
에틸말론산 뇌병증은 매우 드문 질환으로 Burlina 등에 의

해 최초로 기술된 이래로 21예가 보고되어있다(1, 2). 에틸

말론산 뇌병증은 에틸말론산 산뇨증과 메틸숙신산 산뇨증 그

리고 락트산 산혈증이 특징으로, 발달장애, 말단청색증, 점상

출혈, 그리고 만성 설사를 동반한다. 아직 어느 대사 단계에

대사이상이 있는지는 명확히 밝혀지지 않았으나 상염색체 열

성유전 패턴을 보인다(3). 저자들은 에틸말론산 뇌병증을 1

예 경험하였기에 자기공명영상소견을 보고하고자 한다.

증례 보고

14개월된 여아가 의식혼미와 호흡장애를 주소로 내원하였

다. 환아는 출생이후 줄곧 만성설사를 하였으며 운동발달지연

을 보였다. 환아는 내원 1주일 전부터 상기도 감염 증세 보이

다가 내원 하루전부터 고열과 의식혼미, 구토 및 설사가 심해

졌다고 하였다. 환아는 내원당시에 말단청색증 및 호흡장애를

보였고 전박부와 얼굴 및 발등에 점상출혈이 있었으며 의식

은 혼수상태였다. 소변검사시 현미혈뇨증이 있었다. 척추천자

검사시적혈구가 3356/ul로 있었다. 혈액검사시에 serum lac-

tate가 8.73 mmol/l, WBC count가 23,900/ml로 증가되었으

며, platelet count, PT와 aPTT는 정상범위이었다. 대사성질

환을 의심하여 시행한 소변 유기산 검사에서 에틸말론산의 배

출이 매우 증가되어 있었으며 메틸숙신산, 이소부틸글리신, 이

소발린글리신이 함께 매우 증가되어있었으며, 혈액에 대한

acylcarninitine 분석에서는 C4(butyrylcarnitine and isobu-

tyrylcarnitine)과 C5(2-methylbutyurylcarnitine and iso-

valerylcarnitine)이 증가하여있었다. 피부 섬유모세포 배양검

사에서 short, medium, and long chain acyl CoA dehydro-

genase와 electron transfer flavoprotein and ETF-

ubiquinone oxidoreductase는 정상이었다. 의식이 계속 혼미

하여입원 10일에 시행한자기공명영상(1.5 T Signa Horizon;

General Electric Medical System, Milwaukee, WI, U.S.A.)

에서 양측 피각과 내포, 경수, 연수, 대뇌각, 뇌교, 소뇌에 대

칭적으로 T1강조영상에서 저신호강도, T2강조영상에서 고신

호강도의 병변들이 있었다(Fig. 1A-C.). 양측 두정엽에 T1

강조영상에서 비균질 저신호강도와 고신호강도, T2강조영상

에서 비균질 고신호강도와 어두운 저신호강도를 보이는 급성

내지 아급성의 혈종이 있었으며 주변으로 부종이 동반되었다

(Fig. 1D, E). 조영증강영상에서 양측 두정엽 후부로 연수막

에 조영증강이 되는 소견 이외에 조영증강 되는 부위는 없었

다. 한달 후 추적 자기공명영상에서는 상기 병변들이 호전되

어 양측 피각과 내포, 외포, 경수, 연수, 대뇌각, 뇌교, 소뇌의

병변이 작아졌으며, 양측 두정엽의 혈종은 신호강도가 말기아

급성 내지 만성으로 변화하였다. 이와 더불어 미만성 뇌위축

이 진행되어 뇌실들의 크기가 증가하였으며 뇌고랑의 간격이

넓어졌다(Fig. 2).

환아는 비타민 경구 복용 및 저단백 식이를 시행한 후 증

세 호전되어 퇴원하였으나, 퇴원 3개월후 상기도 감염증세와

분출성 구토를 보여 재입원한 후 4차례의 토혈과 1차례의 혈

변을 하였다. 환아는 이후 급성호흡정지가 있었으며 기계호흡

을 시행하였으나 회복이 안되고 입원 2일째 사망하였다. 

