전위도 검사는 정기적으로 반복하여 이환된 눈의 경과와 

반대쪽 눈의 발병 여부를 확인하였다. 시야 검사는 험프리 

자동시야계(Humphrey field analyzer, Carl-Zeiss Meditec, 

Dublin, CA, USA)를 사용하였고 전체 시야 망막전위도 검

사는 UTAS E-3000 (LKC technologies, Gaithersburg, MD, 

USA) system으로 Ganzfeld stimulator를 이용하여 시행하였

고 International Society for Clinical Electrophysiology of 

Vision (ISCEV)에서 정한 5가지 기본 반응인 막대세포 반

응(Rod response), 최대 복합 반응(Maximal combined re-

sponse), 진동소파 전위(Oscillatory potentials), 단일섬광 원

뿔세포 반응(Single flash cone response)과 30 Hz 점멸 반응

(Flicker response)을 측정하였다.18 

결 과

4명의 환자 모두 여자였고 초진 당시 평균 연령은 37세

였으며 평균 7년간 추적 관찰하였다(Table 1). 대상 환자 모

두에서 최초 내원하였을 때와 최소 5년의 경과관찰 후 모

든 안과 검사와 시야 검사 및 망막전위도 검사를 시행하였

다. 4명의 환자 모두에서 이환된 눈의 망막전위도는 무반응
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Figure 1. Color fundus photographs of each patient showing 
typical retinitis pigmentosa abnormalities, including attenu-
ated retinal arterioles, intraretinal clumps of black pigment, 
and loss of retinal pigment epithelium in the affected eye of 
each patient while the unaffected eyes are normal (the un-
affected eye of patient 2 shows myopic fundus changes includ-
ing localized chorioretinal atrophy and peripapillary atrophy). 

(undetectable response)에 가까운 반응을 보였고 반대쪽 눈

은 정상이었는데(Table 2) 이때 무반응의 정의는 5가지 기

본 반응에서 암순응 반응 세 가지와 단일섬광 원뿔세포 반

응의 소실과 30 Hz 점멸 반응에서 10 μV 이하의 잡음 수준

의 반응을 보여 측정 불가한 경우로 정의하였다.18 

증례 1

24세 여자 환자로 점차 심해지는 우안의 시력 저하로 내원

하였다. 내원 당시 최대교정시력은 우안이 안전수지 50 cm

로 교정되지 않았고 좌안은 1.0이었으며 안압은 정상이었

다. 병력 청취 상 가족 중 안과적인 문제가 있는 사람은 없

었고 외상의 과거력은 없었으며 장기간의 병원 입원이나 

수술 등 전신적인 문제도 없었고 혈액 및 혈청 검사에서 감

염의 증거는 없었다. 우안의 시력 저하는 10대부터 시작되

었다고 하며 8년 전과 5년 전에 우안의 외사시로 총 두 번

의 수술을 받았다고 하였다. 전안부 검사에서 우안의 백내

장이 관찰되었고 교대 가림 검사에서 30 프리즘 디옵터의 

우안의 외사시를 보였다. 안저 검사에서 우안은 망막 세동

맥의 전반적인 협착과 후극부의 중심 일부만 제외한 광범

위한 지역의 뼈 조각 모양의 색소 침착 및 맹락망막 변성과 

시신경유두의 창백을 보였고 좌안은 정상이었다(Fig. 1). 험

프리 시야 검사에서 우안은 전체 시야가 사라진 반면 좌안

은 정상이었다. 전체 시야 망막전위도에서 우안은 표준 5개 

반응 모두 기록되지 않을 정도로 심하게 감소되거나 반응

이 없었고 좌안은 정상이었다(Fig. 2). 눈전위도에서 좌안

(2.18)에 비해 우안(1.69)의 Arden비가 감소되었다. 경과관

찰 중 백내장 및 사시 수술을 원하여 시력호전 가능성이 매

우 낮음을 설명한 뒤 우안의 초음파 수정체 유화흡인술 및 

후방 인공수정체 삽입술을 시행하였고 술 후 우안의 최대

교정시력은 수술 전과 동일한 안전수지 50 cm로 교정되지 

않았으며 조금 밝게 보인다는 일부 주관적인 증상의 호전

을 보였다. 백내장 수술 2달 후 시행한 교대 가림 검사에서 

35 프리즘 디옵터의 우안의 외사시를 보여 외직근 유착박

리술을 시행하였으며 술 후 정위에 가까운 경미한 우안 외

사시 소견 보였다. 이후 8.5년 동안 경과관찰 중이며 최종 

내원 시 최대교정시력은 우안이 안전수동으로 교정 불가였

고 좌안은 1.0이었으며 안저 검사상 우안의 후극부의 중심

을 제외한 영역의 광범위한 색소 침착 및 맥락망막변성이 

황반부까지 침범하였으나 좌안은 정상이었다. 전체 시야 

망막전위도에서 우안은 표준 5가지 반응 모두 변함없이 기

록되지 않을 정도로 심하게 감소되거나 반응이 없었고 좌

안은 정상이었다. 이와 같은 소견으로 우안의 일측성 망막

색소상피변성을 진단하였다. 

