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진행하는 군날개 유사 병변을 동반한 소아 색소건피증

Xeroderma Pigmentosum in a Pediatric Patient with a Progressive 
Pterygium-like Lesion
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Purpose: We report a case of xeroderma pigmentosum in a pediatric patient with a progressive pterygium-like lesion.
Case summary: A 2-year-old girl with photophobia and localized, scattered, small, round brownish macules on skin areas ex-
posed to the sun visited hospital. During follow-up, at the age of 7, she was diagnosed with xeroderma pigmentosum in Japan, 
and pigmented freckles on the upper and lower eyelids of both eyes were observed. At the age of 11, a possible medial limbal 
pingueculum and lower lid telangiectasis of the right eye were observed via slit-lamp examination, and one year later, a ptery-
gium-like lesion and gradual fibrovascular tissue growth were found in the same location of the right eye. At the last visit, the pro-
gressive pterygium-like lesion and, lower lid telangiectasis of the right eye, and lid pigmentations of both eyes (xeroderma pig-
mentosum) were observed. The size of pterygium-like lesion continues to increase, but the patient remains under observation 
because the lesion was too small to remove.
Conclusions: We report the first case of xeroderma pigmentosum in a pediatric patient with a progressive pterygium-like lesion 
that showed age-related degeneration. We suggest that the pterygium-like lesion may reflect the photosensitivity to ultraviolet ra-
diation characteristic of xeroderma pigmentosum.
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색소건피증은 자외선에 의해 손상된 DNA의 재생에 필

수적인 DNA 핵속핵산분해효소(endonuclease)의 변이가 원

인이 되어, DNA 복구 기전 결손 때문에 발생하는 드문 상

염책체열성 유전 질환이다. 유병률의 경우 지역에 따라 다

소 차이를 보여, 미국과 유럽의 유병률이 1:1,000,000, 일본

에서는 1:20,000으로 보고되었고, 한국에서의 유병률은 

1:183,000으로 추정되고 있다.1,2 비정상적인 자외선에 대한 

광민감도 반응이 1-2세 사이에 나타나기 시작하며, 처음 피

부의 종양성 병변이 나타나는 평균 연령은 8세로 알려져 

있다.3 색소건피증의 임상증상으로는 눈부심, 주근깨와 같

은 색소침착, 안증상이 흔하게 동반되며 일광노출 부위인 

피부, 점막, 안구에서 정상인에 비해 10,000배 이상 종양 발

생률이 높은 것으로 알려져 있다. 일반적으로 색소건피증 

환자에서 운동실조나 청력 소실과 같은 신경학적 결손이 

동반될 수 있으며, 이러한 신경학적 이상 소견이 있을 시에

는 이른 나이에 사망까지 이를 수 있음이 보고되어 있다.1,2 

군날개는 결막변성 질환 중의 하나로, 연령이 증가하면

서 결막이 얇아지고 혈관의 변화가 동반되면서 나타나는 
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Figure 1. Facial photograph. (A) Seven-year-old patient showed lentiginous hyperpigmentation on her face. (B) Fifteen-year-old pa-
tient showed increased lentiginous hyperpigmentation on her face.

A B C D

Figure 2. Anterior segment examination on slit-lamp photograph in 2016 and 2019. (A, B) Possible pingueculum on medial limbus 
(red arrows), lid pigmentation (white arrow), lid telangiectasis (green arrow) in 2016. (C, D) Progressive pterygium-like lesion on 
medial limbus (red arrows), lid telangiectasis (green arrow) in 2019.

