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남자의 경우 세 종류 모두, 여자의 경우 부신척수신경병증이 나타날 수 있습니다.

대뇌형 

부신백질디스트로피

일차성 부신 부전

부신척수신경병증

부신백질디스트로피 주요정보

진행성 신경 대사 질환의 스펙트럼

①	대뇌형 부신백질디스트로피(cALD, cerebral adrenoleukodystrophy): 

	 뇌의 백질에서 급격히 진행하는 염증 

	 · 급격한 인지 기능 저하, 성격 변화, 발작을 포함한 신경학적 변화 및 증상

②	부신척수신경병증 (AMN, Adrenomyeloneuropathy): 척수 신경에서 서서히 진행하는 병

	 · 보행 장애, 강직성 하반신 마비, 배뇨 곤란, 배변 곤란, 신경통증

③	일차성 부신 부전 (AI, Primary adrenal insufficiency): 호르몬을 분비하는 부신의 기능 장애

	 · 무기력, 피곤, 구토, 두통과 같은 비특이적 증상 및 심한 경우 부신 위기

분류 및 증상 진단

ABCD1 유전자의 병적 변이 보유 여부 확인

공복 시 채혈한 긴사슬지방산 (VLCFA, very long chain fatty acid) 농도 및 비율

원인

ABCD1 유전자의 병적 변이에 의한 긴사슬지방산 (VLCFA) 축적

추적 및 검사

대뇌형 부신백질디스트로피: 신경, 인지, 성격 증상 및 뇌 MRI

부신척수신경병증: 신경학적 진찰 및 증상에 대한 문진

일차성 부신 부전: 아침 혈중 코티졸, 부신겉질자극호르몬 (cortisol, ACTH) 수치

치료

대뇌형 부신백질디스트로피

· 초기(가능한 경우): 조혈모세포 이식(HSCT, Hematopoietic stem cell transplant)

· 이후: 대증치료

부신척수신경병증: 대증치료

일차성 부신 부전: 부족한 호르몬 보충

증상 추적 검사 치료

대뇌형 

(cALD)

인지 및 신경 증상: 

집중력, 학습, 행동, 발화, 

시각, 보행, 운동 협응

뇌 MRI

신경/정신 증상

초기: 동종 조혈모세포 이식

이후: 대증 치료

척수형 

(AMN)

척수 증상: 보행 장애, 

강직성 하반신 마비, 

배뇨 곤란, 배변 곤란, 신경통

증상 및 신경학적 진찰

대증 치료 

비약물, 약물

난치성인 경우 클리닉

부신형 

(AI)

비특이적 증상: 

무기력, 피곤, 구토, 두통 등

아침 혈중 코티졸, 

부신겉질자극호르몬
호르몬 보충 요법
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정리 및 요약



부신백질디스트로피 개요

부신백질디스트로피(Adrenoleukodystrophy, ALD)는 1910년대부터 부검에서 뇌 백질의 경화와 

부신의 위축이 함께 관찰되며 보고되기 시작한 질환입니다. 이후 1970년대, 이 질환이 긴사슬지

방산의 축적으로 인해 발생한다는 사실이 밝혀졌고, 1993년에는 X 염색체에 위치한 ABCD1 

유전자의 병적 변이가 원인임이 확인되었습니다.

40년간 서로 다른 질환으로 생각되던 부신 부전, 강직성 하반신 마비, 뇌의 염증이 사실은 모두 

같은 질환 스펙트럼 안에서 나타나는 증상이라는 점도 이 시기에 밝혀졌습니다.

부신백질디스트로피의 유병률은 남녀 환자를 합쳐 약 1:15,000-16,000명으로 알려져 있습니다. 

최근 진단되는 환자 수는 꾸준히 증가하고 있는데, 이는 신생아 선별검사에 부신백질디스트로피를 

확인하는 검사가 포함되고, 유전자 검사가 널리 시행되기 때문입니다. ABCD1 유전자의 병적 

변이를 가진 환자의 약 95%는 변이를 부모로부터 물려 받은 경우이며, 약 4%는 가족력이 없는 

신규 변이(de novo)로 발생합니다.

