
122-701 서울특별시은평구통일로194 질병관리본부국립보건연구원
䤎TEL : (02)380-2221 䤎FAX : (02)388-0924  䤎http://helpline.cdc.go.kr

희귀난치성질환센터

혈우병
Hemophilia

h
tt
p
:/
/h
e
lp
lin

e
.c
d
c
.g

o
.k
r 
  
 h
tt
p
:/
/h
e
lp
lin

e
.c
d
c
.g

o
.k
r 
  
 h
tt
p
:/
/h
e
lp
lin

e
.c
d
c
.g

o
.k
r 
  
 h
tt
p
:/
/h
e
lp
lin

e
.c
d
c
.g

o
.k
r 
  
 h
tt
p
:/
/h
e
lp
lin

e
.c
d
c
.g

o
.k
r 
  
 

h
ttp

://h
e
lp
lin

e
.c
d
c
.g

o
.kr    h

ttp
://h

e
lp
lin

e
.c
d
c
.g

o
.kr    h

ttp
://h

e
lp
lin

e
.c
d
c
.g

o
.kr    h

ttp
://h

e
lp
lin

e
.c
d
c
.g

o
.kr    h

ttp
://h

e
lp
lin

e
.c
d
c
.g

o
.kr    

희귀난치성질환센터

#21 만성콩팥(신장)병
Chronic kidney disease

#22 모야모야병
Moyamoya disease

#23 버거병
Buerger’s disease

#24 샤르코-마리-투스병
Charcot-Marie-Tooth disease

#25 유전성운동실조
Hereditary ataxia

#26 유전성질환의이해
Introduction to Genetic disease 

#27 척수성근육위축
Spinal muscular atrophy

#28 크론병
Crohn’s disease

#29 프라더윌리증후군
Prader Willi syndrome

#30 혈우병
Hemophilia

희귀난치성질환교육자료#30



1

helpline.cdc.go.kr

혈우병
(Hemophilia) D66-D68.4

http://helpline.cdc.go.kr

관련질환명

약 20년 전부터 알려진 폰 빌레블란드병은 일반인에게는 잘 알려져

있지 않지만 혈우병과 유사한 부분이 있다. 그 외에 혈액응고인자 결핍

으로는 프로트롬빈(응고인자 II) 결핍, 피브리노젠(응고인자 I) 결핍 그

리고 응고인자 V, VII, X, XII, XIII의 결핍이 있으며, 이들은 선천성 응고

장애질환으로분류되지만혈우병에포함되지는않는다.

1. 개요

체내에는 출혈 시 정상적인 지혈 기전(혈관수축, 혈소판 흡착과 응괴,

혈액내응고인자의상호작용)으로출혈이멎게되는데, 이세가지중에

서한가지라도부족하면지혈이잘되지않아서출혈질환으로나타나게

된다 (그림 1). 혈액 내 응고인자들은 I~XIII 인자들로 구성되어 있으며

혈우병과 관련 있는 인자들은 VIII, IX 또는 XI 인자들이다. 혈우병은 각

각의 해당 인자의 유전자(VIII과 IX 인자는 X 염색체, XI 인자는 4번 염

색체)의결함으로발생되는유전병이며, 세가지형(A형, B형, C형혈우

병)으로나뉜다.

䭒희귀난치성질환의료비지원사업대상질환

이책자는질병관리본부국립보건연구원희귀난치성질환센터에서국민건강증진기금으로제작한희귀난치성질환
교육자료입니다. 본자료는환자및일반인들에게질환에대한이해를돕기위해제작하였습니다.

더많은질환정보는희귀난치성질환센터홈페이지헬프라인에서얻으실수있습니다.
http://helpline.cdc.go.kr



http://helpline.cdc.go.kr
Hemophilia 혈우병

2 Hemophilia 3

기어다니기시작할때부터외상부위또는피부출혈로발생한다.  

출혈의 정도는 응고인자 결핍에 비례해서 나타나는데, 중증은 정상의

1% 미만에서존재할경우이며출혈도잦고생명에위협을줄수있는부

위에 출혈을 잘 일으키기도 한다. 중등도는 1∼5%, 경증은 6∼25%에

해당되나중증환자들처럼출혈이심하지는않다.

이런정도의차이는어떤유전자결함을가지고있는지에따라다르게

나타나고, 억제인자(inhibitor, 일명항체) 유무에따라다르다. 

