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단풍당뇨병(maple syrup urine disease; MSUD)이란 

상염색체 열성 질환으로 분지아미노산(branched chain 

amino acids; BCAAs)인 루신(leucine), 이소루신(isoleu-
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cine), 발린(valine)의 대사 경로에서 두 번째 효소인 분

지 알파 케토산 탈수효소(branched-chain a-keto acid 

dehydrogenase; BCKAD)의 유전적 결함으로 인체 내 세

포와 체액에 BCAA와 α-keto acid의 농도가 증가되어 

진행성 신경학적 증상이 나타나는 선천성 아미노산 대사

질환이다. 1954년 최초로 단풍당뇨병이 보고된 이래1) 신

생아 스크리닝 검사로 MSUD을 조기진단 치료 해왔다2,3). 

한국에서는 1997년 최초로 MSUD 환자가 보고 되었으나
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Maple syrup urine disease (MSUD) is an autosomal recessive metabolic disorder caused by a 

deficiency in branched chain α-keto acid dehydrogenase (BCKAD). Between 1997, when 

Korea's MSUD case was first reported, and 2023, 14 cases were reported in the literature. 

29% of the cases experienced developmental delay, and 29% expired. The prevalence of 

MSUD in Korea was estimated to be 1 in 230,000. Of 21 MSUD patients currently being 

treated at the Korea Genetics Research Center, 19 were detected through newborn screening 

program, and 2 were diagnosed by the symptoms. 14 MSUD patients had confirmed genetic 

mutations; 6 (43%) were BCKDHA and 8 (57%) were BCKDHB. In one case, a large deletion 

was observed. 4 patients had leucine levels above 2,000 (umo/L), and post-dialysis diet therapy

was initiated in the newborn period. No patient required further dialysis as diet therapy and 

regular monitoring proved highly effective. Most MSUD patients were growing normally; 

weight and height growth were above the 50th percentile in 76% of the cases while BMI 

values were higher than normal in 71% of cases. Developmental delays were observed only 

in 2 cases (10%) and anticonvulsant use in 3 cases (14%). With newborn screening available 

to all Korean infants, early diagnosis and intervention should allow most patients to remain 

asymptomatic. However, ongoing surveillance, dietary management and continued patient 

compliance as well as rapid correction of acute metabolic decompensations remain critical to 

a favorable long-term prognosis. 
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Branched-chain amino acids
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생후 15일째 사망했다5). MSUD가 보고된 이후에 지금까

지 보고된 MSUD 환자는 문헌상 총 14명으로 알려져왔

다5-13).

BCKAD는 세 가지 구성요소(E1, E2 및 E3)인 다효소 

복합체(multienzyme complex)로서 여러 조직의 미토콘

드리아에서 분지쇄아미노산 트랜스아미나제(branched- 

chain amino acid transaminases; BCAATA)와 함께 여

러 조직에 존재한다.

소변, 땀과 귀지에서 설탕 탄 냄새가 특징인 단풍당뇨

병은 다섯가지 임상형이 있고 4가지 분자 생물학적 표현

형이 존재한다.

효소 활성도에 따른 증상에 따라 전형적인 형(classic), 

중간형(intermediate), 간헐형(intermittent), 비타민 B1 

(thiamine-responsive) 반응성이 있다.

주요증세를 치료하지 않을 경우 정신지체(Mental re-

tardation), 운동실조(ataxia) 등 뇌 등 신경 후유증이 나

타날 수 있다.

유병율

매우 드문 병으로 전세계적으로 185,000명중 한 명 정

도의 유병율을 가지고 있으나 미국 팬실바니아 메노나이

트(Mennonite)쪽에서는 400명 중에 한 명으로 볼 수 있

는 질환이다14).

한국의 MSUD 환자의 유병률은 2007년 기준 230,000

중에 한 명으로 보고되어 있으며4) 현재 보고되어 있는 

MSUD 환자는 14명이 문헌상으로 보고되어 있고5-13) 현

재 한국유전학연구소에서 치료를 받고 있는 환자는 21명

으로 알려져 있다. 2000년까지 문헌상 신생아 스크리닝 

검사로 발견된 MSUD환자는 11명으로 보고되어 있다15).