ABCD1은 퍼옥시좀이라는 세포 내 소기관에 긴사슬지방산을 운반하는 ABC 운반체 (ABC 

transporter) 단백질을 만들어 냅니다. 긴사슬지방산을 퍼옥시좀으로 운반하여 처리하지 못해, 

혈중 농도가 증가하게 됩니다. 뇌, 부신, 신경을 비롯한 다양한 조직에 긴사슬지방산이 축적되어 

증상들이 발생합니다. 특히 뇌의 백질에 염증이 생겨서 변화가 일어나는 경우를 대뇌형 부신백질
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디스트로피라고 하며, 척수의 긴 신경들과 말초 신경의 변화가 일어나는 경우는 부신척수신경병증

으로 나타납니다. 남자 환자의 대부분과 여자 환자의 약 50-90% 정도가 성인기에 이러한 척수

신경병증이 나타납니다. 또한 부신 피질에 긴사슬지방산이 축적되어 변화가 일어나는 경우에는 

부신에서 분비되는 호르몬이 나오지 않는 부신 부전으로 나타납니다.

성인 부신백질디스트로피 환자들의 증상이 소아기에 증상이 시작된 환자들에 비해서는 경한 

편입니다. 그러나, 성인기에도 부신 부전과 진행성 강직성 하반신 마비가 나타날 수 있고 약 20%

에서는 대뇌형 부신백질디스트로피도 보이게 됩니다.

이 질환이 추적하고 치료하기 어려운 이유는 증상이 시작되는 나이가 사람마다 다르고, 병적 유전 

변이를 가지고 있어도 증상이 전혀 나타나지 않을 수 있으며, 3가지 질병 분류 중 어떤 분류로  

나타날지 미리 예측할 수 없기 때문입니다. 또한 증상의 중증도가 질환의 경과나 다른 가족 증상의 

심한 정도와 상관이 없습니다. 현재까지의 정보에 따르면 유전형에 따른 표현형(질환의 중증도, 

종류, 시작 나이 등)과 연관이 없습니다. 이는 같은 유전 변이를 가지더라도 각기 다른 심각도 및 

증상으로 나타날 수 있다는 의미입니다.

남자의 경우 대뇌형, 척수형, 부신 부전의 종류 모두 나타날 수 있습니다. 반면 여자의 경우 척수형

으로 나타나며, 대뇌형 혹은 부신 부전 형태로 나타나는 경우는 1% 미만으로 알려져 있습니다.

개요



부신백질디스트로피 증상
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일차성 부신 부전 증상

	 피로, 위약감, 구토, 두통 등 비특이적인 증상

대뇌형 부신백질디스트로피 증상

	 인지 및 신경 증상: 집중력 문제, 학습 장애, 행동 장애, 발화 장애, 시각 장애, 진행성 보행 장애, 

운동 협응 문제 및 발작

부신척수신경병증 증상

	 진행성 강직성 하반신 마비 및 사지의 진동 감각 감소

	 감각성 실조증

	 보행 장애, 강직, 마비, 요실금 (배뇨 장애), 변실금

	(무증상인 경우) 뇌 MRI의 신호 변화: 위에서 언급한 증상들이 나타나기 전에 MRI에서 

이상 소견이 먼저 발견될 수 있습니다.

	3세 이전의 남아에서 보고된 사례는 없습니다. 가장 흔한 발병 시기는 초등학교 입학 전후

(약 4세에서 10세)이며, 18세 이전에 발병하는 남아는 전체의 약 30-40%입니다. 성인기에 

발병하는 경우는 약 20%로 보고되며, 평생 유병률은 약 60%로 알려져 있습니다.

	성인기에 시작되는 경우에는 비특이적인 정신과적 증상이 먼저 시작될 수 있습니다. 

40%는 정신과적 증상으로 시작하며, 이 중 반 정도는 정신과적 증상 외 동반 증상이 없는 

것으로 알려졌습니다. 조현병, 조울증, 조증, 신경증 혹은 인지 장애로 오인될 수 있습니다.

