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Oral health care for patients with rare disease
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When planning dental treatment for patients with rare diseases, a comprehensive evaluation of the patient's 
systemic condition, including oral examination, general growth, developmental stage, and medical history, is 
required. If the disease itself causes orofacial complications, it is essential for dentists to understand the disease 
and actively implement preoperative treatment to prevent complications such as infection and bleeding in col-
laboration with the primary physician. In addition, for patients who have difficulty with oral care due to a decline 
in intellectual ability and physical function, the role of the guardian and caregiver is important, and it is necessary 
to create a dental home environment. Patients with low compliance levels may consider dental treatment under 
general anesthesia and should receive continuous oral care, including dental adaptation training. Ultimately, it is 
essential to instruct patients and their guardians so that they can take care of their own oral health as they grow. 
(J Korean Dent Assoc 2025; 63(3): 91-95)
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ABSTRACT

서론

희귀질환은 일반적으로 유병률이 낮은 질환으로 정의되지
만 세계 각지에서 유병률이 다르게 나타나기 때문에 통일된 
정의는 없다1). 대한민국에서는 유병 인구가 2만명 이하이거나 
진단이 어려워 유병인구를 알 수 없는 질환으로 보건복지부령 
희귀질환관리법 제2조에 따라 규정하며, 질병관리청장이 공고
한 질환으로 정의한다2). 전 세계적으로 6,000~8,000가지의 희
귀질환이 보고되고 있는데, 약 80%는 유전자 이상과 관련되
어 있다. 희귀질환의 50~75%는 소아기에 발병하여 만성적이

고 점진적으로 신체를 쇠약하게 만들고, 질병 이환율과 사망
률도 높다1). 

희귀질환으로 진단받은 환자가 직면하고 있는 치과적 문제
는 크게 다음의 세 가지로 분류할 수 있다. 1) 질환에 의해 구
강악안면 영역의 합병증이 나타나는 경우, 2) 치과치료를 어렵
게 하는 전신 합병증이 동반되는 경우, 3) 일상적인 구강관리를 
어렵게 하는 신체적, 정신적, 지적 기능 저하가 동반되는 경우.

희귀 질환을 앓고 있는 소아 환자는 구강 합병증이나 기능 부
전의 위험성이 더 높다. 악안면 부위의 비정상적인 성장패턴으
로 인해 부정교합의 유병률이 높으며, 선천적 치아 결손, 법랑
질 저형성증, 구강 건조증과 같은 발생이상이 빈번하게 나타난
다. 지적 장애, 학습 장애, 신체 장애가 있는 환자는 구강 위생
을 유지하기 어려워 치아 우식증에 더 취약하며, 다발성 우식
증의 유병률이 더 높다. 이는 유치의 조기상실로 인한 저작 기
능 저하, 부정교합 발생, 치과 치료 비용의 증가 및 환자 삶의 
질 저하로 이어진다3).
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Table 1. Systemic diseases associated with developmental disorders of teeth and eruption disturbances 

Initiation stage Calcification stage Eruption stage Exfoliation stage

Congenital tooth 
agenesis

Supernumerary tooth  Enamel hypoplasia Premature eruption of 
permanent tooth

Delayed eruption of 
permanent tooth

Premature loss of primary 
tooth

Ectodermal dysplasia
Clefting
Down syndrome
C‌hondro-ectodermal 
dysplasia
Reiger syndrome
Incontinentia 
pigmenti
O‌ro-facial-digital 
syndrome
Williams syndrome
Craniosynostosis 
syndrome

Cleidocranial dysplasia
Gardner syndrome
Down syndrome
Craniofacial dystosis
O‌‌ro-facial-digital 
syndrome

