
J Korean Acad Pediatr Dent 38(3) 2011

284

Lesch-Nyhan syndrome: 증례보고

김명국∙양규호∙최남기∙김선미

전남 학교 치과 학 소아치과학교실

Lesch-Nyhan syndrome은 purine 사장애로 인해 나타나는 질환이다. 유아기부터 전신근육의 강직, 발육 저하가 나타

나고 손발의 불수의적 운동이나 불규칙적인 운동이 보이며 정신지체, 강박적 자해행위가 나타난다. 자해행위는 개 1세 전

후에 나타지만 간혹 10 후반에 나타나기도 한다. 입술, 특히 아랫입술과 혀, 협점막, 손, 손가락 등을 깨물고 입술, 혀, 협점

막 등이 손상되거나 심할 경우 절단되기도 한다. 나이가 들면서 자해 행위가 점점 심해지고 상처 부위를 통한 2차 감염 가능

성이 있다. 자해행위로 인한 주기적인 연조직 손상은 심할 경우 구강암으로 이행되기도 한다. 이와 같은 자해행위를 억제하기

위해 약물치료, 장치치료, 발치, 외과적 수술 등 여러 가지 방법이 시도되고 있다. 

본 증례는 자해행위로 인한 입술손상을 주소로 내원한 Lesch-Nyhan syndrome 환자들을 상으로 발치 신 보존적 치

료를 위해 가철성, 고정성 장치를 사용한 결과 입술외상의 빈도를 줄이고 심미적으로 양호한 결과를 얻을 수 있었기에 보고하

는 바이다.

주요어: 레쉬나이한 신드롬, 강박적 자해, 립 범퍼

국문초록

Ⅰ. 서 론

Lesch-Nyhan syndrome은 1964년 Lesch와 Nyhan이 두

명의 형제를 연구하면서 처음 보고되었으며 X염색체 관련 열성

유전질환으로 purine 사에 관여하는 hypoxanthine guanine

phosphoribosyl transferase의 선천적 결핍이나 저하로 인해

나타나는 질환이다1).

특징적으로 이 질환을 가진 환아는 출생 시에는 정상이지만

2개월이 경과한 후부터 증상이 나타나는 것으로 알려져 있다.

유아기부터 전신근육의 강직, 발육부전, 정신지체 등이 나타나

고 1.5~2세경 손발의 불수의적 운동이나 불규칙적인 운동이

보이며 강박적 자해행위가 나타난다2).

입술, 특히 아랫입술과 협점막, 혀, 손가락 등을 깨물고 심하

면 입술, 혀, 손가락 등이 손상되거나 절단되기도 한다. 나이가

들수록 자해 행위가 점차 심해지고 광범위해지며 상처 부위를

통한 2차 감염 가능성이 있고 연조직 결손에 따른 심미적 손상

이 발생할 수 있다3-5). 환자는 감각이 소실된 것이 아니라서 통

증을 느끼면서도 지속적으로 스스로에게 상해를 가하게 되므로

이를 인위적으로라도 막아주는 것이 필요하다6).

치과의사는 이와 같은 자해행위를 막기 위해 교합조정, 전치

부 발치, 교합거상장치, splint 등 다양한 장치를 사용할 수 있

으며7-10), 상, 하악골 절제술을 통해 개방교합을 만들어 줄 수도

있다11).  

그러나 이와 같은 방법은 자해행동이 나타나는 것을 억제하

는 것이 아니라 자해행동에 의한 조직의 손상을 감소시키는 방

법이기 때문에 근본적인 해결방법은 아니다. 치과적 접근, 약물

치료 뿐만 아니라 환자의 자해행동이 나타나는 심리적 또는 사

회환경적 요인에 한 이해가 필요하다.