관절강 내 출혈(혈관절증)은 걸어 다니기 시작하면서 체중이 다리 관

절에 실려 압력이 가해지므로 발생하게 되는데, 무릎, 발목 그리고 허벅

지관절에서주로발생하게되며, 성장하면서사용이많이되는어깨, 팔

목 그리고 팔꿈치 관절에서도 출혈이 자주 일어난다. 같은 관절에 출혈

이 반복해서 일어나면 그 관절에 출혈이 더 잦게 되며(표적 관절), 출혈

은서서히흡수되지만잦은경우에는섬유소가관절강내축적되어관절

이 원활하게 움직일 수 없어서 혈관절증(hemarthrosis)이 발생하여 장

애인이될수있다. 출혈은근육안에서도발생될수있으며, 엉덩허리근

(iliopsoas muscle) 내출혈은대량이어서서혜부의통증과함께혈액량

감소에의한쇼크를유발할수있다.

생명에위협을초래하는출혈은목부위나장출혈또는뇌출혈이며이

러한출혈들은외상등의원인이없더라도중증혈우병에서는발생할수

있고응급치료를필요로한다. 

폰빌레블란드병은대부분이혈우병보다는증상이경하나드물게중

증혈우병과같이심한출혈과혈관절증을나타내기도한다.

2. 증상

응고인자의 결핍으로 나타나는 혈우병의 증상은 신체 각 부위의 출혈

시정상적으로지혈이되지않아서나타나는것이다. 

출혈의 시기는 태아에서도 일어날 수 있으며, 출생 시 산도를 통과하

면서도 외압에 의해 두개 내 출혈도 있을 수 있으나, 대부분은 어린이가

그림1. 지혈기전
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3. 원인

혈우병은 대부분 선천성(유전성)으로 발생되나, 환자 발생이 없었던

가족의 경우에도 돌연변이가 20∼30%에서 나타날 수 있다. 아주 드물

게는유전인자의결함없이후천성으로도발생할수있다. 

남아 5,000명에 1명꼴로 발생하고, A형이 85%, B형이 10∼15% 차

지하며, 인종적발생빈도의차이는없다. 유전성일경우에A형과B형유

전인자는 X-염색체 장완에 존재하며, X-염색체 열성으로 유전함으로

써결함유전자를가진어머니(보인자)의 X-염색체가아들에게로만유

전되어 태어나는 아들의 반이 환자가 되고 반은 정상아가 된다. 딸인 경

우에는 반은 정상이고 반은 보인자 형태가 된다. 흔히들 혈우병은 남자

에게서만 발생하는 것으로 알려져 있으나, 보인자 여자(어머니)와 남자

환자사이에서태어나는여자아이에게서나, 터너증후군에서도매우드물

게질환이발생될수있다(그림2).

C형 혈우병은 드물며, A형과 B형 혈우병과 달리 상염색체 열성으로

유전되므로 부모 양측의 보인자로부터 태어나는 남여 모두에서 발생되

며1/4의이환율을나타낸다.

폰 빌레블란드 병의 1, 2 그리고 3형 중에서 1형과 2형은 상염색체우

성으로유전되고, 3형은상염색체열성으로유전된다.

혈우병환자의10∼25%에서치료를할경우에억제인자가발생할수

있으며 주된 원인은 환자의 유전자 결함, 치료 약제의 종류와 투여방법

등이될수있다.

4. 진단

출혈 질환이 있는 환자에 대한 선별(screening) 검사로 일반 혈액검

사, 출혈시간, 프로트롬빈 시간, 부분 트롬보플라스틴 시간 등이 있으며

혈우병A, B 그리고C형은부분트롬보플라스틴검사만이상(연장)으로

나타나고 나머지는 정상이다. 혈우병의 확진은 해당 응고인자 즉 VIII,

IX 또는 XI의 정량검사에서 가능하며 정상치 보다 크게 떨어져 있으며

대부분이25% 이하로나타나며, 어머니가보인자인경우에해당응고인

자가 정상의 50∼60%이다. 최근에는 유전자 검사로 그 결함을 밝힘으

로써 가계도 조사에 활용하고 있으며, 태아 혈액검사와 함께 산전 진단

도가능하다.

XY

XX XX XX' XX'

XX' XX'X'X' XY X'Y

X'Y XY X'Y

XX'

XX' XY XY
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그림2. 혈우병의유전양상

XX' 여성보인자
X'X' 여성혈우병환자
X'Y 남성혈우병환자
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5. 치료

치료의 목적은 지혈에 있다. 혈우병의 형에 따라 투여 약제가 다르며,

출혈부위에따라투여량과방법이다르다. 

과거에는 전혈과 혈장이 사용되었으나 이로 인한 부작용과 합병증이

문제가 되어 왔으며, 1970년대부터 국내에서도 혈장에서 추출한 해당

응고인자를생산함으로써A형혈우병에서는농축VIII인자, B형혈우병

에서는 농축 IX인자를 투여하여 효과적이었다. 최근에는 유전자 재조합

제품을 생산함으로써 진일보하였다. 근본적인 치료를 위해 유전자 치료

가대두되었으나해당유전의크기가커아직은시험단계에있다.