	대뇌형의 경우 빠르게 진행되는 것이 특징이며, 결국 환자는 누워지내는 상태에서 경관 

식이를 하게 됩니다. 대뇌형 증상 시작으로부터 2-3년이 지나면 흡인성 폐렴 등의 

합병증으로 사망하게 되는 경우가 있습니다. 

	진행성 강직성 하반신 마비를 보이는 경우에는 부신백질디스트로피 뿐 아니라 다른 

유전적, 퇴행성, 대사성, 구조적, 감염성, 염증성, 종양성, 부종양성을 비롯한 다양한 

원인에 의해 생길 수 있습니다. 이들을 감별하기 위해 뇌 및 척수 MRI 검사가 필요할 

수 있습니다.

	부신척수신경병증으로 확인된 남자 환자의 경우 뇌 MRI를 시행하여 대뇌형 부신백질

디스트로피가 동반되었는지 확인이 필요할 수 있습니다.

	척수신경병증이 있는 남자 환자의 70%는 진단 시에 부신 부전이 있습니다.

	척수신경병증이 시작되는 나이는 매우 다르나, 남자 환자의 경우 30대 이전, 여자 환자의 

경우 50대 이전에 나타나는 경우는 매우 드뭅니다.

	남자 환자의 경우 증상이 수년 사이에 악화되어 약 45세가 되면 대부분의 경우 보행 

보조가 필요합니다. 여자 환자는 십수 년에 걸쳐 악화됩니다.

	나이가 들어도 상반신은 영향을 받지 않습니다. 시간이 지나면서 팔에도 증상이 있다면 

다른 질환일 가능성에 대해서 고려해야 합니다.

	척수신경병증을 보이는 남자 환자의 약 50-60%는 증상 시작 10년 뒤에 대뇌 침범을 

보입니다. 

	부신 기능 부전을 보이는 남자 환자의 경우 내분비 분과로 의뢰될 수 있습니다.

	가장 많이 발생하는 시기는 아동기이며, 18세 이전에 부신 부전이 발생하는 경우는 약 

60%입니다. 약 30%는 11-40세, 5%는 40세 이후에 발생합니다.

	부신백질디스트로피 환자의 30-40%는 부신 부전이 첫 번째 증상이며, 약 8-10%에서

는 유일한 증상입니다.

	부신 부전만 있던 환자의 대부분이 중년이 되면 척수신경병증을 보입니다.

	부신 부전을 보이는 환자의 약 8%가 매년 부신 위기(adrenal crisis)를 겪으며, 이 경우 

사망률은 6%에 달합니다.
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부신백질디스트로피 원인 및 진단

증상의 유무 및 성별에 따라서 검사 종류 및 순서가 달라질 수 있습니다.

부신백질디스트로피가 의심되는 경우, ABCD1 유전자에 병적 변이를 확인하기 위해 유전자 검사를 

시행합니다. 대부분은 혈액 또는 구강(입안) 상피세포의 채취를 통해 검사를 진행합니다. 유전자의 

변이 자체로는 결론을 내릴 수 없는 불확실 변이(VUS, variant of unknown  significance)가 나오는 

경우, 혈액에서 긴사슬지방산 (VLCFA) 레벨 및 비율을 확인하는 것이 진단에 도움을 줄 수 

있습니다. 가족 중 이미 부신백질디스트로피로 진단된 환자가 있으며, 그 유전 변이가 확인된 

경우에는 해당 변이에 대해서만 유전 검사를 시행하기도 합니다.

신생아 선별 검사에서 이상소견이 확인된 아이의 경우, 부신백질디스트로피 뿐 아니라 다른 

퍼옥시좀 질환에 의하여 나타날 수도 있기 때문에, 추가 정밀 검사가 필요할 수 있습니다. 

또한, 신생아 선별 검사에서 확인되는 변이들의 경우 불확실 변이와 병적 변이 구분이 어려워 

진료 및 추적에 어려움이 있을 수 있습니다.