Down syndrome
Tuberous sclerosis
Epidermolysis bullosa
Hurler syndrome
Treacher Collins syndrome
Phenylketonuria
Pseudohypoparathyroidism
T‌richo-dento-osseous 
syndrome
V‌�‌itamin D-dependent rickets
Lesch-Nyhan syndrome
Fanconi syndrome
Sturge-Weber syndrome
Turner syndrome

precocious puberty
Acrodynia
Hyperperthyroidism
Hand-schuller-Christian 
disease
Hemifacial hypertrophy
Hypophosphatasia
Sturge-Weber syndrome
P‌apillon-Lefevre 
syndrome

Down syndrome
Cleidocranial dysplasia
Hypothyroidism
Hypopituitarism
A‌chondroplastic 
dwarfism
Craniofacial dystosis
Rickets
Gingival fibromatosis
C‌hondro-ectodermal 
dysplasia 
Gardner syndrome

Familial fibrous dysplasia
Acrodynia
Hypophosphatasia
Pseudohypophosphatasia
Cyclic neutropenia
Hyperpituitarism
Juvenile diabetes
P‌apillon-Lefevre 
syndrome
L‌angerhans cell 
histiocytosis
Aplastic anemia
Leukemia

희귀질환을 진단받고 다양한 의과적 병력을 가진 환자라고 
해서 특별히 적용해야 하는 치과치료 방법이 있는 것은 아니다. 
그러나 질환으로 인해 협조, 적응, 인내력이 떨어질 수 있으며, 
치과라는 특수한 환경에 대해 불안과 공포감을 가지거나, 의사
소통이 제한적인 어린 환자가 높은 비율을 차지한다는 점이 치
료와 관리를 어렵게 한다4). 따라서 희귀질환을 진단받은 환자
가 영유아 및 소아청소년 시기를 거치면서 성장하는 동안 환자 
스스로 또는 가정에서 구강관리를 할 수 있도록 돕는 것이 치
과 내원의 궁극적인 목표가 되어야 한다. 본 논문에서는 희귀
질환 환자의 치과적 문제와 건강한 구강 상태를 유지하기 위한 
방법을 고찰하고자 한다.

 

본론

1. 질환에 동반된 구강악안면 영역의 합병증 관리

치아 개수의 이상(선천결손 또는 과잉치), 발육이상(저형성 
및 저광화), 맹출장애(맹출 시기 이상, 맹출 경로 이상, 매복) 및 
부정교합과 같은 치과적 합병증이 동반되는 것으로 보고된 질
환(Table 1)으로 진단받은 경우, 환자를 정기적으로 치과에 내
원하게 하여 구강 검진과 방사선사진 검사를 시행하고, 치열교
환기 동안 공간 관리 및 유치의 적기 발거를 통한 영구치의 맹
출유도를 포함한 적극적인 개입을 고려한다. 유치열 및 혼합치
열기에 치아우식증 예방을 위해 불소를 사용하고, 치아우식증

의 적극적인 치료를 통해 유치가 조기에 상실되는 것을 방지
해야 한다5). 

선천결손이거나 우식증으로 치아를 상실한 경우 보철치료를 
통해 회복하는 것이 필요하지만, 성장기 환자의 경우 즉각적인 
개입이 어려울 수 있으므로 전문과 간 협진을 통해 종합적인 치
료계획을 수립하는 것이 중요하다. 

선천성 이상(congenital abnormality)은 출생시에 나타나
는 형태적, 기능적 이상으로 구강악안면 영역의 이상이 높은 
비율을 차지하며, 50% 이상이 유전과 환경요인이 복합적으로 
작용하여 발생한다6). 개방교합, 반대교합, 높은 구개궁 등을 동
반하는 부정교합은 안면부 근기능 저하를 동반하며, 구강기능
의 저하는 영양섭취의 어려움을 초래하여 신체 성장 저해 요인
이 될 수 있다. 

2022년 개정된 [보건복지부 고시 제2022-252호]에서 ‘선천
성 악안면 기형의 치과교정 및 악정형 치료’의 급여대상이 ‘희
귀질환 산정특례대상자 중 「한국표준질병 〮 사인분류」의 대분
류인 ‘선천기형, 변형 및 염색체 이상(Q00-Q99)’에 해당하는 
선천성 악안면 기형 환자 ‘전체’로 확대됨에 따라 보다 많은 환
자가 적은 비용으로 교정치료 혜택을 받을 수 있게 되었다7). 

