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서  론

유전성 혈관부종(hereditary angioedema, HAE)은 반복적인 피
부, 점막하 부종을 특징으로 하는 희귀 유전질환으로 C1 에스테르

분해효소 억제제(C1 esterase inhibitor, C1-INH)의 결핍이나 기능
의 저하로 인해 발생한다. 유전성 혈관부종은 무증상에서 사망에 
이르기까지 그 중증도가 다양하며, 임상 경과를 예측하기 어렵다
는 점에서 환자 및 가족들의 일상생활에 지대한 영향을 미친다. 
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Hereditary angioedema (HAE) is a rare inherited condition marked by recurrent skin and submucosal edema. HAE is caused by a C1 
inhibitor deficiency or decreased C1 inhibitor function. The initial attack may occur during childhood or pregnancy, with symptoms 
ranging from classic angioedema to nonspecific stomach cramps. In this review, we discuss strategies for children and pregnant 
women to manage HAE attacks effectively and safely in light of the recent increase in HAE diagnosis. To begin, aggressive work-up is 
necessary to confirm HAE–1/2 and to determine the most effective countermeasures. Secondly, in the event of an acute attack, 
plasma-derived C1-inhibitor is the first line of defense for children and pregnant women. Icatibant is also appropriate for use, except 
in pregnant women. Fresh frozen plasma (FFP) may be suggested as an alternative. Thirdly, proactive measures to prevent HAE at-
tacks should be considered whenever a procedure is performed that may result in an exacerbation. Finally, FFP, attenuated andro-
gen and antifibrinolytic agents are recommended for long-term prophylaxis in South Korea where the C1-inhibitor is scarce. How-
ever, when making a decision, it is necessary to consider both the efficacy and the risk of adverse effects. For proper management, 
written action plans and first-aid kits are required. The action plans should be customized to the patients‘ unique circumstances.  
(Allergy Asthma Respir Dis 2022;10:131-138)
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환자의 절반 이상은 소아기나 청소년기에 처음 증상이 발현되며, 
예방 및 치료에 있어 성인과 차별화된 접근이 필요하다. 또한 HAE
는 스트레스, 물리적 손상, 감염 및 에스트로겐 혈중 농도가 급성 
발작에 영향을 줄 수 있는 것으로 알려져 있어 호르몬 레벨이 증가
할 수 있는 임산부 및 수유부에서의 임상 경과는 일반적인 환자와 
다를 수 있다. 따라서 이 환자군에서의 효과적인 진단 및 치료를 위
한 일선 의료진의 세심한 접근이 매우 중요하다. 그러나 현재 국내 
소아, 임산부 및 수유부를 대상으로 하는 전문 학술자료가 거의 전
무하며, 국제적으로도 소수의 종설 및 증례보고에 그치고 있어 진
료에 많은 어려움을 겪고 있다.1-6

이에 HAE를 진료하는 대한천식알레르기학회 소속 의료진들은 
앞서 최신 문헌 고찰 및 정보에 기반한 전문가 의견서를 발간하였
다.7 이 의견서에서는 특수한 상황에 대한 고려가 필요한 소아, 임산
부 및 수유부에 대한 의견서를 제시하여 일선 진료에 도움이 되고
자 한다.

HAE의 정의 및 분류

1차 전문가의견서에 기술되었던 내용이나 본문의 이해를 돕기 
위해 HAE의 전체 분류에 대해 간단히 정리하면 다음과 같다. 혈관
부종은 국소적인 혈관 투과도가 증가하면서 심부 진피, 피하조직, 
점막 또는 점막하 조직에 발생한 부종을 의미한다.8 주요 매개 물질
에 따라 히스타민에 의한 비만세포 매개형 혈관부종과 브라디키닌
에 의한 혈관부종, 그밖에 원인을 명확하게 규명하기 힘든 혈관부
종으로 구분된다.9 히스타민에 의한 혈관부종은 주로 알레르기 반
응의 일환으로 발생하며 두드러기가 동반되는 경우가 많다. 반면 
브라디키닌 매개 혈관부종은 유전적 또는 후천적으로 C1-INH가 
결핍되어 발생하며 대부분 두드러기가 동반되지 않는다.10 이번 전
문가 의견서에서 주로 다루고 있는 HAE는 브라디키닌 매개 혈관
부종에 속하며 유전적 이상에 의해 발생한다. 

