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Abstract : Amyloid is a fibrous quaternary structure formed by the assembly of protein or
peptide monomers into intermolecularly hydrogen bonded β-sheet. Amyloid fibrils have a
characteristic β-pleated sheet configuration that stain with the Congo red dye, producing a red
shift in the light absorption of the dye and a characteristic apple-green birefringence under
polarized light. Amyloidosis are characterized by the deposition of extracellular fibrils in various
tissues. Amyloid deposits can be derived from at least 27 different types of precursor proteins
and several variants. Classification of the amyloidosis is based upon the precursor protein that
forms the amyloid fibrils, and the distribution of amyloid deposition. Systemic amyloidosis is a
group of disorders that certainly leads to fatal multiorgan failure and relatively common cause of
renal disease and proteinuria. Establishing the correct diagnosis is multidisciplinary and demands
careful clinical evaluation with immunohistochemical studies. Ultimately the diagnosis of
amyloidoisis is usually made by tissue biopsy of an affected organ. Immunohistochemistry is the
standard technique used for typing of amyloid. Serum amyloid P component labeled with
radioactive 123I has been used as a tracer to detect amyloid and to determine extend and
distribution of amyloid deposits. The most common studied therapy interferes with production of
precursor protein, with the goal of preventing further fibril formation. Another approach of
amyloidosis therapy is to stabilize the native structure of the precursor protein and thus prevent
its transition to a misfolded protein. Diflunisal-mediated kinetic stabilization of transthyretin
(TTR) should ameliorate TTR amyloidoses, provided that nonsteroidal anti-inflammatory drug
liabilities can be managed clinically. A third approach targets amyloid deposits directly, by
destabilizing amyloid fibrils so that  they can no longer maintain their β-pleated sheet
configuration. Eprodisate is a new class of compounds designed to interfere with interactions



서 론

아밀로이드증은 침범된 전구단백질들이 불용해

성의 원섬유 형태로 침착되어 장기기능을 장애하는

이차성 단백질 구조를 지닌 질환의 일종으로 다양

한 조직에서 세포외 원섬유들의 침착으로 인한 전

신성과 국소성 질환군으로 이루어진다. 이 원섬유

들은 단백질이 정상적인 α-나선형(helical) 모양에

서 β-병풍구조(pleated sheet) 형태로 잘못 접혀

진 결과이며, 대개 순환 수용성 전구물질에서 유래

되고 일부 국소적인 형태에서는 세포내에 응집되어

발견되기도 한다. 단백질의 응집은 형태적 변화를

초래하며, 아밀로이드는 독특한 단백질 4차 구조를

이루므로 이를 입체구조적 질환(conformational

disease)으로 부르기도 한다[1,2]. 아밀로이드 침

착의 병리조직학적인 특징으로 Congo red와 결합

하여 편광아래에서 녹색 이중굴절을 나타내며, 전

자현미경에서 특징적인 아밀로이드 원섬유의 초구

조는 굳고, 선상의 분지가 없는 모양이며 폭이 8 -

12 nm, 길이가 50 - 1,200 nm로 관찰 된다[3].

면역학적으로 혈청 아밀로이드 P 성분(SAP)이 존

재한다. 인간에서는 적어도 27개 다른 단백질의 아

밀로이드 형태가 발견되어있다[4]. 

1. 아밀로이드증의 역사적 배경

아밀로이드는 전분을 뜻하는 라틴어의

“amylum”과 그리스어의“amylon”에서 유래되어

“전분같은, 전분 비슷한”뜻이다. 1854년 Virchow

가 장기간 골수염, 결핵, 폐농양 등의 염증성 질환

을 앓은 환자들의 신장, 간장, 심장, 비장 등의 단면

에서 백색 밀랍 모양의 조직침착을 관찰하여, 요오

드 황화합산 반응 형태로 특수염색을 하여 아밀로

이드를 확인하고, 이를 탄수화물 성질의 침착으로

생각하여“아밀로이드”란 용어를 처음으로 사용하

였다[5]. 약 5년 후에 Friedrich와 Kekulé가 조직

표본을 에오신 같은 단백질염색 염료를 사용하여

침착 물질이 단백질 성질임을 결론내렸다. 1875년

에 아닐린염료로부터 이염색성 염색법이 개발되어

새로운 진보를 하게 되었다. 이중 1883년에 아닐린

염료의 하나인 Congo red가 발견되었으며, 당시

베를린에서 아프리카 콩고의 운명을 결정하는 회의

가 열린 후에 Congo red로 명명되었다. Congo

red 염색은 1922년 Bennhold에 의해서 아밀로이

드와 비아밀로이드를 가장 특이적으로 구분 할 수

있는 방법으로 알려지게 되었고, 1927년 Divry와

Florkin이 알쯔하이머병으로 사망한 환자의 뇌조직

에서 아밀로이드가 편광아래에서 특징적 사과녹색

이중굴절을 나타는 것을 확인하였다[3].

1939-1941년 Romhányi가 아밀로이드 침착

의 미세구조를 분석하여 Divry와 Florkin과는 별

도로 Cong red 염색 후 이중굴절 현상을 처음으로

기술하고, 트립신 과망간산칼륨으로 분해한 후 AL

과 AA 형태의 생물학적으로 서로 다른 두 종류의

아밀로이드를 구분하였으며, 또한 아밀로이드의 집

중적인 면역생물학적 연구를 위한 기초를 확립하였

다[6]. 1959년 Cohen과 Calkins[7]에 의해서 처
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between amyloidogenic proteins and glycosaminoglycans. Eprodisate binds to glycosaminoglycan-
binding sites on the amyloid fibrils and thereby causing regression of amyloidosis. Targeting
amyloid formation directly is a new direction that offers hope to patients with serious organ
dysfunction. Although the management of amyloidosis has been frustrating, specific anti-amyloid
drugs will become available in the near future.
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음으로 전자현미경을 이용한 아밀로이드 조직의 원

섬유 양상을 확인하였다. 1969년 Bonar 등[8]이

X-선 회절분석을 이용하여 β-병풍구조와 원섬유

축에 직각방향으로 향하는 폴리펩타이드 기본구조

로 추정되는 공통구조를 확인하였다. 이후 전자현

미경을 통하여 혈청 P단백으로부터 유래된 직경 9

nm의 오각형의 구조를 확인하였다.

Benditt와 Glenner 연구소에서는 아밀로이드

의 생화학적 이종성을 처음으로 확인하였다.

