
ABSTRACT

Incontinentia pigmenti (IP) is a rare X-linked dominant disease that is typically 

lethal to males and usually affect female patients. IP is a neurocutaneous disorder, 

involving the ectodermal tissues such as the skin, eyes, teeth, hair, and central 

nervous system. The pathogenesis of IP is linked to the gene mutation in the NF-

kappa B essential modulator (NEMO) on chromosome Xq28. We experienced one 

case of newborn with multiple vesiculobullous skin lesions over the entire body 

after birth. Skin biopsy and histologic studies revealed suspected IP stage I and the 

genetic analysis of the NEMO confirmed IP diagnosis. A brain MRI showed multiple 

cerebral infarctions and the infant has shown delayed development in follow-up 

clinic. 
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서론

색소� 실조증�(�i�n�c�o�n�t�i�n�e�n�t�i�a� �p�i�g�m�e�n�t�i�)은� 매우� 희귀한� 유전적� 질환으로� 전체� 신경� 피부� 질환

의� 약� �1�%� 정도를� 차지하며� 그� 발병률은� 대략� �4�0�,�0�0�0명당� �1명� 정도에� 불과하다�1�)�.� 색소� 실소증

은� 성염색체� �X�q�2�8에� 위치한� �N�F�-�k�a�p�p�a� �B� �e�s�s�e�n�t�i�a�l� �m�o�d�u�l�a�t�o�r� �(�N�E�M�O�)유전자의� 돌연변이와� 

연관이� 있고�2�)�,� 남아에서� 발병할� 경우� 매우� 치명적이어서� 대부분� 임신� 초기� 자궁� 내에서� 사망

하여� 이환된� 환아는� 대부분� 여아이다�.� 특히� 피부� 평변이� 출생시� 또는� 생후� 수일� 이내에� 홍반�,� 

수포� 그리고� 농포성� 피부� 병변을� 동반하여� 신생아기� 여러� 감염성� 질환과의� 감별이� 중요하고�,� 

이는� 추후� 단계별로� 사마귀양의� 과각화성� 구진이나� 반점�,� 선상의� 과색소� 침착� 그리고� 창백함

과� 위축성� 피부� 병변을� 보인다�3�)�.� 피부� 병변� 이외에도� 외배엽� 및� 중배엽� 기원의� 치아�,� 골격계�,� 

머리카락�,� 안구� 그리고� 중추신경계� 이상을� 동반할� 수� 있어서� 동반� 이상에� 대한� 포괄적인� 접

근이� 필요한� 피부� 질환이다�4�)�.� 저자들은� 출생시� 수포성� 질환으로� 전원되어� 다발성� 뇌경색이� 

동반된� 색소� 실조증� 환아� �1례를� 피부� 생검과� 유전학적� 검사로� 확진하였기에� 보고하는� 바이

다�.
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증례

재태기간� �4�1주� �1일�,� 출생체중� �3�,�1�0�0� �g� �(�2�5�-�5�0� 백분위수�)로� 출

생한� 여아가� 개인� 산부인과의원에서� 질식분만으로� 태어났다�.� 

�A�p�g�a�r� 점수는� �1분� �8점�,� �5분� �9점� 이었고� 산전초음파에서� 이상소견

은� 관찰되지� 않았으며� 조기� 양막� 파수의� 증거도� 없었다�.� 출생� 당

시� 양측� 팔�,� 손목�,� 다리�,� 옆구리와� 등에� 관찰되는� 수포성� 병변�(�F�i�g�.� 

�1�)을� 주소로� 본원� 신생아중환자실에� 전원되어� 입원하였다�.� 임산

부의� 나이는� �3�3세였고� 특별한� 기저� 질환이나� 가족력은� 없었고� 임

신� 중� 약물� 복용이나� 생식기� 헤르페스� 감염도� 없었다�.� 이번의� 출

산을� 제외하고는� 한� 번의� 유산과� 한� 번의� 출산으로� 환아에게는� �2

세의� 언니가� 있었고� 언니는� 특별한� 질환� 없이� 건강한� 상태였다�.� 

본원� 신생아중환자실� 입원� 시� 신체검사에서� 체중� �3�,�1�0�0� �g� �(�2�5�-�5�0� 

백분위수�)�,� 신장은� �5�0� �c�m� �(�5�0�-�7�5� 백분위수�)�,� 두위는� �3�3� �c�m� �(�1�0�-�2�5� 

백분위수�)으로� 측정되었고� 활력징후는� 체온� �3�6�.�4℃�,� 맥박� �1�3�0회�/

분�,� 호흡� �4�0회�/분� 이었다�.� 청진상� 폐음과� 심장음은� 정상이었고� 복

부� 소견상� 간비장의� 종대도� 없었다�.� 피부� 소견상� 두부�,� 몸통�,� 사지

에� 다발성의� 홍반성� 구진�,� 수포� 그리고� 농포성� 병변이� 불규칙하게� 

관찰되었다�.