HAE는 유전적 특성에 따라 1형 HAE, 2형 HAE, 정상 C1-INH 
HAE로 분류된다. 1형 HAE는 C1-INH의 양이 감소하는 것이 특징
이며, 2형 HAE는 C1-INH의 양은 정상이나 기능장애가 특징이다. 
1형과 2형은 기전과 임상 양상이 비슷해서 1/2형 HAE로 통칭하기
도 한다. 1/2형 HAE는 C1-INH를 코딩하는 SERPING1 유전자 변
이로 생기며, 현재 700개 이상의 서로 다른 SERPING1 변이가 보고
되었다.11 정상 C1-INH HAE는 매우 드물게 발견되며, C1-INH가 
아닌 다른 인자가 브라딘키닌 수용체 자극을 담당하는 것으로 추
정된다.12 정상 C1-INH HAE는 지금까지 6개의 아형[응고인자 XII 
(Factor XII) 유전자(FXII) 변이에 의한 HAE (HAE-FXII); angio-
poietin-1 유전자(ANGPT1) 변이에 의한 HAE (HAE-ANGPT1); 
plasminogen 유전자(PLG) 변이에 의한 HAE (HAE-PLG); kinin-
ogen-1 유전자(KNG1) 변이에 의한 HAE (HAE-KNG1); myoferlin 

유전자(MYOF) 변이에 의한 HAE (HAE-MYOF); heparan sul-
fate-glucosamine-3-O-sulfotransferase 6 유전자(HS3ST6) 변이에 
의한 HAE (HAE-HS3ST6)]이 보고되었다.12 이밖에 정확하게 원인 
유전자가 알려지지 않은 HAE도 있다(HAE-UNK).11

소아에서의 HAE

1. 소아 HAE의 임상 양상과 경과

제1/2형 HAE 의 유전자 결함인 SERPING1 유전자의 돌연변이
는 태어날 때부터 이미 존재하지만 첫 증상은 대부분 소아기나 청
소년기에 시작된다. 생후 4주 남아에서 증례로 보고된 바 있으나13 
증상이 신생아기나 영아기부터 나오는 경우는 매우 드물다. 미국의 
대규모 연구 자료에 따르면 1/2형 HAE는 첫 발작을 중간값(사분위
수) 기준 11세(6–15세)에 경험하며, 진단은 19세(12–28세)에 받아 
진단까지 약 8년(1–16년)이 걸린다.14 그러나 우리나라는 증상을 처
음 경험하는 평균 연령이 28±14세로 약 26%에서만 20세 이전에 
첫 발작을 경험한다.15 소아에서도 발작은 대부분 피부의 혈관부종
으로 나타나는데, 상기도 내경이 좁다는 소아 기도의 특성 때문에, 
혈관부종이 생기면 곧장 숨이 막힐 수 있다.16 복부 발작도 드물지 
않을 거라 추정되지만, 소아에서 복통이 워낙 흔하기 때문에 종종 
발견되지 않은 채로 지나간 것들을 알 수 없어 정확한 규모는 파악
하기 어렵다. 발작의 빈도와 강도는 사춘기와 청소년기에 접어들면
서 증가하며, 증상이 일찍 나타날수록 1/2형 HAE의 경과도 심각
하다.17 소아에서는 전구증상으로 가장자리 홍반이 흔하며 전체 사
례의 42%–58%에 이른다.11 종종 두드러기로 오인되어 부정확하고 
불충분한 치료를 받기도 한다.1,11,18,19

2. 소아에서 HAE의 진단

1/2형 HAE가 의심되는 정황 즉, 소아에서 혈관부종이 팽진을 
동반하지 않고 발생한다면 진단을 위해 C1-INH 항원(단백)의 양
과 활동도, 그리고 C4를 측정하기를 권고한다.11

