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서    론

Lesch-Nyhan 증후군은 성염색체 열성 질환

으로 퓨린(purine)의 대사 장애와 이로 인해 

증가된 요산(uric acid) 때문에 특징적인 임상 

증상들을 나타낸다.1, 2) 발병률은 10만 명에서 

30만 명 당 1명에 불과할 정도로 매우 낮지만3) 

고요산혈증에 의한 잦은 결석의 생성은
2)
 수술
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－Abstract－

Lesch-Nyhan syndrome is an inborn error of purine metabolism resulting from hypoxanthine- 

guanine-phosphoribosyltransferase (HGPRT) deficiency and leading to excess purine production 

and uric acid over-production. It is a very rare X-linked recessive disorder, characterized by 

movement disorder, cognitive deficits, and self-injurious behavior. However, because of the 

high incidence of calculi, patients may present for surgery of urinary tract, and have 

increased risk of difficult intubation, aspiration pneumonia, renal insufficiency or sudden death.  

We report the case of a 5-year-old boy with Lesch-Nyhan syndrome who underwent 

successive extracorporeal shockwave lithotripsy under general anesthesia. 1)
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적 치료를 필요로 할 수도 있는데, 이러한 환

자의 전신 마취 시에는 기도 유지 및 삽관의 

곤란, 흡인성폐렴, 신부전, 급사(sudden death) 

등의 심각한 합병증들이 발생할 가능성이 있다

고 한다.4-6) 이에 저자들은 Lesch-Nyhan 증후

군으로 진단된 5세 소아에서 체외충격파 신쇄

석술(extracorporeal shockwave lithotripsy)을 

위한 전신 마취를 별다른 합병증 없이 시행하

기에 문헌고찰과 함께 보고하고자 한다.  

증    례

환자는 체중 16 kg, 신장 108 cm의 5세 남

아로 우측 신장 신우의 결석으로 체외충격파 

신쇄석술을 시행받기 위해 내원하 다. 환아는 

생후 7개월부터 나타난 발달 장애로 재활 치료 

중이 으며, 28개월경부터 자신의 입술과 손가

락을 깨무는 자해 행위와 경직증상(spasticity)

을 보 다고 한다. 30개월에 hypoxanthine- 

guanine-phosphoribosyltransferase (HGPRT) 

활성도 감소와 HGPRT 유전자 돌연변이가 확

인되어 Lesch-Nyhan 증후군으로 진단되었다. 

생후 33개월경에는 수차례의 구토 증상이 있어 

입원한 병력이 있었다.

내원 당시 환아는 allopurinol 50 ㎎을 하루 

3회씩 복용 중이 으며 지능 수준은 정상 이하

로 의료진과 의사소통이 어려웠다. 입술과 손

가락에는 자해로 의심되는 상처들이 있었으나 

혀를 비롯한 구강 내에는 별다른 외상이 없었

다. 수술 전날 시행한 기도 평가 상 목젖과 연

구개가 보이는 Malampati 분류 Ⅰ에 해당되었

다. 심전도 검사와 흉부 및 경부 방사선 촬

에서 특별한 이상은 없었다. 혈액 검사 상 요

산은 2.14 ㎎/dl로 정상(2.2∼7.8 ㎎/dl)보다 약

간 낮았고 혈중요소질소 13.23 ㎎/dl, 크레아티

닌 0.49 ㎎/dl, 칼륨 4.5 mEq/L이었으며 그 외 

다른 검사 소견들도 모두 정상이었다.