단, 희귀질환으로 진단받은 환자는 구강악안면부의 선천적 
형태이상 외에도 다양한 증상을 동반하는 경우가 많으므로 환
자가 가진 장애 유형과 치과치료에 대한 협조도를 고려하여 치
료의 범위와 한계를 결정해야 한다8). 성장 중인 소아청소년기 
환자의 경우 교정치료를 통해 구조적 부조화를 개선하는 동시
에 저작 및 연하 재활을 포함한 근기능 훈련을 병행하는 것이 
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Table 2. Rare diseases with high infection risk 

Disease Risk factors for infection

Tetralogy of fallot Ventricular septal defect, pulmonary stenosis, overriding aorta, right ventricular hypertrophy

Atrioventricular septal defect Atrial septal defect, ventricular septal defect, anormaly of atrioventricular valve

DiGeorge’s syndrome Cardiac defects, congenital hypoplasia of the thymus

De Lange syndrome Ventricular septal defect

CATCH22 syndrome Cardiac defects, hypoplasia of the thymus

Williams syndrome Cardiac malformation

Rubinstein-Taybi syndrome High risk of respiratory infections, atrial septal defect, ventricular septal defect

Down syndrome Compromised immune system, congenital heart disease

Table 3. Antibiotic regimens for a dental procedure regimen with a single dose 30-60 min before procedure 

Situation Agent Adults Children Route of administration

Not allergic to Penicillin 
or Ampicillin

Amoxicillin 2 g 50 mg/kg Oral

Ampicillin 2 g 50 mg/kg IM or IV

Cefazolin or Ceftriaxone 1 g 50 mg/kg IM or IV

Allergic to Penicillin or 
Ampicillin

Cephalexin 2 g 50 mg/kg Oral

Azithromycin or Clarithromycin 500 mg 15 mg/kg Oral

Doxycycline 100 mg 2.2 mg/kg (<45kg)
100 mg (>45kg)

Oral

Cefazolin or Ceftriaxone 1 g 50 mg/kg IM or IV
IM: intramuscular, IV: intravenous

치료 결과 유지뿐만 아니라 신체 건강 및 성장에도 중요한 요소
가 되므로, 보호자 교육 시 이를 강조할 필요가 있다. 

2. 치과 치료를 어렵게 하는 전신 합병증에 대한 대처

균혈증(Bacteremia)이란 혈액 내에 세균이 존재하는 상태
를 의미하며, 일반적으로 혈액은 무균 상태이지만 치과 치료나 
치과 수술 시 일시적인 균혈증이 발생하여 세균이 혈액 내로 유
입될 수 있다. 건강한 사람의 경우, 숙주의 면역체계를 통해 수 
분에서 1시간 이내에 혈액 내 세균이 제거되지만, 선천적으로 
심장의 결함이 있거나, 면역억제제를 복용 중이거나 면역력이 
저하된 환자(Table 2)의 경우 균혈증으로 인한 전신 염증반응
이 발생할 가능성이 있어 치과 치료 시 주의가 필요하다9). 특히 
다음과 같이 균혈증 발생 가능성이 높은 환자는 항생제를 예방
적으로 투여하는 것을 권장하고 있다.