2023년 현재 정부 지원 MSUD 특수분유를 투여 받고 

있는 환자는 21명이다. 18세 이상으로 정부 지원 받지 못

하는 환자 수는 5명을 포함하면 총 26례로 추정된다. 

MSUD의�병태생리14)

분지 아미노산 사슬을 가진 α-케토산은 복합 탈수효

소 복합체에 의해 산화가 될 수 없어 루신 내성(leucine 

tolerance)은 체내에서 생성되는 단백질 합성과 분해 사

이에 균형에 이상을 반영한다. 루신은 체단백질의 10%정

도에 해당되며 음식물 섭취가 불가능 할 때 이화작용을 

통해 빠른 속도로 증가하여 9가지의 다른 아미노산이 뇌

Fig 1. MSUD Metabolic pathway and pathophysiology.



- 김숙자 외 3인: 한국에서의 단풍당뇨병 진단 치료 지침: 과거와 현재 -

- 33 -

로 경쟁적으로 수송될 때 뇌에 생화학적 변화를 일으킨다.

분지 아미노산 아미노트랜스퍼라제(branched-chain 

amino acid transaminase; BCAT1)는 미토콘드리아에서 

분지 케톤산(branched-chain ketoacids)의 산화적 탈카

르복실화(oxidative decarboxylation)되어 탈수소화 된 

다음 루신, 이소루신, 발린의 개별 대사경로의 단계가 연

결된다. 루신 및 α-ketoglutarate (αKG)로부터 α- 

ketoisocaproic acid (αKIC)의 형성이 촉매되며 αKIC

는 monocarboxylate transporter (SLC16A1)를 통해 뇌

로 들어가며 고농도에서 뇌 신경독성을 나타낸다.

증가된 조직 α-ketoisocaproic acid (αKIC)는 Bran-

ched-chain amino acid transaminase (BCAT1)을 통해 

정상적인 흐름을 역전시키고, 조직의 신경전달 물질인 

glutamic acid (a substrate for glutamine and γ- 

aminobutyric acid; GABA)를 고갈시키고, glutamate- 

pyruvate transaminase (GPT; a.k.a. ALT, SGPT)를 통

해 간접적으로 플럭스(flux)를 유도한다. 

1.� BCAA�대사�

단백질은 근육과 지방에서 지방산과 콜레스테롤을 루

신으로부터 합성된다. 특히 근육에서는 아미노기가 피루

빈산(pyruvic acid)에서 알라닌(alanine)으로, 알파케토산

에서 글루타민산(glutamic acid)으로 혐기성 대사 경로

(anaerobic)에서 이루어진다. 분지아미노산이 중요한 에

너지 소스로 이용될 때 케토제닉(ketogenic) 아세틸코에

이(CoA)를 통해서 지방산 이용, 석시닐 코에이(succnyl 

CoA)를 통해서 글루코스합성(glucogenic)으로 이용된다. 

근육에서의 필수 아미노산의 분포는 인체에서 35%와 포

유류에서 40%정도가 포함된다. 산화작용이 일어나는 기

관은 간, 콩팥, 근육, 심장, 뇌 그리고 지방조직이다.

분지� 아미노산(Branch� Chain� Amino� Acids)�

이화작용

L-transporter에 의한 세포로 흡수되어 가역적 전이로

서 분지 아미노산 아미노트랜스퍼라제(branched-chain 

amino acid aminotransferase; BCAT)의 동형체(isoforms)

에 의한 세포질 또는 미토콘드리아에서 분지 케톤산

(branched-chain ketoacids)의 산화적 탈카르복실화

(oxidative decarboxylation)되어 탈수소화 된 다음 개별 

대사경로의 단계가 연결된다.

루신, 이소루신, 발린이 있으며 필수 아미노산의 40%

를 차지하며 음식섭취를 하지 않아 공복상태가 계속되면 

80%의 아미노산 분해가 일어난다.

