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= 증례보고 =

편집자에게 보내는 글

양안에 발생한 코우츠병 1예에 관한 의견

대한안과학회지 제52권 1호 2011년 1월호에 게재된 증

례보고 “양안에 발생한 코우츠병 1예”를 읽고 글을 보내드

립니다.
코우츠병은 대개 단안성이며 양안성은 드물지만  

5-10% 정도로 보고되고 있습니다.1-3
 그러나 양안성으로 

코우츠병의 양상을 보이는 경우에는 전신질환이 동반되는 

경우가 많은 점을 생각해야 합니다. 전신질환과 동반된 일

부의 경우를 코우츠병에 포함시켜서 기술하는 문헌도 있지

만 엄격한 진단 기준을 적용한다면 코우츠병은 삼출성 망

막병증을 가지는 특발성 선천성 망막 모세혈관확장증으로 

전신질환과 연관이 없는 비유전성 질환에 국한됩니다.1 

이 논문에서 “2001년 Shields et al은 이전에 보고된 양

안에 발생한 코우츠병 증례 중 다수에서 코우츠병의 진단

기준에 부합하지 않은 것을 보고한 바 있다.”고 인용했듯이 

양안 코우츠병 소견을 보이는 경우에서는 다른 안과질환이 

아닌지 전신질환이 동반되어 있는지를 면밀하게 살펴봐야 

합니다.1-4
 코우츠병을 전신질환과 동반되지 않은 특발성인 

것으로 좁게 정의하고 양안에서 코우츠병 소견을 보이는 

경우에 전신질환에 대해서 충분히 조사를 한다면 양안 코

우츠병은 기존의 보고보다 훨씬 희귀할 것으로 생각합니다.
이 논문에서는 “환아는 만삭에 2.9 kg로 출생하였으며, 

과거력 및 가족력에서 특이 사항은 없었다” 외에는 전신상

태에 대한 기술이 없습니다.4 또한 이 환아의 경우는 5개월 

전부터 시작된 양안 내사시로 내원한 생후 19개월의 남아

로서 평균 10살 때 진단되는 코우츠병보다 훨씬 빠른 발견

을 보여 선천적 전신질환과 동반되어 있을 가능성이 있으

며 이 증례가 약간의 비대칭적 소견을 보이기는 하나 기존

의 양안 코우츠병으로 보고된 경우는 반대쪽 안은 약간의 

혈관이상만 관찰되는 심한 비대칭소견을 보이며 편측성 특

징을 여전히 가지고 있는 경우가 많은 것과는 차이가 있습

니다.1-3
  

이상으로 볼 때 이 환아의 경우 전신질환과 동반되었을 가능

성이 높으며 안면 견갑 상완 근이영양증(facioscapulohumeral 
muscular dystrophy), Kabuki make-up syndrome (Niikawa- 

Kuroki syndrome), 등의 양안 코우츠병 소견을 보이는 전

신질환에 대해서 충분한 검사가 없다면 양안에 발생한 코

우츠병이라 할 수 없을 것입니다.
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저자의 답변

저희 논문에 대해 부족한 부분을 지적해 주셔서 감사드

립니다. 
안면 견갑 상완 근이영양증(facioscapulohumeral muscular 

dystrophy), Kabuki make-up syndrome (Niikawa-Kuroki 
syndrome) 등의 양안 코우츠병 소견을 보이는 전신질환의 

감별을 위한 기술이 부족하다는 점은 저희 또한 공감하고

자 하는 바입니다.
기존에는 코우츠병 진단에 주로 임상양상에 근거하여 전

신질환을 배재하였던 것과 달리, 최근 분자진단이 임상에 

널리 이용되면서 발현되지 않은 유전자의 이상 또한 진단

할 수 있게 되었습니다. 이를 고려한다면 양안 코우츠병은 

기존의 보고보다 훨씬 더 희귀할 것으로 생각되며, 기존의 

보고 중 일부는 양안 코우츠병의 진단에서 제외할 수 있을 

것으로 생각됩니다. 
본 증례의 경우 분자진단을 수행하지 않아, 임상 양상을 

이용한 배제진단을 수행할 수 밖에 없습니다.
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본 증례의 경우 만 4세까지 경과관찰 하였으며, 특별한 

가족력은 없었고 정상 발달하였습니다. 특징적인 얼굴형태

나 근골격계 이상소견은 관찰되지 않았으며, 경과관찰 동안 

근위약소견이나 청각저하 및 지체저하 소견 또한 관찰되지 

않았습니다.
선생님께서 양안 코우츠병 소견을 보일 수 있는 전신질

환으로 감별진단이 필요함을 제시하신 안면 견갑 상완 근

이영양증 중, 코우츠병 양상의 망막병변을 보고한 5편 10
명의 증례보고를 분석하여 본 증례와 비교해 보았습니다. 

