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Scheie 증후군 환자의 안 소견 1예

Ocular Findings in a Patient with Scheie Syndrome
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Purpose: To report ocular findings in a patient with Scheie syndrome.
Case summary: A 28-year-old male who was diagnosed with Scheie syndrome ten years ago visited our ophthalmology clinic. 
The man was diagnosed with Scheie syndrome based on normal intelligence, a coarse face, cardiac valve problems, and re-
duced α-L-iduronidase, heparan sulfate and dermatan sulfate levels on urinalysis. An ophthalmic examination showed that the 
best-corrected visual acuities were 0.25 and 0.2, while the intraocular pressures were 11 and 12 mmHg, in the right and left eyes, 
respectively. An anterior segment examination was normal except for corneal clouding (grade II). Fundus examination revealed 
bony spicule pigmentation in the peripheral retina and vessel attenuation in both eyes. Parafoveal photoreceptor loss was re-
vealed by optical coherence tomography. In addition, scotopic and photopic electroretinographic responses were decreased, 
and the visual field decreased in accordance with the photoreceptor cell loss. 
Conclusions: Clinicians should consider a diagnosis of Scheie syndrome when examining a patient with characteristic ocular 
findings and general symptoms.
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Scheie 증후군은 제1형 뮤코다당증(mucopolysaccharidosis 

type 1, MPS 1)의 하나로 라이소좀(lysosome)에서 두 가지 

뮤코다당류(glycosaminoglycans, GAGs)인 헤파란황산염

(heparan sulfate)과 더마탄황산염(dermatan sulfate)을 분해

하는 α-L-iduronidase (IDUA) 효소의 결핍에 의해 뮤코다

당류가 체내의 각 기관에 축적되는 상염색체 열성 대사 질

환이다.1-3 Scheie 증후군은 제 1형 뮤코다당증 중 가장 경

한 형태로 다른 뮤코다당증이 지능 장애와 조기 사망을 일

으키는 것과는 달리 경도의 지능 저하와 수명 단축을 보이

는 특징이 있다.2,3

Scheie 증후군의 임상증상은 뮤코다당류의 축적에 의해 

나타나는데 전신적으로는 만성 진행성의 장기 비대, 뼈와 

얼굴 모양 이상, 청각장애, 시각장애, 호흡기장애, 심장기능

장애, 관절이상 등이 나타나며, 안구에서는 각막혼탁(corneal 

clouding), 시신경위축, 녹내장, 망막변성
 
등이 나타난다

(Fig. 1). 최근에는 이런 임상증상의 진행을 늦추기 위해 조

혈모세포이식(hematopoietic stem cell transplantation, HSCT)

이나 효소 보충 요법(enzyme replacement therapy) 등의 치

료가 시도되고 있는데, Scheie 증후군의 기대 수명이 길다
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A B

Figure 1. Systemic (A) and ocular (B) manifestations of Scheie syndrome. (A) The patient systemically has facial abnormalities, 
hearing loss, pulmonary problems, cardiac valve problems, and skeletal abnormalities. (B) The patient also has several ocular prob-
lems such as corneal clouding, optic atrophy and retinal degeneration.

A B

Figure 2. Corneal clouding of grade 2 in a patient with Scheie syndrome. (A) Anterior segment photography of the patient's right 
eye. (B) Anterior segment photography of the patient's left eye.

는 것을 고려해 볼 때 질환을 진단하고 치료함이 중요하

다.4-9 특히 안과 의사로서 Scheie 증후군의 안과적인 임상

증상을 안다면 검진에서 이를 의심할 수 있을 것이다. 국외

에서는 Scheie 증후군의 안과적인 임상양상에 대해 다수가 

보고되어 있으나, 현재까지는 국내에 보고된 바가 없어 저

자들은 각막혼탁과 망막변성을 동반한 Scheie 증후군 환자

를 보고하고자 한다.4-8

증례보고

만 28세 남자 환자가 10여 년 전 Scheie 증후군으로 진단 

받고 본원 소아과에서 정기적으로 효소 보충 요법을 시행 

받던 중 안과 검진을 위해 외래로 내원하였다. 이학적 검사

상 안면 기형을 보였으며, 심초음파에서 대동맥판막 협착

증, 대동맥판역류와 승모판막 폐쇄 부전이 관찰되었다. 효

소 보충 요법 중 혈액에서 시행한 효소검사에서 α-L-idur-

onidase가 1.89 µmol/h/L로 감소되어 있었고, 소변검사에서

는 헤파란황산염과 더마탄황산염이 검출되었다. 