아미노기전이(transamination)와 루신의 산화처리(oxi-

dative disposal of leucine)는 골격근에서 50%, 신장에서

는 25%, 장과 간에서 25%가 이루어지며 단백질의 질소

가 분해되어 글루타민산이 알라닌으로 그리고 포도당으로

합성된다. 이때 루신과 알파케토글루타레이트(α-keto-

glutarate)가 알파게토이소카프레이트(α-ketoisocaproate)

와 글루타민산(glutamic acid)이 생성되며 글루타민산이 

피루빈산(Pyruvate)과 합쳐서 α-ketoglutarate가 알라닌

으로 생성되며 이 알라닌은 결국 포도당으로 전환된다.

2.�MSUD�효소�활성도

전형적인 신생아형 (classic neonatal form) MSUD는 

4가지 형이 있으며 효소 활성도가 2% 미만일 때 질병과 

연관된다. Intermediate form는 효소 활성도가 3-30% 

정도이며 Intermittent form 효소 활성도가 5-20% 정도

이다. 치아민 반응성(thiamine-responsive form)은 효소 

활성도가 2-40% 정도이며 대량의 thiamine을 투여했을 

때 효소 활성도가 증가할 수 있으나 상당히 드물다.

루신의� 신경� 독성

분지아미노산은 음식물로부터 너무 많이 섭취하거나 

너무 먹지 않아 필수 아미노산 부족으로 체단백질이 분해

될 경우에 증가 할 수 있다.

세가지 분지 아미노산 중에서 루신(leucine)이 높을 경

우 가장 독성이 있다. 루신이 급성으로 높아질 경우 구역

질, 구토, 식욕부진이 나타나며, 뇌부종이 올 수 있으며, 

걸음걸이가 불안정하고, 이상 운동이 나타나며, 근긴장도

에 이상이 생기며 의식 변화가 올 수 있으며 루신이 높

을 경우 환각(hallucinations)이 일어 날 수 있으며 심할 

경우 중풍, 혼수상태, 사망에 이를 수 있다. 루신이 증가

된 상태가 장기간 유지되면 만성 신경 독성으로 기분의 
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이상(불안, 초조, 우울증), 정신지체, 중풍 등 신경학적 

이상을 초래 할 수 있다.

루신과 칼륨이 세포내에 증가 할 경우 뇌의 수분 균형

이 깨져 세포부종이 온다. 루신이 축적되면 다른 중성 아

미노산이 세포내로 들어오는 것을, 신경 전달물질 mono-

amine의 형성을 방해하며 신경의 흥분을 조절하는 신경

전달물질 glutamic acid, GABA, aspartate가 감소된다. 

대사산물 중 루신(Leucine)과 KIC의 세포내 축적은 뇌세

포의 부종을 초래한다. 또한 oxidative injury를 줄 수 있

다. 이때 멜라토닌, 비타민C, 비타민E를 투여하면 이 손

상에 대한 뇌세포의 보호에 도움이 될 수 있다.

세포내에 칼륨이 축적될 경우 malate-aspartate shuttle

에 이상이 생겨 뇌에 젖산과 에너지 생성을 방해한다.

Glutamic acid는 아주 중요한(critical) 흥분성 신경 전

달 물질(excitatory neurotransmitter)이다.

루신이 증가하면 중성 아미노산이 뇌로 들어오는 것을

방해하고 타이로신과 도파민이 부족하여 근긴장도에 이

상이 생기며 운동실조증(ataxia)이 온다. 이것이 오래되면

뇌세포의 dendritic branching이 감소되고 hypomylina-

tion 상태로 변한다.

임상� 증상

전형적인 MSUD 환자는 출생 48시간 이내에 증세가 

나타날 수 있다. 좀 더 큰 아이들은 중간형, 간헐형, 치아

민 반응성 MSUD는 7세 이전에 대부분 증세가 나타날 수

있다. MSUD의 징후로는 소변, 땀, 그리고 귀지에서 달콤

한 냄새가 나며, 아이가 움직임이 떨어지고, 피곤해 보이

고, 힘이 없어 보이며, 보채며 먹지 않거나 구토를 할 수 

있다. 이때 조속한 치료를 하지 않으면 대사위기 상태로 

넘어가 비정상적인 운동(몸을 움츠리거나 후궁반장)이 일

어날 수 있고 경련, 손떨림으로 진행되거나 혼수상태로 

이어지고 치료를 하지 않을 경우에는 사망에 이를 수 있

다. MSUD로 인한 뇌장애, 신경적 문제, 발달지연이 올 

수 있으며 집중력 결핍(ADHD), 불안과 우울증이 후유증

으로 남을 수 있으며 골격계에는 골감소, 골다공증이 올 

수 있으며 대사 불균형이 있을 경우 췌장염이 합병증으로

올 수 있다. 또한 뇌압이 증가될 경우 만성 두통과 때로는

운동성 장애(손떨림, 불수위적 근육수축)가 올 수 있다. 