입원� 당시� 시행한� 일반� 혈액� 검사상� 백혈구� �1�4�,�9�0�0�/�m�m�3� �(호중

구� �5�6�%�,� 림프구� �2�5�%�,� 단핵구� �7�%�,� 호산구� �1�2�%�)�,� 혈색소� �1�7�.�5� �g�/�d�L�,� 

적혈구� 용적률� �5�3�.�3�%�,� 혈소판� �2�4�6�,�0�0�0�/�m�m�3� 이었고� �C�-반응� 단백

은� 음성이었다�.� 뇌척수액� 검사상� 백혈구� �1�/�m�m�3� 이었고�,� 적혈구� �5�/

�m�m�3�,� 단백� �2�4� �m�g�/�d�L�,� 당� �4�6� �m�g�/�d�L으로� 혈액� 소견과� 뇌척수액� 소

견상� 감염의� 증거는� 관찰되지� 않았다�.� 뇌척수액에서� 시행한� �H�S�V� 

검사와� 혈액에서� 시행한� �V�D�R�L과� �T�O�R�C�H� �I�g�M� 검사상� 모두� 음성� 

확인되었다�.� 피부� 병변의� 감염성� 수포� 질환을� 감별하기� 위해� 감염� 

분과� 협진을� 시행하고� 혈액�,� 소변� 및� 뇌척수액� 배양� 검사를� 기다

리면서� 초기� 정맥� 항생제� 요법으로� �n�a�f�c�i�l�l�i�n�,� �g�e�n�t�a�m�y�c�i�n을� 투여

하였고� 피부과� 협진을� 통해� 피부� 생검을� 시행하였다�.� 

생후� �3일째� 피부� 생검� 결과� 표피에서� 다량의� 호산구를� 포함하

는� 수포가� 관찰되고� 진피에서� 혈관주위� 호산구의� 침범이� 관찰되

는� 색소� 실조증� �1단계로� 추정되어�(�F�i�g�.� �2�)� 확진을� 위해� 유전자� 검

사를� 고려하였다�.� 혈액을� 채취하여� 유전자� 확진� 검사를� 의뢰하

였고� �P�C�R� 방법을� 통하여� 염색체� �X�q�2�8에� 위치하는� �N�E�M�O� 유전자

를� 검사하였다�.� �3일째� 시행한� 혈액� 검사상� 백혈구� �1�2�,�1�0�0�/�m�m�3� �(호

중구� �6�0�%�,� 림프구� �1�8�%�,� 단핵구� �6�%�,� 호산구� �1�5�%�)�,� 혈색소� �1�6�.�2� �g�/

�d�L�,� 적혈구� 용적률� �4�8�.�6�%�,� 혈소판� �2�2�3�,�0�0�0�/�m�m�3�,� �C�-반응� 단백� 음

성� 그리고� 세균� 배양� 중간� 결과� 음성으로� 정맥� 항생제� 투여를� 중

지하였다�.� 또한� 색소� 실조증과� 동반될� 수� 있는� 합병증에� 대한� 추

가� 검사로� 뇌� 초음파�,� 뇌� 자기공명영상� 검사�,� 청력� 검사�,� 안과와� 치

과� 협진을� 계획하였다�.� 입원� �4일째� 시행한� 뇌� 초음파에서는� 특이� 

소견� 관찰되지� 않았으나� 뇌� 자기공명영상에서� 좌측� 전대뇌동맥�,� 

중대뇌동맥�,� 우측� 중대뇌동맥�,� 후대뇌동맥� 영역에서� 다발성� 급성� 

뇌경색� 소견이� 관찰되었다�(�F�i�g�.� �3�)�.� 그러나� 입원기간� 동안� 경련이

나� 의식� 저하� 등의� 신경학적� 증상은� 관찰되지� 않았고� 뇌파�,� 심장� 

초음파�,� 안과적� 검사� 및� 치과적� 검사에서� 특이� 소견은� 발견되지� 

않았다�.� 유전자� 검사에서� 엑손� �4�-�1�0� 부분의� 결손인� �N�E�M�O� �g�e�n�e� 

�m�u�t�a�t�i�o�n이� 확인되어� 유전학적으로� 색소� 실조증이� 확진되었고� 유

전자� 상담을� 통해� 가족� 유전자� 검사를� 권유하였으나� 향후� 임신계

획이� 없고� 보호자가� 원하지� 않아� 시행하지� 않았다�.� 생후� �7일째� 퇴

원하였고� 외래� 추적� 관찰에서� 안과� 검사상� 사시나�,� 망막박리� 등� 

이상� 소견은� 관찰되지� 않았고� 이비인후과에서� 시행한� 청력� 검사

에서도� 양측에서� 정상� 청력이� 확인되었다�.� 수포성� 병변은� 생후� �3

개월경� 색소� 침착� 병변과� 위축된� 반흔으로� 변했고�,� 생후� �7개월� 현

Fig. 1. Linear distributed erythematous vesicles along both 
extrimities and trunk.

Fig. 2. The epidermis shows two large subcorneal vesicles 
containing numerous eosinophils. The upper and mid dermis 
shows perivascular and interstitial infiltration of many eosino
phils (H&E ×400).
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재� 색소침착도� 점차� 옅어지거나� 소실되어� 호전되고� 있다�.� 환아는� 

생후� �7개월� 현재� 목가누기는� 가능하나� 뒤집기와� 앉기를� 할� 수� 없

고� 사지� 근육� 긴장도� 증가와� 상하지� 경도의� 경직� 소견을� 보여� 재활

의학과에� 의뢰되었고� 향후� 재활치료� 및� 지속적인� 관찰과� 평가가� 

필요한� 상태이다�.

고찰

색소� 실조증�(�i�n�c�o�n�t�i�n�e�n�t�i�a� �p�i�g�m�e�n�t�i�)은� �1�9�0�3년� �G�a�r�r�o�d�5�)에� 의해� 기

술된� 후�,� �1�9�2�6년과� �1�9�2�8년� �B�l�o�c�h�6�)와� �S�u�l�z�b�e�r�g�e�r�7�)에� 의해� 처음으로� 색

