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식도협착을 동반한 열성퇴행위축물집표피박리증 1예
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Recessive dystrophic epidermolysis bullosa showing esophageal stricture
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Dystrophic epidermolysis bullosa(DEB) is characterized by frequent erosive hemorrhagic bulla. scarring，malformation 01 hair‘
nail and toolh‘acral deformilY and considerable morbiditι Especially，DEB with recessive inheritance(RDEB) invariably discloses
more extensive skin involvement and extracutaneous manilestation 5uch as esophageal stricture or squamous cell carcinoma
lhan in dominant DEB(DDEB).To the besl 01 our knowledge ，cases 01 RDEB accompanied by esophageal complications have
been rarety reported in Korea. Herein. we report a rare case 이EDEB showing esophageal fistula and stricture formation. (J Med
Ufe Sci 2010:7:165-167)
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19세 냥자가 연하곤란을 동반한 전신의 다발성 피부 영변을

주소로 내원하였다 황지는 흉생 시부터 경미한 셜리적 자극에도
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퇴행위축블집표피박리중 (dystrophic epidermolysis bullosa

DEB)은 유전생 물정표피박리증 질환군 중 가장 위중한 아형으로

서 조직학적 ξ 로 진피-표띠 경계부 중 치일딴 (1와nina densa)

하부에서 묻집이 형성되는 경우로서 항생 시 혹은 유아기부터 초말

하며.경미한 외상에 의해 팔다리의 명측에 비영충성 붙집 영연

(mechanobullous lesions)이 발생융벼 위축성 흉터를 초래한다 il

특히 상영색쳐l 열성 유전방식윤 취하는 열성형 (recessive DEB‘
RDEB)은 우성형에 HI하여 보다 광벙위하게 피부틀 침엄하며，

조갑판 변형‘모발 생장장애，치아 이형성，수지 일단 변형 구강

점막 및 식도내 반혼 둥 피부외 증상의 빈도가 높아 보다 중중의

임상 경과콸 보인다 2. 3) 현재까지 국내에는 흉 10여 증혜의

RDEB가 보고되었으나 식도 함영증을 동반한 병려l는 희소한 연

이다 이에 저자는 비교적 회유한 중례로-사료되어 문현 고찬과

함께보고하는바이다

활，다리 동에 이완성 물집이 쉽게 형성되고 이로 인한 흉터가

다발적으로 생겨왔다 학똥-기에이르러서는 잦은 상기도 감영，

‘충치.구강건조중， 구강 궤양，안구건조중. 각결막염‘관절구축，

수지 말단의 변형 둥이 진행되어왔으나 이에 대한 심화된 영가나

검사는 받아보지 않았다고 했다 환자는 최근 수개행 샤이에

연하곤란‘소화장애 및 식후에 받생하는 상흉부 봉충이 심화되어

본원 내과에 내원하였다 가족력상 환자의 조부모 및 부모는

정상이었으며，형제 4명 가운데 누나가 동일한 피부 중상 및 위

장관 충상월 호소해 왔다고 한다 육안소견상 환자는 심한 성장

장애는 보이지 않았으나 전반적으로 마르고 병약해 보였으며，

기립자세에서 후굴중올 보였다 환자의 얼굴에는 파열왼 흥반성

짓무릉，잔윌집이 산재해 있었으며，주로 팔다리의 협측과 손발

의 풍쪽에 걸쳐서 광법위한 출혈성 비긴장성 룹집，비후생 흉터，

비립종，피부위축 등이 판참되었다 (Fig. j) 구강에서는 이형성

치아，충치，치주염，위축성 성염 및 협점막 궤양 소견올 관찬활

수 있었고，손발가락에서는 부조갑중 및 이형성 조강연*썽을반견

할 수 있었다 환자의 두발은 비교적 정상이었으나 눈생，겨드랑

이털.음모 풍은 희박한 면이었다 내원일에 실시한 혈액검사.

일반화학검사‘요검사.성전도검사 풍에서는 이상 소견이 없었으

며.식도조영숭상 식도 상부 1/3 부위에서 막<>J'-구조(web) 및
힘착 부위가 보였고 식도내시정 검사상 협착부로부터 후하부

방향으로 약 3cm 지점에서 누공형성 부위가 발견되었다 오른쪽

다리 협측에서 정상 주변부위를 포항한 울집에서 시행한 병리조

직학적검사상 표피 직하부에 가시세포해랴 (acantholysis)플 풍반

하지 않은 비염중성 불접이 관창되고，상부 진피에서는 비특이적

인 경도의 염충성 세포 정윤이 관창되었다 (Fig. 2). PAS 양성의
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기저박대는 진피내에서 희미하게 보였고，묻징 병연에서 시행한

세균 및 진균배양겁사에서는 특이 소견이 없었다 다리의 원징

병연을 검체로 하여 타 검사기관에 의뢰한 결과. IgG. 19A 및

C3에 대한 직 간접연역형광검사상 음성 소견올 보였으며，전자

현미경학적 검사상 기저악대의 치빌판 하부로 왈규칙한 균열이

관장되었고 고정원섬유 (anchoring fibriJ)가 경손되거나 희미한

잔흥으로 치빌판에 부착되어있었다 이상의 검사 소견올 몽하여

열성퇴행위축블집표피박리증으로 진단하고 월집 영변에 대해서

는 국소 스테로이드 연고와 항생제 연고룹 도포하도록 지시였으

며，식도 누공 및 협작부위에 대해서는 타 병원에서 누공철제술

(fist>.Ilectomy) 및 부분식도절제솔을 시행받았다 현재 연하곤란

및 소회걱l애의 식도 중상은 호전되었으나 피부 취약성으로 인한

상처，붙집‘딱지 풍은 계속 재발되고 있으며，환자의 거부로

경구 acitretin. vitamin-E 둥의 전신적 치료는 시도하지 못하였다

Figure 1. Dîffuse hemorrhagic erosive bulla. scarring
atrophy and milia on his knee region and both hands
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Figure 2. Subepidermal blister with mild inflammatory
cellular infiltrates in upper dennis(H & E. X200)