대표적인 연령관련변성 질환이다. 다양한 형태의 섬유혈관

조직이 결막에서 각막 방향으로 자라기 시작하며, 조직병

리학적으로 검열반과 유사하게 결막상피의 과각질, 이형성, 

극세포증식이 나타날 수 있다. 발생 원인에 대해 다양한 보

고가 있어 왔으나 자외선 조사가 가장 중요한 인자로 여겨

져, 유병률의 경우 적도로 갈수록 높게 나타나며 야외활동

이 많은 환자에서 호발되는 것으로 알려져 있다. 자외선이 

동일한 선행인자라는 점에서, 해외에서는 색소건피증 환자

에서 안과적 이상 소견 중 하나로 군날개가 보고된 바 있으

나 아직 명확하게 호발 연령 및 임상 변화 양상을 보고한 

증례는 없다.

국내에서는 1980년대까지 몇 차례의 색소건피증 환자들

의 안증상에 대한 보고 및 2019년 색소건피증환자의 각막 

이형성과 POLH 유전자 변이 확인에 대한 보고가 있었으

나,4 이번 증례와 같이 소아에서 크기가 증가하는 진행성의 

군날개 유사 병변을 보고한 바는 없었다. 따라서 저자들은 

진행하는 군날개 유사 병변을 동반한 15세 색소건피증 여

자 환아의 증례를 보고하고자 한다.

증례보고

2007년에 2세 여자 환아가 1년 전부터 시작된 눈부심을 

주소로 내원하였다. 환아는 햇빛에 노출되는 얼굴 및 몸에 

주근깨 양상의 둥근 갈색 반점이 동반되어 있었으며, 본원 

피부과에 내원하여 색소건피증 의증을 진단받았다. 초진 

시 최대교정시력은 양안 1.0이었으며 얼굴과 양안 위아래 

눈꺼풀의 색소침착 외에는 안과적 이상 소견은 관찰되지 

않아 1년마다 추적 관찰을 시작하였다. 7세가 된 2012년에 

환아는 일본에서 시행한 유전자검사상 뉴클리오타이드 절

제복구변이(nucleotide exision repair mutation)로 인한 색소

건피증(XP-C type)으로 진단되었다(Fig. 1A). 색소건피증 

확진 이후 1년마다 정기적으로 추적 관찰을 계속 진행하였

다. 2016년 내원 시 양안 위아래 눈꺼풀 색소침착은 더 증

가된 양상이었으며 우안 아래 눈꺼풀에 모세혈관확장증이 

관찰되었다. 또한 세극등검사에서 우안 내측 윤부 주변에

서 검열반과 유사한 병변이 새롭게 발견되었다(Fig. 2A, B). 

그리고 환아는 코 부위에서 피부암이 의심되어 생검을 시

행한 결과 기저세포암이 진단되었다. 12세가 된 환아는 

2017년 내원 시 양안 최대교정시력 1.0, 양쪽 눈꺼풀의 색

소침착과 우안 아래 눈꺼풀의 모세혈관확장증은 변화가 없

었으나, 우안 내측 윤부 주변에서 군날개 유사 병변이 발견

되었다. 2018년에는 눈꺼풀 색소침착은 더 증가되었으나, 

우안 아래눈꺼풀 모세혈관확장증과 군날개 유사 병변의 크

기 변화는 없었다. 2019년에 추적 관찰에서 양안 최대교정

시력 0.9였으며, 우안 모세혈관확장은 변화가 없었으나 우

안 군날개 유사 병변의 크기 성장이 관찰되었다(Fig. 1B, 

2C, D). 최종적으로 15세 환아는 크기가 증가하면서 진행

하고 있는 우안의 군날개 유사 병변 및 색소건피증에 의한 

아래 눈꺼풀 모세혈관확장증, 얼굴과 양쪽 위아래눈꺼풀의 

색소침착 외에는 안과적 이상 소견은 없었다. 우안 군날개 
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유사 병변의 크기가 조금씩 증가하고 있지만 그 크기가 크

지 않기 때문에 수술적 치료 없이 지속적인 추적 관찰 예정

이다.

