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폐쇄 수면 무호흡증(Obstructive sleep apnea, OSA)은 수면

시 상기도를 통한 공기 흐름의 장애로 인해 잦은 각성과 혈중 

산소포화도의 저하가 반복적으로 나타나는 수면호흡 장애로 

정상 소아에서 4~11% 정도의 유병률을 보인다(Ahn 등 2020). 

소아기 시기의 폐쇄 수면 무호흡증은 구강호흡, 주간졸림, 야

뇨증, 두통, 집중력장애 등 일반적인 증상 뿐만 아니라 성장 

장애 및 사춘기 지연, 학습장애, 과잉행동, 질식, 뇌손상 등 심

각한 증상을 초래할 수 있어 조기 발견 및 치료가 중요하다. 

정상 소아 뿐만 아니라 상기도 및 얼굴 형태에 영향을 줄 

수 있는 유전적 질환(연골 무형성증, 다운증후군, Prader-

Willi 증후군, Ehlers-Danlos 증후군, Pierre Robin 증후군, 

Ellis-van Cerveld 증후군, 겸상적혈구질환, Noonan 증후

군 등)을 지닌 소아에서는 수면호흡장애에 더 취약할 수 있

다(Afsharpaiman 등 2011). 연골 무형성증(Achondropla-

sia)은 염색체 4번의 단완에 위치하는 섬유아세포 성장인자 

수용체 3 (fibroblast growth factor receptor 3, FGFR3) 유

전자의 이형접합 변이에 의해 발생하는 유전성 근골격계 

질환으로 몸통에 비해 더 짧은 사지를 가지는 불균형 왜소

증을 보이고 대두증과 튀어나온 이마, 납작한 콧등과 같은 

특징적인 모습을 갖는 질환으로 25,000~30,000중 1명의 빈

도로 발생한다고 추정되고 있다(Aviezer 등 2003 ; Blechner 

등 2016). 미국 소아과학회(The American Academy of Pe-

diatrics)의 가이드라인에 따르면 연골 무형성증과 같은 수면 

장애의 고위험군의 어린이들은 조기 관찰 및 치료를 추천한

다(Julliand 등 2012). 

저자들은 연골 무형성증 환아에서 수면 무호흡 증상에 

대해 수면 다원 검사를 시행하여 중증 폐쇄성 수면 무호흡

증 진단 및 치료하였던 1례를 경험하였기에 문헌 고찰과 함

께 보고하는 바이다. 

증      례

환아는 재태 주수 38주, 2.68 kg 정상 출생하여 1세에 연

7세 연골 무형성증 남아에서 진단된 중증 폐쇄성 수면 무호흡증 1례
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▒ ABSTRACT

Obstructive sleep apnea (OSA) is a sleep-related breathing disorder in which narrowing and obstruction of the upper airway 
lead to frequent arousal and decreased arterial oxygenation during sleep. OSA is more common in children with genetic dis-
orders like achondroplasia compared to children without genetic disorders. Achondroplasia is genetic disorder characterized 
by hypoplasia of the facial bone and skull base with foramen magnum stenosis, resulting in exceedingly high frequency of 
OSA. The authors present a case of a patient with achondroplasia diagnosed with severe OSA through polysomnography af-
ter adenectomy showed little therapeutic effect and who was treated with continuous positive airway pressure.  Sleep Medicine 
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골 무형성증으로 진단되었다. 환아는 4세에 수면 중 질식사

고로 타원에서 소생술 시행한 후 수면 다원 검사에서 폐쇄 

수면 무호흡 진단 받았다. 이후 본원에서 반복되는 중이염 

및 수면 무호흡증으로 이비인후과에서 아데노이드제거술 

및 고막 환기관 삽입술 시행 받았다. 

 이후에도 반복되는 중이염으로 환기관 삽입 수술을 위

해 이비인후과로 입원하였다가 리노바이러스 및 호흡기세

포융합바이러스 폐렴으로 소아청소년과로 전과되었다. 신체 

계측에서 키 97,8 cm (＜ 3백분위수), 체중 21.8 kg (25~50 백

분위수), 두위 54.5 cm, 체질량지수 22.79로 연골 무형성증

으로 인한 키 성장지연과 정상 체중을 나타냈다. 목 시진 시 

편도 비대 좌측 2단계, 우측 3단계(Brodsky grade기준)로 

확인되었으며, 1차례 아데노이드 절제술을 시행받았음에도 

경부 측면 엑스선 검사에서도 아데노이드 비대 음영 확인

되었다. 

