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Acute intermittent porphyria (AIP) is a rare disorder characterized biochemically by the increased excretion 

of porphyrins and porphyrin precursors, including delta-aminolevulinic acid (ALA) and porphobilinogen  

(PBG). AIP has variable clinical manifestations, such as acute abdominal pain, vomiting, nausea, consti-

pation, peripheral neuropathy, seizures, tachycardia, and hypertension. A 16-year-old girl presented with 

recurrent abdominal pain, vomiting, hypertension, seizures, hypercholesterolemia, and red urine. AIP was 

confirmed by clinical features and increased 24-hour urine ALA and PBG. AIP should be considered in 

the differential diagnosis of patients who have abdominal pain, hypertension, and seizures when the results 

of all other tests are normal. (Korean J Pediatr Gastroenterol Nutr 2011; 14: 81∼85)
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서 론

  급성 간헐성 포르피린증(Acute intermittent porphyria, 

AIP)은 헴 생합성 단계에 관여하는 효소 중 포르포빌리

노겐(porphobilinogen, PBG) 탈아미노효소(deaminase)

의 결핍으로 인한 것으로 상염색체 우성으로 유전되는 

질환이다. 포르피린증 중 가장 흔하며 유럽에서는 유병

률이 10만 명당 1∼2명으로 드문 것으로 알려져 있으

며 국내에서는 1964년에 처음 보고가 되었으나 정확한 

유병률은 알려져 있지 않다1∼3). 유전적으로 효소 결핍

이 있어도 90%에서는 특별한 증상을 보이지 않지만 영

양상태, 약물 등의 영향에 의해 임상 증상이 나타날 수 

있다. 다른 포르피린증과 달리 피부의 광과민성 등의 

증상은 나타나지 않지만 급성 복통, 구토, 오심, 변비, 
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감각이상, 발작, 정신이상, 호흡마비, 빈맥, 고혈압 등의 

다양한 임상증상이 나타날 수 있다. 임상 증상이 나타

나는 것은 대부분 사춘기 이후이며, 남자보다 여자에게

서 유병률이 더 높다
4,5)

. 

  델타-아미노레불린산(delta-aminolevulinic acid, delta- 

ALA)과 PBG 같은 포르피린 전구체들이 소변으로 다

량 배설될 때 진단을 내릴 수 있다. 이러한 전구체들이 

소변으로 배설되면 햇빛에 노출 시 소변의 색깔이 진한 

붉은색 혹은 갈색으로 변하는 것이 관찰된다. 70% 정

도에서 심혈관계에 영향을 미치기 때문에 빈맥, 고혈압

을 유발하고, 일부 환자에서는 소변의 카테콜라민 배설

량이 크롬친화세포종 환자에게서 나타나는 정도로 높

게 검출되기 때문에 감별진단이 중요하고 이로 인해 진

단이 지연되는 경우가 생길 수 있다4). 국내에서는 현재

까지 소아에 대한 증례 보고가 없으며, 복통 및 구토를 

주소로 병원에 온 16세 여자 환자에게서 고혈압, 소변 

색깔의 변화 등을 보인 급성 간헐성 포르피린증 1예를 

보고하는 바이다. 

증      례

  환  자: 황○○, 16세, 여자

  주  소: 6개월 전부터 시작된 복통과 구토

  과거력 및 현병력: 건강하였던 여아가 6개월 전부터 

시작된 복통, 구토 및 경련을 주소로 타병원 경유하여 

전원하였다. 하복부의 통증이 주로 밤에 시작되어 한 

시간 정도 지속되었으며 특별한 유발 요인은 없었다. 

한 달에 한번 정도의 빈도로 생리 주기와 상관없는 복

통으로 타병원에서 시행한 영상 검사에서 대장이 팽창

되어 있어 선천 거대 결장이 의심되어 본원 소아 외과

로 의뢰되었다. 전원 후 시행한 대장 조영 검사에서 이

상 소견 보이지 않았으며 입원 중 고혈압 지속되며 간

헐적으로 눈이 잘 보이지 않는다고 호소하며 전신성 긴

장성 간대성 경련이 2차례(7분, 3분) 있었고 소변이 붉

게 나오는 증상 있어 소아과로 전과 되었다. 

  과거력 및 가족력: 2개월 전부터 고지질혈증(콜레스

테롤 295 mg/dL, 고밀도 콜레스테롤 82 mg/dL, 저밀도 

콜레스테롤 205 mg/dL)으로 본원 내분비 분과 외래에

서 콜레스테롤 제한 식이를 진행하며 경과 관찰 중이었

다. 형제는 없었으며 아버지가 관상동맥 혈전증으로 34

세에 사망하였다. 