고 찰

색소건피증은 드문 상염색체열성 질환으로 자외선에 대

한 광민감도와 관련된 피부 증상 및 높은 빈도로 자외선에 

의한 피부암이 발생되는 질환이다. 색소건피증은 1874년 

Kaposi와 Hebra가 태양광에 노출된 부위에서의 피부 변화

를 처음 기술했으며 생후 1-2세경에 시작된다.1 태양광이 

노출되는 피부를 중심으로 주근깨, 흑색점, 실핏줄 확장, 광

선각화중, 유두종증, 기저세포암, 편평세포암, 악성흑색종 

등의 피부 증상이 나타나며 피부암이 발생할 확률이 정상

인에 비해 증가한다. 신경학적 이상으로 18-24%에서 운동

실조, 청력소실, 지능저하가 발생하며 안증상으로는 눈부

심, 결막염, 노출각막염, 안검외반, 안검내반, 군날개 및 종

양 등이 있으며 주로 눈꺼풀 및 안구표면에서 발생한다. 또

한 색소건피증이 의심될 경우 유사한 다른 유전 색소 질

환(genetic pigmentary disorder)으로 유전대칭색소이상증

(Dyschromatosis symmetrica hereditaria) 및 유전범발성색

소이상증(Dyschromatosis universalis hereditaria)과 감별이 

필요하다.5 
색소건피증 환자는 자외선에 의해 손상된 DNA

가 다시 회복되지 않기 때문에 여러 증상이 나타나며, 

DNA 회복과 재생에 필수적인 DNA endonuclease의 선천

적 결핍이 그 원인이 된다. 색소건피증은 뉴클리오타이드 

절제 복구 변이에 따라 A부터 G까지 7개의 종류 및 variant 

type으로 나누어지게 된다.1 본 증례의 환아의 경우 7세 때 

일본에서 시행한 유전자검사상 XP-C로 진단되었다. XP-C 

환자의 특징은 심한 피부 증상을 동반하지만 신경학적 이

상은 잘 나타나지 않은 것으로 알려져 있다. 이와는 다르게 

XP-A와 XP-D은 신경학적 이상이 동반되는 경우가 많다.1 

색소건피증에서 피부 증상과 함께 안과적 증상은 중요한 

임상적 증상으로 대부분 자외선에 쉽게 노출되는 눈꺼풀과 

안구 표면에서 발생한다. 이는 자외선이 흡수된 뒤 광화학

적 반응에 의해 발생하는 자유 라디칼(free radicals)에 의한 

병리 기전에 기인한다. Brooks et al1은 1세부터 63세의 87명

의 색소건피증 환자들을 추적 관찰한 결과 79명에서 안과

적 이상 소견이 발견되었으며, 외안부 증상은 결막염(51%), 

Pannus (44%), 군날개(31%), 각막반흔(26%) 순서의 빈도

로 나타났다. 눈꺼풀 증상은 안검외반(25%), 안검염(23%), 

눈꺼풀각화(13%), 눈꺼풀 색소침착(10%) 등의 순서로 나

타났고 그 외에 안구건조증(38%), 눈부심 증상(36%), 백내

장(14%)이 발견되었음을 발표하였다. 