환아는 바이러스 폐렴 치료를 시행하였고, 폐렴 호전 후 

각성시에는 정상 산소포화도를 보였으나 수면시에는 코골

이와 함께 산소포화도가 74%까지 감소하는 모습 보였고, 구

인두기도기(oropharyngeal airway)를 삽입 후 수면 시 산소

포화도 저하가 좀 더 호전되는 소견을 보였다. 연골 무형성

증에서 보일 수 있는 두개골 및 뇌 이상 여부를 확인하기 위

해 뇌 자기공명영상을 촬영하였고, 대후두공(foramen mag-

num) 및 경관(cervical spinal canal)의 협착 소견과 경증의 

뇌실확장증 소견을 보였으나 척수 압박이나 뇌압 상승 소견

은 보이지 않았다(Figure 1). 이후 수면 호흡장애 진단을 위

해 수면 다원 검사를 시행하였다(Table 1, Figure 2). 검사 

결과 총 478분의 수면 시간동안 160회의 각성이 확인되었다. 

각성 지수(시간 당 각성회수)는 20.4로 확인되며, 이 중 호흡

에 의한 각성(Respiratory arousal)이 18.8로 가장 높았다. 폐

쇄성 무호흡은 검사 중 총 62회였고, 렘(Rapid eye move-

ment, REM) 수면 중 8회, 비렘(Non rapid eye movement, 

NREM) 수면 중 54회 발생하여 폐쇄성 무호흡 지수는 7.9로 

측정되었다. 저호흡은 총 368회(렘수면 중 92회, 비렘수면 

중 276회) 발생하여 저호흡 지수는 46.9로 측정되었다. 수

Figure 1. Brain MRI presented features of achondroplasia, which was mild ventriculomegaly and stenosis of cervical spinal canal. 

Table 1. Sleep summary of polysomnography 

PSG parameter
Diagnostic 

PSG
CPAP PSG 

(pressure : 7 cm H2O)

Total sleep time (min) 478 371.5
Sleep latency (min) 16 43
Sleep efficiency (%) 96 82.8
REM latency (min) 165.5 174
Apnea-Hypopnea index (/h) 55.4 1.1
Apnea index (/h) 8.5
Hypopnea index (/h) 46.9
supine AHI 105.7
lateral AHI 54.4
Arousal index (/h) 20.4 4.3
Lowest saturation 73 94
AHI : apnea-hypopnea index, CPAP : continuous positive air-
way pressure, EM : rapid eye movement, RPSG : polysomnog-
raphy
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면 중 심한 코골이를 보였으며, 총 수면 검사 시간 동안 4차

례의 중추성 무호흡이 동반되었고, 호흡에 대한 노력으로 

인한 각성(Respiratory effort related arousal, RERA)은 없

었다. 이에 무호흡-저호흡지수(Apnea-Hypopnea index, 

AHI) 및 호흡장애 지수(Respiratory disturbance index, 

RDI)는 55.4로, 주로 앙와위(supine position)에서 증상을 

나타냈다. 무호흡 및 저호흡의 최대 지속 시간은 27초였으

며, 산소포화도는 최저 73%까지 저하되는 모습을 보였다. 

수면 다원 검사 결과에 따라 환아는 폐쇄성 수면 무호흡으

로 진단되어 이에 대한 치료 위해 지속적 상기도 양압기를 

적용하기로 하였다. 