본 증례에서는 아랫입술을 심하게 깨무는 것을 주소로 전남

학교 치과병원 소아치과에 내원한 Lesch-Nyhan syndrome

환아들을 상으로 하여 장치치료 후 비교적 양호한 결과를 얻

었기에 보고하는 바이다.
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Ⅱ. 증례 보고

1. 증례 1

7세 남아환자로 자해로 인해 아랫입술이 찢어진 것을 주소로

본원에 내원하 다. 환아는 전신병력으로 Lesch-Nyhan syn-

drome을 보이며 뇌성마비, 무도증, 정신지체, 언어장애, 보행

장애로 인해 서울 아산병원에서 약물치료 중이었으나 효과를

보지 못하고 있는 상태 으며 자해행위가 점차 심해지고 있다

고 하 다. 가족력은 없었고 환아의 어머니가 Lesch-Nyhan

syndrome의 보인자로 추정되었다. 

환자의 초진 당시 임상소견을 보면 심한 입술 깨물기 습관으

로 인해 하순에 약 1.5~2.0 cm 교상이 있었고 손은 물지 못하

도록 수건으로 감싸여진 상태 다(Fig. 1). 구내 구강검사시 상

하악 유구치부위에 치아우식증이 발견되었고 환아의 구강위생

상태는 불량하 다.

아랫입술 치료를 위해 구강악안면외과에 lip revision 수술을

의뢰하 으며 자해행위에 의한 손상을 방지하기 위해 상악에

마우스가드, 하악에 교합거상장치 장착을 계획하 다(Fig. 2).

수술 당시(Fig. 3a) 상악에만 마우스가드 장착하고 하악은 차

후 상태를 지켜본 뒤 장치 장착하기로 계획을 변경하 다. 자해

행위가 재발하여 하순의 수술부위가 유합되지 못하여 부분적으

로 제거하 다(Fig. 3b). 하악에도 처음 계획하 던 가철성 장

치를 장착하 으며 교상부위가 점차 치유되었다(Fig. 4). 

2개월 간격 주기적 검진하 으며 장치에 의해 자해행동이 억

제되어 손상된 부위가 치유되었다. 1년 경과 후 환아가 스스로

장치를 빼내기 시작했고 상악 중절치 맹출로 하순에 심한 손상

을 입어 재내원하 다(Fig. 5). 가철성 장치의 경우 잦은 탈락

이 발생하여 고정식 장치로 상악에 splint, 하악에 lip bumper

를 장착하 다(Fig. 6). 

3개월 간격으로 현재 경과 관찰 중이며 내원시마다 고정식

장치를 제거하고 불소를 이용한 치아관리 중이다(Fig. 7). 고정

식 장치 장착 후 자해로 인한 입술 조직의 외상은 감소되고 입

술선도 결손되지 않고 연속성이 유지되고 있다. 

Fig. 1. At clinical findings of the first visit, the patient had a 1.5~2 cm
sized morsus(a) on the lower lip due to severe lip biting habit and
hands(b) were wrapped with towel.

Fig. 2. In order to prevent from damage by self-mutilation, a mouth
guard(a) on maxilla and a bite raising appliance(b) on mandible was
planned.

Fig. 3. At the time of the operation(a), treatment plan was modified to
apply only mouth guard on maxilla and apply mandibular appliance later
according to further observation. Self-mutilation was recurred and partial
removal of lower lip(b) had to be performed due to failure of healing.

Fig. 4. Removable appliance(a) was applied on mandible and injury(b)
was healed gradually.

Fig. 5. After a year, the patient started to take out the appliance by himself
and revisited by severe injury(a) on lower lip due to erupted maxillary
central incisiors(b).

Fig. 6. Fixed appliances were replaced with a splint(a) on maxilla, a lip
bumper(b) on mandible.
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2. 증례 2

12세 남아로 반복적인 씹기 행동에 의해 구강내 궤양이 생긴

것을 주소로 본원에 내원하 다. 내원 당시 Lesch-Nyhan

syndrome을 전신병력으로 가지고 있었고, 가족력은 없었으며

이갈이 습관이 있었다. 습관조절을 위해 근육이완제를 투약받

고 있었으며 초진시 임상소견으로 하순 왼쪽 부위의 씹기 습관

으로 궤양성 병소가 생긴 것으로 관찰되었다(Fig. 8).