감염이나 스트레스, 식이요법을 제대로 하지 않을 경우 

혼수상태나 사망에 이를 수 있다.

진� � � � � 단

신생아 스크리닝 검사(탠덤질량 분석)로 스크리닝을 

실시하면 분자 아미노산이 증가하여 진단한다. 탠덤질량

분석을 이용한 신생아스크리닝 검사상 이소루신과 루신

은 분자량이 같아 하나의 피크로 표현이 되어 이소루신과

루신의 정량이 필요할 경우 특별한 컬럼이 필요하다. 소변

이나 혈액의 유기산 분석으로 대사위기가 없이 안정된 시

기에는 케톤과 젖산 그리고 MSUD와 관련된 독성대사 물

질이 관찰되지 않는다. 대사위기시 젖산과 케톤 그리고 

MSUD의 여러 가지 독성대사물질이 증가한다. 혈장과 소

변 아미노산 분석에서 루신이 상승하고 이소루신, 발린이

같이 상승하면서 알로이소루신(alloisoleucine)이 특징적으

로 증가한다. 여기서 알로이소루신은 MSUD의 진단적인

(pathognomonic) 소견이다.

산전진단은 융모막이나 양수천자로 시행할 수 있으며 

유전자 돌연변이 검사로 진단 가능하다.

단풍당뇨의� 유전자� 돌연변이

MSUD 유전자는 염색체 19q13.1-13.2, Introns 8, 

Size of mRNA 1781 bp, Size of Protein 445 aa, 

Domains 4로 구성되어 있다. 아미노산 루신, 이소루신과

발린의 대사에 관여하는 Branched-chain 2-keto acid 

dehydrogenase complex (BCKDH)의 결핍에 의해 발생

하는 MSUD는, 상염색체 열성유전을 하며 관련 유전자는

BCKDH 복합체에 구성되는 E1α, E1β, E2 및 E3 

subunit들이 있다. 이 중에 thiamine 반응성 MSUD는 E1

과 관련되며 드물다. BCKDH 복합체는 사립체내에서 작

용하며, E1은 α2β2의 두 단백질이 복합체를 형성하는 

구조를 가지는 단백질로, E1α는 BCKDHA (branched- 

chain 2-keto acid dehydrogenase alpha subunit) 유전

자로 19q13.2에 위치하고, MSUD의 약 45%가 BCKDHA

의 돌연변이에 의한 type1A 이며, E1β는 BCKDHB 

(branched-chain 2-keto acid dehydrogenase beta su-

bunit) 유전자로 6q14.1에 위치하고, MSUD의 약 35%
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가 BCKDHB의 돌연변이에 의한 type1B이다.

E2는 DBT (dihydrolipoamide branched-chain trans-

acylase) 유전자로 1p21.2에 위치하며, MSUD의 약 20%

가 DBT 유전자의 돌연변이에 의한 type2이다. Dihydro-

lipoamide dehydrogenase (DLD)는 E3를 구성하게 되는 

유전자로 7q31.1에 위치하고 MSUD type3를 유발하지만, 

전형적인 MSUD와는 임상 양상이 다른 아주 드문 형태의

질환이다. BCKDHA, BCKDHB, DBT 유전자의 돌연변

이는 염기서열분석으로 확인이 가능한 점돌연변이가 92 

%, 93%, 86%를 각각 차지하고 있어, 일반적인 염기서열

분석법으로 유전자진단이 가능하지만, 3가지 유전자의 

8%, 7%, 14%를 각각 차지하는 돌연변이는 여러 개의 

exon을 포함하는 거대 결실돌연변이에 의하는 것으로 알

려져, MLPA (multiplex ligation-dependent probe am-

plification)나 microarray 등 염기서열분석 비의존적 방

법으로 진단해야 하는 경우도 있다.