소� 실조증으로� 명명되어� 보고되면서� �B�l�o�c�h�-�S�u�l�z�b�e�r�g�e�r� 증후군이라

고도� 불린다�.� �1�9�7�6년� �C�a�r�n�e�y� 등�8�)에� 의하면� 인종간� 발병빈도의� 차이

는� 뚜렷하지� 않으나� 남녀� 비에서� 여자가� 월등하게� 많은� 것으로� 보아� 

남아의� 경우� 대부분� 자궁� 내에서� 사망하고� 여아에게만� 유전되는� 반

성� 우성�(�X�-�i�n�h�e�r�i�t�e�d� �d�o�m�i�n�a�n�t�)� 유전을� 하는� 것으로� 생각된다�.� 

최근� 분자� 유전학적인� 분석을� 통해� �X�q�2�8에� 위치하는� �N�E�M�O� 유전

자의� 돌연변이가� 색소� 실조증의� 발생을� 유발할� 수� 있다는� 점을� 발

견하였다�.� 색소� 실조증� 환자의� 약� �6�0�-�8�8�%에서� �N�E�M�O� 유전자의� 엑

손� �4�-�1�0� 부분의� 결손이� 발견되었고�,� 소수에서� 핵산� 치환이나� 소실�,� 

삽입� 등의� 다른� 돌연변이가� 발견되었다�9�,�1�0�)�.� �2�0�0�1년� �A�r�a�d�h�y�a� 등�1�1�)이� 

�3�5�7명의� 색소� 실조증� 환자를� 대상으로� 한� 연구에서는� �2�7�7명�(�7�8�%�)에

서� �N�E�M�O� 유전자� 돌연변이가� 확인되었고�,� 이중� �8�9�.�5�%에� 해당하는� 

�2�4�8명의� 환자에서� �N�E�M�O� 유전자의� �4�-�1�0� 엑손� 소실이� 발견되었다�.� 

본� 증례에서� 시행한� 유전자� 검사에서도� �N�E�M�O� 유전자의� 엑손� �4�-�1�0� 

부분의� 결손인� �g�e�n�e� �m�u�t�a�t�i�o�n을� 확인함으로써� 유전학적으로� 색소� 

실조증을� 확진할� 수� 있었다�.� �N�E�M�O� 유전자는� 염색체� �X�q�2�8에서� 면

역�,� 염증�,� 세포사멸� 반응� 경로에� 중요한� 전사인자인� �n�u�c�l�e�a�r� �f�a�c�t�o�r�-

�k�a�p�p�a� �B� �(�N�F�-κ�B�)의� 활성화에� 중요한� 역할을� 하여� 세포� 성장과� 생존

에� 필수적인� 조절� 요소이다�1�2�)�.� 따라서� �N�E�M�O� 유전자는� 허혈�,� 면역반

응�,� 염증� 등에� 의한� 세포� 및� 조직� 손상에� 대한� 보호� 작용에� 관여하고� 

�N�E�M�O� 유전자가� 결핍된� 색소� 실조증� 환자에서는� 염증과� 세포� 자멸

사에� 취약하게� 된다�.

