
Ehlers-Danlos 증후군(Ehlers-Danlos syndrome:

이하 E D S )은 부서지기 쉬우며 과도한 탄력성의 피부, 관

절의 과도한 신전, 혈관 병변 및 멍이 쉽게 들고 경미한 외

상 후 과도한 반흔 형성 등을 보이는 드문 결합조직 유전성

질환이다.1 유전양상은 대부분은 상염색체 우성유전이며,

약 1 0 ~ 2 0 %에서 근육의 긴장저하, 근육위축, 척수소뇌

퇴행, 뇌위축, 지능저하 및 간질 등의 신경학적 이상을 동

반할 수 있다.2

Van Meekeren3이 피부의 과다신축을 처음으로 기술하

였고, 1901년 E h l e r s와 1 9 0 8년 D a n l o s가 개념을 확립

하였다. 국내에서는 민헌기와 이재두4가 피부의 빈번한 반

흔 형성과 과도한 탄력성을 보인 증례를 보고한 후 지금까

지 2 1예가 보고되었으나, 신경학적 이상이 동반된 E D S는

아직까지 보고된 바가 없다. 저자들은 지능저하, 단조로운

말투, 혀의 우측편위, 양측 손떨림 및 길항운동반복불능증

(dysdiadochokinesia) 등의 신경학적 증상이 나타난

EDS 1예를 경험하였기에 이를 보고하고자 한다.

증 례

1 6세 남자가 느린 행동과 느리고 단조로운 말투를 주소

로 내원하였다. 환자는 7세경부터 말수가 적고, 행동이 느

리며, 집중력장애로 인하여 학업에 지장을 보였고, 이러한

증상은 악화되거나 호전되지는 않았다. 과거력상 신생아 때

열성경련 병력이 있었으며, 평소에 경미한 외상에도 쉽게

피부손상과 피하출혈을 보였다. 가족력상 특이소견은 없었

으나, 이학적 검사상 굳은 얼굴표정, 창백한 피부를 보였으

며 피부를 당기면 과도하게 늘어났고, 양측 수지관절의 과

신전 등을 보였다.

신경학적 검사상 의식은 명료하였고, 지남력, 기억력은

정상이었으나, Mini-Mental Status Examination

( M M S E )은 2 7점으로 계산력이 약간 떨어져 있었으며, K-

WIS (Korean-Wechsler Intelligence Scale)은 7 2점

으로 경계성 지능저하를 보였다. 뇌신경검사는 혀의 우측

편위가 있었고, 근력검사는 양측 상지 원위부에 경한 근력

약화와 양측 상지의 무지구와 소무지구에 근위축이 있었으

며, 양측 상하지에 근긴장도가 저하되어 있었다. 감각기능

과 심부건반사는 정상이었으나, 소뇌기능 검사상 양측 손의

길항운동반복불능증과 종말진전이 있었다.

혈액검사로 전혈구검사, 일반화학검사, 전해질검사와 소변

검사, 대변검사는 정상이었다. 출혈시간, 응고시간, 프로트롬

빈시간, 혈청 섬유소원, 응고인자 XIII 및 von Willebrand

인자 항원 등은 정상이었으나, 부분트롬보플라스틴시간은
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3 7 . 2초로 연장되었고, 응고인자 V I I I과 X I는 각각 2 2 %와

3 2 %로 감소를 보였다. 삼투압 취약검사는 정상이었다. α- 1

antitrypsin 230 mg/dL, CPK 20 IU/L, LDH 27 IU/L

로 정상이었고, 혈청 RA factor, LE cell, 항핵항체 및 항

D N A항체 등은 음성이었다. 생화학적검사에서는 혈청 c e -

ruloplasmin 21 μg/dl, 혈청C u+ + 127 μg / d l로 정상이었으

나, 24시간 소변 C u+ +는 15 μg / d l (정상: 40~60 μg / d l )로

약간감소되었다. 소변에서h y d r o x y p r o l i n e은 170 nmol/

m g - c r (정상: 0~26 nmol/mg-cr)로증가를보였다.

방사선 검사상 양측 수지골의 골다공증이 보였고, 뇌파

검사, 뇌자기공명영상, 심초음파검사 및 복부초음파검사 등

은 정상이었다. 신경전도검사는 정상이었으나, 근전도에서

양측 단무지외전근에서 양성예파와 세동전위를 보였다.

병리조직에서는 우측 상완부 피부조직 생검소견상 헤마

톡실린-에오신염색에서 진피두께가 정상 성인보다 증가되

었고, Verhoeff van Giason 염색에서는 증가된 진피층

에서 교원섬유가 감소되었으나, 탄력섬유의 수와 크기는 증

가되었고, 탄력섬유간 불규칙한 연결구조가 증가된 소견을

보였다(Fig. 1).