Glenner등[9]은 아미노산 배열의 분석을 통해서

일차성 아밀로이드(지금은 AL로 알려져 있고, 처

음에는 Benditt연구소에 의해서 아밀로이드B로

명명 되었다)는 면역글로불린 경쇄 조각 침착의 결

과로 확인 되었다. Benditt 등[10]이 만성염증성

질환의 이차성 아밀로이드 원섬유 아미노산 배열분

석에서 단백질을 아밀로이드 A로 명칭 하였다.

1978년 Costa 등[11]이, 1981년에는 Skinner와

Cohen[12]이 각각 아밀로이드 단백질에 제3의 생

화학적 분류에 해당하는 전알부민이 존재한다고 보

고 하였으며 지금은 transthyretin(TTR)으로 알

려지게 되었다.

구성 단백질이 확인되어짐에 따라 관여하는 단

백질에 의한 새로운 분류를 하게 되었고, 각각은 아

밀로이드 침착의 분포에 따라 다른 임상증후군을

동반하게 된다. 2006년 11월 6 - 7일 미국 매사추

세츠주 Woods Hole에서 개최된 국제아밀로이드

증학회 학술용어위원회에서 27개 형태의 아밀로이

드 원섬유와 전구물질을 확인 하였다[4]. 이 중에

서 일부는 극히 희귀하고 어떤 것은 수백만명의 환

자가 발생하는 병인의 역할을 하게 된다. 아밀로이

드의 연구는 이전에 알려지지 않은 펩타이드 나 단

백질들이 많은 수의 중요한 생명과정과 관련되어

있음이 확인되었다. 이들 중에는 아밀로이드 A 단

백질과 전구물질, Cytokine-regulated serum

amyloid A(SAA), 70개 이상의 TTR 돌연변이종,

cerebral amyloid βprotein, Aβ와 전구단백(Aβ

PP), 그 전 에 알 려 지 지 않 은 diabetes-

associated islet amyloid polypeptide(IAPP),

scrapie와 다른 신경퇴행성질환(APrP)의 원인이

되는 prion protein 등이 있다[4]. 

2. 아밀로이드증의 정의와 임상적 분류

아밀로이드는 비아밀로이드 침착과는 구분되는

특징적인 원섬유의 초구조를 나타내는 전자현미경

상의 모양, 전형적인 X-선 회절형태, 특히 Congo

red 염색에 녹색 이중굴절과 함께 친화성을 지니는

조직학적 염색반응을 지니는 생체 안에서 침착되는

물질이다. 아밀로이드 침착의 주요 구성성분은 단

백질원섬유이다. 원칙적으로 각각 형태의 아밀로이

드증에 하나의 단백질원섬유이 있다. 단백질원섬유

에 부가하여 glycosaminoglycan, apolipoprotein

E, SAP와 같은 다른 혹은 공통적인 성분이 있다.

아밀로이드 침착에 동반된 질환을 아밀로이증으로

부른다. 초기에 학술용어위원회에서는 아밀로이드

의 정의를 세포외 물질로 제한하도록 권고했으나

여러 형태의 아밀로이드가 세포내에서 시작하는 증

거가 증가함에 따라서 세포 내외의 출현에 관계없

이 정의에 충족하는 모든 침착을 아밀로로이드로

부르기로 합의하였다. 다른 한편 Congo red에 친

화성이 부족한 경우는 아밀로이드에서 제외하였다

[4].

정확하게 생체에서 아밀로이드침착이 어떻게

진행하는지 잘 알려져 있지 않다. 아밀로이드 침착

은 신체에서 한 곳 혹은 여러 곳에서 일어나게 된

다. 일반적으로 아밀로이드 침착이 한 곳 혹은 한

형태의 조직에서 일어나면 국소성, 반면에 여러 장

기에서 일어나면 전신성이라 부른다. 최근에 혈청

에서부터 유래되면 전신성 아밀로이드증, 반면에

침착부위에 있는 세포에서 단백질이 유래되면 국소

성 아밀로이드증으로 정의하자는 제안이 있으나 논

란 중에 있다. 

“이차성 아밀로이드”가 첫 번째 형태로 먼저 확

인되었다. 이 형태는 골수염과 결핵 같은 장기간의

감염질환을 가진 환자에서 알려졌다. 일부 환자들

에서는 선행질환이 없이 아밀로이드가 확인되어

“일차성 아밀로이드”로 생각하여“일차성”과“이

차성”용어가 지난 50년 동안 사용되어져 왔다. 골

수종 환자에서“일차성 아밀로이드증”과 동반된 증

후군이 확인되어서“일차성 아밀로이드증”으로 알

려지게 되었다. 1930년대부터 아밀로이드증을 지
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Table 1. Amyloid fibril proteins and their precusors in human

Amyloid 
protein

Syndrome 

or involved tissues
Precursor  

1 AL Ig L chain S, L Primary
Myeloma-associated

2 AH Ig H chain S, L Primary
Myeloma-associated

3 Aβ2M β2-microglobulin S Hemodialysis-associated
L Joints

4 ATTR Transthyretin S Familial
Senile systemic

L Tenosynovium  
5 AA (Apo) serum AA S Secondary, reactive
6 AApoA1 Apolipoprotein A1 S Familial

L Aorta, meniscus
7 AApoAII Apolipoprotein AII S Familial
8 AApoAIV Apolipoprotein AIV S Sporadic, associated with aging
9 AGel Gelsolin S Familial (Finnish)
10 ALys Lysozyme S Familial
11 AFib Fibrinogen α-chain S Familial
12 ACys Cystatin C S Familial
13 ABri ABriPP S Familial dementia, British
14 ADan ADanPP L Familial dementia, Danish
15 Aβ Aβprotein precursor (AβPP) L Alzheimer’s disease, aging
16 APrP Prion protein L Spongiform encephalopathies
17 ACal (Pro) calcitonin L C-cell thyroid tumors
18 AIAPP Islet amyloid polypeptide L Islets of Langerhans

Insulinoma
19 AANF Atrial natriuretic factor L Cardiac atria
20 Apro Prolactin L Aging pituitary

Prolactinoma
21 AIns Insulin L Iatrogenic
22 AMed Lactaherin L Senile aortic, arterial media
23 Aker Kerato-epithelin L Cornea, familial
24 ALac Lactoferrin L Cornea
25 AOaap Odontogenic ameloblast L Odontogenic tumor

-associated protein               
26 ASem 1 Semenogelin 1 L Seminal vesicle
27 ATau Tau L Alzheimer’s disease, 

fronto-temporal dementia,
aging, other cerebral conditions

Systemic (S)  

or localized (L) 



닌 가족들이 확인되어 유전성 혹은 가족성 아밀로

이드 증후군으로 구분하였다. 일부 형태는 단일 장

기에 국한되기도 하고 전신적으로 발생하기도 한

다.