1/2형 HAE는 상염색체 우성 유전양상을 따르기에 해당 환자의 
자녀는 절반의 확률로 이 병을 물려받는다. 진단이 명확해야 최적
의 대처 방안을 수립할 수 있으므로 1/2형 HAE 환자의 자녀는, 설
령 현재 임상 증상이 없다고 하더라도, 가능한 빨리 검사를 받아
야 한다.11,19,20 1/2형 HAE에 대한 모든 평가가 끝날 때까지 1/2형 
HAE 환자의 자녀는 이 병을 가지고 있는 환자로 생각하고 대처해
야 한다.
신생아의 경우도 예외가 아니다. C1-INH 결핍이 확실히 배제될 

때까지 이 병을 가지고 있는 것으로 간주하고 돌보아야 한다.11,20 결
과 해석은 간단치 않아 다음의 사항에 대한 주의가 필요하다. 첫째, 
제대혈을 이용해 측정한 보체 값은 실제보다 낮게 나와 HAE에 대
해 위양성 결과를 얻을 수 있다. 만삭아의 제대혈에서 측정한 보체 
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수치는 산모의 측정값보다 낮으며, C1-INH의 양도 성인의 70%, 
C1-INH의 활성도도 성인의 62%에 불과하다.20,21 둘째, 소아 말초 
정맥혈에서 측정한 보체 값에 대한 참고치는 아직 없다. 다만 1/2형 
HAE 환자의 C1-INH 양과 활성도는, 1세 미만 영아에서도 일부 예
외적 상황을 제외하면, 낮은 것으로 알려져 있다.22,23 반면, C4 수치
는 건강한 영아에서도 낮게 측정되는 경우가 종종 있어, 12개월 미
만 영아에서 1/2형 HAE의 진단을 C4수치 감소 여부로 가늠하는 
것은 별 도움이 되지 않는다.22,23 셋째, 유전 검사는 소아에서 진단
의 신뢰도를 높인다. 특히 생화학 검사결과가 애매하게 나와 결론
을 내리기 어려울 때 부모의 유전 돌연변이를 알고 있다면, 유전자
검사를 통해 돌연변이 여부를 확인하는 것은 1/2형 HAE 진단을 
내리는 데 큰 도움이 된다.20,23 다만, HAE에 대한 유전자 패널은 국
내에서 상용화되어 있지 않다. 일부 대형병원에서 연구 목적으로만 
시행하고 있다. 위에 언급된 이유들로 인해 1/2형 HAE 환자의 자녀
에서 초기에 시행한 모든 보체 검사는 한 살 이후에 다시 반복 시행
해야 한다.20,23

임신 중 태아에 대한 1/2형 HAE 산전 검사는 임상에서 권고하지 
않는다.19 그 이유는 (1) 부모의 C1-INH 관련 유전자의 돌연변이가 
관찰되지 않는 경우가 많게는 약 10%에 이르고, (2) 동일한 돌연변
이가 있어도 표현형이 상당히 다르며, (3) 치료 기술의 발전으로 인
해 1/2형 HAE 환자의 질병 조절과 삶의 질이 많이 개선되었기 때문
이다.24-26

3. 소아 HAE 환자의 치료

어른과 마찬가지로 모든 1/2형 HAE 소아 환자도 발작에 대비한 
치료 지침을 미리 세우고 필요한 구급 약제를 상비해야 한다.11,27 
1/2형 HAE에서 소아를 대상으로 허가받은 구급약제는 혈장유래 
C1-억제제(상품명 베리너트)와 이카티반트(icatibant, 상품명 피라
지르) 두 가지 이며, 재조합 C1-억제제(상품명 루코네스트)은 희귀
의약품으로 13세 이상에서 사용할 수 있으나 에칼란티드(ecallan-
tide)와 라나델루맙(lanadelumab)은 아직 국내 승인을 받지 못했
다. 약제들은 모두 효과적이고 안전하여 적용할 만하지만, 국내에
서 쉽게 구할 수 있는가를 고려할 때 청소년과 12세 이하 소아 모두
에서 이카티반트 사용을 우선적으로 권한다.11 이카티반트는 2세 
이상 소아에서 급성 발작 시 사용이 가능한데, 체중을 기반으로 용
량을 정한다. 프리필드시린지에는 이카티반트 30 mg이 3 mL에 담
겨있으므로 이들 중 일부를 눈금 시린지로 취하여 투여한다. 용량
은 체중을 기준으로 정하며, 상세 권장 용량은 Table 1에 기술하였
다. 만약 이카티반트 마저 구하기 어렵다면 신선동결혈장(fresh fro-
zen plasma, FFP)을 투여해볼 수 있다.24,25 사실 FFP보다 solvent 
detergent 처리를 한 혈장이 더 선호되지만, 둘 다 차선책에 해당한
다.25 기타 소아에서 사용 가능한 약제의 종류와 특성, 작용 기전을 
Table 1과 Fig. 1에 정리하였다. 복부 발작이 발생한 경우, 추가 조치
로 정맥 주사를 확보하여 수액을 충분히 보충하는 것이 중요하다. 
이는 소아가 탈수나 저혈량 상태에 취약한데, HAE 발작 시 장관이