색소� 실조증은� 발생학적으로� 외배엽� 및� 중배엽에서� 기원하는� 다

양한� 조직과� 장기들에� 영향을� 미치며� 그� 중에서도� 피부� 병변은� 거의� 

모든� 환자에서� 나타나며� 일반적으로� 그� 양상에� 따라� �4단계로� 나뉜

다�1�,�1�3�)�.� �1단계는� 몸통과� 사지에� 선상으로� 분포하는� 홍반과� 수포를� 보

이는� 단계로서� 약� �9�0�%에서� 발생하며� 출생시부터� �2주내에� 보통� 발

생하고� �4개월까지� 점차� 소실된다�.� 안면부는� 보통� 침범하지� 않으나� 

두피에는� 흔하게� 발생한다�.� �2단계는� 사지에� 사마귀� 모양의� 과� 각화

성� 구진과� 판상을� 보이는� 단계로서� �7�0�%에서� 발생하며� 출생� 후� �2�-�6

주� 사이에� 발생하고� �8�0�%에서� �6개월까지� 소실되는� 것으로� 알려져� 있

다�.� �3단계는� 주로� 몸통과� 사지에� 선상으로� 나타나는� 갈색의� 색소침

착을� 보이는� 단계로서� 환자의� 대부분에서� 발생하며� 출생� 후� �1�2주에

서� �2�6주� 사이에� 나타나서� 사춘기� 혹은� 늦게는� 성인기까지에� 걸쳐� 소

실된다�.� 마지막� �4단계는� 색소침착� 저하증� 또는� 창백하고� 모발이� 감

소하는� 위축성� 반점을� 보이는� 단계로� 약� �4�2�%에서� 발생하며� �1�0대초

부터� 성인기에� 걸쳐� 천천히� 발생한다�.� 본� 증례� 환아는� 출생� 직후� 발

견된� 피부� 병변을� 주소로� 바로� 본원� 신생아� 중환자실로� 전원되어� 수

포성� 피부질환에� 관해� 가능성� 있는� 여러� 질환을� 고려하던� 중� 비� 감

염성� 질환인� 색소� 실조증� 의증으로� 검사를� 진행하였다�.� 피부과적

으로� 조직검사에서� 표피에서� 다량의� 호산구를� 포함하는� 수포가� 관

찰되고� 진피에서� 혈관주위� 호산구의� 침범이� 관찰되는� 소견� 보여� 색

소� 실조증이� 의심되었고� 유전학� 검사를� 통해� 확진하였다�.� 출생� 직

후� 발견된� 수포성� 병변은� 생후� �3개월경� 색소� 침착� 병변과� 위축된� 반

흔으로� 변했고�,� 생후� �7개월� 현재� 색소침착도� 점차� 옅어지거나� 소실

되었으나� 두피를� 침범하여� 모발의� 감소와� 원형� 탈모가� 관찰되고� 있

다�.� 

이러한� 피부� 병변� 이외에도� 환아의� 약� �7�0�-�8�0�%에서� 피부� 외� 증상

이� 나타난다�1�4�,�1�5�)�.� 본� 환아에서는� 발생하지� 않았으나� 안구에서는� 사

시�,� 백내장�,� 망막� 박리� 등이� 나타날� 수� 있으며�,� 치아와� 관련하여서는� 

부분� 무� 치아증� 또는� 무� 치아증� 등의� 치아발육� 부전이� 나타날� 수� 있

다�.� 이� 밖에도� 근� 골격계� 이상으로� 두개골� 모양이상�,� 사지의� 저신장�,� 

왜소증�,� 합지증� 등이� 나타나기도� 한다�.� 중추신경계� 이상은� �3�0�%� 정

도에서� 발생하는데� 특히� 본� 증례� 환아와� 같이� 신생아기에� 경련�,� 뇌

병증�,� 뇌염�,� 뇌경색� 등의� 신경학적� 증세를� 보이지� 않는� 경우에� 뇌� 병

변을� 간과하여� 조기� 진단� 및� 치료가� 늦어질� 수� 있으므로� 주의해야� 

한다�1�6�,�1�7�)�.� 본� 환아는� 임상적으로� 중추신경계� 이상� 소견을� 보이지� 않

았으나� 뇌� 자기공명영상을� 촬영� 결과� 좌측� 전대뇌동맥�,� 중대뇌동

맥�,� 우측� 중대뇌동맥�,� 후대뇌동맥� 영역에서� 다발성� 급성� 뇌경색� 소

견이� 관찰되었다�.� �C�a�r�n�e�y� 등�8�)은� �4�6�5명의� 색소� 실소증� 환아에서� 동

반된� 신경학적� 이상을� 관찰하여�,� 경직성� 마비는� �1�1�%�,� 운동� 지연은� 

Fig. 3. The diffusion-weighted imaging on day 4 shows multiple 
diffusion-restricted lesions of the deep and subcortical white 
matter in left anterior and middle cerebral artery and right 
middle and posterior cerebral artery territory.



231Neonatal Med 2013 May;20(2):228-232
http://dx.doi.org/10.5385/nm.2013.20.2.228