수술 전 금식시간 동안 일체의 경구투여를 

금지하 고, 마취 전 처치로 ranitidine 15 mg

을 정주하 다. 수술실 입실 전에 괴성을 지르

고 몸부림을 치는 등 환아가 심한 불안 증상을 

보여서 midazolam 1.5 mg을 투여하 고, 이후 

진정된 환아를 위 내용물의 역류에 대비하여 

측와위로 수술실까지 이송하 다. 수술실 도착 

후 측정한 활력 징후는 혈압 110/60 mmHg, 

맥박 100회/분, 산소포화도 99% 다. 마취 유

도를 위한 마스크 환기 시 환아의 기도 유지에

는 별다른 문제가 없었다. Thiopental sodium 

75 ㎎, atracurium 4 ㎎을 정주한 후 기관내 

삽관을 시행하 다. 마취 유지는 isoflurane 1

∼1.5 vol%, 산소와 아산화질소 각각 1.5 L/min

로 조절 호흡을 하 다. 체외충격파신쇄석술을 

통한 신장 신우 결석의 제거는 성공적으로 이

루어 졌으며, 수술 중 충분한 수액 투여와 적

절한 마취 깊이 조절로 환아의 활력 징후는 혈

압 100∼120/60∼80 mmHg, 맥박 70∼90회/분

으로 안정적으로 유지되었다. 수술 종료 후 환

아의 의식과 자발 호흡이 완전히 회복된 뒤에 

발관하 으며 보호자를 수술실로 들어오게 하

여 환아의 심리적 안정을 도모하 다. 마취 회

복 과정 중에 구토나 호흡억제 등의 합병증은 

없었으며 통증을 호소하거나 불안 증상을 보이

지도 않았다. 총 수술 시간은 70분, 마취 시간

은 105분이었다. 마취에서 회복된 후 시행한 

혈액 검사, 심전도, 단순 흉부방사선 촬  상 

특별한 이상은 없었다. 퇴원 시까지 환아의 활

력 징후를 지속적으로 측정하 으며, 환아는 

순조롭게 회복되어 수술 5일 째 퇴원하 다.
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고    찰

Lesch-Nyhan 증후군의 병태생리학적 원인

은 명확하지 않으나 퓨린 대사에 관여하는 

HGPRT의 결핍과 관련이 있다.1) HGPRT 결

핍에 의한 과다한 퓨린 생성은 체내의 요산 농

도를 증가시켜 정신 지체 및 발달 장애, 자해 

행위, 근긴장이상(dystonia), 경직, 무도무정위

운동(choreoathetosis), 신증(nephropathy), 요

도결석, 관절염, 통풍(tophi) 등의 특징적인 임

상 증상들을 나타낼 수 있으며,2, 4) 전신마취 중

에는 이와 관련된 여러 가지 문제들이 발생할 

수 있다.
4-6)

Lesch-Nyhan 증후군 환자들에게서 흔히 나

타나는 강박적 자해행위는 입 주위와 혀를 포

함한 구강 내에 심한 상처와 흉터를 만들어서
2, 4)
 

마취 유도 중에 기도 유지와 삽관을 어렵게 할 

수 있다. 또한 경추부 근육긴장이상과 목후굴

(retrocollis)은 경추의 퇴행성 변화와 불안정성

을 유발하여7, 8) 기관내 삽관 시 경추가 손상될 

수 있다. 이러한 경우 성대노출을 위해 충분히 

목을 신전시킬 수 없기 때문에 기관내 삽관이 

어렵게 될 것이다. 실제로 반복적인 자해행위

로 인한 상처와 흉터 때문에 비대해진 혀가 기

도 폐쇄를 일으킨 증례와
4)
 자기공명 상촬  

소견 상 경추의 퇴행성 변화가 관찰된 예들이 

보고된 바 있다.6) 따라서 저자들은 마취 전에 

이학적 검사를 통해 기도 폐쇄의 유무와 기관

내 삽관의 난이도 정도를 평가하 고, 방사선 

촬 으로 경추의 안정성을 확인하 다. 또한 

마스크 환기를 통해 기도 유지에 별다른 문제

가 없음을 본 후 근이완제 투여 및 기관내 삽

관을 시행하 다. 