DEB는 유전성 짤정표피박리증 침환 충 진피-표며 경계부 이

하부에서 불집이 형성되는 질환이다 현재까지 본 질환의 임상적

분류가 일왼화되어 있지는 않으나 국소형과 전신형으로 크게

대멸되며‘국소형에는 연성형의 mversa 형과 acral 형 우성형의

centripeta1(-is) 형과 pretibi 외IS형이 포항되며， 전신형에는 다시

pasini(albopap 띠。idea)형과 Cock앙nne-Touraine 형의 우성형과

Hal!opeau-8iemens 형(gravis) 과 miüs형의 열성형이 포함된다 L

'). DEB는 Weber-Cockayne 형 등의 단순월집표피박리증

(epidermolysis bullosa simplex. EBS)이나 정계윤집표피박려중

(junctional epîdermolysis bullosa. JEB)보다 여부위축 흉터，

붙집 형성，손발가락 합지중. 가성막양수 ^1(pseudo-webbing
finger). mîtten-g!ove 양 손가락 변형 동의 피부 증상이 현저한

뿐 아니라 손발홉. 모받，치아 풍의 이형성 장애룹 보다 흔히
동반한다 .:3. <ll 특히. RDEB는 DDEB에 비하여 초발연령이 보다

어리고‘란징이나 피부 발진이 하지 。l외에도 보다 팡엄위하게

발생하며 수지 융합. 치아 소설，구각 변형 팔다리 궤양 및

유짝이 보다 심하다 l 또한，안구‘외이도 구강 인두 비강 식도

위장관 및 항문 등의 수축 연형과 기능 손상을 야기하며 이차성

감영 홉엽성 예염‘패현중，전이성이 높은 연명상피세포암 퉁이

벨생하기도 하는 등 DDEB에서보다 중한 진행성 엄상 경과륜

보인다，)현재까지 RDEB는 국내에 10여 중혜가 보고되었으나

본 중혜와 같은 식도 누공 빛 혐착의 증세틀 동반한 중혜는 희소
한편이다

DEB의 영인으로는 제7형 아교질섬유 유전자 중 COL7A1의
frame shift 변이에 의해 발생함이 최근 확인되었고 특히 REBD
의 경우 섬유모세포의 아괴죄섬유분해효소 (collagenase) 의 환성

도가 항진된 것이 기전에 관여한다고 보고되었다 ~-7). RDEB의

진단은 가촉력 임상중상‘ 영리조직학적 소견‘전자현미경학적
소견 둥윌 종합;;-~여야확진이 가능하다 분자유전학적 확진법으

로서 3번 염색체의 COL7Al 유전지플 pnmer흘 사용하여 PCR

로 유전자 번이블 확인하는 방법이 최근 시도되고 있으여 연역

조직화학적 검사법으로서 laminin. BPAG 제4형 아쿄질성유단백

질의 세 항원이 수포강에 대한 양성 반웅의 위치로서 EBS냐
JEB와 감별한 수 있고 AF-I. AF-2 항원에 대한 단클론항체염

색법으로 고정원섬유의 소실을 확인한 수 있다7. 8) 온 환지는

가족력상 열성 유전망식올 확인하였고，현저한 출현성 붙잡 흉터‘

손발가락 받단 연형 조감 및 지아의 이형성 변화，안구.구강‘

식도의 침벙 소견으로 DDEB나 EBS. JEB와 감연한 수 있었으
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여 고정원섬유의 소설 퉁 전자현미경학적 소견으로 확진할 수

있었다

DEB의 전신적 치료로는 아교칠성유분해효소의 환성도블 감소

시키는 phenytoin. reψloid(vil8min-A}，cyclosporin，스태로이
드，vitamin-E 퉁이 있으나 모두 본 질환의 쾌유월-장기간 유지

하지는 못하며 국소 치료로 glularaldehyde ， [1。πnaldehyde ‘
스테로이드 페티노이드 제재가 시도되지만 그 효과가 지속적이

지 못하다 .g-121득히 뻐EB의 경우는 전신적 합병중이 빈발하므

로 안과，이비인후과‘치과‘내과，외과，성형외과 둥과의 협조등

통해 환자의 충상 감약에 일차적 치료 목적융 두고 총치l척으로
접근해야한다 13-15) 본 환자는 본인의 거부로 전신 치료는 시도

하지 뭇하였으냐 식도 누공과 협착에 대한 수송적 교정을 시행하

여 중상 호전융 유도하였다

DEB의 예후는 다른 아형의 붙집표피박리증에 비하여 진행성

으로-윌량하며 특히 RDEB의 경우는 때현중 홈입성 예령.영양

견핍 연명상피세포암 동으로 초기에 사망한 수 있다.，본 환자

는 현재까지 생존해 왔으나 이미 식도 누공 둥으로 수술융 시행

받은 상태호서 식도 이외에 다른 장기의 함병중이 나타날 가능성

이 높으므로 향후 예후는 한량할 것으로 사료된다
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