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A 22-year-old man, who had complained of dizziness and morning headaches, was admitted because of persistent 

polycythemia with elevated erythropoietin. Subsequently during the work-up, he had frequent sleep apneas 

without respiratory efforts and a brain MRI revealed multiple bilateral leukoencephalopathies without enhance-

ment. Adrenoleukodystrophy was diagnosed by clinical manifestations including adrenal insufficiency, brain 

imaging, and an elevated very long chain fatty acids (VLCFA) level. We report a case of adolescent cerebral type 

of adrenoleukodystrophy presenting with central sleep apnea and secondary erythrocytosis
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부신백질이양증(Adrenoleukodystrophy; ALD)은 성염색체 

열성으로 유전되고 과산화세포소기관(peroxisome)에 의한 초

고급포화지방산(very long-chain fatty acids; VLCFA)의 베

타산화과정 장애로 VLCFA가 축적되는 질환이다.1 VLCFA는 

신경계의 수초와 부신피질 및 고환 Leydig 세포에 축적되며 이

로 인해 임상증상이 나타난다.2 이 중 청소년기 대뇌형은 전체 

ALD 환자의 약 5%를 차지하며 임상양상은 소아기 대뇌형과 거

의 비슷한 것으로 알려져 있다.2 

저자들은 빈번한 어지러움과 기상 후 두통으로 내원한 22세 

남자가 이차성 적혈구증다증(secondary erythrocytosis)과 호

기노력이 없는 수면무호흡증을 나타내고 뇌 MRI에서 백질 병변

이 발견되어 감별 진단하던 중 VLCFA의 증가가 확인되어 청소

년기 대뇌형 ALD로 진단된 1예를 보고한다.

증  례

22세 남자가 간헐적인 어지러움과 두통으로 내원하였다. 수

년 전, 두통과 빈번한 어지러움으로 진료를 받는 중에 적혈구증

다증이 발견되어 골수검사 등의 검사를 시행하였지만 특별한 

원인을 발견하지 못하였다. 주로 낮에 운동을 하면 간헐적인 어

지러움이 발생하고 손과 발이 저린 증상이 동반되었다. 내원 3

개월 전 군에 입대하였고 훈련 시 어지러움을 호소하였으며 동

시에 손과 발이 저리고 꼬이는 증상이 발생하였다. 상기 증상으

로 1차 군병원에 내원하여 시행한 동맥혈가스검사에서 경미한 

호흡성알칼리증을 보여 신임병 시기에 발생하는 과호흡증후군

으로 생각되었다. 하지만 지속적인 혈색소 수치의 증가가 있어 

혈액종양내과로 전원되었다. 내원 시 혈색소 20.8 g/dl, 적혈구

용적률 58.4%, 백혈구 7,400/µl, 혈소판 248,000/µl였다. 혈장 

내 erythropoietin수치는 5개월 동안 3번 검사하여 21.5 (참고

치: 3.5-16.2 mIU/ml), 27.1, 24.1로 모두 증가되어 있었고, 

동 기간 내 혈색소는 모두 19 g/dl 이상이었다. 환자가 어지럽

다고 할 때 시행한 동맥혈검사에서 pH 7.427, PCO2 36.8 

mmHg, PO2 102 mmHg, HCO3 23.4 mmHg였다. 전해질 및 

생화학검사, 폐기능검사와 심초음파검사는 정상이었다. 지속적

인 두통으로 신경과에 협진되었다. 아침 기상 후 시작되어 2시

간 이내에 없어지는 두통이 수년 전부터 있었고 가족력은 없었
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Figure 1. Initial (A-D) brain images and follow-up images (E, F) of the patient. Brain CT (A) shows multiple, variable sized, 
finger-like, low density lesions in the bilateral white matter adjacent to cortical U-fiber. T2-sagittal image (B) shows hyperintense 
lesion according to axonal projection. This lesion is hypointense and not enhanced on T1-enhanced image (C). FLAIR image (D) 
shows hyperintense lesion. Two months later, little changes are shown in the follow-up study on FLAIR (E) and T2-sagittal image
(F). 

다. 신경학적검사에서 운동과 감각기능 및 심부건반사는 정상

이었고 다른 병적 반사는 없었다. 두통의 감별을 위해 뇌 MRI

를 시행하였다(Fig. 1). T2WI에서 양측의 백질을 침범하는 다

발성 병변들이 관찰되었고 T1WI에서 조영증강되지 않았다. 뇌

척수액검사에서 백혈구 0/mm3, 단백질 21 mg/dl 당 74 mg/dl

였고, IgG 지수는 0.33, oligoclonal band는 음성이었다. 혈청 

항핵항체, 항인지질항체증후군에 대한 검사, 비타민B12, 엽산 

등의 검사를 시행하였고 모두 정상이었다. 같은 병실원들이 환

자가 수면 시 숨을 쉬지 않아 불안하다고 하여 수면 모습을 관찰

하였다. 환자는 밤 10시에 잠을 잤고 새벽 2시부터 3시까지 1시

간동안 거의 숨을 쉬지 않는 모습이 10회 이상 목격되었고 그 시

간은 10초 이상이었다. 동시에 맥박산소계측기(pulse oximeter)