증례 2

36세 여자 환자로 수년 전부터 시작된 양안의 시력저하

를 주소로 내원하였다. 내원 당시 최대교정시력은 우안이 

안전수동으로 교정되지 않았고 좌안은 0.04이었으며 안압

은 정상이었다. 병력 청취상 가족 중 안과적인 문제가 있는 

사람은 없었고 외상의 과거력도 없었으며, 담석으로 인해 

복강경담낭절제술을 받은 것 외에는 특별한 전신적인 문제

는 없었고 혈액 및 혈청 검사에서 감염의 증거는 없었다. 

전안부 검사 상 우안에서 아탈구된 수정체와 양안의 백내

장이 관찰되었고 안저 검사는 매체 혼탁으로 관찰이 어려

워 안구 초음파 검사를 시행하였는데 유리체 혼탁 소견 외 

특이소견은 보이지 않았다. 안구직경을 측정한 결과 우안

은 35.56 mm, 좌안은 26.72 mm로 측정되었다. 먼저 좌안



562

-대한안과학회지  2015년  제 56 권  제 4 호-

Figure 2. Full-field electroretinograms of each patient showing all 5 standard responses (rod response, 
maximal combined response, oscillatory potentials, cone response, 30-Hz flicker response). The re-
sponses are nearly non-recorded in the affected eyes while the unaffected eyes show nearly normal 
ERG responses. ERG = electroretinogram.



563

-유승훈 외 : 일측성 망막색소상피변성 4예-

Figure 3. Visual field change of affected eye in case 4. 
Concentric narrowing of visual field within 20 degrees was 
noticed at first visit (A). Six years later, the visual field was 
more narrowed about 5 degrees (B). Visual field using the 
Humphrey visual field analyzer (Carl-Zeiss Meditec, Dublin, 
CA, USA; C30-2 program).

의 초음파 수정체 유화흡인술 및 후방 인공수정체 삽입술

을 시행하였으며 술 후 좌안의 안저 검사상 고도근시로 인

한 국소적인 맹락망막 변성과 유두주위 맹락망막 위축 소

견을 확인하였다(Fig. 1). 4개월 이후 우안의 아탈구된 백내

장 및 유리체 혼탁으로 유리체절제술, 평면부수정체절제술

을 시행하였으며 수술 중 확인한 안저는 망막 세동맥의 전

반적인 협착과 후극부를 포함한 광범위한 지역의 뼈 조각 

모양의 색소침착 및 맹락망막 변성과 시신경유두의 창백을 

보였다(Fig. 1). 전체 시야 망막전위도에서 우안은 표준 5개 

반응 모두 기록되지 않을 정도로 심하게 감소되거나 반응

이 없었고 좌안은 정상이었다(Fig. 2). 이후 5.5년 동안 경과

관찰 중이며 최종 내원 시 최대교정시력은 우안이 광각 무

로 교정 불가였고 좌안은 0.5이었고 우안 안저의 광범위한 

색소 침착 및 맹락망막 변성은 큰 변화가 없었고 좌안도 고

도근시로 인한 국소적인 맹막망막 변성과 유두주위 맹락망

막 위축의 큰 변화는 없었다. 전체 시야 망막전위도에서 우

안은 표준 5가지 반응 모두 변함없이 기록되지 않을 정도

로 심하게 감소되거나 반응이 없었고 좌안은 정상이었다. 

이와 같은 소견으로 우안의 일측성 망막색소상피변성을 진

단하였다. 