1) 전신성 아밀로이드증

전세계적으로 AA 형태가 전신성 아밀로이드증

의 45%에 해당하는 가장 흔한 형태이다. 전형적인

AA 아밀로이드증은 만성염증성 관절염, 장기간 감

염증, 약물중독자 및 AIDS 등에 동반되어 나타난

다. 이전에는 이차성 혹은 반응성 아밀로이드증으

로 알려졌으며, 급성기 아밀로이드 단백질인

serum amyloid A(SAA)이 장기간 고도발현된 결

과이다. 주로 여러 가지 cytokine의 조절에 의해서

간장에서 발현된다. AA단백질은 SAA의 불완전 단

백용해성 소화의 산물이다[13]. 이 단백질은

SAA1, SAA2와 SAA4 등 3개의 이성체를 가지고

있으며 이들은 3개의 동종성 유전자를 가진다.

SAA1은 5개, SAA2는 2개의 대립유전자를 가지

고 있으며, SAA4는 없다[14]. 특수한 대립유전자

들은 특이한 인구들에서 염증성질환에서 아밀로이

드형성을 호발한다. SAA1 gamma는 일본인에서

류마티스 관절염과 관련이 있고, SAA1 alpha는 백

인에서 청소년 만성관절염과 가족성 지중해열

(familial Mediterranean fever)과 관련이 있다.

AA 아밀로이드증은 산업국가에서는 비감염성 염

증성 질환에서 흔한 반면에 개발도상국에서는 결

핵, 한센질환과 같은 만성감염성질환과 관련하여

흔히 발생한다.

AL 아밀로이드증은 단일클론 면역글로불린 경

쇄로부터 유래된 원섬유를 가지고 있다. 혈장 세포

클론은 주로 골수에서 전구물질을 만들어 혈장내로

방출하므로 자유경쇄를 지닌 구성물질들을 볼 수

있다. 미국에서는 AL 아밀로이드증이 가장 흔한

형태의 전신성 아밀로이드증이다. 골수종 환자의

20%에서 AL 아밀로이드증을 가지고, Mayo

Clinic에서 확인된 AL 아밀로이드증 환자의 18%

에서 골수종을 지닌 반면 비슷한 수(16%)에서 아

밀로이드증이 진단 되기 전에 단일클론성 감마병증

이 의미있게 확인되었다. AL 아밀로이드증에서는

N 말단 아미노산에 위치한 면역글로불린 경쇄의 다

양한 부분으로 구성되어 있다. Lambda 경쇄가

kappa보다 월등히 많으며 monoclonal lambda

type VI의 빈도가 증가 하고 있다[15]. AL 아밀로

이드증의 진단은 임상적 소견에 기조 하지만 확진

을 위해서는 반드시 생검을 필요로 한다. 장기침범

양상은 다양하여 다른 장기의 침범이 없다고 신장

질환을 완전히 배제하지는 못한다. 신장이 AL 아밀

로이드증에서 가장 흔히 침범하는 장기이다. 특히

60세 이상 연령 특발성 신증후군에서 10-20%가

신생검에서 아밀로이드증이 발견된다.

가족성 아밀로이드증은 생화학적 및 임상적으

로 이질적인 군으로 학슬용어에서 상당한 혼란을

초래하였다. 원섬유의 성상이 알려지지 않았을 때

는“가족성 아밀로이드성 다발성신경병증”, “가족

성 아밀로이드성 심근병증”으로 표현하여 왔다. 생

화학적 및 유전학적 성상이 밝혀짐에 따라 전신성

ATTRV30M-아 밀 로 이 드 증 과 전 신 성

ATTRV122I-아밀로이드증으로 명명하게 되었

다. 이와 같은 명명법은 질환의 전신 양상, 원섬유

의 생화학적 원천, 질환의 변이 등을 바로 나타낼

수가 있다. 현재 ATTR의 돌연변이는 100개 이상

으로 확인되었으며, ATTR이 4량체(tetramer)형

태로 순환하고 갑상선호르몬 운반과 레티놀 결합에

관여한다. AATR은 전신성이지만 전형적인 다발성

신경병증과 심장 침범을 하며(특이 일부 변이에서

매우 심함), 신장 침범의 양상은 임상적으로 무증상

이다. ATTR 변이는 일반적으로 상염색체우성 방

식이며, 유전적 혹은 알려지지 않은 환경적 요인들

이 임상적 양상의 발현에 영향을 미치고 있다[16].

이와 같은 방법은 apolipoprotein A-I, lysozyme,

fibrinogen같은 다른 단백질로부터 유래된 원섬유

에 의한 가족성 아밀로이드 질환에도 적용할 수가

있으며, 논리적인 학술용어가 혼선과 실수의 위험

성을 줄일 수 있다. 가족성 지중해열은 다른 유전적

요소간의 상호작용이 신성 AA의 빈도에 영향을 줄

수 있다. Pyrin유전자에서 M694V변이는 같은 유

전자에서 나타나는 다른 종류의 변이보다 더 흔히

AA 아밀로이증과 관련되어 있다.
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2) 국소성 아밀로이드증

AL 아밀로이드증에서 국소성은 매우 희귀하나

때로 전신적 침범 없이 종양성 병변처럼 나타난다.

이런 경우에 아밀로이드 침착부위에 있는 아밀로이

드원성 면역글로불린 경쇄가 하나의 형질세포 클론

에 의해서 생성되고 전구단백질의 순환은 없다.

노인성 국소성 아밀로이드 형은 특이적 아밀로

이드 침착이 연령과 관련되어 발생하고 특정 질환

가 관련이 된다. 잘 알려진 예가 뇌에서의 Aβ-아밀

로드이고 알쯔하이머병을 일으키고, 췌장의

Langerhans섬에서 AIAPP-아밀로이드가 제2형

당뇨병과 관련이 된다. 여러 가지 추가적인 연령과

관련된 생화학적인 아밀로이드 형태가 알려져 있으

나, 조직손상과 관련된 중요성에 대해서는 연구 중

에 있다. 이들 모든 국소적 형태에서는 전구단백질

들이 침착 부위에 높은 농도로 발현된다.