환아는 불수의적인 운동의 일환으로 지속적인 씹기 행동을

반복하 으며 명확한 의사표현없이 표정으로 동통을 호소하

다. 이에 한 치료로 입술을 깨무는 자해행동을 억제하기 위해

하악에 lip bumper를 장착하 다(Fig. 9). 장치 장착 2주 후

처음에는 자해행동이 감소하고 양호한 치유양상을 보 으나

(Fig. 10) lip bumper의 u-loop 부위가 환아의 전정부에 닿기

시작하여 4주 후 전정부 궤양이 생겼으며 하순을 빠는 습관도

다시 심해졌다(Fig. 11). 

장치의 변형으로 인해 재제작이 불가피하 으며 lip bumper

제작시 u-loop에 의한 외상의 재발이 우려되어 교합을 거상시

킨 splint를 제작하기로 결정하 다(Fig. 12). 장치 장착 후 보

호자로부터 자해행동이 줄어들었다는 설명을 들을 수 있었다. 

1년 뒤 경과관찰시 증상의 재발없이 좋은 유지 상태를 보

으며 환아도 편안해 하며 덜 공격적이었다. 자해로 인한 구강

내 소견은 관찰되지 않았다(Fig. 13). 자해행위 감소로 구강 내

장치 장착시간이 점차 줄어들고 있다고 하 다.

Fig. 7. Follow-ups are done in every three months and fluoride applica-
tion is done after removing fixed appliance.

Fig. 8. Ulceration on left side of lower lip was observed as clinical find-
ings of the first visit.

Fig. 9. A lip bumper on mandible was applied in order to prevent from lip
biting.

Fig. 10. After 2 week, injury was healed gradually.

Fig. 11. As the u-loop of lip bumper started to contact with vestibule,
vestibular ulceration occurred and lower lip sucking habit developed
again.

Fig. 12. Due to deformation of the application, remaking the appliance
was inevitable and we decided to apply bite raised splint when making lip
bumper, for fearing of reoccurence of trauma by u-loop.

Fig. 13. After a year, Self mutilation was not observed in intraoral findings. 
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Ⅲ. 총괄 및 고찰

Lesch-Nyhan syndrome은 신경학적, 신장 및 근골격계 징

후를 유발하는 효소 결핍에 의해 특징 지워지는 purine 신진

사의 선천적 장애이다1). 이것은 hypoxanthine-guanine

phosphoribosyltransferase (HGPRT) 활성의 결핍을 유도하

는 X 염색체(q26)의 유전적 변이에 의해 발생한다12,13). 

Lesch-Nyhan syndrome은 X염색체 연관 유전질환이므로

남성에서만 나타나는 질환이다. 반면에 여성은 보인자이다. 

이 질환은 1/100,000~380,000의 유병율을 보인다14). 예후

가 불량하고 태어나서 10년 혹은 20년 내에 사망으로 이어질

수 있다. 

효소결핍, purine 사장애로 인해 요산이 과생산되면서 증

상이 나타나며 관련된 증상으로 자폐증, 요로결석, 고요산혈증,

급성 신부전, 통풍성 관절염 등이 있다15). 또한 신경학적 증상으

로는 발달지연, 심한 경직증, 무도증 등이 있으며 이에 따른 특

징적인 행동 양식은 공격적이고 충동적이며 자해의 성향을 보

인다16). 자해행위가 심할 경우 혀나 입술, 손가락이 부분적으로

혹은 완전히 절단되는 경우도 있다. 