2주 뒤 환아는 입원하여 양압기 착용을 위한 두 번째 수

면 다원검사를 시행하였다. 검사 시간동안 앙와위 위치로만 

수면자세를 유지하였으며, 비강 마스크를 사용하여 양압 호

흡기 압력을 4~7 cm H2O내에서 조절하며 검사를 진행하

였다. 검사 중 수면 잠복기(Sleep latency)는 43분이었으며, 

렘수면 잠복기는 174분이었다. 수면 효율(Sleep efficiency)

은 82.8%로 평가되었으며 수면 구조(Sleep structure)에서 

렘수면이 다소 감소된 모습을 보였다. 비강마스크를 통한 

양압 호흡기 압력을 7 cm H2O로 적용하였을 때 환아는 코

골이 동반되지 않으며, 호흡장애 지수는 1.1/hr로 감소하여 

가정에서 지속적 상기도 양압기 착용하기로 하였다. 이후 환

아는 퇴원하여 가정에서 양압 호흡기 압력 7 cm H2O으로 

적용하며 외래 추적관찰 하였다. 압력 7 cm H2O 유지 시, 환

아 고압으로 인해 수면 시 힘들어하는 모습을 보여 6 cm H2O

로 압력을 낮추어 유지하였고, 코골이 및 무호흡이 많이 줄

어 수면의 질 개선을 보였다. 

고      찰

연골 무형성증을 가진 소아는 흔히 보이는 아데노이드 

및 편도 비대 뿐만 아니라 하악골의 위치, 하악의 평면각도 

증가 및 얼굴 길이의 증가, 튀어나온 이마, 납작한 콧등 등 

정상 소아와 다른 얼굴 형태를 보이고, 안면골(facial bone)

과 두개저(skull base)의 형성 저하를 동반하여 정상 소아에 

비해 해부학적으로 비인두 및 인두 기도의 크기가 작고, 선

천적으로 대후두공(foramen magnum) 및 경관 협착이 있

어 영유아기부터 일반 소아에 비해 폐쇄성 수면 무호흡증

에 더 취약한 구조를 갖는다(Marcus 등 2012 ; Mogayzel 

등 1998 ; Onodera 등 2006). 

정상 소아에서의 코골이 유병률은 3~12%정도로 알려져 

있으며, 이 중 1~10%에서 폐쇄성 수면 무호흡증이 동반된

다(Pauli 2019). 그러나 연골 무형성증 환아들에서는 불리

한 해부학적 구조로 인해 95%가량의 높은 비율로 코골이의 

증상이 동반될 수 있으나 단순히 코골이가 있는 것만으로 

폐쇄성 수면 무호흡증이 있다고 진단 할 수는 없다. 특히 소

아에서는 폐쇄성 수면 무호흡증의 진단 시 병력이나 신체

검사로부터 얻은 결과가 실제로 수면 다원 검사와 일치하

지 않는 경우가 많아 질환이 강력히 의심되는 소아에서 수

면호흡장애에 대한 확진, 코골이와 폐쇄성 수면 무호흡증의 

Figure 2. The result of polysomonog-
raphy before the patient was treat-
ed with CPAP. There are frequent 
sleep apnea and hypopnea events. 
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감별, 폐쇄성 수면 무호흡증의 중증도에 대한 판단, 다른 수

면 질환의 배제를 위하여 수면 다원 검사를 시행하게 된다

(Pauli 등 1984). 

이제까지 보고된 연골 무형성증 환아에서 폐쇄성 수면 

무호흡증의 유병률은 다양하게 보고 되고 있다. 46명의 연

골 무형성증의 소아를 대상으로 한 연구(3개월~14세, 평균

연령 3.9세)에서 54%의 소아가 폐쇄 수면 무호흡증을 보였

으며, 43명의 연골 무형성증의 소아(평균연령 3.9 ± 3.5세)

를 대상으로 한 다른 연구에서도 59%의 폐쇄 수면 무호흡

증을 보였다(Sano 등 2018 ; Schlu¨ter 등 2011). 30명의 연

골 무형성증의 소아(4개월~17세, 평균연령 3.0세)를 대상으

로 한 연구에서는 28명(93%)의 소아가 비정상적인 수면 문

제를 보였고, 이중 87%가 무호흡-저호흡지수(AHI)가 시간

당 5이상으로 중등도-중증의 소견을 보였고, 73%의 환아가 

산소불포화지수(ODI)가 시간당 5이상을 보였다(Silverberg 

등 1997). 이처럼 연골 무형성을 가진 소아에서는 폐쇄 수면 

무호흡증은 편도 아데노이드 비대 뿐만 아니라, 얼굴 및 두

개골의 구조적 취약성 때문에 정상 보아보다 훨씬 높은 발

생 빈도를 보인다. 

