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Ⅰ. 서 론

Lesch-Nyhan 증후군은 1964년 Lesch와 Nyhan에 의

해 처음 보고 되었다1). 이 질환은 purine 사에 관여하는

hypoxanthine guanine phosphoribosyl transferase

(HGPRT) 효소의 결핍을 수반하는 X 염색체 열성 유전질

환으로 주로 남자에게서 발현되고 여자는 보인자로 나타난

◆ 증 례 2

Lesch-Nyhan 증후군 환아의 자해 예방을 위한
보존적 접근 : 증례보고
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Lesch-Nyhan syndrome is rare X-linked genetic disorder involving absence of the enzyme hypox-

anthine guanine phosphoribosyl transferase (HGPRT) related to purine metabolism. The deficiency

of HGPRT activity leads to an excesscive uric acid production and consequent hyperuricemia. It oc-

curs almost exclusively in males, and the incidence is estimate to be 1/100,000~380,000.

Clinical presentation is characterized by developmental delay, mental retardation, choreoathetosis,

spastic cerebral palsy, nephrolithiasis, obstructive nephropathy and acute gouty arthritis. A charac-

teristic feature of Lesch-Nyhan syndrome is the appearance of intractable self-mutilation behavior.

Self-mutilation behavior is complicated by secondary infection and tissue loss as well as pain.

The dental management of self-mutilation includes presertive methods of using appliances such as

lip bumper or soft mouthguard and radical methods such as extraction of all teeth or orthognathic

surgery.

A case of Lesch-Nyhan syndrome patient with self-mutilation and severe lower lip injury is pre-

sented. He was treated successfully with soft mouthguard.
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다2,3). HGPRT 효소의 활동성이 결손되면 phosphoribosyl

pyrophosphate가 축적되고 이로 인해 과도한 요산을 생산

해 과요산혈증을 일으키게 된다3,4). 10만 명에서 38만명 당

한명 정도로 발병하는 것으로 알려져 있으며5), 임신 초∙중

기에 HGPRT와 adenosine phosphoribosyl trans-

ferase(APRT) enzyme analysis를 통해 조기진단이 가능

하다6). 

이 증후군의 전신적인 임상소견으로는 발육 장애 및 정신

지체, 무도증(choreoathetosis), 경련성 뇌성마비, 신결석

증과 폐쇄성 신경변 등의 신장 질환, 급성 통풍성 관절염 등

이 있다1,7). 신경학적 증상으로 인해 단순히 뇌성마비로 오

진되기 쉬우며 행동적 특성으로 심각한 자해 행동이 특징적

이다. 손가락 물어뜯기, 눈 후벼 파기, 얼굴에 상처내기, 벽

에 머리 부딪히기 등을 하는데 특히 입술이나 혀 혹은 손가

락을 깨무는 경우가 많다1,8-10). 자해로 인한 통증 뿐 아니라

상처부위를 통한 2차 감염과 연조직 결손에 따른 심미성 손

상 등이 문제가 된다11). 

Lesch-Nyhan 증후군의 치료는 일반적으로 약물 요법을

시행하며 뇌수술 등을 시행하기도 하지만 치료가 쉽지 않

다. 자해 예방을 위한 치과적 치료법으로는 보존적인 방법

과 침습적인 방법으로 나눌 수 있다. 보존적인 방법은

acrylic splint, fixed lip bumper, occlusal guard type

등의 구강 내 장치물을 사용하는 방법이며12-14). 침습적인 방

법으로는 전악을 발치하거나15,16) 인위적으로 전방부 개교를

형성해주는 악정형 수술이 있다17).

본 증례는 입술을 깨무는 자해 행동으로 인하여 하순이

심하게 손상된 Lesch-Nyhan 증후군 환아의 자해 예방을

위하여 soft mouthguard를 이용한 치과적 예방법과 소아

정신과와의 협진을 통한 약물 요법의 보존적 방법으로 단기

간에 비교적 만족할 만한 결과를 얻어 이에 보고하는 바

이다.