억제인자[Bethesda unit (BU)로 표현] 발생환자에서의 치료 방법은

5BU 까지는 농축 응고인자의 대량 투여, 6BU 이상은 by-pass 제품인

APCC(FEIBA)나활성화VII인자(NovoSeven)를투여한다.  

장기적인경우에는면역내성유도[immune tolerence induction (ITI)]

요법을하여근본적으로해결하기도한다.

경직된 관절은 물리 치료를 시행하면 도움이 될 수 있고, 심한경우 활

막제거술, 인공관절치환술등의수술적방법도시행할수있다.

일반적인형별그리고출혈부위별치료는도표와같다(표1).

출혈의형태

관절강내출혈①

혈우병A

Ⅷ 인자 20∼40 U/㎏ 투여② :
조기 치료시 15 U/㎏ 투여. 관
절이 정상화될 때까지 매일 동
량 반복 투여, 7∼10일간 격일
로추가치료, 예방치료고려

혈우병B

Ⅸ 인자 40 U/㎏ 투여⑤ : 조기
치료시 30 U/㎏ 투여, 관절이
정상화될 때까지 매일 동량 반
복 투여, 7∼10일간 격일로 추
가치료, 예방치료고려

근육내또는
상당량의피하
내혈종

Ⅷ인자 20 U/㎏투여 : 증상완
화시까지격일치료

Ⅸ 인자 40 U/㎏ 투여⑤ : 증상
완화시까지 2∼3일 간격으로
치료고려

구강내,
유치또는
치아발치

Ⅷ 인자 20 U/㎏ 투여 : 항섬유
소 용해 인자 치료 ; 흔들리는
유치제거

Ⅸ 인자 40 U/㎏ 투여⑤ : 항섬
유소 용해 인자 치료 ; 흔들리
는유치제거

비출혈

15∼20분간 압박 : petrolatum
거즈로 막음 ; 항섬유소 용해
인자 치료 ; 상기 치료 실패시
Ⅷ인자20 U/㎏투여

15∼20분간 압박 : petrolatum
거즈로 막음 ; 항섬유소 용해
인자 치료③ : 상기 치료 실패시
Ⅸ인자30 U/㎏투여⑤

주요수술,
치명적인출혈
(예 : 중추 신경계,
소화기, 기도)

Ⅷ 인자 50∼75 U/㎏ 투여 : 24
시간동안Ⅷ인자 100 U/dL 이
상 유지 위해 2∼3 U/㎏ 시간
연속 주입. 다음 5∼7일간 Ⅷ
인자 50 U/㎏ 이상 유지 위해 2
∼3 U/㎏ 시간 연속 주입. 다음
5∼7일간 Ⅷ 인자 30 U/dL 이
상유지

Ⅸ 인자 120 U/㎏ 투여⑤ : 5∼7
일간 Ⅸ 인자 40 U/dL 이상 유
지 위해 12∼24시간마다 50∼
60 U/㎏ 투여 ; 다음 5일간 Ⅸ
인자30U/dL 이상유지

엉덩허리근
내출혈

Ⅷ 인자 50 U/㎏ 투여, 증상 소
실될 때까지 12시간마다 25 U/
㎏투여, 총 10∼14일간격일로
20 U/㎏투여④

Ⅸ 인자 120 U/㎏ 투여 : 증상
소실될 때까지 Ⅸ 인자 40
U/dL 이상 유지 위해 12∼24시
간마다 50∼60 U/㎏ 투여 ; 총
10∼14일간 격일로 40∼50 U/
㎏투여①⑥

혈뇨

활동 제한 : 수액 치료를 유지
량의 150% ; 1∼2일 이내에 증
상 완화되지 않으면 Ⅷ 인자 20
U/㎏ 투여 ; 이후에도 증상 지
속시 prednisone 치료(HIV 비
감염자인경우)

활동 제한 : 수액 치료를 유지
량의 150%⑥ ; 1∼2일 이내에
증상 완화되지 않으면 Ⅸ 인자
40 U/㎏ 투여 ; 이후에도 증상
지속시 prednisone 치료(HIV
비감염자인경우)

표 1. 혈우병의치료

http://helpline.cdc.go.kr
Hemophilia 혈우병



8 Hemophilia 9

출혈의형태

예방적치료

혈우병A

최저치를 1% 이상 유지하기 위
해 Ⅷ 인자를 격일로 20 U/㎏
투여

혈우병B

최저치를 1% 이상 유지하기 위
해 Ⅸ 인자를 2∼3일 간격으로
30 U/㎏투여⑤

7. 자주하는 질문

혈우병은반드시유전하나요?    