3. 아밀로이드증의 신장 침범

아밀로이드증이 신장질환과 단백뇨의 원인으로

는 비교적 흔치는 않으나, 신장병리학자들은 종종

아밀로이드의 신장침범을 진단한다. 신장은 AL 아

밀로이드에 의해서 침범되는 가장 흔한 장기이며,

고령환자에서 발생하는 신증후군의 10-20%를 차

지한다. AL 아밀로이드증에서는 다장기 침범이 일

반적이다. 이 중 신장침범(50%)이 가장 흔하며, 다

음으로 심장(40%), 말초신경(25%까지)의 순이다

[17,18]. 만성 염증성 질환에서 일어나는 AA 아밀

로이드증에서는 14-26%의 신성 아밀로이드증이

관찰되고 있다. 가족성/유전상 형태에서는 드물지

만 때로는 신장을 침범하기도 한다. ATTR의 일부

돌연변이에서는 신병증을 초래하며 신부전을 유발

하기도 한다[19,20]. Fibrinogen Aαchain(AFib)

은 선택적으로 사구체에 나타나서 완전 폐쇄를 시

키고 사구체외 조직만 남겨두고 빠르게 신부전으로

진행한다. 혈액투석치료에 관련되어 발생되는 β2-

microglobulin에 의한 Aβ2M 아밀로이드도 신장침

범을 한다.

전신성 아밀로이드증 환자에서 신장, 위장관 혹

은 출혈성합병증을 나타내면 lysozyme(ALys)의

변이로부터 유래된 아밀로이드로 생각한다

[21,22]. Lipoprotein AI(AApo AI)는 전형적으

로 사구체외, 수질부위에 침착하여 단백뇨보다 신

부전을 초래한다[23]. 그 외 신장을 침범하는 아밀

로이드들로는 lipoprotein AII(AApo AII),

gelsolin(AGel), cystein C(ACys) 등이 있으며,

이들 유전성 아밀로이드증은 신장을 침범하지만 신

손상의 전개는 매우 느린 경우에서 부터 급속 진행

하여 신부전에 이르기까지 다양하며, 일부 례에서

는 임상적으로는 무증상이다[24].

4. 아밀로이드 원섬유 형성기전

아밀로이드증의 병인은 아직도 분명치 않다. 다

양한 단백질이 아밀로이드를 생산하고 아밀로이드

P성분 같은 보조요소들이 조직침착에 중요한 역할

을 한다. 이들은 섬유화 촉진, 원섬유의 안정화, 기

질단백질과 결합, 형성된 원섬유의 대사와 단백융

해에 관여 한다. 그러나 무슨 요소들이 섬유화후에

아밀로이드 원섬유로 응집하게 하는지 분명치 않

다. Xu[1]는 섬유형성이 표면-에너지 최소화 과정

으로 콜로이드 입자생성과 그들의 선상 조립에서

시작하여 응집체들이 구조적으로 진화되어 성숙 섬

유로 되는 새로운 모델을 제시하여 응집이 형태적

변화의 원동력임을 제시하였다. 아밀로이드 원섬유

는 일반적으로 생분해에 저항하고 장기의 기능장애

를 초래하는 조직에 축적된다. 단백질 섬유화의 다

단계 과정은 특히 지질-단백질 상호작용을 포함한

다양한 요소들에 의해서 조절된다[2]. 이 과정에서

지질은 단백질이 부분적으로 접힌 상태로 이행과

이어서 섬유성원형과 섬유성구조를 조립하기 위한

항샤프론(anti-chaperone)으로서의 역할을 한다. 

생체 내에서 아밀로이드 원섬유의 형성과 침착

에 이르는 기전에 대해서 아직도 명확하지 않으나,

아밀로이드 전구단백질의 충분한 공급이 필요하고,

원섬유 형성을 위한 핵이 존재해야 된다. 다음으로

아밀로이드 전구단백질의 입체구조가 돌연변이, 한

정분해, 존재하는 분자의 상호작용에 의한 불안정

화가 필요하다.    

84 啓明醫大學術誌 第27券 2號 2008



1) 원섬유의 조립

원섬유 형성에 관여하는 중요한 요소로 확인 된

것은 단백질의 아미노산 배열, 산화성 스트레스,

pH, 이온 농도, 온도, 관련된 단백질의 존재 등이

있다. β-병풍구조는 아밀로이드 형태의 가장 중요

한 요소이다.  그래서 원섬유 형태가 되기 위해서는

단백질 형태의 변화 혹은 부분적인 분해가 따라야

한다. 돌연변이 혹은 단백질융해가 이런 형태로 재

구성 되기에 적합하다. 과포화를 포함한 특정조건

에서 작은 중합이 시작되어 저절로 원섬유 형태를

나타내게 된다. 이 과정은 아직 알려지지 않은 아밀

로이드 항진요소에 의해서 가속화된다.

2) 아밀로이드 공존물질의 역할

아밀로이드 침착에는 여러 가지 다른 성분들이

공존하는데, 이들이 원섬유 형성에 중요한 역할을

하는 것으로 추정된다.  이 중에는 콜라겐IV,

laminin, finbronectin이 포함되어 있으며, 특히 주

목을 받아 온 것들이 SAP, sulfated gly-

cosaminoglycans 및 apolipoprotein E이다. 

SAP는 간장에서 생성되는 정상 혈청 당단백이

고, pentraxin 중의 하나이다. SAP는 아밀로이드

물질에서 추출되고 분자량이 25,000인 Amyloid

P(AP) 성분과 동일하며, 그 기능은 잘 모르지만 급

성기 반응성 단백질인 C-reactive protein과 관련

이 있다. AP는 아밀로이드 침착에 공통된 성분이며

아밀로이드 침착의 15%구성을 차지한다. AP는 5

량체(pentamer) 형태(분자량 125,000)로 되는

경향이 있고 전자현미경상에서 오각형처럼 보인다.

AP는 원섬유 형성을 증강시키고 형성된 원섬유들

이 분해되지 않게 한다. 이는 SAP-knokout 생쥐

에서는 정상 동물보다 느리게 AA 아밀로이드증이

발생한다는 보고[25]와 일치하고 있다. 

Glycosaminoglycan은 반복되는 이당류 단위

로 단백질과 연결되어 있다. 아밀로이드 침착에서

가장 흔히 발견 되는 것이 heparan sulfate

proteoglycan(HSPG)이다. 이들은 아밀로이드 전

구물질과 작용해서 아밀로이드형성을 촉진시키며,

형성된 β-병풍구조를 안정화시키고 원섬유를 단백

질용해작용으로부터 보호한다. HSPG-knockout

생쥐는 대부분 임신 도중에 죽기 때문에 실험적으

로 증명하지는 못했다.

Apolipoprotein E의 ApoE4는 처음에 알쯔하

이머병의 발생과 연관 있는 것으로 알려졌고, Aβ를

따라 senile plaque에서 발견된 단백질이다[26].

이어서 ApoE가 모든 형태의 아밀로이드에서 발견

되었다. ApoE-knockout 생쥐에서는 AA 아밀로

이드증이 매우 느리게 발생함으로써 병인적 역할

이 추정된다.