현재까지 한국에서 보고된 MSUD 유전자 돌연변이는 

Exon 8 c.1036C>T, c.1036C>T; Exon 5 c.632X>T, 

Exon 6 c.659C>T; Exon 9 c.1204_1209dupAAACCC/

Exon9 c.1280_1282delTGG11)와 heterozygous for two 

missense mutation: c.508C>T(p.R170C) in exon 5 and 

c.673C>G(p.L225V) in exon 612)으로 외국의 메노나이

트족에서 보고된 가장 흔한 돌연변이는 BCKDHA (c. 

1312T >A, p.Tyr438Asn)14)와 다른 인종에서 흔하게 보

고된 돌연변이는 BCKDHA c.1312 T >A mutations (n= 

12,042)14)이며 한국에서 보고된 돌연변이와 확실한 차이

가 있다.

치� � � � � 료

세가지 분지아미노산을 제한하는 특수분유를 이용하여

단백질과 에너지를 보충하면서 성장과 발달에 필요한 최

소한의 필수 아미노산(루신, 이소루신, 발린을 제한)을 정

상에 가깝게 유지하여 대사위기가 오지 않도록 조절하며 

글루타민과 알라닌을 필요에 따라서 투여하며 이소루신

과 발린은 부족하지 않도록 보충하는 것이 중요하다. 현

실적으로 상품화되어 파는 것은 없지만 단풍당뇨환아를 

치료하려면 정제된 아미노산 이소루신과 발린을 항상 쓸 

수 있도록 준비해야 한다. 조효소 치료로 Thiamine (5 

mg/kg/day)가 vitamin-responsive MSUD 환자인지를 확

인한다. 단백질을 너무 제한하면 성장이 부진하고 균열이

오고, 피부점막이 파괴되며, 면역결핍이 오고, 뇌의 탈 수

초화가 일어나며, 뇌 성장이 되지 않아 소두증이 오고 정

신지체를 초래한다. 간이식을 할 경우 음식 제한이 필요

없게 된다.

대사 모니터링시 환자 개개인마다 루신 대사능력을 측

정하여 유지하도록 하며 정기적인 혈액과 소변을 채취하

여 아미노산을 맞춰주고 소변 유기산 분석으로 대사 독

성물질과 케톤이 배출되지 않도록 유지한다.

예� � � � � 후

진단과 치료가 지연될 경우 예후가 불량하나 특히 증

상이 나타나기 전에 신생아 스크리닝 검사로 조기 진단과

식이요법으로 건강한 성인이 될 수 있는 질환이다. 계획

적인 간이식을 했을 경우 면역 억제제를 사용해서 생기는

위험도는 항상 존재 하지만 식이 제한을 할 필요가 없다. 

감염이나 대사위기에 조기 치료로 뇌손상을 입지 않도록 

모니터링 할 경우 정상 생활을 유지 할 수 있다. 그러나 

임신과 출산시 대사위기 예방과 치료가 필요하다.

MSUD� 급성대사위기�치료� 프로토콜

1.�환자�상태�파악

저혈당에 대한 응급 생화학 검사, 체온, 호흡, 맥박측

정, 심혈관 안정도 확인, 수액상태 파악, 열이 있는지, 감

염의 증후가 보이는지 확인, 간이 커져 있는지 확인, 신경

상태 확인을 위하여 뇌압 상승 소견과 뇌탈출(impending 

brain herniation)을 감시한다.

Table 1. Molecular genetic testing used in maple syrup urine
disease

Gene
Chromoso
me Locus

Proportion of 
MSUD

Gene-targeted 
deletion

BCKDHA

BCKDHB

DBT

DLD

19q13.2

6q14.1

1p21.2

7q31.1

45%

35%

20%

rare

8%

7%

14%

Reference: https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1319/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK220444/.
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2.�검사

혈액: 응급 생화학 검사, 동맥 가스(aterial blood gas), 

혈청 삼투압, 전해질, 탄산가스, 혈당, 젖산, 간기능, 혈장 

아미노산 분석(purple or green top tube), 인, 마그네슘, 

아밀라제(amylase), 리파제(lipase), CBC, 백혈구, 백혈구

백분율, 혈소판

소변: 뇨비중과 케톤측정 소변 유기산 분석, 필요하면 

- 소변 배양검사(혈액, 소변, 목 배양)