�7�.�5�%�,� 정신� 지체는� �1�2�%�,� 소두증� �5�%� 그리고� 경련성� 질환은� �1�3�%이� 있

다고� 하였다�.� 색소� 실조증� 피부병변을� 보이는� 환아는� 이학적� 검사

와� 함께� 뇌� 자기공명영상� 검사를� 시행하여� 동반될� 수� 있는� 중추신경

계� 병변에� 대한� 평가와� 성장발달� 지연의� 조기� 진단� 및� 상담이� 이루

어져야� 할� 것이다�.� 본� 증례의� 환아는� 생후� �4일째� 뇌� 자기공명영상에

서� 다발성� 급성� 뇌경색� 소견이� 보여� 향후� 경련�,� 운동장애�,� 지능장애

에� 대한� 가능성을� 고려하여� 집중적인� 추적� 관찰을� 시행하였고� 생후� 

�7개월� 현재� 사지� 근육� 긴장도� 증가와� 함께� 성장발달� 지연을� 보여� 재

활의학과에서� 재활� 치료를� 시행하고� 있다�.� 

중추신경계� 이상이� 의심되는� 색소� 실조증� 환아에서� 뇌손상의� 병

리학적� 해부학적� 기전으로� 가장� 먼저� 혈관� 폐색� 및� 허혈성� 변화를� 

들� 수� 있다�1�8�)�.� 이는� 뇌� 자기공명영상에서� 뇌실주위� 백질의� 이상�,� 수

두증�,� 뇌� 기저부의� 손상�,� 대뇌� 위축� 및� 뇌량의� 저형성� 등으로� 나타나

는데�,� 대뇌� 혈관� 및� 중� 소� 뇌혈관에� 걸쳐� 발생한� 뇌경색과� 뇌허혈로� 

인한� 뇌조직� 괴사가� 초래한� 결과로� 생각된다�.� �H�e�n�n�e�l� 등�1�9�)은� 생후� �4

일째� 경련이� 동반된� 색소� 실조증� 신생아에서� 생후� �8일째� 자기공명� 

혈관� 조영� 검사를� 통해� 대뇌동맥� 분지의� 감소와� 혈관� 음영의� 감소

를� 보고하여�,� 뇌병변� 발생과정의� 기전으로� 미세혈관의� 출혈성� 경색

과� 이차적� 뇌허혈� 및� 뇌병증이� 뇌실주위� 백질의� 이상을� 초래하는� 중

요한� 원인임을� 강조하였다�.� �L�e�e� 등�2�0�)도� 색소� 실조증� 환아들의� 자기

공명영상에서� 보이는� 소혈관� 폐색� 병변이� 중추� 신경계� 이상을� 초래

하는� 것으로� 보고하였고�,� 이와� 같은� 병인론으로� 환아들의� 망막� 혈

관이� 폐색되어� 허혈과� 출혈을� 동반한다고� 하였다�.� 색소� 실조증� 환

아에서� 보이는� 뇌병변의� 가능성� 있는� 다른� 기전으로� 뇌출혈과� 동반

된� 염증반응과� 태생기의� 중추� 신경발달의� 발생학적� 이상을� 들� 수� 있

다�.� �S�i�e�m�e�s� 등�2�1�)은� 뇌염이� 발병된� 색소� 실조증� 환아에서� 발생한� 뇌정

맥� 혈관과� 모세혈관의� 출혈�,� 충혈� 그리고� 병변의� 주위에� 발생한� 이

차적인� 염증반응이� 뇌병변을� 초래할� 수� 있음을� 제시하였다�.� 중추� 