3) 신장 특이적 요소

신장 아밀로이드는 침착이 특징적으로 사구체

기저막, 내피세포아래, 메산지움세포 외 부위에서

발견된다. 사구체기저막은 침착되는 분자 잔존물의

청소통로이다. AA와 AL 아밀로이드가 신장질환을

일으키는 가장 흔한 형태이며, 단백질의 과다 생성

과 관련이 있다. 각각의 전구물질 분자량은 16과

22kDa이며, 이들 분자량이 자유롭지는 않지만 흔

히 여과된다. 이들은 사구체 모세혈관벽을 천천히

통과하는 과정에서 중합되어 원섬유가 되며, 한번

시작되면 진행과정이 가속화 된다. 때로 여과된 분

자들이 세뇨관내에서 세뇨관상피세포에서 재흡수

가 되어 아밀로이드형태를 만든다.

5. 아밀로이드증의 조직학적 진단

1) 진단방법의 양성율

결정적인 진단은 아밀로이드를 포함하고 있거

나 혹은 임상적으로 침범된 장기에서 생검을 통해

서 할 수 있다. 직장생검과 피하지방흡인도 선택할

수 있는 우수한 방법이다. AA, AL 및 ATTR의 3

대 중요한 형태에서 선택하는 방법에 따라서 진단

법의 양성 성취율은 차이가 있다. 통상적으로 신장

생검은 아밀로이드 양성율이 AA와 AL 모두 90%

이상인 반면에 피하 지방흡인법은 약 60-80%, 직

장생검은 50-70%, 피부생검은 50% 정도이다. 일

부에서는 직장생검과 지방흡인법이 비교적 덜 침습

적이고 합병증 발생이 거의 없어서 권고하고 있지

만 이들 덜 침습적인 방법들에서 음성으로 나타나

고 단백뇨나 신부전이 있을 때는 원인 결정을 위해
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서 반드시 신장생검을 해야 된다. 결론적으로 신장

의 이상이 동반된 아밀로이드증으로 추정되는 환자

는 신장생검이 최상의 선택이다. 아밀로이드증 환

자에서 신장생검은 위험하다고 알려져 있다. 즉 혈

관이 굳어 있고 포착하기 어려운 응고장애가 숨어

있어서 신생검 후에 출혈이 흔하고 상태가 심하기

때문이다. 그러나 최근에는 초음파유도 자동생검총

법이 도입되어 비교적 쉽게 극복 할 수 있다.    

2) 광학현미경적 진단

아밀로이드의 존재는 H&E염색에서 무정형성,

연분홍색 유리질의 출현으로 의심할 수 있다. 이런

세포외 침착물은 주로 사구체, 신장 소동맥 및 세동

맥에서 발견된다. 사구체 침착은 일부 메산지움에

서 일어나서 엽상 형태로 막증식성사구체신염 혹은

당뇨병성신증을 의심하게 한다. 대부분은 사구체모

세혈관에서 침착이 일어나서 마치 막성신염처럼 은

염색에서‘spike’모양을 나타내는데 spike의 모

양이 길고 불규칙하여‘brush’형상처럼 보인다.

드물지만 세뇨관주위 침착도 볼 수 있고, 때로는 사

구체 침범은 거의 없이 신장 내 소형 및 중형 혈관

에서 볼 수도 있다. Congo red 염색을 했을 때 아

밀로이드 침착 부위가 적색으로 염색되며 편광아래

에서 녹색의 이중굴절을 나타낸다. 과망간산칼륨

(KMnO4)로 전처치를 했을 때 AA와 AL을 구분할

수 있다. AA에서는 과망간산 칼륨으로 전처치를

했을 때 원섬유에서 Congo red와 친화성을 상실하

나, AL은 그렇지 않다. 이 검사법은 확실치가 않으

며 면역조직화학법의 본격적인 사용으로 구식 방법

이 되었다.

3) 면역조직화학적 진단

아밀로이드의 여러 가지 형태를 구분하는 데는

면역조직화학법이 가장 신뢰성이 있다. 원섬유 전

구단백질에 대한 항혈청을 면역형광 혹은 과산화효

소에 접합하여 이용하며, 이미 상품화 되어 있어 임

상에서 활용 할 수 있다. 면역조직화학법은 AA,

TTR, β2-microglobulin 아밀로이드증에서는 신뢰

할만한 결과를 나타내나, AL 아밀로이드증에서는

이들 항체는 50% 정도의 양성결과를 나타낸다. 이

는 아밀로이드가 경쇄의 다양한 부분에서 만들어지

기 때문이다. 물론 이 환자들에서는 혈청과 소변의

전기영동에서 단클론 밴드로 확인할 수 있다. 유전

성 원인에 의한 신장 아밀로이드증에서 AA 염색의

음성결과는 가끔씩 오진을 초래한다. 실체로 AL 아

밀로이드증의 10%가 나중에 유전성 아밀로이드증

으로 진단변경이 되기도 한다[27]. 이런 경험을 바

탕으로 사구체에 경쇄침착이 없거나, 뇨검사에 경

쇄가 검출 안되는 AL 아밀로이드증의 진단을 위해

서는 유전자형 분석이 필요하다. 다른 종류의 아밀

로이드 원성 단백질을 확인하기 위해서는 보다 광

범위하고 상세한 면역염색이 필요하며, 진단적 접

근을 위해서 다각적이고 상세한 임상적 평가와 함

께 조직화학적 및 면역화학적인 조사가 필요하다

[28]. 

4) 전자현미경적 진단

아밀로이드 침착 부위에서 통상적으로 불특정

방향으로 배열된 분지가 없는 직경 8-10 nm, 길이

50-1,000 nm의 원섬유와 오각형의 아밀로이드 P

성분을 볼 수 있다. 주로 메산지움과 사구체기저막

을 따라 상피 하, 막 내, 내피 하에 주로 위치하며,

경한 예에서는 메산지움에만 국한되기도 한다. 사

구체 모세관혈벽을 따라서 상피 하측면을 따라서

spike 모양의 돌출(spicule)을 볼 수 있다. 

6. 아밀로이드증의 핵의학검사

뇌 아밀로이드증이 있는 알쯔하이머병의 영상

적 진단방법은 많은 연구개발이 진행되어서 종래에

는 뇌혈류 SPECT화상이나 18F-FDG-PET검사

등으로 대사저하를 검출하였고, MRI를 검사하여

해마영역의 위축을 찾아 80%이상의 높은 진단율

을 나타내었다. 최근에는 보다 높은 정밀도를 가지

고 직접적인 진단법을 추구하여 아밀로이드 영상

추적법들의 연구개발이 진행되고 있으며 그 중에
11C-PIB-PET 추적법이 미국에서 임상시험 중에

있다[29]. 