증례 3

61세 여자 환자로 우안의 시력저하를 주소로 내원하였

다. 과거력상 약 20년 전에 우안 망막에 이상이 있다는 말

을 들었으나 추가적인 검사 및 치료는 하지 않았었고 10년 

전 우안 익상편 절제술을 받았다고 하였다. 내원 당시 최대

교정시력은 우안이 안전수동으로 교정되지 않았고 좌안은 

1.0이었으며 안압은 정상이었다. 병력 청취 상 가족 중 안

과적인 문제가 있는 사람은 없었고 외상의 과거력은 없었

으며 고혈압 외에는 특별한 전신적인 문제는 없었고 혈액 

및 혈청 검사에서 감염의 증거는 없었다. 전안부 검사에서 

우안의 백내장이 관찰되었고 안저 검사에서 우안은 망막 

세동맥의 전반적인 협착이 관찰되었고 시신경 유두 상이측

으로 쐐기모양의 정상 망막을 제외한 광범위한 지역의 뼈 

조각 모양의 색소 침착 및 맹락망막 변성과 시신경유두의 

창백이 보였고 좌안은 정상이었다(Fig. 1). 험프리 시야 검

사상 우안은 전체 시야 결손을 보였으나 좌안은 정상이었

다. 전체 시야 망막전위도에서 우안은 표준 5개 반응 모두 

기록되지 않을 정도로 심하게 감소되거나 반응이 없었고 

좌안은 정상이었다(Fig. 2). 이후 8년 동안 경과관찰 중이며 

최종 내원 시 최대교정시력은 우안이 안전수동으로 교정 

불가였고 좌안은 1.0이었으며 우안 안저에서 쐐기모양의 

정상 망막의 면적이 조금 줄어든 양상을 보였으며 정상 망

막을 제외한 광범위한 지역의 뼈 조각 모양의 색소침착 및 

맹락망막 변성과 시신경유두의 창백은 큰 변화가 없었고 

좌안은 정상이었다. 전체 시야 망막전위도에서 우안은 표

준 5가지 반응 모두 변함없이 기록되지 않을 정도로 심하

게 감소되거나 반응이 없었고 좌안은 정상이었다. 이와 같

은 소견으로 우안의 일측성 망막색소상피변성을 진단하였

다.

증례 4

28세 여자 환자로 1년 전부터 시작된 우안의 광시증을 

주소로 내원하였다. 과거력상 7년 전부터 발생한 우안의 비

문증 외에는 특이 사항은 없었다. 내원 당시 최대교정시력

은 우안이 0.9이었고 좌안은 1.0이었으며 안압은 정상이었

다. 병력 청취상 가족 중 안과적인 문제가 있는 사람은 없

었고 외상의 과거력은 없었으며 장기간의 병원 입원이나 

수술 등 전신적인 문제도 없었고 혈액 및 혈청 검사에서 감

염의 증거는 없었다. 전안부 검사에서 특이사항은 없었고 

안저 검사에서 우안은 망막 세동맥의 전반적인 협착과 후

극부를 제외한 광범위한 지역의 뼈 조각 모양의 색소침착

을 보였고 좌안은 정상이었다(Fig. 1). 험프리 시야 검사상 

우안은 중심 20도 이내의 시야협착을 보였고 좌안은 정상

이었다(Fig. 3). 전체 시야 망막전위도에서 우안은 표준 5개 

A

B
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반응 모두 기록되지 않을 정도로 심하게 감소되거나 반응

이 없었고 좌안은 정상이었다(Fig. 2). 이후 6년 동안 경과

관찰 중이며 최종 내원 시 최대교정시력은 우안이 0.8, 좌

안이 1.0이었고 안저 검사 상 우안의 망막 세동맥의 전반적

인 협착과 후극부를 제외한 광범위한 지역의 뼈 조각 모양

의 색소침착은 큰 차이 없었고 좌안은 정상이었다. 험프리 

시야 검사상 우안의 시야협착은 약 5도 정도 증가하였으나 

좌안은 정상이었고(Fig. 3), 전체 시야 망막전위도는 우안은 

표준 5가지 반응 모두 변함없이 기록되지 않을 정도로 심

하게 감소되거나 반응이 없었고 좌안은 정상이었다. 이와 

같은 소견으로 우안의 일측성 망막색소상피변성을 진단하

였다.

고 찰

망막색소상피변성은 임상적으로 유사한 표현형(phenotype)