위 보고들의 가장 큰 특징은 임상양상의 발현이 쌍봉형의 

형태를 띠고 있다는 점입니다. 즉, 어렸을 때부터 중한 임상

양상이 나타나 이른 시기에 진단된 경우와 경한 증상만 보

여 늦은 시기에 진단되는 경우로 구분할 수 있습니다.1-5
 

이 중 코우츠병 양상의 망막병변이 일찍 발현된 증례의 

경우, 평균 13개월의 연령에 망막병변이 진단되었고, 이와 

비슷한 시기에 근력저하가 발견되거나(평균 17개월), 이른 

시기에 청력감소가 진단되었습니다(평균 45.5개월).2,4,5
 

이 외의 증례에서는 임상양상의 발현이 경하거나 없었으

며, 안저소견 또한 양안 주변부의 실핏줄확장증 정도의 경

한 병변이 관찰되었습니다.1,3

따라서 19개월에 망막병변이 진단된 본 증례의 경우, 4
세까지 경과관찰 하였음에도 불구하고 근력저하나 청력저

하 소견이 관찰되지 않았던바, 안면 견갑 상완 근이영양증

과 임상양상이 일치하지 않는다고 할 수 있겠습니다.
또한 안면 견갑 상완 근이영양증의 특이적 돌연변이 유

전자가 밝혀지지 않았다는 점을 고려할 때, 안면 견갑 상완 

근이영양증은 임상양상이 일치하지 않을 경우 돌연변이 유

전자만으로 단독 진단하기 어렵습니다. 따라서 본 증례와 

같이 안면 견갑 상완 근이영양증의 특징적인 임상양상이 

발현되지 않을 경우에는 안면 견갑 상완 근이영양증이 아

니라고 진단할 수 있겠습니다.1
더불어 선생님께서 양안 코우츠병 소견을 보일 수 있는 

전신질환으로 감별진단이 필요성을 제시하신 가부키 증후군

(Kabuki make-up syndrome, Niikawa-Kuroki syndrome)
의 경우 코우츠병 소견을 보이는 증례가 2005년 Anandan 
et al6에 의하여 1예 보고된 바 있으며, 특유의 얼굴 생김새

와 경도의 정신지체, 출생 후 성장지연, 골격계 이상 등의 

특징을 가짐에 반하여 본 증례에서는 이러한 소견이 관찰되

지 않아 가부키 증후군이 아니라고 진단할 수 있겠습니다. 
결론적으로 본 증례는 정상적인 전신상태를 보여, 선생

님께서 가능성을 제시하신 안면 견갑 상완 근이영양증과 

가부키 증후군은 아니라고 진단할 수 있으며, 따라서 양안

에 발생한 코우츠병으로 진단할 수 있겠습니다.
다음으로 본 증례가 코우츠병에 대한 기존의 보고에 비

하여 훨씬 빠른 발견을 보이며, 양안 비대칭 정도가 덜하다

는 지적에 대하여 답변을 드리고자 합니다. 
선생님께서도 인용하신 문헌에도 나와 있는 바와 같이 

Coats disease의 평균 진단 시 나이는 11세이나, 1개월부

터 63세까지 다양한 분포를 보임을 보고한 바 있어, 19개월

에 진단받은 본 증례가 기존의 보고와 일치하지 않는다고 

보기 어렵습니다.7
또한 본 증례의 경우 우안 전체 망막의 심한 삼출망막박

리 및 망막표면의 실핏줄확장증이 관찰되었고, 좌안 망막하

측의 삼출망막박리가 관찰되어, 기존의 보고와 차이가 있음

을 본문에도 기술한 바 있습니다. 이는 진단 시점과 관련이 

있는 것으로 생각합니다. 2001년 Shields et al7의 보고는 

초진 시 가장 흔한 주소가 시력저하(43%)였습니다. 이는 

사시를 주소로 내원한 본 증례에 비하여 진단 시점이 더 빠

름을 의미하며, 따라서 반대쪽 눈의 병변 소견이 본 증례에 

비하여 덜 진행되어 있음을 설명할 수 있다고 생각합니다.
감사합니다.
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