군날개는 일반적으로 퇴행성 질환으로 결막에서 각막 쪽

으로 수평선상에 진행되는 날개 모양의 섬유혈관 병변이 

증식하는 질환이다. 그 병리 기전은 아직 정확하게 밝혀지

지 않았으나 역학적 연구 결과에 따르면 자외선이 군날개 

발생에 가장 중요한 역할을 할 것이라고 추측하고 있다. 자

외선 중 특히 ultraviolet-B의 영향이 가장 크며 자외선에 의

해 p53 종양억제 유전자(p53 tumor suppressor gene)의 변

이가 발생하여 비정상적인 각막윤부상피의 증식이 발생한

다는 가설이 가장 유력한 것으로 알려져 있다.6 Coroneo7
는 

자외선이 직접적으로 안구 표면에 도달하는 양은 적지만, 

반사된 자외선이 각막윤부에 집중되며, 이는 처음 안구 표

면에 도달한 자외선보다 약 20배 강도가 더 강하다고 주장

했다. 즉, 표층윤부 세포가 정상적으로 처음 도달한 자외선

을 흡수하더라도 반사된 자외선은 각막 줄기세포(stem cell 

niche)의 손상을 일으킬 수 있다. 또한 자외선에 노출된 눈

에서는 산화스트레스와 함께 표지성장인자 수용체(epidermal 

growth factor receptor)가 활성화되면서 여러 종류의 cyto-

kine, matrix metalloproteinases 등이 생성된다. 이로 인해 

염증 반응과 신생혈관 생성, 섬유화가 발생하게 되고, 이와 

같은 과정들이 복합적으로 작용하여 군날개가 발생한다고 

추측하고 있다.7,8 

기존의 군날개 발생 기전을 고려했을 때, 군날개는 자외

선 노출이 많은 직업적 환경 혹은 지역에 거주하여 많은 양

의 자외선에 노출되거나 또는 노화 때문에 퇴행성으로 각

막윤부의 줄기세포의 손상이 축적되어 발생한다고 알려져 

있다. 실제로 국내에서 시행된 2008-2009 국민건강영양조

사 결과 60세 이상에서는 군날개 유병률이 16.0%이지만 

19-29세에서 0.1%로 나타났다. 특히 국내에서 본 증례의 

환아와 같은 10대에서는 군날개가 거의 발병하지 않은 것

으로 알려져 있다.9 또한 현재까지 색소건피증 환자 중 군

날개 호발 연령에 관련하여 국내외에서 보고된 바는 없었

다. 

저자들은 환아를 장기간 외래 경과 관찰하던 중에 크기

가 조금씩 커지는 군날개 의심 병변을 확인하였다. 다만 병

변의 크기가 작고 환아가 호소하는 불편한 증상이 없었기 

때문에, 군날개를 최종적으로 진단하기 위한 절제 생검을 

시행하지 않았다. 따라서 이를 군날개 유사 병변으로 판단

하고 정기적인 추적 관찰을 시행하였다.

본 증례 환아의 경우 우안 아래눈꺼풀에 모세혈관확장

증이 나타났기 때문에 안검염 및 군날개 유사 병변이 소

아에서 안검염에 의해 각막질환이 발생하는 blepharoker-

atoconjuctivitis를 생각해 볼 수 있었다. 하지만 환아를 오랜 

기간 추적 관찰하면서 안검염의 전형적인 증상인 충혈, 가

피, 비늘, 마이봄선기능장애, 염증병변 등이 나타나지 않았
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으며 blepharokeratoconjunctivitis의 특징인 안과적 증상이 

양안으로 발생하지 않았고 시력저하도 없었다.10 또한 환아

의 아래눈꺼풀 모세혈관확장증은 색소건피증에 의해 나타

난 일부 증상으로 추정된다. 왜냐하면 이전 연구 결과에 따

르면 색소건피증 환자에서 피부병변은 1-2세 때 자외선이 

노출되는 피부에 주근깨처럼 보이는 과색소침착병변이 생

기며 이후 모세혈관확장증, 피부위축병변 등으로 진행되며 

사춘기 때 다양한 피부암을 포함한 악성 피부 병변이 발생

한다고 알려져 있기 때문이다.11,12 따라서 본 증례 보고의 

환아는 안검염의 가능성은 낮으며 아래눈꺼풀의 모세혈관

확장증은 안검염보다는 색소건피증에 의해 나타나는 여러 

가지 피부병변 중 하나로 생각된다. 