・감염성 심내막염의 위험성이 높은 환자
・‌�백혈구 수가 <3.500 u/mm3 혹은 혈청 면역글로불린 수치

가 <2 g/L 인 면역저하환자

・‌�American Society of Anesthesiology (ASA) 3, 4, 5인 
환자

・‌�악골에 고용량의 방사선치료를 진행하였거나, amino-
bisphosphonates/denosumab 복용력이 있는 환자

・부작용 위험이 높은 인공관절 환자
・장시간 및 광범위한 수술을 받는 환자
・감염부위에 수술을 진행하는 환자
・구조물이나 생체재료를 삽입하려는 환자
예방적 항생제는 치은 조직이나 치근단부위를 조작하는 

술식, 구강 점막을 관통하는 시술을 할 때 술식을 시작하기 
30~60분 전에 용법에 따라 1회 복용한다(Table 3). 감염되지 
않은 조직 내로의 마취 주사, 치과 방사선 사진 촬영, 가철식 보
철물 또는 교정장치의 장착 및 조정, 교정용 브라켓의 부착, 유
치의 자연탈락, 입술이나 구강점막의 외상으로 인한 출혈에 대
해서는 예방적 항생제 사용이 권장되지 않는다9-11). 

절대호중구수(absolute neutrophil count; ANC)는 감염에 
대한 환자의 저항력을 나타내는 지표가 되며 다음의 방법으로 
계산한다.
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ANC = (전체 백혈구 수 ×호중구 비율(%))
100

ANC가 1500 이상이면 정상이며, 500~1000에 해당하면 감
염의 위험도가 다소 높은 상태로 균혈증 발생 위험이 있는 술식
은 연기하는 것이 권장된다. ANC가 200~500인 경우는 중등
도의 패혈증 발생 위험도를 나타내므로 입원 후 광범위 항생제 
투여가 필요하며, 모든 치과치료는 연기해야한다. ANC가 200 
이하인 경우 패혈증 위험도가 매우 높은 상태로 평가된다6).

치과 치료 중 출혈 위험성이 높은 환자는 출혈성 질환을 가
진 환자와 항혈전제를 복용 중인 환자로 나눌 수 있다. 출혈성 
질환은 혈액, 혈관, 간 등에 발생하는 전신 질환과 연관되며, 항
혈전제는 혈전의 생성을 줄이는 약물로 항응고제, 항혈소판제, 
혈전 용해제를 통칭한다. 환자의 의과병력에 따라 뇌혈관질환, 
심장수술 병력이 있는 경우 항혈전제 복용 여부를 확인해야 하
며, 치과치료 술식에 따른 출혈 위험도(Table 4)를 평가한 후 
주치의와 협진하여 약물 복용을 유지할지, 일시적으로 중단할
지 또는 다른 약물로 대체할 수 있는지를 논의하여 술 후 출혈 
합병증을 줄일 수 있도록 해야한다. 

3. 일반적인 구강관리를 어렵게 하는 지적, 신체적, 정신적 
기능저하(장애)를 가진 환자의 구강관리

질환에 동반된 직접적인 구강 내 합병증이 없는 경우라도, 
질환의 증상 중 하나로 다양한 수준의 발달지연 또는 신체 기
능저하가 나타날 수 있다. 불규칙한 식생활 습관과 자가관리의 
어려움 등으로 구강 위생이 불량해지고, 치아우식 및 치주질환
의 발생 빈도가 높게 나타날 수 있다. 치과 진료에의 적응력은 
발달 정도와 높은 관련성을 가지므로, 지능발달 수준을 파악하
는 것이 중요하다. 

발달 연령이 4세 이상인 경우, 훈련을 통해 치과 치료에 적응
할 가능성이 높다. 3~4세는 경계영역으로, 적응훈련을 시행하
되, 환자의 불안과 공포를 조절하는 것이 중요한 요소이다. 경

우에 따라 진정법 또는 전신마취 등을 통해 치과치료를 진행해
야 할 수 있으며, 3세 이하의 발달 단계에서는 치과치료에의 적
응 가능성이 낮으므로 치료의 긴급도를 고려하여 깊은 진정 및 
전신마취 등 특수한 행동유도법을 고려해야 한다4). 

지적, 정신적 장애가 동반되는 경우 치과 치료에의 적응이 어
려울 수 있으므로 예방적 처치가 비장애인보다 더 중요하다. 행
동 유도의 기본은 Tell-show-do를 따르는 것이다. 쉬운 말을 
반복하여 설명하고, 행위의 내용보다는 동작을 가르치는 시범
교육이 효과적이며, 설명은 단순하고 짧게 하는 것이 좋다. 매 
단계마다 보상을 통해 긍정적 행동을 강화하도록 유도하고, 집
중력이 부족할 수 있으므로 치료시간은 짧을수록 좋다. 