체간부의 아밀로이드에 직접적으로 결합하는

동위원소제제로 111I-β2-microglobulin 혹은 123I-
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SAP가 있다. 이들은 β2-microglobulin 혹은 SAP

자체에 방사성동위원소에 의한 표식을 하는 특이성

이 매우 높아서 진단율이 우수하나 제조방법이 복

잡하고 사용할 수 있는 시설이 제한되어 있어서 통

상적으로 사용하기가 용이하지 않다[30].

Hazenberg 등[31]은 조직학적으로 증명된 189명

의 아밀로이드증 환자에서 123I SAP 주사를 시행하

여 진단적 민감도가 AA 90%, AL 90%,  ATTR

48%였으며, 특이도는 93%로 임상적으로 광범위

하게 침범된 장기들과 아밀로이드 분포를 확인할

수 있었다. 

비교적 간편하게 사용할 수 있고 아밀로이드에

집적이 가능한 동위원소가 99mTc(V)DMSA이다.

이는 통상적인 신스캔에 사용하는 99mTc(III)

DMSA에 중탄산나트륨 용액을 첨가하여 조정이 가

능하다. 그러나 이 집적이 비특이적이고 99mTc의 반

감기가 약 6시간이어서 24시간 후 영상을 얻기가

어려운 점이 있다. 통상적인 진료에 사용이 용이한

기존의 제제로는 비특이적이지만 아밀로이드 침착

을 알 수 있는 제제로 골주사에 사용하는 99mTc-

MDP, 99mTc-HMDP가 있다[32]. 심근경색의 양

성영상을 나타내는 99mTc-PyP는 심근 아밀로이드

에 집적을 보여주고 있는 것으로 알려져 있어 심근

아밀로이드증의 검출에 사용할 수 있다. 하지만
99mTc-PYP는 골주사로 개발되어 늑골에는 강한

집적을 보이지만 심근에 대한 집적은 약한 영상을

보이고 있다.

금후에 아밀로이드 비교적 특이적으로 검출할

수 있는 제제로 99mTc-aprotinin이 있다. Kunitz

protease inhibitor가 있는 aprotinin은 인슐린,

TTR, β-아밀로이드펩타이드, 면역글로불린, 아밀

로이드 원섬유 등과 결합하는 것으로 알려져 있다

[33]. 99mTc-aprotinin은 간장, 신장, 방광, 비장에

생리적으로 집적되며, 복부 이외의 아밀로이드증

평가에 유용하다[34]. 99mTc-aprotinin은 현재 유

럽에서 심장스캔에 대한 임상사용이 허가된 약제이

며, 혈액 pool 영상은 약 10분 후 소실되므로 심근

평가가 가능하여 최근 보급되기 시작하였고

SPECT/CT에 사용되고 심근 아밀로이드증에 상세

한 평가가 가능한 것으로 알려져 있다[34]. 

7. 지방조직에서 AA 단백질 정량법

지방조직에서 AA 단백질 정량법은 AA 아밀로

이드증을 진단하기 위한 새로운 면역화학적 방법으

로서 ELISA법으로 지방조직에서 AA 단백질 농도

를 측정하여 AA 아밀로이드 침착을 발견하는 다른

방법이다[35]. 이 면역화학적 방법은 Congo red

염색과 비교하여 염색과정의 질과 관찰자의 경험으

로부터 독립적이며, AA 형태의 아밀로이드를 직접

적으로 확정할 수 있고, 고도의 자동화가 가능하며,

한편으로 질환의 경과 과정 중에서 조직에 침착된

아밀로이드를 정량적으로 감시 할 수 있다.

Hazenberg등 [35]은 항 아 밀 로 이 드 제 제

eprodisate 국제임상시험을 시작하는 183명의

AA 아밀로이드증 환자 중에서 154명의 복부 피하

지방 50 mg이상을 채취하여 단클론 항인간혈청

AA항체를 사용하여 ELISA법으로 AA 단백질을

정량하였다. AA 아밀로이드증(>11.6 ng/mg fat

tissue) 발견을 위한 AA 단백질 정량법의 민감도

는 84%(95% CI: 77-89%), 특이성은 99%(95%

CI:98-100%) 였으며, Congo red염색법 점수화

결과와 일치하였다. 지방조직에서 AA 단백질 정량

법은 유의한 합병증 발생없이 높은 민감도와 특이

성을 지니는 우수한 진단적 방법이고, 임상적 AA

아밀로이드증을 조기발견을 위한 첫 단계로 적절하

다.

8. 신장질환의 임상 양상

신장질환의 임상적 양상은 아밀로이드 침착부

위와 범위에 따라서 달라진다. AL 아밀로이드증은

1/3 - 1/2의 환자에서 신장질환의 양상을 나타낸

다. 대부분의 환자들이 단백뇨를 가지며 이 중에

1/4은 진단 당시에 이미 신증후군 범위의 단백뇨를

지닌다. 나머지에서는 다양한 정도의 질소혈증을

나타낸다. 시간이 경과함에 따라서 신증후군은

40% 정도에서 발생하고, 나머지는 경미하나 단백

뇨와 질소혈증이 발생한다. 소변검사에서는 현미경

적 혈뇨와 세포성 원주들이 혼합되어 나타나고, 단

백뇨는 비선택적이며 90% 이상의 환자에서 24시
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간 총단백뇨 1.0 g이상과 단클론 단백질을 가진다.

다른 형태의 신증후군보다 고콜레스테롤 혈증이 흔

하지는 않다. 사구체에 침착된 아밀로이드 양과 신

기능 장애 정도는 일치하지 않는다. 문헌상으로는

AL 아밀로이드증에서 신장이 커지는 것으로 제시

보고되나 대부분 환자들에서 정상 크기의 신장을

지닌다. 고혈압은 20-50% 환자에서 발생하고 말

초신경병증, 자율신경병증 등으로 기립성 저혈압이

흔히 발생한다. 혈관침범이 심한 경우에는 단백뇨

가 거의 없으나 신혈류량이 감소하여 신기능장애가

발생한다. 드물지만 아밀로이드의 세뇨관 침착으로

원위 신 세뇨관 산증과 신성요붕증 등이 발생한다.

AA 아밀로이드증은 대부분의 환자에서 사구체

침착으로 인하여 미세한 무증상적 단백뇨에서부터

신증후군까지 다양한 정도의 단백뇨가 발견된다.