군날개 유사 병변이 안검염에 의한 플릭텐각결막염으로 

판단할 수도 있지만 본 증례 환아의 경우 3시, 9시 방향에 

가로로 위치하며 확장하는 날개 모양의 섬유혈관조직이 관

찰되고, 플릭텐 결절 등과 같은 다른 특징적인 각결막병변

이 관찰되지 않았다. 또한 해외 및 국내에서 발표된 연구에 

따르면 플릭텐각결막염의 호발 위치는 하측이 가장 많은 

것으로 알려져 있으나,13 본 증례 환아의 경우 이에 해당하

지 않았다. 추가적인 치료를 위한 절제 생검을 시행하지 않

은 이유는 환아의 나이가 어리며 군날개 유사 병변이 시축

을 가리거나 난시를 유발할 만큼 병변이 크지 않았기 때문

이다. 최종적으로 본 증례 환아의 경우 색소건피증 때문에 

자외선에 대한 광민감도에 의해 손상된 DNA가 선천적으

로 복구되지 않고 각막윤부의 줄기세포 손상, 신생혈관 생

성, 섬유화 등이 어린 나이에 축적되고 빠르게 악화되어 군

날개 유사 병변 및 아래눈꺼풀 모세혈관확장증과 같은 피

부 증상이 발생한 것으로 추측하였다. 현재 환아의 경우 군

날개 유사 병변이 각막 중심부로 진행하지 않았으며 시력

에 영향을 주지 않기 때문에 치료하지 않고 추적 관찰 중이

다.

국내에서는 1980년대까지 몇 차례의 색소건피증 환자들

의 안증상에 대한 보고 및 2019년 각막의 신생혈관, 상피하 

혼탁 소견을 동반한 42세 색소건피증환자에서 압흔세포검

사를 통한 각막 이형성 진단과 함께 색소건피증에서 나타

날 수 있는 유전자 변이 중 하나인 DNA 번역 중합효소 관

련 POLH 유전자에 대하여 병원성 변이형과 유사병원성 변

이형을 확인 및 치료에 대한 증례보고가 있었다.4 그러나 

이전 연구들에서 10대 색소건피증 환자에서 군날개 유사 

병변 및 아래눈꺼풀 모세혈관확장증이 발생하였다는 보고

는 이전에 없었다. 따라서 본 증례 보고는 크기가 증가하는 

양상의 진행하는 군날개 유사 병변을 동반한 색소건피증 

여자 환아에 대해 국내에서 처음으로 보고함에 그 의의가 

있다. 또한 진행하는 군날개 유사 병변이 색소건피증 환자

의 특징인 자외선에 대한 광민감도와 연관성이 있으며 어

린 나이에 발생하고 진행될 가능성이 있음을 제시한다.
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= 국문초록 = 

진행하는 군날개 유사 병변을 동반한 소아 색소건피증

목적: 색소건피증 환아에서 경과 관찰 중 진행하는 군날개 유사 병변을 경험하였기에 이를 보고하고자 한다.

증례요약: 2세 여아가 자주 눈을 깜빡거리는 증상과 피부에 발생한 갈색 반점을 주소로 내원하였다. 경과 관찰 중 7세 때 일본에서 

색소건피증으로 확진 받았고, 양안 상하안검의 색소침착이 확인되었다. 11세 때 세극등검사에서 우안 내측 윤부 주변에서 검열반 유사 

병변과 함께 아래 눈꺼풀 모세혈관확장증이 발견되었으며, 1년 후 같은 위치에서 군날개 유사 병변과 점진적인 섬유혈관조직의 성장

이 관찰되었다. 마지막 내원 시, 진행하고 있는 우안 군날개 유사 병변과 아래 눈꺼풀 모세혈관확장증, 양안 상하안검의 색소건피증에 

의한 색소침착이 관찰되었다. 이전에 비해 우안 군날개 유사 병변의 크기가 증가되었지만, 수술적 치료가 필요하지 않아 경과 관찰 

중이다.

결론: 소아 색소건피증 환자에서 연령관련 변성의 특징을 보이며 점진적으로 진행하는 양상의 군날개 유사 병변이 동반될 수 있음을 

확인하였다. 군날개 유사 병변이 색소건피증 환자의 특징인 자외선에 대한 광민감도와 연관됨을 제시한다.
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