Table 1. Treatment options available for HAE patients during pregnancy and breast-feeding 

Drug Route
Children Pregnancy Breast-feeding

Comments
LTP* STP On-demand LTP STP On-demand LTP STP On-demand

pdhC1INH† Intravenous   Y‡   Y‡   Y‡   Y‡   Y‡   Y‡   Y‡   Y‡   Y‡ Long-term prophylaxis requires individualized dosage  
intervals and doses.

FFP† Intravenous (Y) (Y) (Y) (Y) (Y) (Y) (Y) (Y) (Y)
AFs† Oral (Y) N N (Y) N N (Y) N N Efficacy is not proven. The suggested tranexamic acid 

dosage for children is 20–50 mg/kg.
rhC1INH† Intravenous N N N N N N N N N
AAs† Oral (Y) (Y) N N N N N N N The initial dose of danazol for children is 2.5 mg/kg  

per day. The advantages should exceed the risks of  
masculinization, hypogonadism, menstruation  
irregularities, and behavioral issues.

Icatibant† Subcutaneous N N   Y‡ N N N N N N Pediatric dosage is dependent on subjects’ bodyweight: 
12 to 25 kg, 10 mg (= 1 mL); 26 to 40 kg, 15 mg  
(= 1.5 mL); 41 to 50 kg, 20 mg (= 2 mL); 51 to 65 kg,  
25 mg (= 2.5 mL); 65 kg and over, 30 mg (= 3 mL).  
Isolated case reports of administration during pregnancy 
without adverse effects has been reported. 

Ecallantide Subcutaneous N N N N N N N N N Approved only for adolescents in United States
Lanadelumab Subcutaneous N N N N N N N N N Approved only for adolescents in United States
Berotralstat Oral N N N N N N N N N

LTP, long-term prophylaxis; STP, short term prophylaxis; HAE, hereditary angioedema; pdhC1INH, plasma-derived C1-inhibitor; FFP, fresh frozen plasma; Afs, antifibrinolytics; rh-
C1INH, recombinant human C1 esterase inhibitor; AAs, attenuated androgens; Y, indicated; N, not indicated; (Y), only indicated if other drugs are not available. 
*This recommendation for LTP is confined to those aged under 12 years–for older children, follow the adult recommendation. †Available in Korea. ‡First choice. 
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나 복강으로 유출되는 양이 상당하기 때문이다.11

성인과 마찬가지로 시술 전 발작에 대한 예방 조치가 필요하다. 
상부 기도나 소화관에 기계적 자극을 줄 수 있는 의학적, 수술적, 
치과적 처치가 여기에 속한다.28,29 이때 가장 먼저 고려되는 약제는 
혈장유래 C1-억제제로 15–30 unit/kg을 투여한다.20 다만 이 약은 
국내에서 허가는 받았으나 공급이 원활하지 않아 구하기 어려우므
로, 남성 호르몬제인 약화 안드로겐(attenuated androgen)을 2.5–
10 mg/kg/day (최대 600 mg/day)로 단기간 사용하는 방법을 차선
책으로 고려한다.20 안드로겐은 남아있는 정상 C1 관련 유전자의 
발현으로 유지되는 C1-INH 단백 생성이 간에서 더 잘 일어나도록 
촉진한다. 대표적인 약제는 다나졸(danazol)로 투여 용량이 증가
하면 효과도 배가되는 것으로 알려져 있으나, 혈관부종의 악화를 
막고 정상 C1, C4 수치를 유지하는데 필요한 용량은 개인차가 크다. 
그런 이유로 적정용량을 별도로 정하기 보다는 시작용량 이후 효
과와 부작용에 따라 가감하길 추천한다.27 단기 예방 조치는 효과
가 완벽하지 않기 때문에, 필요시 투여할 구급 약제도 함께 구비해
야 한다.11