환자는 안과적 문진상 양안의 시력저하와 야맹증을 호소

하고 있었다. 최대교정시력은 우안 0.25, 좌안 0.2로 저하되

어 있었으며, 우안 안압은 11 mmHg, 좌안 안압은 12 mmHg

로 정상 범위였다. 전안부검사에서는 각막혼탁이 grade II
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A B

C D

Figure 3. Wide fundus photography and optical coherence tomography of a patient with Scheie syndrome. (A, B) Wide fundus pho-
tography shows extensive bony spicules and retinal vascular attenuation in the peripheral retina of both eyes. (C, D) Optical coher-
ence tomography of both eyes shows sparing of foveal photoreceptor cells with loss of parafoveal photoreceptor cells.

   Scotopic 0.01                                    Photopic 3.0

A B

C D

Figure 4. Visual field examination and full-field electroretinogram of a patient with Scheie syndrome. (A, B) Visual field examina-
tion shows visual field constriction. (C, B) Scotopic and photopic electroretinogram shows diminished responses.
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로 관찰되었고(Fig. 2), 전방의 깊이나 전방각은 정상이었으

며, 홍채의 이상이나 수정체의 혼탁은 관찰되지 않았다.10

안저검사상 양안의 망막 주변부에서 골소체(bony spicule) 

모양의 색소 침착과 망막혈관의 가늘어짐이 관찰되었으며, 

시신경은 정상 소견을 보였다(Fig. 3A, B). 빛간섭단층촬영

상에서는 황반 중심부의 광수용체는 보존되어 있었으나, 

황반 주변부의 광수용체는 소실되어 있었다(Fig. 3C, D). 

시야검사에서는 광수용체의 소실과 일치하는 시야 감소를 

보였으며(Fig. 4A, B), 망막전위도에서 암순응반응과 명순

응반응이 모두 감소해 있었다(Fig. 4C, D). 환자는 현재 효

소보충치료를 지속하면서 대증적인 치료와 정기적인 안과 

검사를 시행하는 중이다.

고 찰

제1형 뮤코다당증은 4번 유전자에 위치한(4p 16.3) IDUA 

gene의 변이에 의해 α-L-iduronidase 효소의 결핍이 일어나

는 질환으로 임상증상의 경중에 따라 Hurler 증후군(MPS 

1H, OMIM #607014), Hurler-Scheie 증후군(MPS 1-HS, 

OMIM #607015)와 Scheie 증후군(MPS 1S, OMIM #6076016)

의 세 가지로 분류할 수 있다.1 중한 MPS인 Hurler 증후군

은 영아기에 증상이 시작되어 10세 이전에 사망하며 지능 

저하가 동반되지만, 경한 MPS인 Scheie 증후군의 경우에

는 5세 이후에 증상이 발생하여 10대에 진단이 주로 이루

어지며, 경도의 지능 저하와 수명 단축을 보인다.2,3 본 증례

의 환자의 경우 유전자 검사로 변이를 확인할 수는 없었

지만, 효소 보충 요법 중 혈액에서 시행한 효소 검사에서 

α-L-iduronidase가 1.89 µmol/h/L로 감소되어 있었으며, 소

변검사에서는 헤파란황산염과 더마탄황산염이 검출되어 

제1형 뮤코다당증에 합당한 소견을 보였다. 특히 환자는 지

능이 정상이었고, 10대 후반에 처음 진단된 점 등으로 미루

어보아 경한 MPS인 Scheie 증후군에 해당하였다.

Scheie 증후군의 임상양상은 라이소좀(lysosome)에서 헤

파란황산염과 더마탄황산염이 분해되지 않고 축적됨으로

써 발생하며, 본 증례의 환자에서처럼 안면 기형과 심장기

능 이상을 동반한다. 환자에서 청각장애, 호흡기장애, 관절 

이상 등의 증상은 아직 뚜렷하지 않았는데, 추후 병이 진행

되면 이들 증상이 발생할 수 있으므로 주의 깊은 경과 관찰

이 필요할 것이다. 

Scheie 증후군의 안과 증상 역시 헤파란황산염과 더마탄

황산염의 축적에 의해 나타난다. 본 증례의 환자에서는 각

막혼탁과 망막변성에 의한 시력저하와 야맹증이 나타났다. 