자해행위에 의한 조직손상을 개선시키기 위해 여러 가지 약

제가 사용되고 있다. Allopurinol이 일반적인 약제로 사용되며

낮은 요산 농도를 정상수치로 회복시키지만 신경, 행동학적 문

제를 개선시키기는 어렵다. 근육이완제로는 Valium이 이용된

다. 도파민 기능장애나 세로토닌 기능장애를 치료하기 위한 약

제들이 다양한 성공사례를 보여주고 있다17,18).

자해행위로 인한 구강주위조직의 손상을 막기 위한 치료법으

로 유치와 구치열에서 합되는 양악 치아를 발거하는 것이

있다19-21). 그러나 유치를 어린 나이에 발거할 경우 치조골 성장

에 지장을 줄 수 있고 치은 퇴축, 공간 소실 등의 문제를 야기할

수 있으므로 발치는 몇몇 매우 심한 증례나 의학적 문제가 있는

경우 시행될 수 있다19). 

따라서 Lesch-Nyhan syndrome 환자를 치료할 경우 보존

적인 방법이 추천되며 자해행동 억제 및 자해로 인한 손상방지

를 위해 구강내 장치를 제작할 수 있다. 다양한 장치들이 자해

행동을 방지하기 위한 방법으로 사용되고 있다. 편평한 교합면

을 가진 상순, 하순 아크릴 splint7-9), 하악 돌출을 유도하는 가

철식 상, 하순 장치8), 치아로부터 하순을 돌출시키는 접착된 교정

밴드에 기반을 둔 순측으로 위치한 아크릴릭‘lip bumper’7,10),

다양한 형태의 교합 가드와 보호기구8,9)등이 있으며 이러한 방법

들은 환자들에서 부분적인 성공을 거두고 있다고 알려져 있다.

상악 또는 하악 골절제술을 이용해 전방부 개방교합을 만드

는 교정적 외과치료도 추천된다11). 

보존적인 치료방법들은 초기 단계에서는 시도해 볼만 하지만

연령증가와 함께 증상이 악화될수록 그 성공률이 점차 낮아지

기 때문에 해당 치아의 발거가 선택되어야 한다는 주장22)도 있

다. 그러나 환자와 보호자의 삶의 질 측면을 고려한다면 보존적

치료가 우선되어야 할 것이다.  

본 증례에서는 장치의 유지력과 환아의 협조도를 고려하여

장치 치료를 계획하 다. 

증례 1에서는 Lesch-Nyhan syndrome에 일반적인 치료제

로 알려진 allopurinol과 근육이완제를 복용중인 환아에게 자해

행동으로 인한 조직손상을 억제하기 위해 발치 신 가철성 장

치와 고정성 장치를 사용하 다. 환아의 지적능력이 점차 늘어

나면서 가철성장치의 탈락이 잦아졌고 고정성 장치를 사용해야

하 다. 환아의 자해행동은 고정성 장치에 의해 억제되었고 조

직손상은 감소하 다. 

증례 2의 환자는 근육이완제를 복용 중이었으며 mouth

guard를 이용해 자해행동을 억제하고자 하 다. 환아의 경우

자해행위가 심하지 않고 장치 장착 후 자해빈도가 현저히 감소

되고 조직손상이 회복되는 등 비교적 단기간에 만족할만한 결

과를 얻었다. 

Cauwels 등23)은 자해행동을 하는 Lesch-Nyhan syndrome

환자에 해 교합을 띄워주기 위해 상악에 mouth guard, 하순

을 빠는 것을 개선하기 위해 하악에 lip bumper 를 사용하여

자해행동의 빈도를 개선하 다고 보고하 다. 

위 증례 1, 2는 장치 치료라는 유사한 방법을 통해 Lesch-

Nyhan syndrome을 치료하기 위한 접근을 하 으나 서로 다

른 진행양상을 보 다. 

증례 1의 환자는 장치를 이용하여 자해행동을 하기 어렵게

만들어 조직손상을 방지하 으나 현재까지 자해행위 자체가 감

소하지는 않았고 자해에 의한 장치 파절로 splint의 재제작을 3

차례 했다. 증례 2의 환자는 조직손상을 방지하 을 뿐 아니라

자해행위 자체도 감소하 다. 