청소년에서 장기간 예방요법의 적응증도 성인에서와 같다.11 혈장
유래 C1-억제제는 12세 미만의 소아에서 장기 예방요법으로 권고
되는 표준 치료로, 10–20 unit/kg으로 주 1–2회로 시작한다.20 이후 
투약 간격과 용량은 약제에 대한 개인의 반응에 따라 조정한다.11 
그러나 C1-억제제를 구하기 어려운 국내 실정을 고려할 때, 약화 안

드로겐이나 항섬유소용해제를 써볼 수 있다.11,19,20 항섬유소용해제
는 브라디키닌 경로에 관여하는 플라스민(plasmin)의 생성을 억제
하는데, C1-INH나 C4 level에는 직접적 영향을 주지 않는다. 대표
적인 약제는 트라넥삼산(tranexamic acid)인데, 이 또한 증상 발현
을 억제하는 적정 용량의 개인차가 커서, 먼저 소량(20–50 mg/kg/
day, 2번 혹은 3번으로 분할 투여)으로 시작하고 이후 효과와 부작
용 위험에 따라 용량을 조정해야 한다.27 약화 안드로겐은 남성호르
몬이기에 안전성 이슈를 생각하면 트라넥삼산을 사용하는 것이 적
절해보이나,20 항섬유소용해제는 효용성을 뒷받침하는 근거가 아
직 부족하다. 다른 항섬유소용해제인 아미노카프로산(epsilon 
aminocaproic acid)이 트라넥삼산보다 안전한 지에 대해 아직은 정
보가 부족하다.
약화 안드로겐을 투여할 때는 안전성 지표를 주의 깊게 감시할 

필요가 있다. 이 약제는 남아에서 남성화와 성선저하증를 초래하
고 여아에서 생리불순을 초래한다. 각종 행동 이상을 일으키기도 
하고, 성장판의 조기 폐쇄를 야기하여 최종 성인키가 작아질 우려
가 있다.11,19,20 이런 이유로 약화 안드로겐은 사춘기 성숙척도(Tan-
ner 단계)가 V단계에 이르지 않은 청소년과 모든 소아에서 HAE 발
작의 장기 예방요법으로 추천되지 않는다. 약화 안드로겐을 예방요
법으로 과연 꾸준히 사용해야 하는지 사례 별로 필요성에 대해 점
검하고 투약 용량과 방법에 대해 정기적으로 재검토해야 한다. 대표
적 약화 안드로겐 약제인 다나졸(danazol)의 경우, 소아에서 첫 용

Fig. 1. Targets and the action mechanisms of medications prescribed in children for managing their hereditary angioedema exacerbations. HMWK, high-molecular-
weight kininogen. Reprinted from Salguero and Chacon. Int J Aller Medcations 2016;2:016, on the basis of Open Access.27
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량은 하루 2.5 mg/kg으로 시작하여, 2주마다 천천히 올린다. 증상
이 잡힐 때까지 혹은 부작용이 나타나지 않는 최고 용량이나 추천
되는 최고 용량(최대 1회 200 mg 하루 한 번)에 다다를 때까지 증
량하며 조절할 수 있다.11,20