Ⅱ. 증 례

본 증례의 환아는 10세 남자로 아래 입술을 깨무는 것을

주소로 내원하 다. 초진 시 자해 행동으로 인한 하순의 우

측 구각부에 1cm 가량의 열상과 2 × 3cm의 궤양이 관찰

되었다(Fig. 1). 이러한 자해 행동은 4개월 전 재활 훈련 중

자신의 무릎에 부딪혀 외상을 받은 후 시작되었으며, 본원

내원 전까지 남 학교 병원에서 acrylic splint와 remov-

able lip bumper로 자해 행동을 예방하고자 하 으나 장치

물의 파손과 계속된 자해 행동으로 인하여 큰 효과를 보지

못하 다(Fig. 2). 의과적 병력으로는 Lesch-Nyhan 증후

군으로 4년 전 부터 남 학교 병원 소아과에서 치료 중이

었다. 

남 학교 병원 소아과에서는 전악 발치를 의뢰하 으

며, 보호자도 이전 장치물 치료의 실패로 인하여 발치를 예

상하고 내원한 상황이었다. 하지만, 전신 마취를 통한 전악

Fig. 1. Initial photo. Fig. 2. The previous oral appliance.
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발치라는 침습적인 방법을 시행하기 이전에 먼저 보존적인

방법으로 치료하기로 하 다. 본 환아의 치료 계획으로는

soft mouthguard를 사용한 후 실패 시 침습적인 방법을 고

려하기로 결정하 다. 또한 이를 위해서는 소아신경 정신과

와의 협진 및 보호자와의 긴 한 협조가 매우 중요하다.

자해 행동이 발생하기 이전에는 통풍과 과요산혈증에 효

능이 있는 allopurinol 및 이뇨제인 hydrochlorothiazide만

을 복용하 다. 자해 행동이 심해진 이후에는 자해 행동 예

방을 위해 세로토닌-도파민 길항제인 risperidone을 추가

투여 받았으며 만성 정신신경질환과 정신분열증에 효능이

있는 pimozide와 항경련 작용을 하는 cloazepam, 그리고

도파민 수용체 촉진제인 bromocriptin mesylate도 투여

받았다. 

상∙하악 알지네이트 인상채득 후 soft mouthguard를 제

작하여(Fig. 3) 환아에게 장착하 으며, 상∙하악 모두 적절

한 유지력을 얻을 수 있었다(Fig. 4). 장착 1주 후 상처 부위

가 가피로 치유되고 있음을 확인할 수 있으며(Fig. 5), 장착

3주 후부터 환아가 mouthguard를 장착한 상태에서 목을 뒤

Fig. 3. Soft mouthguard fabrication.

Fig. 6. Soft mouthguard adjustment.

Fig. 4. Soft mouthguard application.    Fig. 5. After 1 week.
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로 젖히면서 자해행동을 다시 시작하여서 장착 5주 경에 구

치부의 교합을 올려 전방부 개방교합을 형성하 다(Fig. 6).

9주 후 자해 행동이 감소하 으며 많이 치유된 양상을 관찰

하 다(Fig. 7). 장착 12 주 후 상처 부위가 완전히 치유되

었지만 기존의 광범위한 손상으로 인하여 생긴 약간의 함몰

이 관찰 되었다(Fig. 8). 구치부 교합을 높여 전치부 개방교

합을 유도하여 입술을 깨무는 자해 행동을 예방하 지만, 전

치부 공간사이로 입술 빨기를 유발하 다(Fig. 9). 

Ⅲ. 고 찰

1967년 Seegmiller 등은 Lesch-Nyhan 증후군의 원인

으로 purine의 사에 관여하는 HGPRT 효소의 결핍을 확

인하 으며2), Nyhan은 urine내의 요산 농도가 정상인의

4~5배 정도라고 보고하 다18). Lesch-Nyhan 증후군 환

자는 20 혹은 30 까지 생존하는 경우도 있으나 부분

은 유년기에 사망하는 경우가 많다10,19,20). 사망의 원인은 감

염이나 신장 질환이 주가 된다21).

자해행동 시작 시기에 해서는 Lesch와 Nyhan1)에 따

르면 치아가 처음 맹출하는 시기부터 시작한다고 하 다.

또 다른 보고는 자해 행동을 보이는 평균 나이가 2세 이후

라고 하 다19,22,23). Dizmang과 Cheatham24)의 보고에 의

하면 1~5세 사이에 자해 행동이 시작되며, 5세 이후에 새

로운 다른 형태의 자해행동을 나타낸다고 하 다. 자해 행

동은 주변 환경이나 시간에도 향을 받는 것으로 보인다.

