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구루병 혹은 
성장 지연이 나타나는 
환자가 있으신가요?
이러한 환자는 치아 문제, 두개골 이상, 뼈 및 관절의 통증 혹은 저인산혈증도 
가지고 있을 수 있습니다. 진단과 조기 관리를 위해 지금 바로 
XLH (X-Linked Hyphophosphatamia)에 대한 정보를 확인하세요.



XLH (X-Linked Hypophosphatamia)란 
무엇일까요?

XLH는 FGF23 과잉 생성이 원인이 되어 나타나는 유전성 희귀질환으로, 
만성 진행성 근골격계 질환입니다.1-4

유병률

유전

XLH의 작용기전

가계도 분석

 XLH는 인구 20,000명 또는 60,000명당 
   1명 꼴로 발생합니다.1,4,6

 XLH는 X 염색체 우성으로 유전되며, X 염색체
 에 위치한 PHEX 유전자의 돌연변이가 원인이 
 되어 발생합니다.5,7,8

  -그러나, XLH의 20~30%는 가족력 없이 자발적
 으로 발생할 수 있습니다.9-11
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X염색체에 위치한 PHEX 유전자의 돌연변이12

FGF23 발현의 증가13

신장에서 인의 배출과 낮은 1,25(OH)2D13

낮은 혈청 인산염 수치13

XLH 임상 증상 발현13 

FGF23의 역할

FGF23 in healthy individuals3,14-18

FGF23 in patients with XLH3,17,20,21

XLH에서 FGF23의 과도한 증가는 신장에서 인의 배출과 활성화된 비타민D 감소로 인해 만성 
저인산혈증을 일으킵니다.2,3

 FGF23은 인산염 대사를 조절하는 뼈에서 유래한 호르몬으로, 평생동안 건강한 골격을 형성하는 데 매우 
중요합니다.16

 FGF23은 신장에서 인산염의 재흡수와 1,25(OH)2D 생성을 감소시켜 장내 인산염 흡수를 감소시킴으
로써 혈청 인산염 수치를 조절합니다.2,19 

 과도한 FGF23의 신호 전달은
- 신장에서 인산염을 배출 시키고,
- 1,25(OH)2D 순환을 억제하여 장내 인산 재흡수를 감소시킵니다.2,19

 그로 인해 만성 저인산혈증은 뼈의 미네랄화를 감소시키고, 구루병/골연화증을 초래합니다.3

*Both 1,25(OH)2D and 25(OH)D are 24-hydroxylated, however 1,25(OH)2D is the preferred substrate
1,25(OH)2D, 1,25-dihydroxyvitamin D; FGF23, fibroblast growth factor 23; PHEX, phosphate-regulating neutral endopeptidase, X-linked;
TRP, tubular reabsorption of phosphate; XLH, X-linked hypophosphataemia
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인산염의 항상성은 건강한 상태를 유지하는 데 중요하며, 
다양한 생물학적 과정에 필수적입니다.16
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 요구되는 인산염의 양은 나이와 생리적 필요에 따라 다릅니다.22

 인산염 항상성은 대부분 1,25(OH)2D, PTH와 FGF23에 의해 조절됩니다.23

임상 증상24-28

환자는 다양한 증상을 나타낼 수 있습니다. 

XLH는 상당한 사망률과 삶의 질 저하와 관련이 있습니다.

기능 제한과 삶의 질
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소아 환자의 XLH 위험신호 및 증상

만약 구루병의 가족력 또는 인산염 대사 장애가 나타나는 신생아나 영아가 있다면, XLH의 진단을 고려할 수 
있습니다. XLH의 위험신호는 다음을 포함합니다. 