  신체 진찰: 내원 시 혈압은 141/91 mmHg였으며 체온

은 36.8oC, 맥박수 88회/분, 호흡수 24회/분이었다. 체중

은 58.2 kg (75 백분위수), 신장 169 cm (97 백분위수)였

다. 의식은 명료하였으며 경부 및 흉부 진찰에서 이상

소견은 없었다. 복부는 부드러웠으며 장음은 정상이었

고 우상복부, 우하복부와 배꼽 주위로 압통이 있었으며 

반발통은 없었다. 신경학적 검사 및 안과 검진에서 이

상 소견 없었다. 

  검사 소견: 말초혈액검사에서 혈색소 11.4 g/dL, 백혈

구 10,000/mm3, 혈소판 124,000/mm3였으며 혈청 생화

학검사에서 Na 132 mEq/L, K 3.3 mEq/L, Cl 98 mEq/L, 

칼슘 8.4 mg/dL, 인 3.6 mg/dL, 당 125 mg/dL, 혈액요소

질소 7 mg/dL, 크레아티닌 1.0 mg/dL, 요산 4.2 mg/dL, 

콜레스테롤 284 mg/dL, 고밀도 콜레스테롤 82 mg/dL, 

저밀도 콜레스테롤 205 mg/dL, 총단백 7.8 g/dL, 알부민 

4.1 g/dL, AST 37 IU/dL, ALT 27 IU/L로 고콜레스테롤

혈증 소견 외 정상이었고 혈중 아밀라아제 172 U/L, 리

파제 73 U/L였다.

  고혈압을 감별 진단하기 위해 실시한 혈중 카테콜아

민 검사에서 에피네프린 ＜30 pg/mL (정상: 0∼375 

pg/mL), 노르에피네프린 301 pg/mL (정상: 0∼1,050 

pg/mL), 도파민 4 ng/L (정상: 0∼85 ng/L)로 정상이었

으며 24시간 소변 VMA (vanillymandelic acid) 3.4 mg/ 

day (정상: 2∼7 mg/day)로 정상이었다. 복부 초음파에

서 양쪽 신동맥 협착이 의심되었으나 혈관 조영 전산화 

단층 촬영에서는 신혈류는 정상이었다. 심장 초음파 검

사는 정상이었다. 소변 색깔이 붉게 관찰되었으며(Fig. 

1) 소변 검사에서는 이상소견을 보이지 않았다. 요중 

PBG는 160.8 mg/day (정상: 1.3∼7 mg/d), delta-ALA는 

43.6 mg/day (정상: ＜7.5 mg/day), coproporphyrin 2,298 

μg/day (정상: 20∼200μg/day), uroporphyrin 3,315μg/ 

day (정상: 5∼50μg/day)로 현저히 증가되어 있어 급

성 간헐성 포르피린증을 진단하였다. 경련 후 시행한 

뇌파검사는 정상이었으며, 뇌 자기공명영상 검사에서 

T2 강조 영상에서 양쪽 후두부와 완쪽 두정엽의 조영

이 증강된 가역적 후두부 뇌병증 증후군(posterior 

reversible encephalopathy syndrome, PRES) 소견을 보였

다. 

  치료 및 결과: 입원 7일째까지 복통 및 구토 지속되
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Fig. 1. Patient’s urine was red in color (right) compared with 
normal urine (left). 

어 금식 후 말초 정맥 영양 시행하였으며 마약성 진통

제를 사용하여 복통을 조절하였다. 혈압이 높을 경우 

간헐적으로 베타 차단제 및 칼슘 통로 차단제를 사용하

였으나 용량에 관계없이 효과가 없었다. 이후 서서히 

복통 호전되고 혈압 조절되었고 입원 9일째 검사 결과

상 급성 간헐성 포르피린증으로 진단되어 콜레스테롤 

제한 식이 유지하며 영양 상담을 통해 저혈당 예방에 

대해 교육하였다. 고혈압 및 복통 호전되어 hematin 치

료는 시작하지 않았다. 

  경  과: 보호자(환자 어머니) 소변 PBG 및 ALA 검사

를 거부하여 하지 못했으며, 현재 연고지 근처 병원에

서 경과 관찰 중으로 증상이 반복될 때에는 hematin을 

희귀 의약품 센터에 신청하여 사용할 것을 설명하였다. 