신경계� 발달학적� 과정에서� 초래된� 뇌손상의� 근거로써� 다소뇌회증

�(�p�o�l�y�m�i�c�r�o�g�y�r�i�a�)�,� 대뇌피질� 이형성증�(�c�o�r�t�i�c�a�l� �d�y�s�p�l�a�s�i�a�)�,� 소뇌� 저형성

�(�c�e�r�e�b�e�l�l�a�r� �h�y�p�o�p�l�a�s�i�a�)�,� 추체� 저형성�(�p�y�r�a�m�i�d�a�l� �h�y�p�o�p�l�a�s�i�a�)�,� 뇌실주

위� 등의� 구조적� 이상은�,� 색소� 실조증� 환아의� 뇌기형과� 뇌손상이� 출

생� 전� 이미� 태생기적� 발달� 이상으로부터� 시작되었음을� 암시하고� 있

다�2�2�,� �2�3�)�.� � 

색소� 실조증은� 출생� 시� 또는� 생후� 몇� 개월� 내� 홍반성� 수포성� 병변

으로� 시작되는� 피부� 질환으로� 신경학적� 합병증이� 없는� 경우� 예후가� 

양호하다�.� 그러나� 신생아기� 수포성� 병변을� 보이는� 여러� 감염성� 질

환으로� 오인되어� 불필요한� 치료가� 오랫동안� 지속될� 수� 있으므로� 수

포성� 병변을� 보이는� 비� 감염성� 질환으로써� 색소� 실조증을� 염두에� 두

어야� 한다�.� 또한� 피부� 생검과� 유전학적인� 검사를� 통한� 확진을� 통해� 

가족성� 질환의� 하나로써� 유전학적� 상담이� 고려되어야� 한다�.� 특히� 

중추� 신경계의� 이상은� 동반될� 수� 있으므로� 진단적� 뇌영상� 검사와� 함

께� 신경학적� 증상의� 추적관찰이� 동반되어야� 할� 것이다�.
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다발성 뇌 경색이 동반된 색소 실조증 1례

한양대학교 의과대학 소아과학교실

김태희·최영진·박현경·김창렬·이현주

색소 실조증은 드문 성염색체 우성 질환으로 색소 실조증은 태아 상태에서 남자에게는 치명적이기 때문에 이환된 환

아는 대부분 여아이다. 색소 실조증은 신경 외배엽성 기원으로 다양한 장기에 영향을 미치며, 피부 이외에도 눈, 머

리카락, 치아, 중추 신경계 증상이 동반되기도 한다. 색소 실소증은 성염색체 Xq28에 위치한 NF-kappa B essential 

modulator (NEMO) 유전자의 돌연변이와 연관이 있다. 다발성 수포성 피부 병변을 주소로 만삭의 여아가 분만직후 전

원되어 피부 생검을 통한 조직학적 소견과 NEMO gene에 대한 유전적 검사로 색소 실조증을 확진하였다. 입원 기간동

안 시행한 뇌자기공명영상촬영에서 다발성 뇌경색이 확인되었고 외래 추적관찰상 성장 발달지연을 동반하고 있다. 저

자들은 유전학적으로 확진된 다발성 뇌경색이 동반된 색소 실조증 1례를 보고하는 바이다.