마취 유도나 회복 시 구강 분비물의 폐 흡

인은 대부분 별다른 문제를 일으키지 않지만, 

강산인 위 내용물은 화학성폐렴, 성인성호흡곤

란증후군 등의 치명적인 합병증을 유발할 수 

있다.
9)
 Lesch-Nyhan 증후군 환자들의 경우 일

상생활 중에도 위 내용물의 구토, 무정위운동 

및 삼킴 곤란에 의해 흡인성폐렴, 기도 폐쇄 

등이 발생할 수 있는데,
5, 6)
 기도 반사가 억제되

는 마취 중에는 그 가능성이 더욱 증가하게 될 

것이다. 흡인성폐렴으로 인한 사망률에 관여하

는 인자는 흡인되는 내용물의 pH와 용량으로 

pH 2.0∼2.5 이하, 용량이 0.4∼1.0 ml/㎏ 이상

이면 사망률이 높아진다.9) 따라서 ranitidine같

은 H2 수용체 차단제나 sodium citrate같은 비

미립자 제산제로 위 내용물의 산도와 용량을 

감소시킴으로써 흡인성폐렴의 위험도를 낮출 

수 있다.
9)
 이 증례에서도 마취 전 처치로 

ranitidine을 정주하 다. 흡인성폐렴의 또 다른 

예방법으로는 술 전 경구 투여의 금지, 각성 

상태에서의 기관내 삽관과 발관, 삽관 전에 양

압 환기를 하지 않는 신속 삽관법(rapid 

sequence intubation) 등이 추천되고 있다.9-11) 

저자들도 금식 시간 동안 경구 투여를 제한하

고, 수술 종료 후에는 환아의 자발 호흡과 

의식이 완전히 회복된 뒤에 발관하 다. 하지

만 각성 상태에서의 기관내 삽관은 환아가 5세

로 어리고 발달 장애까지 있는데다가 수술실 

입실 전 진정제의 투여가 필요할 정도로 심한 

불안 증세를 보여서 시행이 불가능하 다. 탈

분극성 근이완제를 사용한 신속한 기관내 삽관 

역시 환아의 근육 강직 증상과 연관되어 혈중 

칼륨 증가를 초래하거나
12)
 저작근의 경련을 일

으켜서 기관내 삽관을 어렵게 할 수 있기 때문

에13) 이 증례에서는 사용하지 않았다.

Lesch-Nyhan 증후군의 특징적인 임상 소견 



－Lesch-Nyhan 증후군을 가진 소아의 체외충격파신쇄석술을 위한 전신마취 경험－

81

중 하나인 신결석은 HGPRT 활성도 감소에 

의한 고요산혈증 때문에 주로 생기며 신부전을 

일으킬 수 있다.2) 또 드물기는 하지만 고요산

혈증 치료제인 allopurinol 과다 투여 시 신결

석과 급성신부전을 유발할 수 있다.3) 따라서 

이러한 환자의 마취 시에는 크레아티닌, 혈중

요소질소와 전해질 등 신장 기능 검사를 통해 

신부전의 발생여부를 확인하고, HGPRT 활성

도나 신장 기능과 무관한 마취 약제를 선택

하는 것이 중요하다. 이 증례에서 사용한 

thiopental sodium은 체내에서의 재분포에 의

해 작용시간이 결정되고 재분포 된 약물 또

한 주로 간에서 대사되기 때문에
14)
 마취 유

도를 위해 사용하는 용량으로는 별다른 문

제가 없을 것으로 생각된다. 흡입마취제의 경

우 대부분 HGPRT 활성도와 무관하긴 하지

만 신독성을 고려해 볼 때 isoflurane이나 

desflurane이 적절할 것으로 여겨진다.15) 근이

완제 역시 신기능과 무관한 Hoffman식 제거

를 통해 대사되는 atracurium, cisatracurium

이나 pseudocholinesterase에 의해 대사되는 

mivacurium의 사용을 고려해 볼 수 있다.
16)
 하

지만 mivacurium은 신부전 환자에서 작용시간

이 길어지기 때문에 용량을 줄이는 등의 주의

가 필요하다는 보고가 있으므로
17)
 atracurium

이나 cisatracurium의 사용이 보다 적절할 것

으로 생각된다. 이 증례에서도 신장에 별다른 

향을 주지 않는 isoflurane과 atracurium으로 

마취를 하 고, 수술 중 적절한 수액 투여와 

마취 깊이의 조절을 통해 저혈압에 의한 신장 

손상을 예방하고자 하 다. 마취 종료 후에도 

신부전이 생길 경우 조기에 치료가 가능하도록 

신장 기능 검사를 지속적으로 실시하 다.