연골 무형성증 소아들은 일반 소아들에 비해 수면 무호흡

증의 유병률이 높으며, 수면 시 저호흡, 무호흡으로 인한 저

산소증이 심해질 수 있으며, 이를 잘 인지하지 못할 경우, 

사망까지 이를 수 있고 이로 인한 사망률이 정상 소아보다 

높다고 보고하였다(Stokes 등 1983). 본 증례에서 소아 또한 

유아기 시기에 수면 무호흡증으로 인해 심폐소생술을 시행 

한 바 있어 심한 수면 무호흡증이 일찍부터 나타날 수 있음

을 보였다. 또한 연골 무형성증 소아에서 수면 무호흡증이 

지속될 경우, 저산소증으로 인한 신경계에 영향을 주어 인

지발달에 악영향을 미칠 가능성을 제시하였다(Tenconi 등 

2017). 연골 무형성증 소아에서 폐쇄 수면 무호흡은 수면 관

련 호흡 문제 뿐만 아니라 성장기 소아에서 수면 사고 예방 

및 인지 발달에 영향을 미쳐 치료가 꼭 필요하다. 

연골 무형성증을 지닌 소아에서 상기도 수술은 수면관련 

호흡문제를 개선하는데 효과적이며 심한 수면 무호흡을 보인 

경우일수록 수술의 효과는 좋았다(Villa 등 2015). Mogayzel 

등이 보고한 논문에서 2명의 연골 무형성증을 가진 소아에서 

아데노이드-편도 제거술 이후에 무호흡지수가 각각 11.9/시

간, 25.8/시간에서 3.5/시간, 1.9/시간으로 감소하였고, 수면 

중 최저 산소포화도 수치도 33%, 53%에서 77%, 86%로 상

승하였다고 하였다(Waters 등 1995). 평균 연령 3.9(± 3.5)

세의 15명의 연골 무형성증에서 수술적 방법의 차이를 보

고한 Tenconi 등의 논문에서는 아데노이드-편도 제거술의 

방법이 아데노이드-비갑개 제거술보다 수술 후 폐쇄 수면 

무호흡증의 개선에 더 효과적이라고 하였다(Schlu¨ter 등 

2011). 본 증례에서의 소아는 반복되는 중이염으로 아데노

이드 제거술을 시행받은 바 있었으나 편도절제술은 같이 

시행하지 않아서 수술 후 폐쇄 수면 무호흡증의 개선에 덜 

효과적이었을 것으로 생각된다. 

그러나 수면무호흡증을 보이나 아데노이드-편도 비대가 

없거나 수술 후에도 무호흡-저호흡 지수의 호전이 완전히 

되지 않는 연골무형성 소아의 경우에는 지속적 상기도 양압

기를 사용 하는 것이 효과적이다. 연골 무형성증 소아에서 

유전적 소인으로 인한 얼굴과 두개골의 구조적인 문제 때문

에 아데노이드-편도 제거술만으로 수면무호흡증이 완전히 

해결되지 않을 수 있기 때문이다(Silverberg 등 1997). 따라

서 연골 무형성증 소아는 아데노이드-편도 제거술 이후에

도 수면다원검사를 시행하여 폐쇄 수면 무호흡증이 지속 여

부를 확인하고, 폐쇄 수면 무호흡증이 지속되는 경우, 지속

적 상기도 양압기로 치료하는 것이 권유된다(Zaffanello 등 

2018). 앞서 Mogayzel 등의 보고에 의한 경우에도 수술 이

후에도 폐쇄 수면무호흡증으로 인한 저산소증 소견을 보여 

지속적 상기도 양압기 치료를 병행하였고, 이후 최저 산소

포화도가 각각 77%, 70%에서 97%, 91%로 상승하였고, 무

호흡지수도 각각 3.5, 18.4에서 0, 0.4로 감소하였다(Waters 

등 1995). 본 증례 보고의 경우에서도 뇌 자기공명영상에서 

대후두공(foramen magnum) 및 경관의 협착 소견을 보였

고 아데노이드 제거술을 받았으나 폐쇄 수면무호흡은 지속

되었으며 지속적 상기도 양압기를 시행하였을 때 폐쇄 수

면 무호흡이 많이 개선됨을 확인하였다. 따라서 아데노이

드-편도 비대 이외의, 연골 무형성증과 같이 유전자적 문제

로 인한 수면무호흡증에 영향을 미칠 수 있는 상기도의 구

조적인 문제가 동반되는 경우, 상기도 수술 이후에 반드시 

지속적인 관찰과 추가적인 수면 다원 검사가 필수적이다. 