을 보이는 다양한 유전자 변이를 묶어놓은 하나의 질환군

이다. 유병률은 전 세계적으로 5,000명 당 1명 꼴이며 세부

적으로 미국은 5,200명 당 1명, 스위스는 7,000명 당 1명, 

중국은 4,016명 당 1명, 이스라엘은 4,500명 당 1명, 나바호 

인디언(Navajo indians)은 1,878명 당 1명이라는 연구가 있

다.18 일반적으로 초기에 야맹증을 호소하고 이후 중간주변

부의 시야 협착을 느끼다 점차 중심 쪽으로 시야가 줄어들

면서 터널 시야(tunnel vision)을 보이는 경과를 밟는다. 세

포학적인 측면에서 초기에는 주로 막대세포의 변성으로 시

작되지만 병이 진행하면 원뿔세포의 변성이 발생하고 점차 

실명에 이르게 된다.1,2 유전 형태는 대부분의 경우 상염색

체 열성 유전이며 그 외 상염색체 우성 유전, 그리고 X염색

체 관련 유전 형태를 보이는데 현재까지 망막색소상피변성

과 관련된 유전자는 40여 가지 이상이 알려져 있다. 가장 

특징적인 안저 소견은 주변부 망막색소상피의 탈색소 및 

위축, 뼈 조각 모양의 색소 침착, 망막 세동맥의 가늘어짐, 

왁스 모양의 시신경 유두 창백 등이다.1,2,5 그 밖에 동반될 

수 있는 소견으로 백내장, 원추각막, 근시, 난시, 개방각 녹

내장 등이 있다.18 진단을 위한 검사로는 망막전위도 및 눈

전위도, 형광 안저 혈관조영술, 시야 검사, 대비 감도, 내과

적 병력 조사 및 임상병리검사, 가족력 조사 등이 있으며 

진단은 망막색소상피변성의 전형적인 안저 소견과 대부분

의 경우에서 초기부터 측정 불가로 나타나는 망막전위도, 

그리고 시야 검사에서 시야의 협착을 보일 때 진단할 수 있

다. 특히 망막전위도 및 눈전위도는 증상이나 증후가 모호

한 경우 진단에 도움이 된다.10,16 감별 진단으로는 풍진, 매

독, 톡소플라즈마, 헤르페스 등의 감염으로 인한 염증성 망

막 질환, 악성 종양과 관련된 부종양망막병증, chlorproma-

zine, chloroquine 등에 의한 약물 독성, 외상성 망막병증, 

Pigmented Paravenous Retinochoroidal Atrophy (PPRCA), 

Diffuse unilateral subacute neuroretinitis (DUSN), 원뿔-막

대 및 원뿔세포 이상증 등이 있다.18 

일측성 망막색소상피변성은 1865년 Pedraglia7에 의하여 

처음으로 보고되었고 이후 간헐적으로 몇몇 증례가 보고되

던 중 1952년 Francois and Verriest6는 일측성 망막색소상

피변성의 4가지 진단 기준을 제시하였고 이는 현재까지 사

용되고 있으며 외국에서는 여러 차례 보고되었으나 국내에

서는 1996년 Kim et al9이 하나의 증례를 보고한 것이 전부

이다. 

발병 원인으로 과거 대부분의 문헌에서 일측성의 발병 

형태, 양측성에 비해 더 늦은 발병 나이, 가족력이 없는 점 

등을 이유로 일측성 망막색소상피변성은 유전과 관련되어 

있지 않을 것이라고 발표하였다.10,11,19,20 그 외에 1968년 

Svĕrák et al21은 일측성 망막색소상피변성 환자에서 망막순

환장애를 확인하였고 1968년 Kandori et al22은 일측성 망막

색소상피변성이 안동맥 분지의 만성 허헐에 의해 이차적으

로 유발된다고 보고하였다. 최근 연구에서 이와는 다르게 

유전적인 원인으로 발병할 수 있다는 주장과 함께 관련 유

전자가 규명되고 있는데 먼저 2009년 Farrell23은 272명의 

망막색소상피변성 환자 중 총 14명(5%)의 일측성 망막색소

상피변성을 찾아내 이를 대상으로 가족력을 조사한 결과 이 

중 5명이 가족력이 있었는데 4명은 상염색체 우성, 1명은 상

염색체 열성 유전의 형태를 보였으나 유전검사 결과 원인 유

전자는 규명하지 못 하였다. 그리고 2011년 Mukhopadhyay 

et al24은 처음으로 일측성 망막색소상피변성과 동반되는 생

식계열 돌연변이를 확인하였는데 이는 상염색체 우성으로 유

전되는 망막색소상피변성의 가장 흔한 원인 유전자 중 하나

로 RP1 유전자의 이형접합성 넌센스 돌연변이(heterozygous 

nonsense mutation) p.R677X이었다. 2012년 Marsiglia et al16

은 5명의 일측성 망막색소상피변성 환자를 대상으로 유전

자 검사를 시행해 1명에서 USH2AW4149R 돌연변이를 확

인하였고 이 또한 양측성 망막색소상피변성의 흔한 원인 

돌연변이 중 하나였다. 따라서 일측성 망막색소상피변성이 

의심된다면 양측성 망막색소상피변성에서와 마찬가지로 

유전자 검사를 시행하는 것이 진단 및 치료에 도움이 될 수 

있겠다.