1. 하지 기형

3. 다리의 통증

4. 저 신장

5. 비정상적인 두개골 모양

6. 치아 문제

2. 뒤뚱거리는 걸음걸이(Wadding gait) 가 
     동반된 보행 지연

XLH는 건강한 뼈의 미네랄화를 손상시켜 어린 아이에게 구루병 및 진행성 하지 기형을 초래할 수 
있습니다.3,13,29 일반적으로 생후 2년 동안 다리의 휘어짐이 나타나지만,3,13,29 이 때 적절한 치료는 
이동 능력과 성장 결과를 개선시킬 수 있습니다.30

XLH는 근육 발달과 운동 능력에 영향을 줄 수 있습니다.13,31 
생후 2년 동안 소아 XLH 환자는 일반적으로 보행 지연과 
비정상의 또는 '뒤뚱거리는(wadding)' 걸음걸이를 
보입니다.13,31

뼈, 관절 그리고 근육 통증은 소아 XLH 환자에서 매우 흔하게 
나타나며 하지 기형에 영향을 줍니다.31

XLH에서 상대적으로 보존된 몸통 성장과 하지 성장 장애는 불균형한 저 신장을 초래합니다. 성장 속도
의 감소는 XLH의 주요 증상 중 하나입니다.13

두개골 유합증은 매우 어린 두개골의 봉합선이 조기에 유합하여 정상적으로 발육하지 못하는 질환으로, 
XLH와 관련이 있습니다.13 두개골유합증이 나타날 경우, 어린 아이의 머리 모양을 비정상적으로 만들 수 
있습니다.

XLH의 치아 특징으로는 외상이나 충치가 없음에도 나타나는 자연발생적인 치아 농양이 있습니다.33

우식성 병변이 없음에도 불구하고, XLH로 인한 상아질의 무기질화 장애는 세균 침투 및 그에 따른 치아 
농양을 일으킬 수 있습니다.34 

Genu Varum in a patient with XLH32



위험신호나 증상이 나타날 경우, 다음의 검사 및 
평가는 XLH 진단에 도움이 될 수 있습니다.

XLH 환자는 빠른 진단과 치료가 필요합니다.
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가족력13

가족력이 있다면 XLH 진단에 도움이 될 수 
있습니다.

 XLH 환자의 1세대 가족 구성원은 XLH에 
대한 검사가 필요합니다. (남성이 XLH인 경우, 
아들은 영향을 받지 않음)
 가족력이 없는 경우, PHEX 유전자 검사가 
도움이 될 수 있습니다. 

신체적 검사

방사선학적 검사

생화학적 검사

 상세한 임상 증상 평가는 다음을 포함해야 
합니다.

 구루병
 성장 지연
 치아 농양
 두개골유합증

위험 신호
 골간단의 커핑(cupping)과 프레잉(fraying), 장골의 확장되고 불규칙한 
physes(성장판)이 특징인 구루병3,13

 구루병 진단을 위해 무릎, 손목 및 발목의 방사선 촬영을 고려할 수 있습니다.13

Clinical photos are courtesy of Prof. Natascia Di Iorgi, IRCCS Istituto Giannina Gaslini (Italy)
Legs of a paediatric patient with XLH13

N, normal; ↓, decreased; ↓↓ markedly decreased; ↑, elevated; ↑(↑↑), might range widely; ↑↑ or ↑↑↑,very elevated.

영양 결핍성 구루병(Nutritional rickets)과 XLH의 생화학적 특징13

Measure
Serum Calcium N, ↓ N

N, ↓ ↓
Varies ↑
↑↑↑ ↑(↑↑)
↓↓, N N

Serum Phosphate
Urinary Phosphate
ALP
25(OH)D

Nutritional rickets XLH

빠른 진찰과 진단 그리고 조기 치료가 필요합니다. 
XLH의 조기 치료는 우수한 증상 개선과 관련이 있습니다.13

XLH 환자 케어는 다양한 분야의 전문가로부터 제공되어야 합니다.13,35 

XLH 환자는 증상 또는 교정치료를 통해 치료받을 수 있습니다.24,36
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