혈뇨는 약 1/3의 환자에서 발견되고 원주는 매우

드물다. 광범위한 혈관 침착이 있는 경우에는 단백

뇨가 거의 없는 만성신부전이 발생한다. 세뇨관 침

착은 드물지만 때로 세뇨관 장애의 원인이 된다. 대

량의 사구체 아밀로이드 침윤에도 불구하고 5% 정

도에서는 단백뇨가 거의 없으며, 때로는 광학현미

경상에 경미한 아밀로이드가 관찰 되지만, 신증후

군성 범위의 심한 단백뇨가 발생하기도 한다. 통상

적으로 아밀로이드가 침착되면 신장의 크기가 커지

는 것으로 생각하나 대개는 정상 크기이며 신부전

이 진행되면 오히려 크기가 감소된다. 진단에서 신

부전으로 진행되는 속도는 비교적 빠르며, 때로는

SAA 농도나 단백뇨이 정도가 연관이 있을 수 있

다. 환자에 따라서 신부전이 급성으로 진행되기도

한다.

9. 아밀로이드증의 치명적 합병증

1) 심인성 급사

아밀로이드 침착은 대부분은 심장, 신장, 간장,

신경조직의 장기를 포함한 여러 장기에 침착하여

장기의 기능장애를 초래한다. 심장침범은 가장 나

쁜 예후를 동반한다. AL 아밀로이드증은 심장침범

이 60%로 심전도 혹은 심초음파에서 확인된다.

TTR 유전자의 돌연변이에 의한 유전성 아밀로이

드증은 흔히 심장을 침범하고 심근에 국한된다. 심

인성 급사는 진행된 아미로이드증에서 흔히 발생한

다. 심실편위가 흔히 동반되며 동시에 심인성 급사

의 위험성이 높다. Falk 등[36]은 33명의 아밀로

이드증 환자에서 17명에서 복합 심실성부정맥이

발생하고 이중 4명이 심실성부정맥과 심전도 이상

으로 급사하였다. 다른 연구에서 생검 확진된 133

명의 AL 아밀로이드증 환자를 심전도, 심초음파,

홀트감시 등의 방법으로 조사 하였고, 추적관찰하

는 동안 106명이 사망하였는데 이 중 33명이 심인

성 급사를 하였다. 이 환자들은 심초음파상에서 더

흔히 심장 아밀로이드증의 증거를 지니고 있었다

[37]. 아밀로이드증에서 심인성 급사는 다양한 요

소를 지니고 있다. 심한 심근 침윤은 치명적인 심실

성부정맥의 위험성을 증가시킨다. 하지만 아밀로이

드 침윤은 심한 제한적 심근염을 동반하여 전도와

심장기능의 장애를 초래한다. 다른 형태의 진행된

심부전은 직접 심장 펌프기능 상실을 초래하여 의

미 있는 수의 사망원인이 된다. 특히 제한적 심근염

에서 빠른 부정맥은 심박출량을 심하게 감소시켜

심혈관 허탈을 초래한다. 진행된 아밀로이드 심장

질환에서는 선행증상이 나타나지 않는 수가 있으

며, 심한 전도장애에서는 연장된 HV 간격이 선행

되어 완전방실차단과 서맥에 의한 사망을 초래한

다. 

2) 출혈

질환 경과 중에 자발적 혹은 침습적처치 전후로

출혈이 아밀로이드증 환자의 약 1/3(15-41%)에

서 보고되고 있다[38,39]. 뇌출혈, 위장관출혈, 조

직생검과 같은 진단적 처치 후 출혈이 아밀로이증

환자에서 관련성이 있는 임상양상이다. 많은 수의

아밀로이드증 환자에서 신체 다른 부위의 출혈이

보고 되었다. AL 아밀로이드증과 유전성 gelsolin

아밀로이드증에서는 피부혈종이 가장 흔히 보고 되

어있고, 그 외 국소성 혹은 전신성 AA 및 AL 아밀

로이드증에서 비뇨생식기 출혈이 보고 되었으며,

유전성 fibrinogen 아밀로이드증에서는 자발적 비

장파열이 보고 되었다. 드물지만 후복막, 심낭, 정

낭, 자궁 등에서도 출혈이 보고되었다.
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아밀로이드증 환자에서 출혈의 병인적 기전은

이질적이며 아밀로이드증의 형태및 장기 침범의 범

위와 형태에 달려있다. 응고인자 결핍은 AL 아밀로

이드증과 일부 다른 아밀로이드 질환에서 관찰 된

다. AL 아밀로이드증에서는 경쇄의 간장 및 비장

침범으로 응고인자와 상호작용한다. 일반적으로 신

장 아밀로이드증에서는 신기능 장애로 후천성 지혈

이상을 더욱 악화시킨다. 혈관과 혈관주위 조직의

국소적 아밀로이드 침착은 아밀로이드 혈관병증을

초래하여 혈관의 취약성과 혈관 수축의 장애를 일

으킨다[40,41]. 아밀로이드 혈관병증 있는 환자에

서는 비정상적으로 큰 뇌출혈이 유발 된다[42]. 간

장의 아밀로이드 침윤으로 인한 문맥압 항진은 치

명적인 간장 혹은 비장파열 및 위장관출혈을 일으

킨다[43-46]. 

10. 아밀로이드증 치료의 전진

최근에 아밀로이드증의 치료는 과거와 달리 순

전한 지지요법적인 접근에서 벗어나 매우 다양하

고, 본질적이며 공격적인 치료방식으로 진보되었

다. 전신성 아밀로이드증에 대한 치료의 핵심 논점

은 아밀로이드 단백질의 분자형태에 달려있으며,

일반적으로 아밀로이드증 치료에는 세가지 방식의

접근방법이 있다. 가장 흔히 시행되고 우수한 치료

법은 전구 단백질 생성을 차단하여 더 이상 원섬유

의 형성을 방지하는 것을 목표로 하고 있다. 이 방

법은 각각의 아밀로이드 형태에 따라서 달라지게

된다.

AL 아밀로이드증의 치료는 지난 십년간 다양한

화학치료가 진화되어왔다. 형질세포 장애를 화학적

으로 조정하여 면역글로불린의 경쇄 합성을 억제하

는 것이 치료의 기조이다[47]. 일부 환자에서 고용

량 화학치료와 함께 조혈줄기세포를 이식하여 제한

적이지만 희망적인 결과를 얻었다. 조혈줄기세포를

이식한 환자에서 5년 생존율은 약 60%이다[48].