고      찰 

  포르피린증은 헴 합성 과정에 필요한 효소의 결핍에 

의하여 나타나는 대사 질환으로, 이로 인한 헴 생합성 

경로의 중간 대사 물질이나 전구 물질의 과도한 축적 

및 요배설의 증가로 발생한다. 

  이중 급성 간헐성 포르피린증은 급성 증상을 유발하

는 대표적인 질환으로 생명을 위협할 정도로 심한 증상

이 발생할 수 있으나 대부분 짧은 경과를 보인다. 소아

에서 급성 간헐성 포르피린증에 관한 보고는 많지 않으

나, 14세 이하에서는 남자에게서 더 흔하지만 15세 이

상에서는 여자가 더 흔하다는 보고가 있으며, 2003년 

61명의 18세 미만의 급성 간헐성 포르피린증 유전자 

보인자를 대상으로 한 연구에서 약 10%에서만 임상증

상을 보였다는 보고가 있었으며 이때 소변의 ALA나 

PBG 수치는 연령이 낮을수록 높게 측정되는 경향을 보

인다고 한다6,7).

  급성 간헐성 포르피린증은 평소에는 효소의 결핍이 

증상을 유발하지는 않지만 환경적인 원인에 의해 간의 

헴 요구량이 증가되면서 유발될 수 있다. 항경련제 및 

안정제, 항생제 등이 증상을 악화시키며, 흡연이나 음

주, 저 탄수화물이나 저 칼로리 식이 및 수술이나 감염 

등에 의해서도 증상이 유발될 수 있다. 또한 기전은 알

려져 있지 않지만 생리 전에 자주 발생하며 젊은 여성

에게서 흔한 것에서 알 수 있듯 에스트로겐과 프로게스

테론의 혈중 농도 변화로 인해 증상이 악화될 수 있다8). 

초기 증상으로 복통이 가장 특징적으로 보통 진통제에 

반응하지 않는다. 복통과 동반하여 오심, 구토, 부정맥, 

고혈압 등이 발생할 수 있다. 급성 증상이 발생하게 되

면 헴 합성이 촉진되어 간에서 신경 독성을 유발하는 

delta ALA와 PBG의 생성이 증가되고, 방어 기전이 없

는 자율신경과 말초신경이 손상받게 된다9). 복통과 변

비는 자율신경계 증상으로 delta ALA와 PBG가 신경 

주위에 침착해서 수초 탈락을 유발하여 신경 전도 속도

가 느려지게 됨으로써 장의 운동성이 급격히 떨어져 발

생한다. 고혈압은 자율신경의 이상 및 교감신경의 항진

으로 인한 신동맥의 수축으로 신장의 허혈성 변화로 인

한 이차적인 것일 수 있으며 50명의 급성 간헐성 포르

피린증 환자를 대상으로 한 연구에서 고혈압이 56%에

서 나타났다10). 고혈압은 급성 복통과 연관되어 급성으

로 발생하며 심한 경우 사망의 원인이 되기도 하지만 

때로 크롬친화세포종과 유사한 양상을 보이고 요중 카

테콜아민치가 정상보다 증가된 소견을 보일 수 있어 감

별 진단이 문제가 된다. 고혈압의 치료는 베타차단제가 

가장 선택적이며 labetalol과 diazoxide를 사용할 수 있

다. 안지오텐신 전환효소 억제제, 하이드랄라진, 메틸

도파, 티아지드 이뇨제, 스피로놀락톤과 클로니딘은 안

전하지 못한 것으로 알려져 있으며 칼슘 통로 차단제의 

사용에 있어서는 논란이 되고 있다11).

  뇌는 독성 물질로부터 혈류-뇌 장벽에 의해 차단될 

수 있지만 시상하부나 변연계 등은 손상을 받을 수 있

다. 또한 순환하는 포르피린과 전구체들은 혈관 손상을 

유발하여 뇌부종을 유발할 수 있다. 그러나 증상의 정

도와 ALA, PBG 농도와는 비례하지 않는 것으로 나타
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났다
9)

. 본 증례에서는 근력저하나 뇌신경의 이상증후

는 보이지 않았고, 뇌 MRI에서 후두엽, 두정엽의 대뇌 

겉질(cortex)의 일부에 조영 증강을 보이는 전형적인 가

역적 후두부 뇌병증 증후군 소견을 보였다. 경련이 있

었던 포르피린증 환자에서 뇌 MRI상 가역적 후두부 뇌

병증 증후군 유사 소견을 보인 사례들이 많이 보고되어 

있으며 Utz 등
12)
은 두통, 시각장애, 의식 변화, 경련 등

의 증상을 보인 30세 포르피린증 환자의 뇌 MRI 소견

이 PRES와 유사하였음을 처음 보고하였다. 그러나 

Maramattom 등
13)
은 급성 간헐성 포르피린증으로 진단

된 고혈압, 복통 및 반복되는 경련 증상이 있었던 18세 

여자 환자의 뇌 MRI 영상에서 전두엽과 측두엽의 백질

에서 T2 조영 증강이 되어 있는 병변을 보였으며 이는 

대뇌 겉질에 조영 증강이 국한되는 전형적인 가역적 후

두부 뇌병증 증후군 병변과는 차이가 있다고 하였다. 