고 찰

Burlina 등이 1991년 이소류신 대사 장애와 관련된

branched-chain acyl-CoA dehydroganase의 결손 때문에 생

기는 것으로 추정되는, 뇌병증, 재발성 점상출혈, 그리고 에틸

말론산산뇨증이 특징인 새로운 증후군을 보고하였으나, 1994

년에 이들 환자들의 섬유모세포 배양검사에서 2-methyl

branched-chain acyl-CoA dehydrogenase의 활성도를 나타

내는발린과이소류신의산화는정상인것으로보고하였다(2).

이외에 에틸말론산 산뇨증은 미토콘드리아 지방산 산화 이상
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에틸말론산 뇌병증의 MRI 소견: 증례 보고1

김 진 용·이 시 경·한 춘 환·노 은 진

에틸말론산 뇌병증은 발달지연, 말단청색증, 점상출혈, 만성설사와 락트산 산혈증, 에틸말론

산 산성뇨증, 메틸숙신산 산성뇨증을 특징으로하는 드문 질환이다. 저자들은 이전 보고에서는

없었던 두개내혈종을 동반한 1예를 경험하였기에 보고하고자 한다.

1지방공사 강남병원 진단방사선과
이 논문은 2002년 7월 9일 접수하여 2002년 11월 11일에 채택되었음.



을 보이는 질환에서 드물게 볼 수 있는데, short-chain acyl-

CoA dehydrogenase의 결핍을 가진 환자에게서 발견되고, 글

루타르산 산뇨증 제2형에서도 에틸말론산 산뇨증을 볼 수 있

으며, electron transfer flavoprotein and ETF-ubiquinone

oxidoreductase 결핍에서도 생길 수 있다(2, 3). 그러나, 에

틸말론산 뇌병증을 가진 환아들에서 섬유모세포 배양검사시

미토콘드리아 지방산 산화와 이소류신의 산화는 정상이어서

(2, 3), 에틸말론산 뇌병증의 원인으로 Burlina 등은 미토콘드

리아의 respiratory chain level의 결손에 가능성에 대해서 더

밝혀야 된다고 하였으며(2), Nowaczyk 등은 생체내에서 결

과적으로 2-methyl branched-chain acyl-CoA dehydroge-

nase의 결핍을 야기할 수 있는 미토콘드리아 전자 전달 사슬

의 complex II(succinate coenzyme Q oxidoreductase)의 결

손이있을가능성을제시하였다(4). 이 진행성뇌병증은 Leigh

증후군과 유사하게 정신발육지연, 추체로징후, 그리고 선조체

의 대칭적 병변들을 보인다. 다른 임상 증세로 말단 청색증과

만성 점액성 설사가 있다(3). Ozand등에 의하면 혈관염에 의

한 점상출혈, 출혈, 두드러진 망막혈관, 현미혈뇨, 일부에서는

뇌척수액내 적혈구 소견을 보고하였으나, 피부 조직 검사에서

는 출혈이외에 특이한 병변은 발견되지 않았다(5). 에틸말론

산 뇌병증의 예후는 치명적으로 Garcia-Silva 등에 따르면 13

명의 환아중 11명이 생후 2년안에 사망하였으며, 대사성 대

상기능장애나 감염질환에 의한 호흡장애 때문에 급사할 수 있

다(3). 