70∼80%는 어머니 보인자 유전자가 아들에게 전해져서 발생하지

만, 20∼30%는돌연변이에의해발생하므로그가계에서유전질환

이시작됩니다.

관절출혈은어떻게알수있나요?   

반복출혈이되면환자자신이통증을느낄수있고, 이는중요한자

각증상입니다. 그리고약물주입후지혈이될경우에이통증은없

어지기시작합니다. 또한출혈이심하면부풀어오릅니다. 

혈우병과폰빌레블란드병은같은질환인가요?   

유전적으로 병인이 다르며 유전방식도 다릅니다. 혈우병은 응고인

자VIII의저분자량물질(pro-coagulant)만감소하므로발생하는출

혈성질환이고, 폰빌레블란드병은저분자량물질뿐아니라고분자

량물질(폰빌레블란드인자)도함께감소하여혈소판흡착능력까지

같이 떨어져서 지혈지장이 있는 질환인데 후자가 증상이 경하게 나

타나서 자신이 환자인지 모르고 평생을 살아가기도 하지만 사고나

수술시지혈문제로당황할수있습니다.

억제인자는왜발생하나요?  

아직 정확한 기전은 밝혀져 있지 않지만, 특이한 유전자 형태일 때

발생률이높다고알려져있습니다. 사용약제에따라발생률이다르

다는 보고도 있으며 투여 방법과도 관련이 있을 수 있다는 보고도

있습니다. 유전자재조합제품을사용하더라도발생될수있습니다.

①고관절 내 출혈인 경우, 장두골의 무혈성 괴사를 방치하기 위해 흡연술 여부에 대한

정형외과진료고려

②경증및중등도혈우병환자인경우, 환자의Ⅷ인자에대한지혈반응정도를알고있

는경우, Ⅷ인자대신desmopressin, 0.3 ㎍/㎏사용 ; 반복용량사용시빠른내성에

대한Ⅷ인자치측정필요

③프로트롬빈합성인자주입시4∼6시간이후까지항섬유소용해인자투여금지

④치료중단전에방사선과적검사의반복시행필요

⑤합성Ⅸ인자사용시정량대로투여 : 혈장추출Ⅸ인자사용시정량의70%만투여

⑥Ⅸ인자의반복투여가필요한경우고도로정제된Ⅸ인자사용필요

6. 합병증

출혈자체로인한후유증으로는같은관절에반복적인출혈에의해발

생되는 혈관절증이 있다. 이로 인한 장애로 생활에 지대한 영향을 미칠

수 있으며, 뇌출혈로 인한 사망 또는 신체 장애의 후유증으로 고생한다.

치료 합병증으로는 혈액제제 투여로 인한 바이러스 감염(B, C형 간염,

성병, 후천성면역결핍증, vCJ병)과억제인자발생등이있다.

http://helpline.cdc.go.kr
Hemophilia 혈우병
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유전자치료는언제쯤보편화될수있습니까?    

1988년 미국에서 adenosine deaminase 결핍에 의한 중증 면역결

핍증 환아에게서 유전자치료(자기의 세포를 시험관에서 정상 해당

유전자를 넣어 다시 체내로 주입하는 방법)가 성공한 이 후 혈우병

을 비롯한 많은 유전 대사이상 질환에서 시험적으로 실시되어 왔으

나, A형 혈우병인 경우에 해당 유전자의 크기(185Kd)가 커서 쉽지

가 않으며 B형의 경우도 쉽지가 않아 아직은 효과적인 치료법으로

인정하기는 이릅니다. 최근 간이식 후 혈우병인자가 올라갔다는 신

문기사도있었으나이식후유증등극복해야할많은문제점을가지

고있습니다.
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䤍저작권법에의해본자료의무단복사및전재는불법행위임.

# 1 강직성척추염
Ankylosing spondylitis

# 2 고세병
Gaucher disease

# 3 다이아몬드블랙판빈혈
Diamond blackfan anemia

# 4 망막색소변성
Retinitis pigmentosa, RP

# 5 베체트병
Behcet's disease

# 6 복합부위통증증후군
Complex regional pain syndrome, CRPS

# 7 연골무형성증
Achondroplasia

# 8 연골형성저하증
Hypochondroplasia

# 9 파킨슨병
Parkinson's disease

#10 판코니빈혈
Fanconi anemia

# 11 다발성경화증
Multiple sclerosis

# 12 랑거한스세포조직구증식증
Langerhans cell histiocytosis

# 13 레트증후군
Rett's syndrome

# 14 루프스
Lupus

# 15 신경섬유종증
Neurofibromatosis

# 16 중증복합면역결핍증
Severe combined immunodeficiency

# 17 터너증후군
Turner syndrome

# 18 파브리병
Fabry's disease

# 19 폼패병
Pompe disease

# 20 헌터병
Hunter syndrome
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