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1  XLH란?

XLH(X 염색체 연관 저인산혈증)는 인산염의 결핍으로 인해 발생하는 골격계 질환으로, X 염색체에 ‘PHEX’라고 
불리는 유전자의 변형에 의해 발생합니다(이것이 ‘X 염색체 연관(X-linked)’ 이라는 명칭이 붙은 이유입니다)1. 
PHEX 유전자의 변형으로 인해 혈액 내 인산의 양을 조절하는 FGF-23(Fibroblast Growth Factor-23, 섬유아세포 
성장인자-23) 이라는 호르몬이 인체에 과다하게 생성됩니다. FGF-23이 과다하게 생성되면 인산염이 신장에서 
소변으로 과다하게 빠져나가게 되고, 결국 혈액 내 인산염의 양이 정상 수준 미만으로 감소하게 됩니다2,3,4. 이를 
‘저인산혈증’이라고 하며, ‘저(hypo)’라고 하는 것은 ‘적은’ 또는 ‘미만’을 의미하며, ‘인산혈증’은 혈액 내 ‘인’을 
의미합니다.

 우리에게 인산염은 왜 중요한 걸까요?

평생 동안 신체가 적절하게 성장하고 발달하기 위해서는 인산염이 필요합니다1. 인산염은 건강한 뼈, 치아, 혈액 및 
근육을 위한 필수 성분이며, 신체의 에너지 공급에 관여합니다. 음식 섭취를 통해 얻는 대부분의 인산염(85%)은 
치아와 뼈를 구성하며, 칼슘과 함께 평생의 뼈 건강에 필수적인 요소입니다5. 인산염이 과다하게 소실되면, 건강한 
뼈를 형성하는데 필수적인 구성 요소를 잃게 됩니다. 그 결과 뼈가 약해지고 연해지게 됩니다(골연화증이라고 
알려진 상태).

인산염

XLH는 희귀 질환이므로, 간혹 다음 질환으로 오진될 수 있습니다:

· Vit D 결핍성 구루병
· 필레병(Pyle’s disease)(장골의 외측이 비정상적으로 얇아지는 질환)
· 정상 성장에 따른 내반슬(O자형 다리)

XLH에 대한 올바른 진단 및 치료의 시작은 빠르면 빠를수록 좋다는 연구 결과가 있습니다. 따라서, XLH 가족력이 
있는 자녀의 경우 가능한 한 신속하게 해당 질환에 대한 검사를 받는 것이 중요합니다.

1. XLH에 대하여
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2. XLH의 증상과 관리

1  XLH의 증상 

XLH 증상은 뼈가 지속적으로 성장하는 아이들의 뼈를 점차적으로 연약하게 만들어 걷기 시작하는 생후  
6개월 – 18개월 즈음 체중의 압력에 의해 다리가 휘어지게 됩니다 (휘어지는 정도는 아이들마다 다릅니다).  
휜 다리뿐만 아니라, XLH의 증상과 그 중증도는 개인마다 다양하게 나타납니다10.

• 성장지연

• 두개골유합증

• 구루병

• �운동 발달 지연

• 뒤뚱거리는 걸음거리

• 저신장

• 하지기형

• 치아 농양, 충치

• 골연화증

• 골, 관절 통증

• 관절 경직

• 근육 통증

• 키아리 증후군

• 보행장애

• 삶의 질 저하

• 골관절염

• 연부조직 석회화 
    - 부착부병증 
    - 골부착부병증 
    - 척추 협착

• 청력 이상

소아 성인
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XLH(X-linked hypophosphatemia)란
어떤 질환일까요?

지금 바로 영상을 통해 확인해 보세요!
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