4. HAE 소아 환자에서 일차예방과 관리를 위해 고려할 사항

1/2형 HAE 소아에서 발작의 대부분은 특별한 유발인자 없이 시
작되는데,30 이는 어른에서와 마찬가지다. 소아에서는 감염이 좀 더 
흔한 발작의 유발 인자로 추정된다. 필수 예방접종이나 추천되는 
예방접종은 안전하므로 모두 시행하여야 한다. 인후염 등의 감염을 
예방하면 발작의 빈도가 낮아진다. 소아에서는 부작용으로 부종
을 야기할 수 있는 약제, 예를 들면 ACE inhibitor를 꼭 써야 하는 
경우가 많지 않다. 그러나 소아에서도 경구피임약을 사용해야 하
는 경우, estrogen을 함유하는 경구피임약은 HAE 발작을 유발할 
수 있으므로 피해야 한다.11,31 한편, 물리적 손상을 동반하는 격렬한 
신체활동이나 감정의 격변 즉, 스트레스는 성인에서 기타 유발 인
자에 해당하나 소아기와 청소년기는 핵심 악화 인자이다.32 그렇다
고 무턱대고 못하게 하는 것은 신체활동과 생활방식을 지나치게 제
한할 수 있기에, 행동지침은 개인의 상황에 맞추어 개별화해야 한
다. 모든 연령에서 1/2형 HAE 관리의 궁극적 목표는 환자가 안전하
면서도 정상적인 삶을 누리는 것이다.20,33

이런 견지에서 소아 환자와 그 가정에 적절한 정보를 제공하는 
것은, 그들이 적절한 생활양식을 누리고, 합병증을 피하도록 돕는
데 필수적이다.11 선생님과 보건교사 등 어린이집이나 학교에서 아
이를 담당하는 사람들에게 이 질병에 대한 정보를 문서 형태로 제
공하는 것이 중요하다. 정보 중에는 호흡기 발작에 대한 응급처치
를 포함한 HAE 발작 관리 방안을 반드시 포함해야 한다.11,19,20 이카
티반트를 응급 시에 집이나 학교, 여행 중에 항상 사용할 수 있도록 
준비시켜야 한다. 발작이 발생하는 순간 따라야 할 대응 지침이 필
요한데, 가정과 지역 병원에 응급 처치에 필요한 약제를 구비해야 
하고, 이 약제를 효과적으로 사용하는 것이 대응 플랜에 포함되어
야 한다.11 아직은 제도로 잘 정비되어 있지 않은 가운데, 일부 국가
에서는 의사회에서 대응 플랜의 표준 양식을 제공하고 의료진이 상
세 내용을 기술하여 학생들이 소지하도록 하는 형태로 응급상태
에 대비하고 있다.34 모든 HAE환자는 잠재적으로 혈액제재를 투여 
받게 될 가능성이 있기에 A형 간염과 B형 간염 접종을 완료하지 않
았다면 접종하는 것이 좋다.11,20 인플루엔자 백신과 기타 필수 접종 
또한 아직 완료하지 않았다면 시행할 필요가 있다. 최근 코로나바
이러스-19 백신과 관련한 권고 사항은 아직 제시된 것이 없다. 그러
나 임산부 아닌 성인 환자를 대상으로 보고된 내용을 통해 살펴볼 
때, 많은 사람들에서 단기간 예방요법 없이도 백신을 잘 접종할 수 
있었다. 일부 사람들에서 부종이 심해지는 부작용이 발생하기는 
하였지만, 급성기 치료를 적응하여 잘 대처할 수 있었다.35 해당 보

고를 기반으로 판단하자면, 코로나바이러스-19 백신 접종은 단기
예방요법 없이 진행하길 추천하고, 필요 시 급성 악화에 대한 즉각
적 대처를 하는 것이 권장된다.

임산부, 수유부에서의 HAE

1. 임신 및 수유 중 HAE의 임상 경과 

임신 중 해부학적, 생리적, 호르몬적 변화는 HAE 증상에 영향
을 주어 임상 경과 및 치료에 영향을 미칠 수 있다. 임신은 HAE의 
활성도를 완화 또는 악화시키거나 영향이 없을 수도 있으며 드물게 
혈관부종 증상이 임신 중 처음 나타나기도 한다. 이전 임신 중 관찰
된 발작의 빈도로 다음 임신 시 발생 빈도를 예측해 볼 수 있으나 정
확한 예측은 어렵다.5,36-38 임신 중인 HAE 환자는 반드시 전문가에 
의한 철저하고 세심한 모니터링이 요구되며, 관련 분야 전문가들의 
긴밀한 협조를 통한 조절이 필요하다. 진통과 출산은 극히 드물게 
발작을 유발하나 분만 중 또는 분만 48시간 이내 발생할 수 있어 합
병증이 발생하지 않은 정상 질식 분만 후에도 최소 72시간의 집중 
관찰이 권고된다. 모유 수유는 복부 증상이나 안면 부종과 같은 발
작 빈도의 증가와 연관성이 있을 수 있으나 신생아에 대한 모유 수
유의 이득에 근거하여 수유를 권고한다.4,25 제왕절개의 경우, 특히 
기관 삽관이 필요한 경우에는 아래 단원에서 설명하는 다른 수술
에서 HAE 환자에게 수행되는 절차와 같이 진행되어야 한다.