각막혼탁은 뮤코다당류가 각막의 실질에 축적됨으로써 나

타나는 것으로 알려져 있으며, 제1형 뮤코다당증 환자의 각

막에서는 정상 각막에 비해 원섬유의 지름(fibril diameter)

이 증가하고, 원섬유의 분포(fibril distribution)가 불규칙하

다고 보고되어 있다.5,11 Sornalingam et al12
은 각막혼탁이 

제1형 뮤코다당증 환자에서 제4형이나 제6형에 비해 심하

고, 시력과는 유의한 상관 관계가 없다고 하였다. 만약 각

막혼탁이 심하게 진행한 경우에는 전체층각막이식을 통해 

시력을 개선시킬 수 있다.5

뮤코다당증 환자에서 망막의 변성은 제6형과 제9형을 제

외한 아형에서 나타날 수 있다고 알려져 있으며,13 특히 

Scheie 증후군이 속한 제1형 뮤코다당증에서 주로 발견되

는 것으로 보고되어 있다.12 Scheie 증후군의 망막변성은 망

막색소변성과 유사한 양상을 보인다. Scheie 증후군에서의 

망막변성은 뮤코다당류가 망막색소상피세포에 축적되고, 

이로 인해 이차적으로 광수용체의 소실이 일어나 발생하는 

것으로 알려져 있다.8 초기에는 막대세포가 손상되어 암순

응반응의 감소가 나타나며, 변성이 진행되면 원뿔세포가 

손상되어 명순응반응의 감소가 동반된다.8 
환자는 초기에 

야맹증을 호소하고 이후 원뿔세포가 감소되면서 중심시력

저하와 시야감소를 호소한다. 본 증례의 환자에서도 망막

색소변성과 유사한 망막 주변부 골소체 모양의 색소 침착, 

망막혈관의 가늘어짐과 빛간섭단층촬영에서 광수용체의 

소실이 관찰되었다. 또한 망막전위도에서 암순응과 명순응

반응의 감소와 시야검사에서 시야의 협착이 관찰되었다. 

각막혼탁과 망막변성 이외에도 시신경 위축과
 
녹내장

 
등이 

Scheie 증후군 환자에서 동반될 수 있으나, 본 증례의 환자

에서는 아직 증상이 발현되지 않은 것으로 보이며 추후 정

기적인 안과 검사가 필요할 것으로 사료된다.6,7

본 증례에서는 Scheie 증후군에 동반된 각막혼탁과 망막

변성에 대해 보고하였다. Scheie 증후군이라는 매우 희귀한 

질환에서 보이는 안과 소견이라는 제한점이 있지만, 국내

에서는 처음으로 보고하는 것에 의의가 있겠다. 안과 의사

로서 이에 대한 지식을 가지고 있다면, 각막혼탁과 망막변

성 등의 특징적인 안 소견과 다른 전신 소견을 보이는 환자

에서 Scheie 증후군을 의심할 수 있을 것이다.
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Scheie 증후군 환자의 안 소견 1예

목적: Scheie 증후군에 동반된 안 소견을 보고하고자 한다.

증례요약: 만 28세 남자 환자로 10여 년 전 Scheie 증후군으로 진단 받고 안과적인 검사를 위해 방문하였다. 지능은 정상이었으며, 

안면 기형, 심장 판막 이상, 효소검사에서 α-L-iduronidase의 감소가 관찰되고, 소변에서 헤파란황산염과 더마탄황산염이 검출되었

다. 안과 검사에서 양안의 최대교정시력은 우안 0.25, 좌안 0.2로 저하되어 있었으며, 우안 안압은 11 mmHg, 좌안 안압은 12 mmHg으

로 정상 범위였다. 환자의 각막에서는 grade II의 각막혼탁이 관찰되었으며, 그 외 전안부 검사는 정상이었다. 안저검사에서 양안의 

망막 주변부에서 골소체 모양의 색소 침착과 망막혈관의 가늘어짐이 관찰되었으며, 빛간섭단층촬영에서 광수용체의 소실이 관찰되었

다. 망막전위도에서는 암순응과 명순응 반응이 모두 감소되어 있었고, 시야 검사에서는 시야의 감소가 관찰되었다.

결론: 각막혼탁과 망막변성 등의 특징적인 안 소견과 전신 소견을 보이는 환자에서 Scheie 증후군을 의심해 볼 수 있겠다.
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