과거 Lesch-Nyhan 증후군 환자의 주요한 

사망 원인 이 던 흡인성폐렴, 연하 곤란에 의

한 양실조, 만성 신결석 등은 의료 기술의 

발달로 적절한 치료가 가능해졌음에도 불구하

고 환자들 중에는 예기치 못한 갑작스러운 죽

음을 맞는 경우들이 있는데, 그 원인으로는 폐 

흡인으로 생긴 기도 폐쇄, 후두 경련, 호흡 중

추의 기능 상실 그리고 경추의 퇴행성변화에 

의한 손상 등이 보고되고 있다.6) 마취 관리 중

에도 이러한 원인들과 관련된 급사가 발생할 

가능성을 낮출 필요가 있다. 따라서 이 증례에

서는 마취 전 철저한 금식과 ranitidine 투여 

그리고 각성 상태에서의 발관을 통해 위 내용

물의 폐 흡인을 방지하기 위해 노력하 다. 또

한 경추 손상의 위험성을 줄이기 위해 수술 전 

검사를 통해 경추의 안정성을 확인하 고, 기

관내 삽관 시 목의 신전도 가능한 자제하 다. 

마취 종료 후에는 퇴원 시 까지 호흡수를 포함

한 환자의 활력 징후를 관찰하여 갑작스러운 

호흡 중추의 기능 상실에 의한 무호흡에도 대

비하 다.

체외충격파신쇄석술은 신결석증 시 가장 우

선적으로 시도되는 치료법으로, 통증이 심하지 

않기 때문에 성인에서는 진정제나 진통제의 투

여 없이 시술이 이루어지는 경우가 대부분이

다.
18)
 일부 연구에 따르면 소아의 경우에도 기

관내 삽관 없이 ketamine, propofol 또는 

fentanyl 등을 정주하여 적절한 진정과 진통 

작용을 얻을 수 있었다고 한다.
18)
 하지만 성인

과 달리 소아는 시술 과정에서 의사소통이 어

렵고 통증을 잘 견디지 못하기 때문에 전신 마

취를 하는 경우 역시 흔하다.
19)
 기관내 삽관 

없이 진정제와 진통제 투여를 통한 진정 마취

(sedation analgesia)가 기관내 삽관 시 발생할 

수 있는 합병증들을 피할 수 있지만, 이 증례
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에서는 환아가 5세에 불과하고 정신 지체 및 

발달 장애까지 있어 의료진과의 의사소통을 기

대하기가 어려웠으며, 기도 유지의 곤란, 위 내

용물의 역류로 인한 폐 흡인, 심한 호흡 부전 

등이 발생할 가능성이 있어 체외충격파신쇄석

술을 위하여 전신마취를 시행한 것은 적절하다

고 판단되었다.

결론적으로 Lesch-Nyhan 증후군 환자들은 

신 결석증 때문에 수술적 치료를 받는 경우가 

흔히 있는데, 이러한 환자의 전신 마취 시에는 

기도 유지 및 삽관의 곤란, 경추 손상, 흡인성

폐렴, 신부전, 급사 등의 심각한 합병증이 발생

할 수 있다. 따라서 마취를 시행함에 있어서 

마취 전 적절한 이학적 검사 및 약물 투여, 안

전한 마취 약제의 선택, 완전한 의식 회복 후 

발관 그리고 마취 회복 과정 중의 적극적인 환

자 감시를 통해 합병증 없이 마취를 종료할 수 

있도록 하여야겠다.
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