와 가슴벽운동(chest wall motion)을 측정하였다. 호흡이 점차

적으로 커졌다가 줄어들고 동시에 호흡의 횟수도 감소하는 양

상의 Cheyne-Stokes Respiration (CSR) 양상이었으며 무호

흡 시기에 호기노력은 보이지 않았다. 가슴벽운동의 측정결과 

(GEMS information technologiesⓇ), 1시간 동안 총 32회의 

CSR (호흡운동의 진폭이 50% 이상 감소하는 것으로 정의)가 나

타냈고 맥박산소계측기에서 호흡의 진폭이 가장 낮아졌을 때 

동맥내 산소포화도가 84%까지 떨어졌다. 수면 시 동맥혈가스검

사에서 pH 7.370, pCO2 45.5 mmHg, pO2 99.6 mmHg, HCO3 

25.7 mmHg였다. 같은 양상으로 무호흡 수면을 하는 것이 주위 

사람들과 의료진에 의해 수차례 목격되었으며, 환자는 지속적

인 기상 후 두통을 호소하였다. 내원 2개월 후 점점 좌측 시야가 

좁아진다고 호소하여 시야검사를 하였다(Fig. 2). 금식 후 오전

에 시행한 혈청 VLCFA 검사에서 C22:0 (docosanoic acid) 

32.304, C24:0 (tetracosanoic acid) 24.953, C26:0 (hexa-

cosanoic acid) 1.340 (정상: 0.46-0.98 µmol/l), C24/C22 

0.772 (정상: 0.62-1.01), C26/C22 0.041 (정상: 0.008- 

0.0026)였고, 결과는 C26:0 수치와 C26/C22 비율의 값이 증가

되어 있었다. 부신기능검사에서 오전 8시에 채취한 환자의 

cortisol농도는 10.5 (정상: 5-24 µg/dl)이었다. cosyntropin 

0.25 g을 정맥 주사한 후 30분, 60분 후에 시행한 혈장 cortisol 

농도는 15.7, 17.7 µg/dl로 기저 수치는 정상이지만 2배 미만의 

비정상적인 증가를 보여 부신 기능저하는 스트레스 후 스테로

이드 생산능력 저하의 형태였다. 이후 환자는 지속적인 이명을 

호소하였으며 추적관찰 도중 이탈되었다. 
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Figure 2. Goldmann perimetry 
of the patient. (A) Perimetry 
on the left side reveals an 
outer-upper quadran-anopia with 
normal blind spot. (B) Peri-
metry on the right side reveals 
normal field. 

고  찰

ALD의 진단은 특징적인 신경학적 이상이 점차적으로 진행하

며 부신의 침범여부 및 자기공명영상의 특징적인 이상소견으로 

추정한다. 생화학적인 진단 표지자로 혈장이나 배양된 피부섬

유배아세포에서 VLCFA가 증가된 것으로 확진하고, 주로 

C26:0 (hexacosanoic acid)이 증가하며 C26:0를 C24:0 (lig-

noceric acid) 및 C22:0 (behenic acid)로 나눈 비율을 이용하

여 진단한다.1,2 한국에서 측정되어 발표한 보고에 의하면 

C26:0(%)와 C26:0/C22:0 및 C26:0 (　g/ml)는 100%의 진단력 

(estimated diagnostic power)을 갖지만 C24:0/C22:0은 94%

였다.3 

ALD는 소아기 대뇌형, 청소년기 대뇌형, 부신척수신경병형, 

성인기 대뇌형, Addison형, 무증상형으로 나뉜다. 이중 무증상

형을 제외하고 부신피질 기능저하는 모두 있을 수 있다.1 임상

증상으로 소아기 대뇌형은 7세를 전후로 하여 주의력 결핍, 행

동장애, 시-청각장애 등을 보이고, 부신척수신경병형은 대뇌보

다 척수를 침범하여 강직성 하지마비와 배뇨장애 및 성기능 장

애가 나타난다.1,2 상대적으로 드문 청소년기형과 성인형인 경

우는 소아기 대뇌형과 비슷하지만 성인형은 진행속도가 매우 

빠르다.1 ALD는 과산화세포소기관의 막단백질을 암호화하는 

ALD유전자의 변이로 단백질 이상이 발생하여 VLCFA가 축적

되어 임상증상이 발생하는 것으로 알려졌다.1,2 하지만 일란성 

쌍둥이의 ALD의 발현이 동일하지 않고 유전적 결함에도 불구

하고 증상이 없을 수도 있어서 유전적 조건 외에 다른 외부요건

도 증상발현에 중요한 것으로 알려져 있다.4 또한 무증상의 

ALD 환자 8명의 MRI에서 7명이 대뇌백색질의 “posterior 

pattern”의 이상소견을 나타냈고,2 10년간의 추적에서 무증상

의 ALD 환자 32명 중에서 16명이 결국 MRI에서 병변이 발견되

고 신경학적 증상이 나타나는 것이 보고되었다.5 위의 경우를 

종합해 보면 본 증례는 점차 진행하는 시야감소와 이명, 방사선

학적인 소견, VLCFA의 증가 소견으로 부신 기능부전을 가진 

청소년기 대뇌형 ALD로 판단하였다. 