2. 임신 중 HAE 진단

혈장량의 증가로 인해 C1-INH의 혈장 수치는 HAE가 없는 건강
한 여성에서도 임신 중에 감소하고 분만 후 정상으로 회복될 수 있
다.39,40 따라서, 임신 중 1/2형 HAE를 진단하기 위한 C1-INH, C1-
INH 활성도 및 C4 수치를 측정하는 것은 상당한 주의가 요구되며 
HAE가 의심되는 경우 확진을 위해 출산 후 검사를 반복하는 것이 
도움이 된다.4,25

3. 임산부, 수유부에서의 HAE 치료

C1-억제제는 안전성 및 높은 효과로 임신 또는 수유 중인 HAE 
환자에서 1차 요법으로 권고된다.11 임신 중 에칼란티드, 라나델루
맙 및 베로트랄스타트(berotralstat)는 허가 적응증에 해당하지 않
으며 현재까지 투약 사례가 발표되지 않아 권고되지 않는다. 투약 
허가 사항에서 금기에 해당되나 임신 중 이카티반트를 투약한 사례
가 보고되었으며 산모 또는 태아에서의 부작용은 없었다.41-43 C1-억
제제를 사용할 수 없는 경우 FFP를 사용해볼 수 있다.5,36,37,44-46

임신 중 융모막융모검사, 양수천자, 임신중절 수술과 같이 급성 
발작 발생의 위험이 있는 시술을 진행할 경우 시술 전 가급적이면 
C1-억제제의 예방적 사용이 권고된다.4,11,25 시술 전 투약을 하지 않
는 경우, 시술 중 C1-억제제의 즉각적인 투약이 반드시 가능한 상태
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여야 하며 발작이 생기는 즉시 투약되어야 한다. HAE 발작에 대한 
즉각적이고 효과적인 대처가 어렵다면 조치가 가능한 병원에서 출
산을 진행하는 것을 권장한다. 물리적 손상이나 스트레스가 발작
을 유발하는 것이 알려져 있으나 진통 및 분만 중 혈관부종이 발생
하는 경우는 거의 없다.5,25 따라서 합병증이 발생하지 않은 정상 질
식 분만에서 일괄적으로 예방적 투약을 해야 하는 것은 아니지만 
C1–INH 농축제재를 증상 시 즉각적으로 투약할 수 있어야 한다. 
환자가 임신 3기에 혈관부종 증상이 자주 발생했거나 겸자 분만이
나 흡입 분만 중 발생한 물리적 손상에 의해 생식기 부종이 발생한 
과거력이 있는 경우 진통 및 분만 전 예방적 C1-INH 농축제제를 투
여하는 것이 권장된다.11,45-47 수술이나 전신마취는 기관 삽관을 동
반할 수 있어 질식 분만이 선호된다. 제왕절개술 전 예방적 C1-억제
제의 투약과 경막외 마취가 권장되며, 기관 삽관은 가능한 피하여
야 한다. 기관 삽관이 필요한 경우, 시술 전 예방적 투약이 반드시 
필요하다. 그러나 여기서 중대한 문제점은, 위 기술과 같이 급성 발
작에 대한 응급 치료 및 단기 예방적 치료를 위해 1차적으로 고려
되는 약제인 혈장유래 C1-억제제가 국내에서 허가는 받았으나 공
급이 원활하지 않아 실제 진료에 사용하기 어렵다는 점이다. 이러
한 국내 실정을 고려할 때 대안으로 차선책인 신선동결혈장을 미리 
준비하여 필요한 경우 사용하는 것이 보다 현실적이다.11,37,44