고 찰

발생빈도는 출생시 5 , 0 0 0명당 1명이며, 유전양상은 상

염색체 우성 또는 열성과 성염색체 열성으로 다양하나 상염

색체 우성유전이 흔하다. 본 증례에서는 특별한 가족력이

없었다. EDS는 교원질의 구조 및 합성과정에 이상이 있는

것으로 알려져 있으며, 유전양상, 임상소견 및 생화학적 이

상 등에 따라 1 1가지의 형태로 분류된다.5

E D S의 일반적인 증상은 피부가 얇고 부드러우며, 과도

한 탄력성, 관절의 과신전, 빈번한 피하 출혈 및 위축성 반

흔형성 등이다. EDS 환자의 1 0 ~ 2 0 %에서 신경학적 이상

이 동반되며 혈관기형으로 뇌동맥류, 뇌지주막하출혈, 경동

맥해면동맥류, 동정맥기형 등이 발생할 수 있고,6 이를 유

발할 수 있는 기전으로는 탄력섬유의 해체 및 파괴, 동맥외

막의 교원섬유의 감소, 동맥내 경계부위의 파괴와 다른 부

위에서의 과성장 등이 원인이며, 이로 인하여 뇌동맥의 탄

력섬유 밀도가 감소하여 뇌동맥류가 발생한다. 신경학적 증

상으로는 운동보행실조, 감각이상, 근육위축, 근긴장감소,

근육의 저발달, 운동경련, 척수소뇌로퇴행, 뇌위축, 지능저

하 및 경련 등이 발생할 수 있다.2 신경학적 이상이 동반되

는 기전으로 S h u j i7는 장에서 구리흡수의 장애로 뇌실질내

구리공급이 불충분하여 지능저하와 경련이 발생할 것으로

추정하였다. 본 증례의 신경학적 이상은 편측 설하신경마

비, 양측 상지 원위부의 근력약화, 양측 상지 무지구와 소

무지구의 근위축 및 양측 소뇌기능장애 등이 있는 데 이에

대한 정확한 기전은 알 수 없었다.

E D S의 병리조직학적 소견으로 진피내 탄력섬유의 양이

증가되며, 병변의 진피내에 교원섬유가 형태는 이상이 없으

나 비교적 감소되며, 탄력섬유의 수와 크기는 상대적으로

증가되어 두꺼운 탄력섬유의 틀이 엉겨져 있는 형태를 보인

다.8 본 증례의 피부조직생검에서 진피 두께의 증가와 교원

섬유의 감소와 불규칙한 구조를 보였고, 탄력섬유의 수, 크

기, 분포가 증가되어 있었으며, 이는 E D S의 병리조직소견

과 일치하는 소견이다. EDS에서 교원질의 과도한 파괴로

소변에서 h y d r o x y p r o l i n e이 증가하며,9 본 증례에서도

증명되었다.

방사선학적 검사에서는 척추의 기형, 뇌와 동맥의 비정

상적 석회화, 두개골의 지연성골화 등을 보인다. 본 증례는

양측 수지골의 골다공증이 관찰되었는데 이는 단백분해대

사의 증가에 의한 골대사 과정의 이상으로 추측된다. 또한,

근전도검사상 양측 단무지외전근에서 양성예파와 세동전위

를 보였는데, 이것은 말초신경전도검사가 정상이었던 점으

로 볼 때 경추신경근병증을 의심케하나 더 이상의 검사를

하지 못하여 정확한 평가를 할 수 없었다.

EDS 환자에서 쉽게 좌상출혈이 나타나며 그 원인으로는

혈소판 이상, 응고효소의 장애 및 모세혈관의 취약성 등이

있다.1 0 혈소판의 이상으로 혈소판 수는 정상이나, 혈소판

응집기능의 감소로 인하여 출혈시간이 연장된다. 응고효소

의 장애는 인자 VIII, IX, XIII, von Willebrand 인자의

결여로 인하여 발생하며 이는 유전적 요인과 연관되어 있

다. 혈관주위 교원조직의 부족으로 인하여 정상적으로 피부

의 혈관을 지지하지 못하기에 외상에 쉽게 출혈하는 경향이

있으며, 피부의 빈번한 좌상출혈은 결체 조직의 이상으로

생각된다. 본 증례에서도 응고인자 VIII 및 결체조직의 이

상으로 인하여 피부에 빈번한 출혈이 발생하는 것으로 생각

되고, 인자 X I의 활성도가 감소되었는데, EDS에서 응고인

자 X I의 활성도 이상에 대한 보고는 없어 이에 대한 연구

가 필요할 것으로 여겨진다.

본 증례는 가족력상 환자와 동일한 증상을 가진 사람이

없어 유전양상을 밝히기가 어려웠으며, 혈관기형에 대한 조

사는 시행하지 못하였으나 임상양상으로 보아 피부의 과신

전과 취약성, 관절의 과운동성 외에는 특별한 이상이 없는

것으로 보아, 유전양상은 일치하지 않으나 E D S의 1 1가지

형 중에 제 1형에 가깝다고 할 수 있다.

치료는 대증요법과 피부의 취약성과 관련된 외상을 줄이

는 예방요법으로 국한되고, 대체로 무릎가리개의 사용과 활
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Figure 1. Skin biopsy showing increased elastic fiber and
decreased collagen fiber in the dermis (Verhoeff van Giason
stain, 400×).



동제한이 요구되며 상처 후에 생기는 반흔을 줄이기 위해

장기간의 상처고정이 필요하다.
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