증례 1의 환아의 경우 양육자는 맞벌이로 환아를 돌보지 못

하여 다른 사람이 환아를 돌보고 있었다. 증례 2 환자의 경우

양육자 중 한명이 지속적으로 환아를 돌보는 가정이었다. 

증례 1 환자는 평상시 보모과 같이 있을 경우 자해행동이 거

의 없었으나 양육자와 같이 있을 때 스트레스로 인해 자해행동

의 빈도가 오히려 증가하는듯 하 다. 치과 내원시에도 환아와

보모가 같이 온 경우 술자가 진료시 자해행위는 거의 없었으나

환아와 부모가 동반한 경우 자해행위가 더 심하 다. 증례 2 환

자는 진료시 부모가 동반한 경우 안정된 모습을 보 다.

위 두 증례만으로 결론을 내리기는 힘들지만 Lesch-Nyhan

syndrome 환자의 치료시 장치 치료 및 약물치료 뿐 아니라 양

육자와의 상호작용 등 사회심리학적인 면에서 환아에 한 접

근 역시 중요한 것으로 추정된다.

Hall 등24)은 이와 같은 자해행동에 환경적 요소가 기여하며

사회 상호연관작용이 낮을수록 빈도가 증가한다고 하 다. 따

라서 이와같은 모든 요소들을 고려하여 치료에 임하는 것이 필

요하다. 

Ⅳ. 요 약

신경정신과적 증상으로 신체에 자해 행위를 보이는 환자에

해, 표준적인 치료법은 확립된 바가 없다. 본 증례의 환자들

은 입술의 교상을 주소로 내원하 다. 이들은 Lesch-Nyhan
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syndrome 병력을 가지고 있으며 불안감을 느끼거나 욕구불만,

좌절을 느낄 때 자해 행위가 증가한다. 병소의 심각성 정도와

환아가 가진 질환의 병인에 의거하여 치료 전략을 세우는 것이

중요하다. 소아과, 소아치과 등의 협진으로 신경안정제, 근이완

제 등의 약물 투여 와 장치를 통한 자해 예방 처치가 필요하며

보호자의 지속적인 보살핌을 통해 사회 상호연관작용이 이루어

질 때 증상을 호전시키고 삶의 질을 높일 수 있다. 

본 증례에서는 발치 신 교합거상장치와 splint를 이용한 장

치 치료로 안모의 심미성을 높이고 양호한 결과를 얻었다. 또한

자해행동 유발과 관련된 사회환경적 요인에 한 고려도 필요

할 것으로 생각된다.  
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LESCH-NYHAN SYNDROME: A CASE REPORT

Myoung-Gook Kim, Kyu-Ho Yang, Nam-Ki Choi, Seon-Mi Kim

Department of Pediatric Dentistry, School of Dentistry, Chonnam National University 

Lesch-Nyhan syndrome is a disease caused by metabolic disorder of purine. General muscle stiffness and hy-

posomia are shown from infancy and symptoms can include involuntary or irregular movements of arms and

legs, mental retardation, and compulsive self-mutilating behaviors.

Self-mutilating behaviors begin at approximately the first year or sometimes at late teens. 

The patients bite their lips, especially lower lip, tongue, buccal mucosa, hands and fingers. Tongue and lips

can be injured or mutilated in severe cases. As the patient gets older, self-mutilating behaviors become more se-

rious and extensive and secondary infection of injured areas is possible. 

Periodic soft tissue damage due to self-mutilating may evolve to cancer.  Medical treatment, appliance treat-

ment, extraction of tooth and surgical operation was attempted to control self-mutilaing behaviors.

We hereby report the case of child Lesch-Nyhan syndrome patient who has self-inflicted labial damage as

chief complaint. When patient was treated with conservate therapy, such as removable or fixed appliance, the

frequency of labial damage could be subdued and yielded favorable results.

Abstract