병원 환경에 익숙해질 수 있도록 정기적으로 치과에 내원하
게 하고, 처음 몇 차례의 내원 동안에는 환자의 부모나 보호자
가 진료실 내에서 환자의 손을 잡아주는 등 환자가 편안함을 
느낄 수 있도록 돕는 것이 효과적이다. 치료의 편의를 위해 약
물이나 전신마취를 통한 방법으로만 행동을 조절하려 할 경우, 
예방 처치나 간단한 수복 치료도 어려워질 수 있으므로, 칫솔
질에서부터 일반적인 진료과정까지 적응훈련을 하는 것이 반
드시 필요하다12). 

Dental home은 환자 개개인에게 맞춤화된, 지속적이고 포
괄적인 구강 건강 관리 시스템을 제공하는 개념으로, 치료 중심
의 접근에서 벗어나, 예방, 교육, 그리고 전반적인 구강 건강 증
진을 목표로 하는 통합적인 구강 건강 관리 모델이다. 치아 우
식증 및 치주 질환을 치료하여 위생관리가 가능한 구강 환경을 
조성하는 것뿐만 아니라, 치료된 상태를 유지할 수 있도록 정기
적인 내원을 통해 치과 환경에 적응하도록 해야한다. 

전문가 불소도포를 포함한 적극적인 예방처치를 시행하는 
동시에, 환자 스스로 구강 관리를 할 수 있는 능력을 갖출 수 있
도록 가정이나 기관에서 환자와 보호자를 대상으로 올바른 위
생관리 방법을 반복적으로 교육해야 한다. 

Table 4. Bleeding risk during dental treatment in patients taking antiplatelet medications

Very low Local anesthesia, basic periodontal examination, conventional root canal treatment, supragingival scaling, 
restorations with supragingival margins, adjustment or modification of orthodontic appliances

Low Simple extraction of up to three consecutive teeth, intraoral incision and drainage, periodontal probing at six sites 
per tooth, subgingival root planing, restorations with subgingival margins

High Simple extraction of more than three consecutive teeth in the same area, surgery requiring flap elevation, 
alveoloplasty, hard tissue biopsy, soft tissue biopsy >3 cm, placement of more than three implants, gingivoplasty
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결론

희귀질환 환자의 치과치료 계획을 수립할 때는 구강검사 뿐
만 아니라 환자의 신체 성장, 발달 단계 및 의과적 병력을 포함
한 전신상태를 종합적으로 평가해야 한다. 질환 자체로 인해 
구강안면부 합병증이 유발되는 경우, 치과의사의 질환에 대한 
이해가 선행되어야 하며 적절한 시기에 치료적 개입이 이루어
질 수 있도록 신중히 평가해야 한다. 치과치료를 위해서는 주
치의와의 협진이 필수적이며, 치과 치료로 인해 발생할 수 있
는 감염 및 출혈과 같은 합병증을 예방하기 위한 술 전 처치를 
적극적으로 시행할 필요가 있다. 또한, 일상적인 구강 관리를 
제한하는 지적 능력 저하 및 신체 기능 저하와 같은 문제가 동
반되는 경우, 보호자와 주 양육자의 역할이 중요하며 적극적인 
dental home 환경을 조성하는 것이 필요하다. 치과치료 자체
에 대한 협조도가 낮은 경우 전신마취하 치과치료를 고려할 수 
있으며, 간단한 검진이나 예방적 처치를 위한 치과 적응 훈련
을 통해 지속적인 구강 관리를 받을 수 있도록 해야 한다. 환자
가 성장하면서 스스로 구강관리를 할 수 있는 능력을 갖추도록 
환자와 보호자를 교육하는 것이 특히 중요하다.
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