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Harlequinbaby1례
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*

서선화․장 표․고경심*

Fig.1.Typicalfacialappearance with ectropion,
eclabionandflattenednosesandears.

서 론

Harlequinbaby는 드문 상염색체 열성 유 성 질

환으로,출생시 신의 피부가 과각화되어 두껍고 갈

라진 벌집형태를 보이며,안검외반과 구순외 이 나타

나 기괴한 얼굴형태를 보이고,피부의 긴장성으로 인

하여 사지의 고정된 굴곡과 장갑을 낀듯한 수족을 보

이는 선천성 어린선의 한 변형이다.1932년 War-

ing
1)
은 Reverend O.Hart의 일기를 인용하면서

harlequinfetus라 명명하여 보고하 고,이후 세

계 으로 드물게 보고되고 있으며,국내에서도 1981

년 박 등
2)
이 harlequinfetus1례를 보고한 바 있고,

1979년 Buxman등
3)
은 지지 치료로 9개월 동안

생존한 환아를 보고하 고,1989년 Rogers등
4)
은 2

세까지 생존한 환아를 보고하 다.

자들은 임상증상과 병리소견으로 확진된 harle-

quinbaby1례를 경험하 기에 이를 보고하는 바이

다.

증 례

환 아:윤○○ 아기,남아,생후 1일.

주 소:기괴한 얼굴형태와 두껍고 갈라진 피부.

임신력 출생력:환아는 재태 연령 35주,3200

gm으로 조기 분만 진통으로 인해 반복 제왕 개로

분만하 고,Apgar 수는 1분에 6 ,5분에 9 이

었으며,출생 직후 상기 주소로 신생아 환자실에

입원하 다.환아는 두 번째 남아로 산모 나이는 30

세 고 임신 9주에 하 이 있었으나 이후 회복되었고

산 진찰상 특별한 이상은 없었으며,자연유산이 1

회 있었다.환아의 형은 재태연령 40주,3500gm으로

제왕 개하 고 건강하 다.

가족력:부모와 5세된 형,조부모 모두 건강하 으

며 가족력상 기형 유 성질환과 어린선은 없었다.

이학 소견:안검외반과 구순외 이 있어 O형의

입모양을 보이고 평평한 코와 귀를 보이며(Fig.1),

두부에는 모발이 드문드문 있었다.두피를 포함한

신의 피부는 두껍고 부분 으로 균열이 있어 벌집형

태의 모양을 보이며 사지는 피부의 긴장성으로 인해

고정된 굴곡을 보이고 장갑을 낀듯한 수족을 보이며

손톱과 발톱은 없었다(Fig.2).그외 동반된 기형은

없었다.

검사 소견:입원 당시 말 액 검사상, 색소

16.7g/dL, 구 용 치 46.5%,백 구 13400/

mm
3
, 소 258,000/mm

3
이었다. 청 해질 농도

는 Na141mEq/L,K 3.8mEq/L,Cl114mEq/L이었

으며 BUN 5mg/dL,Creatinine 0.3mg/dL이었고

GOT 49IU/L,GPT 5IU/L 다.요검사상,비

1.010,pH 7.0,RBC 0-1/HPF,WBC 0-1/HPF,

albumin-,glucose- 다.C-reactiveprotein은 1병

일째 음성이었다가 9병일째 2.28mg/dL 고 TORCH

IgM은 음성이었고 VDRL도 음성이었다.ChestPA

와 복부 음 에서 이상소견은 보이지 않았다.

병리조직학 소견: 퇴부에서 시행한 피부생검에

서 과각화(hyperkeratosis),모낭성 각화증(follicular
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Fig.3.Lightmicroscopicfindingsarecompatibleto
thelamellarichthyosiswithmarkedhyper-
keratosis,follicularkeratosis,keratoticplug,
acanthosis,and chronic inflammatory cell
infiltrateintheupperdermis.

keratosis),극세포증(acanthosis),각질 러그(ke-

ratoticplug)등이 보이고 진피의 말 액 주 에

서 염증 세포의 침윤을 보이는 등 층 상 어린선에

합당한 소견을 보 다(Fig3).

치료 경과:환아는 입원후 정맥 수액요법으로

피부를 통한 탈수를 보충하 고 보육기 안에 높은 습

도를 유지하 다.Nasogastrictube를 통해 양을

공 하 으며 감염방지를 해 가능한 무균조작을 하

고 정맥 항생제를 투여하 고,retinoicacid를 1mg

씩 하루에 두 번 투여하 다.호흡이나 맥박수,체온

은 안정 이었고 뚜렷한 피부나, 신감염의 소견은

없었다.입원 9일 동안 소량의 피부박리가 있었고,고

정된 의 움직임에는 거의 변화가 없었으며 그외

소화기,호흡기,신경계의 이상은 발견되지 않았다.

입원 9일째 보호자 원하여 퇴원하 고,퇴원후 5일째

사망이 확인되었다.

고 찰

어린선은 피부 각화성 질환으로 인설과 조직학

소견으로 과각화를 특징으로 하는 질환이다. 아기에

발병하는 선천성 어린선의 분류는 Riecke
5)
,Frost

등
6)
,Nancy등

7)
에 의해 상이한 여러형으로 보고되었

으나,1991년 Shwayder등
8)
은 유 양식과 임상

특징,동반된 기형,병리조직학 소견 등에 따라 크

게 심상성 어린선 (ichthyosisvulgaris),반성 열성

어린선 (X-linkedrecessiveichthyosis),층 상 어

린선 (lamellarichthyosis),어린선양 홍피증 (con-

genitalichthyosiform erythroderma),수포성 어린

선 (bullousichthyosiform erythroderma)으로 나

었으며,harlequinbaby는 층 상 어린선의 가장

심한 형태로 상이한 유 형에 의해 래되는 하나의

표 형으로 생각된다.