중추성 수면무호흡증(central sleep apnea; CSA)은 대부분 

심부전과 뇌간 이상의 환자에서 일어난다. 하지만 실제적인 

CNS의 기질적 이상에 의해 발생하는 CSA는 대뇌부터 연수까

지 광범위한 중추신경계의 부전에 의해 일어날 수 있다. 말초성

과 중추성 수면무호흡증을 구별하는 가장 중요한 요소는 수면

무호흡증이 일어날 때 “호기노력의 유무”이다.6 본 환자의 경우 

의료진과 같은 병실 환자들에 의해 무호흡증이 자세히 관찰되

어 호기 노력이 없는 형태로 CSA로 판단하였고 가슴운동을 기

록한 정보를 바탕으로 CSA중에서 0.53회/분의 빈도를 보이는 

Cheyne-Stokes respiration (CSR)으로 판단하였다. CSR은 

심부전 환자에서 빈번히 일어나지만 양측의 광범위한 대뇌피질

의 병변부터 양측 시상의 병변에 의해 일어날 수 있다.7 지금까

지 뇌경색에서 CSR의 발생에 대해 몇몇 보고가 있었고, 한 연

구에 의하면 순차적으로 입원한 급성 뇌졸중에서 CSR는 천막상

부 뇌경색에서 53%가 발생하였고 이는 뇌 병변의 위치와 관련

이 없어서 CNS의 다양한 위치의 병변에 의해 비특이적으로 발

생하는 증상이라고 보고하였다.8 현재까지 CSR이 ALD의 초기

증상으로 보고된 바는 없지만, ALD가 주로 양측성 대뇌백질을 

침범하고 점점 진행하는 병이라는 점을 생각하면 임상적으로 

ALD가 의심되는 환자에서 수면 병력을 확인할 필요가 있을 것

으로 판단된다. 따라서 심장질환이 없는 본 환자의 CSR은 양측 
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대뇌피질하 병변에 의해 발생한 것이라고 판단하였다. 

수면무호흡증에서 적혈구증다증은 폐쇄성 수면무호흡증에서 

주로 보고되었고 시간당 무호흡-저호흡지수(apnea-hypopnea 

index)가 높은 군에서 발생률이 높았다. 또한 적혈구증다증이 

낮 시간 저산소증과는 무관하며,9 동물에서는 간헐적인 저산소

증에 의해서도 발생되었다.10 본 증례는 지속적인 erythro-

poietin 증가로 이차성이라고 할 수 있었다. 채혈로 발생한 통

증 때문에 과호흡이 유발되어 동맥 내 산소 치가 실제 값보다 

높아졌을 가능성이 있었지만 PCO2가 정상보다 높았고, 맥박산

소측정기의 산소포화도의 최저치가 84%까지 떨어지는 것을 확

인하였다. 따라서 본 환자의 적혈구증다증은 간헐적 저산소증

에 의한 이차적인 원인에 의한 것으로 판단되었다. 

일반적으로 부신 기능저하에 의해 발생하는 어지러움증은 피

곤함, 근력약화, 식욕부진, 간헐적인 저혈당, 저혈압 등의 증상

과 동반된다. CSA환자에서 수면 시 과호흡과 무호흡의 발생은 

정상인에 비해 PCO2의 수치에 더 의존적으로 변하여 호흡의 

“smoothing effect”가 없어지는 형태로 나타나고,7 각성 시에

는 생리적으로 호흡발생에 필요한 PCO2가 오히려 낮게 적응하

여 과호흡이 빈번히 일어난다고 알려졌다.6 따라서 일상생활에

서 호소한 어지러움은 임상적 증상과 당시 시행한 동맥혈가스

검사에서 손-발 연축(carpo-pedal spasm)으로 판단하였다.

결론적으로 일상생활 중 빈번한 과호흡 및 CSR이 초기 증상

이고, 이것에 의한 수면 시 저산소증으로 이차성 적혈구증다증

이 발생하였으며, 뇌 MRI에서 발견된 백질 병변의 감별이 진행

되면서 VLCFA를 통해 ALD로 확인된, 흔치 않은 초기 증상인 

중추성 수면무호흡증과 이차성 적혈구증다증으로 발현한 청소

년기 대뇌형 ALD 1예를 보고한다. 
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