이러한 차이는 포르피린증에서 뇌의 혈관성 부종 및 신

경 독성 물질에 의한 부종의 발생이 모두 가능하고, 일

부에서는 허혈성 변화를 일으킬 수도 있기 때문인 것으

로 생각한다. 

  급성 간헐성 포르피린증에서 고지혈증이 발생하는 

기전은 잘 알려져 있지 않지만, 포르피린증 유발 물질

인 allylisoprophyl acetamide (AIA)와 3,5-dicarbethosy- 

1,4 dihydrocollidine을 투여한 토끼에서 콜레스테롤이 

상승했다는 연구가 있었으며, AIA 투여 후 간 스테롤 

합성이 증가하였다는 보고도 있다
14)

. 본 증례에서는 고

밀도 콜레스테롤이 상승되어 있는 고지혈증 소견을 보

였으며 Whitelaw15)도 고밀도 콜레스테롤만 상승된 급

성포르피린증 증례를 보고한 바 있다. 급성포르피린증 

환자 30명을 대상으로 한 다른 연구에서는 본 증례와 

마찬가지로 대부분 콜레스테롤이 증가되어 있으며 고

밀도 콜레스테롤과 저밀도 콜레스테롤이 모두 높은 양

상을 보였다고 하였다16). 급성포르피린증 환자에서 동

맥경화, 심근경색 등의 발병률이 높다는 것에 대한 근

거는 현재까지 없는 상태이다. 그러나 폐경기 이후의 

환자에서는 고밀도 콜레스테롤이 떨어진다고 알려져 

있으며 일반적인 고지혈증에서는 statin계열의 약물이 

효과적이지만 급성포르피린증 환자에서는 simvastatin

이 포르피린 합성을 증가시켜 사용 시 주의해야 한다는 

보고가 있었다17). 그러나 pravastatin을 사용했던 연구에

서는 포르피린 전구체의 요 배설량의 증가 없이 고지혈

증이 호전되었다
16)

. 

  급성 간헐성 포르피린증은 뇨중 PBG나 ALA의 정량 

검사를 통해 확진할 수 있으며 정상 수치의 4배에서 20∼

50배까지도 증가되어 있는 소견을 보인다. 급성 간헐성 

포르피린증 환자의 대부분이 정상적으로 생활하게 되

지만 일부에서 고혈압으로 인한 합병증, 만성 신부전 

및 간암으로 진행될 가능성이 높으므로 지속적인 경과 

관찰이 필요하다10). 적절한 식이 습관을 유지하고 증상

을 유발시킬 수 있는 약물이나 음주를 피하도록 해야 

하며 증상이 나타나면 간에서 ALA 합성효소의 생성을 

억제하는 고용량의 포도당이나 포르피린 전구물질의 

생성을 억제하여 신경 손상을 완화해주는 hematin이나 

hematin arginate를 사용할 수 있다. Hematin은 미국에서 

주로 사용되며 급성 증상이 발생하면 3∼4 mg/kg를 4

일간 사용한다. Hematin arginate는 유럽에서 주로 사용

되며 hematin보다 안정적인 것으로 알려져 있다. 본 증

례에서는 확진이 되었을 당시 증상이 호전되었기 때문

에 hematin을 사용하지 않았다. Hematin은 철분을 다량 

함유하고 있으므로 사용시 ferritin을 정기적으로 측정

하여야 한다6). Cimetidine도 ALA 합성효소의 간 내 대

사를 지연시킨다고 알려져 있으나 국내 보고에서 신경

학적 증상의 진행에는 큰 효과가 없었다
1)

.

요      약 

  16세 여아에서 복통, 구토, 고혈압, 경련 및 고지혈증

을 보였던 급성 간헐성 포르피린증 1예를 경험하였기

에 보고하는 바이다. 소아에서 원인을 알 수 없는 복통

에 고혈압, 경련 등 특징적 포르피리아 증상이 동반된 

경우에 반드시 급성 간헐성 포르피린증을 고려해야 한

다.
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