층 상 어린선의 병인은 명확하게 밝 져 있지는

않지만,피부 각질층의 형성 장애보다는 낙설의 장애

로 인한 과각화,각질층 내 단백질 베타카로틴의

증가,정상 층 과립층의 결여 등의 설이 있었으며,

1979년 Buxman 등
3)
은 각질세포내의 지방 분석을

통해 cholesterol과 triglycerides가 상당량 증가되어

있음을 발견하고 지방 사 이상이 원인이라 가정하

으며,1993년 Hohl등
9)
은 각질화된 세포외피(cor-

nifiedcellenvelope)를 형성하는 involucrin,lori-

crin,그리고 둘을 연결하는 transglutaminase의 항

체를 이용한 cytoplasmic staining을 통해 trans-

glutaminase의 이상으로 세포외피의 이상을 래한

다고 보고하 다.유 성 요인은 1965년 Wells등
10)

이 ichthyosisfetalis,ichthyosiscongenitagra-

vis 라고 명명하며,상염색체 열성유 되는 어린선양

홍피증의 범주에 넣었으며,1968년 Eastely
11)
역시

어린선양 홍피증의 형태라고 생각했으나 유 방식이

나 조직학 소견이 뚜렷하게 밝 지지 않아 collo-

dion baby 등과의 감별진단에 어려움이 있었다.

1963년 Briceno-Maaz
12)
는 두 명의 형제 환아를 소

개하며 반성유 의 가능성을 시사했고, 1975년
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Choudhry등
13)
과 1978년의 Purohit등

14)
,1979년의

Mufa등
15)
은 같은 부모에서 출생한 두명의 환아를

보고하 고,1984년 Abramson등
16)
은 이란성 생

아로 태어난 환아를 보고하 다.1985년 Lawlor등
17)
은 같은 부모에서 출생한 12명의 자식 5명의 환

아를 보고하 는데 그 2명은 남아 고 3명은 여아

다.1994년 Russell등
18)
은 genemapping을 통해

13개의 층 성어린선 가계에서 disease locus와

transglutaminase1gene(TGM 1)locus가 chro-

mosome14q11에 linkage되어 있음을 보고하 다.

치료는 출생 기에 집 인 지지 치료를 필요

로 하고 온도조 ,피부를 통한 다량의 탈수의 방

보충,감염방지 치료, 양 공 등이 필요하며

피부에 해서는 윤활제와 salicylic acid,urea,

lactic 는 glycolicacid,retinoicacid,paraffin

등의 각질 용해제가 사용되기도 한다.1985년 Law-

lor등
17)
은 처음으로 etretinate를 투약한 10개월까지

생존한 환아를 보고하 고,1989년 Ward등
19)
은 지

지 치료와 etretinate와 피부연화제 등으로 21개월

까지 생존한 환아를,1989년 Rogers등
4)
은 2세까지

생존한 환아를 보고하 다.심한 안검외반은 안과

치료와 성형외과 치료가 요구된다.주된 사망원인은

피부를 통한 신 인 감염,체온 조 의 실패,물리

학 호흡장애,미숙아 등이었으며 출생 기의 집

지지 치료의 성공여부가 후에 미치는 향이

크다.

최근에는 양수천자 태아 내시경을 이용한 태아

피부 조직검사를 임신 기에 실시하여 진단
20)
하기도

하며,유 상담이 요구된다.

결 론

자들은 임상증상과 병리조직학 소견상 확진된

harlequinbaby1례를 경험하 기에 문헌고찰과 함

께 보고하는 바이다.
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=Abstract=

A CaseofHarlequinBaby

SeonHwaSeo,M.D.,YoungPyoChang,M.D.andKyungSim Ko,M.D.*

DepartmentofPediatricsandobstetrics
*
DankukUniversity,CollegeofMedicine,Cheonan,Korea

Harlequinbabymayrepresenttheextremeform oflamellarichthyosisormaybea

distinctentity.Itisinheritedasanautosomalrecessivetrait,butit'scauseisunknown,

althoughtheabnormalitiesofkeratinizationandepidermallipidmetabolism havebeen

suggested.

Werecentlyexperiencedacaseofharlequinbabyinamaleneonatewhoshowedthe

typicalskinappearanceatbirth.Hisskinwasmarkedlythickenedandcracked,andlarge

hornyplateswereformedovertheentirebody.Hisfacewasdisfigured,andthenose

andearwereflattenedbythethickenedskin.Thechemosisandsevereectropionobscur-

edtheorbits,andhislipswereevertedandgaping.Theinelasticskinresultedinflexion

ofalljoints,andhandsandfeetappearedfixedandischemic.Thepathologicfindingsof

skin biopsy werecompatibleto thelamellarichthyosis and hisfamily history was

nonspecific.

Wemanagedthepatientwithsupportivecareforhisspecialskinlesion,alongwith

thetrialofretinoicacid.However,thetreatmentwaswithheld and thebaby was

dischargedagainstmedicaladviceastheparentswished,andthebabydied5daysafter

discharge.

KeyWords:Harlequinbaby,Congenitalichthyosis