하지만 조혈줄기세포 이식에서는 치료관련 사망률

이 10%로 혈액질환 관련 다른 시술보다 높다. 최근

표준적인 화학치료와 이식의 효용성에 대해서 임상

시험이 진행 중에 있다. 신장침범 AL 아밀로이드증

에서 자가 줄기세포이식과 생체 신이식이 최근에

보고되었다[49]. AA 아밀로이드증은 기저 감염증

을 치료하는 것이 현재의 표준적 방법이며 항생제

치료로 장기기능의 장애를 전환시킬 수 있다. 염증

성관절염과 척추관절병증이 AA 아밀로이드증의

흔한 원인이며, 치료에는 chlorambucil이 사용되었

다[50]. 보다 최근에는 TNF-α억제제를 사용하고

있다[51]. 이들 약제들은 모두 염증성반응에서 전

구단백질 생성을 억제하여 아밀로이드 침착을 감소

시킨다. 이들 치료에서 AA 아밀로이드 침착이 감

소되는 정도는 동위원소 주사로 확인한다. 최근 새

로운 형태의 소분자 화학물질인 eprodisate

disodium이 생체에서 직접적으로 아밀로이드 원섬

유의 glycosaminoglycan 결합부위에 결합하여 원

섬유생성을 억제하는 것으로 알려져 있다[52]. 

가족성 지중해열에서 colchicine은 지난 십여

년간 염증반응 억제와 AA 아밀로이드증 예방에 효

과적으로 사용되어 왔다[53]. 대부분의 가족성 아

밀로이드증은 전구단백질이 TTR의 돌연변이 형태

이다. TTR은 간장에서 생산되는 4량체로서

thyroxin 운반 단백질이다. 간이식은 정상 TTR 단

백질을 공급하여 돌연변이 TTR에 의한 가족성 아

밀로이드증을 치료할 수 있다[54]. 하지만 이전에

형성된 아밀로이드 침착이 이식된 간에서 생성된

태생 TTR의 침착을 위한 핵으로 작용할때는 질환

이 진행되는 새로운 원인이 될 수 있다[55]. 

11. 아밀로이드증의 새로운 치료적 접근

아밀로이드증의 두 번째 치료적 접근방법으로

는 전구단백질의 태생구조를 안정화시켜서 단백질

의 잘못 접힘으로 이행을 예방하는 것이다. 현재

diflunisal을 사용하여 신경병증을 지닌 가족성

TTR 아밀로이드증 환자에서 이 방법을 임상시험

하고 있다. TTR 4량체의 thyroxine 결합위치에

diflunisal이 결합하여 단백질을 안정화시키고 β-

병풍구조의 아밀로이드로 이행하는 것을 억제시킨

다[56]. 세 번째 치료적 접근방법으로는 아밀로이

드 침착을 목표로 하여 아밀로이드 원섬유를 불안

정화시켜서 더 이상 β-병풍구조를 유지 하지 못하
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도록 하는 것이다. 실제로 모든 형태의 아밀로이드

침착의 5-10%를 구성하는 SAP와 결합할 수 있는

제제에 대한 연구로서 SAP 감소 뿐만 아니라 아밀

로이드 침착이 후퇴하는 원인이 될 수 있다[57]. 

Dember 등 [58]은 아 밀 로 이 드 침 착 의

glycosaminoglycan 기본구조를 불안정화 시키는

것을 목표로 비슷한 접근을 시도 하였다. 이 방법은

glycosaminoglycan 조직의 아밀로이드 원섬유와

결합하여 아밀로이드가 침착하는 병인에 총체적인

역할을 하는 것으로 추정되어진다. Eprodisate가

아밀로이드 원섬유의 glycosaminoglycan 결합위

치에 결합하여 조직에서 불안정화를 이루면 아밀로

이드증이 위축되고 더 이상 새로운 아밀로이드 침

착을 예방한다. 다국적 이중맹검 임상시험에서

eprodisate를 AA 아밀로이드증 환자에게 경구투

여 하였을 때, 위약처방을 받은 환자군에 비해서 신

기능의 악화나 크레아티닌청소율이 감소된 환자가

상대적으로 적었다. 하지만 말기신부전 혹은 사망

으로 진행되는 과정에는 효과가 없었다. 여러 가지

불확실한 결과에도 불구하고 eprodisate는 이론에

근거하여 아밀로이드 원섬유를 직접적으로 겨냥한

이정표적인 치료법 개발의 시도로 여겨진다.

아밀로이드 형성에는 보다 더 복잡한 과정과 다

양한 요소들이 있는 것으로 추정되고 있으며, 최근

에 실험과 임상시험에서 HSPG가 특이적인 요소로

주목받고 있다. 아밀로이드 침착에서 heparan

sulfate의 역할이 추가적 새로운 항아밀로이드 치

료적 목표점으로 제시 되고 있다[59]. 아밀로이드

증의 치료는 아직도 불완전하여 좌절되고 있다

[60]. 하지만 전구단백질을 목표로 하거나 아밀로

이드 형성을 목표로 하는 새로운 직접적인 치료법

이 개발되어 심각한 장기 기능장애를 극복 할 수 있

을 것으로 희망한다.

결 론

아밀로이드증은 β-병풍구조를 지닌 섬유단백

질을 주성분으로 하는 아밀로이드 물질이 장기 혹

은 조직에서 세포외에 침착하며, 그 결과 다양한 기

능장애를 일으키는 일련의 질환군이다. 아밀로이드

증은 아밀로이드 원섬유의 전구단백질에 따라서 분

류를 하며, 현재 27 종류의 전구단백질이 알려져

있고, 전구단백질의 종류에 따라서 침착되는 장기

가 다르다. 아밀로이드 원섬유의 생성과 침착의 기

전에 대해서는 많은 연구가 진행 중에 있으며, 특히

신경학적 분야와 관련하여 엄청난 진전이 있었다.

신장 아밀로이드증은 전신성 아밀로이드증으로서

발생빈도가 비교적 높으며, 특히 고령 환자에서 발

생하는 신증후군의 10-20%를 차지한다. 진단은

상세한 임상적 증거를 배경으로 하여 병리조직학적

감별진단과 함께 유전학적 분석이 반드시 필요하

다. 전신성 아밀로이드증의 진단에서 부터 신부전

으로 진행되는 속도는 비교적 빠르며, 환자생존율

을 포함한 예후는 매우 나쁘다. 특히 치료 경과 중

에 급사를 포함한 급격한 임상적 변화가 흔히 발생

한다. 그러나 최근에 아밀로이드증의 치료법에 대

하여서 현저한 진보가 있었고, 예후 역시 개선이 되

어가고 있다. 특히 eprodisate와 같이 아밀로이드

의 생성과 침착에 관련된 이론에 근거하여 아밀로

이드 원섬유를 직접적으로 겨냥한 이정표적인 치료

법들의 개발이 시도되고 있으며, 형광항체법과 전

자현미경, 특수면역조직염색을 포함한 임상검사를

통한 정확한 감별진단이 시행되고 장기 기능장애의

정도를 파악한 최선의 치료법들이 시행되고 있어서

향후에는 전신성 아밀로이드증 환자의 임상경과와

예후가 호전될 것으로 예상되어진다.
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