Francois and Verriest6는 최소 5년 이상의 경과관찰을 통

해 지연성으로 발생하는 양측성 망막색소상피변성을 배제

해야 한다는 진단 기준을 제시하였고 이는 그 후 많은 문헌

에서 인용되고 있다. 이와 관련하여 2012년 Kato et al15은 

8년의 경과관찰을 통해 일측성 망막색소상피변성으로 진단

받은 환자에서 2년 뒤 반대쪽 눈을 침범한 지연성으로 발
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생한 양측성 망막색소상피변성을 보고하였고 2014년 Weller 

et al17은 30년의 경과관찰을 하여 반대쪽 눈을 침범하지 않

았던 일측성 망막색소상피변성 1예를 보고하였다. 이렇듯 

진단에는 최소 5년 이상의 경과관찰이 필요하나 가능하다

면 지속적으로 반대쪽 눈의 침범 여부를 확인하는 것이 좋

겠다.  

망막전위도의 진폭이 남아있는 망막의 기능을 뜻하고 이

는 망막색소상피변성의 자연경과에 대한 연구에서 중요하

게 여겨지는데 1985년 Berson et al25은 망막색소상피변성

에서 잔여 망막전위도의 진폭의 연간 감소율을 16-18.5%라

고 하였으며, 2011년 Potsidis et al13은 15명의 일측성 망막

색소상피변성 환자를 대상으로 골드만 시야 검사와 전체 

시야 망막전위도를 시행하여 정상 눈과 반대쪽 이환된 눈

의 시간에 따른 시기능의 감소율을 비교하였고 정상 눈과 

비교하였을 때 이환된 눈의 Visual field area (VFA), 단일

섬광원뿔세포반응 및 30 Hz 점멸반응 진폭의 감소율이 유

의하게 더 컸으며 특히 단일섬광 원뿔세포 반응의 반응도

달시간(Implicit time)이 40 millisecond 이상인 경우 그렇지 

않은 경우보다 VFA, 단일섬광 원뿔세포 반응 및 30 Hz 점

멸 반응의 진폭의 감소율이 더 유의하게 컸고 초진 시 35세 

이상이었던 경우 더 빠른 시력의 감소를 보였다고 보고하

였다. 이처럼 망막전위도는 질병의 자연 경과를 판단하는 

데 도움을 줄 수 있겠다.    

일측성 망막색소상피변성은 임상에서 흔히 접하기 어려

운 질환으로 원인은 명확하게 밝혀지지 않았지만 최근 유전 

인자에 대한 연구가 진행되고 있는 상황이다. 임상에서 환자

를 직접 접한다면 반대쪽 눈의 발병 가능성이 적고 반대쪽 

눈의 시기능은 정상 눈과 차이가 없음을 설명해 안심시키고 

그 외 가족력 조사 및 유전상담 등을 통해 다른 가족의 이환 

여부 및 발병 가능성을 확인하는 것이 필요하며 5년 이상

의 충분한 경과관찰이 필요함을 설명해야 할 것이다. 
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= 국문초록 = 

일측성 망막색소상피변성 증례건의 문헌고찰

목적: 일측성 망막색소상피변성 환자 4예를 경험하였기에 문헌고찰과 함께 보고하고자 한다.

대상과 방법: 5년 이상의 경과관찰을 통해 반대쪽 눈이 이환되지 않음을 확인한 일측성 망막색소상피변성 환자 4명의 의무기록을 

후향적으로 분석하였다. 

결과: 4명의 환자 모두 여자였고 초진 당시 평균 연령은 37세였으며 평균 7년의 추적 관찰을 하였다. 일반 혈액 검사 및 혈청 검사 

상 감염의 증거는 없었고 망막색소상피변성을 포함한 다른 안과적 질환을 진단받거나 치료를 받은 가족력도 없었으며 외상의 과거력 

또한 없었다. 전체 시야 망막전위도에서 이환된 4안 모두 5개 표준 반응이 측정되지 않을 정도로 감소하거나 반응이 없었으나 반대쪽

은 정상이었다. 험프리 자동시야 검사에서 반대쪽 눈은 모두 정상이었으나 이환된 눈 중 3안은 전체 시야 소실을 보였고 1안은 20도 

이내의 시야 협착을 보였다. 

결론: 일측성 망막색소상피변성의 진단에는 최소 5년 이상의 경과관찰이 필요하고 진단이 불확실한 경우에는 망막전위도가 진단에 

도움이 될 수 있다. 일측성 망막색소상피변성의 원인은 명확하게 밝혀진 것은 없지만 최근에는 유전 인자에 대한 연구가 진행되고 

있다.

<대한안과학회지 2015;56(4):559-566>
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