장기 예방 치료 또한 임신 중 고려해볼 수 있다. 특히 임신 중 혈
관부종 발작의 빈도 증가를 경험했던 경우에 고려가 필요하다. 이
러한 경우, 혈장유래 C1-억제제가 안전하고 효과적인 예방적 치료
법으로 추천되며37 항섬유소용해제는 C1-억제제를 사용할 수 없는 
경우 고려할 수 있으나 그 효과가 입증되어 있지 않다.4,11,25 약화 안
드로겐은 태반을 통과하기 때문에 투약 금기이며, 여자 태아의 남
성화, 태반 기능 부전 및 태아 성장 지연을 일으킬 수 있다. 모유 수
유 또한 안드로겐 투약 전 반드시 중단되어야 하는데,48,49 수유 중단 
자체가 발작의 빈도를 감소시킬 수 있다.37

혈장 유래 C1-억제제는 수유 중 증상 시 치료, 단기 예방 및 장기 
예방을 위한 최상의 치료로 권고된다.11 약화 안드로겐 및 항섬유소
용해제는 모유를 통해 분비되는데, 트라넥삼산(tranexamic acid)
은 약화 안드로겐과 달리 모유 수유 중 안전한 것으로 밝혀졌다.50 
임신과 수유 중 투약 가능한 약물의 종류에 대해서는 Table 1에 정
리하였다.4,11

4. HAE 환자의 임신, 출산 관리를 위한 고려 사항

1/2형 HAE는 드물지만 예측이 어려우며 치명적일 수 있어 환자 
및 가족의 삶의 질에 큰 영향을 미친다. 특히 임산부에서 HAE의 
중증도 및 급성 악화 발생 가능성이 높아질 수 있다는 점을 고려할 
때 체계적인 모니터링 및 유지 치료, 급성 증상을 대비한 계획 수립
이 무엇보다 중요하다.4

1/2형 HAE를 진단받은 산모는 HAE에 대한 충분한 지식, 전문

성과 경험을 가진 의료 전문가에게 관리를 받을 수 있어야 하며 임
신 중 진단되거나 기존 HAE를 진단받은 경우 산부인과 전문의에
게 해당 사실을 알려 수술이나 시술 중 발생할 수 있는 급성 발작에 
대한 단기적 예방치료 등 치료계획을 미리 수립할 수 있도록 해야 
한다. 또한 기존 HAE와 관련하여 장기적 예방치료를 진행하고 있
던 경우 약화 안드로겐 등 임신 중 투약 유지가 어려운 약물을 처방 
받고 있는 경우 담당 전문의와 상의하여 약물을 조절할 필요가 있
다. 또한 임신 계획과 관련하여 에스트로겐 함유 경구 피임제와 에
스트로겐 호르몬 대체요법도 악화를 유발할 수 있어 주의가 필요
하다.11 프로게스테론 단독 요법을 통한 호르몬 피임법은 1/2형 
HAE를 가진 여성들에게 도움이 될 수 있다.31,51

일반적인 HAE 환자와 마찬가지로 환자 및 환자 가정에 질환에 
대한 적절한 정보와 응급 상황에 대한 대응 지침을 제공하는 것은 
환자가 정상적인 생활을 유지하고 합병증 발생을 예방하는데 필수
적이다. 환자는 HAE 급성 발작을 관리하는 방법이 포함된 지침서 
및 치료제를 가정에 소지하고 있어야 하며, 지역 응급 의료기관에 
응급 약물 소지 여부를 확인하고 구비하도록 요청해야 한다. 

요  약

1/2형 HAE는 드문 질환이나 진단이 지연될 경우 생활 및 삶의 
질에 지대한 영향을 미치며 더 나아가 치명적인 결과를 야기할 수 
있다. 한국은 서양에 비해 유병률이 낮으나 진단 자체의 어려움으
로 인해 발굴되지 못한 환자가 있을 가능성이 높아 환자의 조기 진
단 및 적절한 치료를 위한 일선의 노력이 중요하다. 이 의견서가 이
러한 진단과 치료에 도움이 되기를 바라며, 더 나아가 현재 치료제 
선택의 폭이 더 좁은 소아와 임산부, 수유부의 최적의 치료를 위한 
필수 약제들의 국내 도입을 위한 노력이 필요하다. 
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