간혹 질환이 없더라도 공복이 아닌 상태에서 채혈을 할 경우, 긴사슬지방산이 증가한 것으로 나오는 

경우가 있을 수 있습니다. 당뇨병성 케톤산증, 케톤식이, 혈액의 용혈, 땅콩 버터 섭취에 의해서도 

긴사슬지방산이 증가할 수 있습니다. 

여자의 경우 약 15%는 질환이 있더라도 정상 긴사슬지방산 수치를 보일 수 있습니다.

부신백질디스트로피를 의심할 수 있는 경우들

	 뇌 MRI에서 부신백질디스트로피를 의심할 수 있는 패턴의 백질 이상 소견을 보이는 남아 혹은 

남자 (유증상 및 무증상 모두 가능)

	 MRI가 정상이나 만성 척수신경병증 증상 및 징후를 보이는 성인 남자 혹은 여자

	 일차성 부신 부전을 일으키는 부신항체가 없는 남아 혹은 남자 부신 부전 환자

	 부신백질디스트로피로 진단된 환자의 친척

무증상 시기에 진단된 대뇌형 부신백질디스트로피의 진단 후 추적

	 뇌 MRI: 새로운 병변이 있을 경우, 병변에 대한 감별을 위하여 조영 증강 MRI가 필요합니다. 

	 3세 이전의 남아에서 보고된 적은 없기 때문에, 2세경 비교를 위한 기저 (baseline) MRI 촬영을 합니다.

	 인지 및 신경학적 증상이 나타나기 전에 MRI의 신호 변화가 나타나는 경우가 있습니다. 

	 반대로 MRI 신호 변화가 나타나기 전 인지 장애 및 성격 변화가 나타날 수 있습니다. 

	 따라서 MRI와 신경/정신과적 스크리닝 두 가지 모두 진행해야 합니다.

	 인지 및 신경학적 증상 및 징후가 나타나는지 남자 아이와 남자 환자에서 스크리닝이 필요합니다. 

조혈모세포이식을 치료로 고려할 수 있는 나이까지 스크리닝을 지속합니다.

	 여자에서는 MRI 스크리닝을 권고하지 않습니다.

부신척수신경병증의 진단 후 추적

	 병력 청취 및 신경학적 진찰을 시행합니다.

	 신경병증이 있을 때 시행한 척수 MRI는 정상일 수도 있고, 위축을 보일 수도 있습니다.

	 초기 시행한 척수 MRI에서 병변이 없었더라도, 추적하여 검사를 하는 것이 치료에 변화를 주지 않기 

때문에 새로운 의학적 필요가 생기는 경우가 아니라면, 정기적인 추적은 필요로 하지 않습니다.

일차성 부신 부전의 진단 후 추적

	 아침 혈액 검사로 코티졸, 부신겉질자극호르몬 (cortisol, ACTH) 레벨을 확인하여 코티졸 레벨이 

정상 혹은 감소이면서 부신겉질자극호르몬 레벨이 증가되어 있으면 진단됩니다.

	 아침 혈액 채취가 어려운 경우 임의 시간대 채혈한 코티졸, 부신겉질자극호르몬 레벨을 확인

합니다. 결과가 애매한 경우에는 부신겉질자극호르몬 자극 검사 (ACTH stimulation test)를 

할 수 있습니다.

	 부신 위기 상태인 경우 당질 코르티코이드 (glucocorticoid) 보충 전에 채취했다면, 코티졸, 부신

겉질자극호르몬 레벨은 유효합니다.

	 부신 부전으로 진단되거나 부신 부전에 대한 검사를 하는 경우 무기질 코르티코이드 (mineralocorticoid) 

부족에 대한 검사로 혈중 레닌(renin), 전해질 레벨을 확인합니다. 일부의 경우 무기질 코르티코이드 

부족 (저알도스테론증, hypoaldosteronism)이 동반되기도 합니다.