에틸말론산 뇌병증의 뇌 자기공명영상 소견은 병의 진행정

도에 따라서 피각의 선택적 침범부터 미만성 뇌병변까지 다

양한 소견을 보인다. Burlina 등에 의하면 미상엽과 피각 등

기저핵에 대칭적 병변들과 뇌실주위백질, 그리고 소뇌 치상핵

을 침범하는 것으로 보고되었다(2). Garcia-Sliva 등에 의하

면 선조체와 뇌간의 침범도 보고되었다(3). 본 증례에서는 이

미 보고되었던 증례들과 유사한 병변이 양측 피각과 내포, 경

수, 연수, 대뇌각, 뇌교, 소뇌에 보였으며, 이전에는 보고되지

않았던 양측 두정엽에 혈종이 관찰되었다. 상기 병변들은 아

마도 에틸말론산 뇌병증에서 뇌 이외의 부위에서 보이는 점
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Fig. 1. Initial MR images of a 14-
month-old female baby. 
A. Axial T1-weighted image shows bi-
lateral low signal intensities in basal
ganglia, internal capsule, and external
capsule. 
B. Axial T2-weighted image shows in-
creased signal intensities in the same
areas. 
C. Axial T2-weighted image at the lev-
el of posterior cranial fossa shows
symmetrically increased signal intensi-
ties in medulla and cerebellar hemi-
spheres. 
D, E. Axial T1- and T2-weighted images
show acute or subacute hematoma
with surrounding edema in parietal
lobe, bilaterally.



상출혈과 말단청색증과 같이 혈관염에 의해서 생겼을 가능성

이 있다. 혈관염을 일으키는 질환중 대표적인 용혈성 요독증

후군에서 중추신경계 합병증에 대한 자기공명영상 소견에 관

하여 증례 보고된 것에 의하면(6), 저자들의 경우와 유사한

소견을 볼 수 있었다. 저자들의 증례에서 사망전에 토혈과 혈

변이 있었는데 평소 출혈성향이 없었던 것으로 보아서 이도

역시 혈관염으로 인해서 생겼을 가능성이 있다. 치료 후 추적

자기공명영상 검사에서 상기 병변들은 호전되었으며, 대뇌는

미만성 뇌위축을 보였다. 

에틸말론산 뇌병증을 포함하여 대부분의 유기산증이 기저

핵질환과 추체외로증상을 야기한다. 이는 기저핵이 높은 대사

활성을 보이고 그래서 대사장애에 매우 예민해서 중추신경계

를 침범하는 유기산증의 대부분에서 기저핵병변이 생기는 것

으로 추측된다. 다양한 유기산증에서 기저핵병변이 다르게 나

타나는 것은, 축적된대사산물의 특이한 독성효과와 환자의 나

이나 근원적인 대사장애에 따른 다양한 뇌기저핵 구조물안에

대사 부하나 저산소증에 대한 감수성이 다르기 때문으로 추

정된다 (7).

저자들의 증례는 여태까지의 다른 에틸말론산뇌병증의 소

견과 유사하였으나, 다른 보고와 달리 양측 두정엽에 혈종이

있었다. 이는 아마도 에틸말론산뇌병증에서 동반되는 혈관염

에 의한 이차 소견으로 양측 두정엽에 혈종이 동반된 것으로

생각된다.
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Fig. 2. Follow-up T2-weighted image after 1 month. MR image
shows progression of diffuse brain atrophy and shrinkage of
the caudate and lentiform nucleus with some heterogenous
signal intensities. 



김진용 외: 에틸말론산 뇌병증의 MRI 소견

─ 688 ─

J Korean Radiol Soc 2002;47:685-688

Address reprint requests to : Jin Yong Kim, M.D., Department of Radiology, Kangnam General Hospital Public Corporation, 
171-1, Samsung-dong, Kangnam-gu, Seoul 135-090, Korea.
Tel. 82-2-3430-0384    E-mail: suribaba@kornet.net

MRI Finding of Ethylmalonic Encephalopathy: Case Report1
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Ethylmalonic encephalopathy is a rare syndrom characterized by developmental delay, acrocyanosis, pe-
techiae, chronic diarrhea, and ethylmalonic, lactic, and methylsuccinic aciduria. We report the MRI finding of
ethylmalonic encephalopathy including previously unreported intracranial hematoma. 
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