또한 나이가 너무 어린 경우 상기도 수술을 잘 시행하기 어

렵고, 특히 2세 미만의 어린 연골 무형성증 소아에서는 수면 

무호흡증이 더 흔하고 저산소증 정도도 더 심할 수 있어 수

술적 접근이 어려운 경우 지속적 상기도 양압기 치료를 시행

하는 것이 효과적이다. 최근에는 이러한 환자들에게 지속적 

상기도 양압기 치료 외에도 상악확장장치(rapid maxillary 

expansion)와 같은 치과적 치료를 병행하는 것도 치료 효과

를 높이는데 도움이 된다는 보고가 있다(Zucconi 등 1996). 

또한 연골 무형성증 환아와 같이 상기도 형태 및 생리에 

문제를 일으킬 수 있는 유전적 문제(다운증후군, 낫형세포

병, 뮤코다당증 등)가 있거나 얼굴두개골의 기형을 가지고 

있는 경우, 신경근육계질환을 지닌 경우에는 아데노이드 편

도 제거술 만으로는 수면 중 호흡에 영향을 주는 복합적이
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고 구조적인 문제가 해결되지 않아 수면 무호흡이 계속 존

재할 가능성이 높다. 따라서, 이와 같은 경우 반드시 아데노

이드 편도 제거술을 고려하기 전 수면 다원 검사를 시행하

여 평가하여야 하며, 수술을 시행하고 난 후에도 반드시 수

면 다원 검사를 시행하여 수면 무호흡이 지속되고 있는지 

꼭 확인하여야 한다(Kaditis 등 2016).

결론적으로, 연골 무형성증 환아들에서 선천적으로 폐쇄

성 수면 무호흡을 나타내기에 취약한 구조를 가지게 되어 

폐쇄 수면 무호흡증 발생의 고위험군이며 중증도가 높을 수 

있다. 따라서 모든 연골 무형성증 소아에서 어린 영유아 시

기부터 폐쇄 수면 무호흡증의 증상에 대한 병력 청취가 필요

하고, 이러한 증상을 보이는 경우 수면 다원 검사를 필수적

으로 시행할 필요가 있다. 또한 아데노이드-편도 제거술 만

으로는 구조적 취약성을 극복할 수 없어 수술 시행 후 추가

적인 수면 다원 검사가 꼭 필요하며, 폐쇄 수면 무호흡증이 

지속되는 경우 지속적 상기도 양압기 착용을 시행해야 한다. 

요      약

수면 무호흡증은 상기도가 좁아지거나 막히게 되면서 반

복적인 수면 중 각성과 동맥내 산소포화도의 저하를 유발

하는 수면관련 호흡장애이다. 이 질환은 연골무형성증과 같

이 유전 질환을 가진 어린아이들에게서 상대적으로 그렇지 

않은 아이들에 비해 더 취약하다. 연골무형성증은 안면골과 

두개저의 형성 저하와 함께 선천적으로 대후공의 협착이 동

반되는 것을 특징으로 하는 유전 질환으로 높은 빈도의 폐

쇄 수면무호흡증을 나타낸다. 저자들은 연골 무형성증 환아

에서 편도절제술 이후에도 지속되는 증상에 대해 수면 다원 

검사를 시행하여 중증 폐쇄성 수면 무호흡증 진단 및 지속

기도양압 치료를 하였던 1례를 경험하였기에 문헌 고찰과 

함께 보고하는 바이다. 

중심 단어：수면 다원 검사·연골무형성증·지속기도양압·

폐쇄 수면무호흡 증후군. 
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