	 여자에서는 발생 확률이 1% 미만으로 증상을 보이지 않는 한 부신 부전을 확인하기 위한 호르몬 

검사를 시행하지 않습니다.
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대뇌형 부신백질디스트로피 치료

	 동종 조혈모세포 이식을 할 수 있다고 판단되는 환자는 해당 치료가 가능한 병원으로 빠르게 연결

하는 것이 중요합니다. 조혈모세포 이식을 할 수 있는 환자는 MRI 변화를 보이는 병변이 있지만, 신

경학적 증상이 아직 일어나지 않은 경우입니다.

	 질병이 진행한 경우 동종 조혈모세포 이식을 하더라도 결과가 좋지 않습니다. 양측 뇌의 내포 

(internal capsule)의 신호 변화가 보일 경우에도 이식 후 예후는 좋지 않은 것으로 알려져 있습니다.

	 성공적인 이식을 하더라도 안정화되기 전 12-24개월 동안 병변은 진행합니다. 따라서, 병변이 

크기가 작고 매우 조기에 시행하지 않으면 예후가 좋지 않다는 것을 의미합니다. 안타깝게도, 

증상이 발생하여 부신백질디스트로피로 진단이 된 환아의 경우 이식을 하기에 적합한 대상이 

아닙니다.

	 조혈모세포 이식에 따른 부작용으로 면역 억제, 감염, 이식편대숙주반응 (graft-versus-host 

disease) 등이 있으며, 성인에서 이식 후 부작용으로 사망하는 비율은 높게는 30%로 알려져 

있습니다. 평생 유병률이 60%이기 때문에 무증상 환아에게 이식을 하는 것은 권장되지 않습니다.

	 조혈모세포 이식을 하더라도 척수형 및 부신 증상의 경과에는 영향을 줄 수 없습니다. 이식 후

에도 척수신경병증 및 부신 기능에 대한 추적이 필요합니다.

	 미국 FDA 승인을 받은 유전자 치료제로 elivadogene autotemcel (Skysona)가 이식편대숙주반응을 

감소시켰으나, 악성 혈액 질환의 발생을 높인다는 논란이 있으며, 2025년 10월 현재 국내에는 

도입되지 않았습니다. 이외에도 다른 치료제 개발이 진행 중입니다.

	 증상 치료

부신척수신경병증 치료

	 아직까지 척수신경병증을 서서히 진행시키거나 진행을 예방하는 약제는 없어, 증상에 대한 

치료를 하게 됩니다.

	 통증 경감

	 강직 경감 (불편감 감소, 기능 유지, 일상 생활 가능을 목표로 함)

	 감각성 실조

	 기능 및 삶의 질 보전

일차성 부신 부전 치료

	 아직까지 부신 부전을 되돌릴 수 있는 약제는 없어 부족한 호르몬을 투약하여 보충하게 됩니다.

	 부신 부전으로 확인된 경우, 내분비 전문의에게 의뢰하여 당질 코르티코이드 보충을 할 수 

있도록 합니다. 스트레스 상황에서 투약할 약제도 가지고 있다가 복용이 필요한 상황에서 정확한 

용법으로 복용할 수 있도록 교육받는 것이 중요합니다. 

	 무기질 코르티코이드 부족의 경우, 혈액 레닌 (renin) 및 전해질 수치를 고려하여 약제 보충이 

필요하며, 이에 대해서 내분비 전문의와 상의할 수 있도록 협진이 필요할 수 있습니다.

	정신과적 증상을 보이는 경우 그에 따른 치료를 위해 정신과 전문의에게 의뢰하여 

약물/비약물적 치료를 할 수 있습니다.