40명의 Lesch-Nyhan 증후군 환아를 연구한 보고에서 스

트레스가 적을수록 자해 행동의 빈도가 줄어 들었으며, 높

은 스트레스를 유발하는 환경에서는 자해 행동이 증가한다

고 하 다25). 또한, Mizuno23)에 의한 10년간의 추적 검사

에서 자해 행동은 10세 이후에 감소한다고 보고하 으며,

Christie 등19)은 연령 증가에 따른 자해 행동 감소는 자제력

이 증가하기 때문이라고 가정하 다. 

Lesch-Nyhan 증후군 외에 자해 행동이 나타나는 질환으

로는 Cornelia de Langer 증후군과 Tourettes 증후군과 같

은 유전 질환, 선천적으로 통증을 느끼지 못하는 감각 신경

장해(sensory neuropathy), 뇌염과 같은 감염 질환 그리

고, 자폐증 등이 있다17,26). 다른 질환과 달리 Lesch-Nyhan

증후군 환자의 자해 행동에는 몇 가지 특징들이 있는데27),

첫째는 자해 행동에 의해 조직의 상실이 발생하며 운동 장애

에도 불구하고 자해 행동이 일어난다는 점이다. 두 번째는

자해 행동에 한 강박관념이 존재한다는 것이며, 세 번째는

통증에 한 감각 소실이 없다는 점이다. 마지막으로, 환자

는 자신의 자해 행동을 인지하고 있다는 점이다.

Lesch-Nyhan 증후군의 주된 치료제로 알려진

Allopurinol은 요산 농도를 줄여 신장과 근골격계에 발생하

는 문제를 줄이며 생존률을 높여주는 역할을 하지만 행동학

적 문제의 개선에는 비효과적이다28). 자해 행동을 예방하기

위한 약물로는 항불안 및 근육이완 작용을 하는 Valium이

주로 사용되며, 세로토닌-도파민 길항제인 risperidone과

같은 항정신병 약물도 비교적 일관된 효과를 나타낸다29,30).

Fig. 7. After 9 weeks.

Fig. 9. Lip sucking.

Fig. 8. After 12 weeks.
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그리고 decarboxylase inhibitor와 함께 hydroxytripto-

phan의 사용은 단기간의 자해 행동 예방에 효과적이라고

알려져 있다31).

많은 의학 문헌에서는 구강조직의 자해 행동 예방을 위한

치료법으로 전악 발치를 언급하고 있다. 발치는 자해 행동

을 예방할 수 있는 가장 확실한 방법이긴 하지만 그로인한

합병증이 매우 크다. 전악 발치는 심미적으로 문제가 될 뿐

만 아니라 치조골 성장에 지장을 주고, 공간 소실, 저작 기

능 상실 등의 심각한 기능적인 문제도 유발한다. 본 증례에

서 사용한 soft mouthguard는 심미적이고 파절이 적어 삼

킬 위험이 없으며 연조직 손상이 적어 환자가 비교적 잘 적

응 할 수 있다. 그리고 무엇보다 치아를 보존할 수 있다는

장점이 있다. 반면에 입술 빨기. 악 관절 장애. 그리고 전악

피개로 인한 불량한 구강위생과 전치부 개방교합으로 인한

연하 장애와 구강 건조가 발생할 수 있다는 단점이 있다.

Ⅳ. 요 약

자해 행동으로 인하여 하순이 심하게 손상된 Lesch-

Nyhan 증후군 환아를 상으로 소아 정신과와의 협진을

통한 약물 요법과 soft mouthguard를 이용한 보존적 치료

로 단기간에 만족할 만한 결과를 보 다. 

결론적으로 Lesch-Nyhan 증후군 환아의 자해를 예방하

는 표준화된 방법이 있는 것은 아니지만 발치나 교정적 수

술 등의 침습적인 방법 이전에 약물치료와 장치물 치료 등

의 보존적 치료를 통한 접근이 먼저 있어야 한다. 그리고,

보존적 치료의 성공을 위해서는 정신과 전문의와의 협진이

요구되며 환자에 한 보호자의 적극적인 관심과 구강 위생

관리가 반드시 필요하다.
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