	비약물적 치료: 양말, 신발, 보조기 착용 등

	약물 치료: 가바펜틴계, 삼환계 우울증약 등

	통증 클리닉 고려

	비약물적 치료: 스트레칭, 운동, 재활 치료, 작업 치료

	약물 치료: 항강직약 (바클로펜, 티자니딘) 등

	치료 불응성: 보톡스 주사, 척수강내 바클로펜 펌프 치료 등 고려

	�신경성 방광: 척수손상 환자들 치료 접근과 동일한 방식 

· 비약물적 치료: 화장실 휴식기 및 시간 맞춘 배뇨 

· 약물 치료

	�신경성 장 증후군 

· 비약물적 치료: 식이 변화 (수분 섭취 증가, 섬유소 섭취) 

· 약물 치료 

· 골반저 강화 치료

	보행 보조 기구



부신백질디스트로피 참고 정보부신백질디스트로피 주의사항

12    부신백질디스트로피 주의사항 부신백질디스트로피 참고 정보    13

부신백질디스트로피 주의사항

	 부신백질디스트로피 환자로 진단된 사람이 집중력 저하, 성격 변화, 인지 저하 등 대뇌형 증상을 

보이기 시작하였다면, 검사 및 치료 여부 결정을 위하여 빠르게 진료를 받는 것이 필요합니다.

	 당질 코르티코이드를 복용 중인 부신 부전 환자가 발열, 감염, 부상, 수술, 스트레스 등의 상황에 

놓이게 된다면 사전에 교육받은 스트레스 용법으로 변경하여 당질 코르티코이드를 복용하는 

것이 필요합니다. 갑자기 발생한 심각한 질병 혹은 부상의 경우 부신 위기에 놓일 수 있으므로 

응급 진료가 필요할 수 있습니다.

부신백질디스트로피 참고정보

기존에는 여자들이 겪는 척수형 질병에 대해 잘 알려지지 않아 환자가 아닌 보인자로만 여겨왔습니다. 

그러나 여자도 많은 경우 척수신경병증이 발생한다는 것이 알려지면서, 증상이 없는 시점에는 

보인자가 아닌 무증상 환자라고 부르게 되었습니다.

신생아 선별 검사를 통하여 확인이 된 환아 중, 변이가 기존에 밝혀지지 않았거나 불확실 변이인 

경우, 변이의 병원성을 판단하기 어려울 수 있습니다. 혈액 내 긴사슬지방산을 포함한 생화학 

검사를 하여 환자 수준으로 판단이 될 경우에는 병을 진단할 수 있습니다. 하지만, 생화학 검사에서 

명확하게 결론을 지을 수 없는 경우, 병원 차원에서 시행할 수 없는 연구 단계의 검사들이 필요할 

수 있으며, 진단에 도움이 될 수도 있습니다.

변이들에 대한 정보가 축적되고, 특히 한국인에게 빈번히 보이는 변이들에 대한 정보가 모이면, 

다른 환자 혹은 질환 의심자에게 큰 도움이 될 수 있습니다.

부신백질디스트로피 관련 단체

ALD Connect aldconnect.org

The Stop ALD Foundation stopald.org

ALD Info adrenoleukodystrophy.info

ALD Alliance aldalliance.org

Navigating ALD navigatingald.com

Remember The Girls rememberthegirls.org

· 부신백질이영양증 모임 : https://ald.or.kr/

	 로렌조 오일(Lorenzo’s oil, oleic acid와 erucic acid)과 저지방 식이는 혈중 긴사슬지

방산 수치를 낮추는 것으로 확인되었으나, 임상 증상의 호전이나 발병 지연으로 이어

지지는 않습니다. 현재까지 로렌조 오일의 치료 효과를 뒷받침하는 근거는 충분하지 

않습니다.

	 안내 책자가 작성된 2025년 10월 기준으로, 부신백질디스트로피는 대한민국 생명

윤리법 제50조 및 생명윤리법 시행령 제21조에 따라 배아 또는 태아를 대상으로 

유전자검사를 할 수 있는 유전질환으로 지정된 질환입니다.

	 본인이 여자 환자인 경우, 성별과 관계없이 50%의 확률로 딸과 아들에게, 본인이 남자 

환자인 경우 딸에게 100%의 확률로 부신백질디스트로피를 일으키는 ABCD1 병적 

변이를 물려줄 수 있습니다. 환자이거나 환자를 둔 부모인 경우, 자녀 계획 시 유전 

전문의와 상담을 권장합니다.
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