3.�MSUD�대사위기� 1차적인�치료목적�

루신 수치를 24시간내에 500-1,000 μmol/L 정도로 

내리고 혈청 삼투압몰 농도 (osmolality)를 >0.20 mOsm/ 

kg H2O per hour (> 5 mOsm/kg H2O per day), 나트

륨 농도는 138-145 mEq/L을 유지하며 뇌압 상승 소견

에 대한 모니터링 및 치료로 뇌 고혈압과 뇌탈출 (brain 

herniation)을 예방하고 수액과 포도당, 인슐린 투여로 부

작용을 최소화 하는데 있다.

4.�일반적인�치료

대사위기를 초래한 원인에 대한 확인(감염, 탈수, 외

상). 정상 생리식염수로 혈액의 양을 정상으로 유지하고 

해열제로 열을 조절하며 구역과 구토를 약물로 조절한다. 

스테로이드와 카테콜라민 성분이 포함되어 있는 약물 사

용은 자제해야 하며 불안과 통증에 대한 치료가 필요하다.

5.�수액요법

포도당 정맥수액을 더 이상 체단백질이 분해되지 않을

만큼 충분히 투여하고 알카리는 산혈증을 치료하기 충분

하도록 계산해서 치료한다. 10% 포도당을 1¼-1½ 유지

량 속도로 투여하며 중탄산나트륨 수액은 작은 백으로 따

로 연결하는 것이 좋다. Ringer Lactate (하트만수액)은 

MSUD환자나 젖산이 올라간 환자에게는 사용하지 않는 

것이 좋다(수액에 젖산이 포함되기 때문에).

6.�생화학적�이상�조절

혈당이 낮을 경우 체중 kg당 1-2g/kg의 포도당을 응

급으로 투여하고 다음에 10% 포도당 수액으로 연결한다. 

산혈증에 대한 치료는 NaHCO3 중탄산나트륨을 pH

가 7.22 이하 혹은 NaHCO3가 14 이하시 체중 kg당 1 

mEg/kg을 bolus로 투여하고 이어서 계속 정맥투여를 유

지한다.

만일 고나트륨혈증(hypernatremia)이 문제가 되면 

NaHCO3 속도를 줄이고 K-acetate로 바꾸어 주는 것이 

바람직하다.

전해질 중에 특히 potassium은 3.5-4.5mEq/L 유지

되도록 한다.

7.� 대사적인� 치료:� 체단백� 분해� 교정과� 동화작용

(anabolism)으로�유도

칼로리: 대사대상부전(decompensation) 동안에 ana-

bolism을 유지하기 위해서는 유지용량(maintenance)의 

약 20% 정도의 추가가 필요하다. 1.5-3배의 하루 필요한

열량을 포도당 정맥 수액(50-70%)과 30-50%의 지방 투

여로 유지한다.

포도당: 10% 포도당수액을 유지용량으로 투여하여 

가능한 빨리 체단백 분해를 방지해야 한다.

단백질: 모든 단백질은 모든 아미노산을 포함하기 때

문에 환자가 급성으로 아플 때는 48-72시간 동안 단백질

을 제한해야 한다. 총 단백질량은 분지아미노산(branched 

chain amino acid)이 들어있지 않은 단백질로 2.0-3.5 

g/kg · day을 경구 또는 정맥 주사용액으로 투여하며 필

수아미노산 이소루신과 발린을 400-800 μmol/L을 투여

하여 필수 아미노산 부족을 예방한다.

LIPID: 인트라리피드, 엑스트라 칼로리를 투여할 수 

있다.

인슐린: 인슐린은 강력한 anabolic hormone으로서 단

백질과 지방 합성을 촉진시킨다. 대사위기에 놓인 환자에

게는 불필요한 체단백 분해를 막고 원인이 되는 단백질을

체내에서 이용하도록 하는데 상당히 효과가 있다. 만일 고

혈당이 250 mg/dL 이상 있을 경우 regular insulin 0.01- 

0.15 units/kg · hour를 정맥투여하고 15분마다 혈당을 측
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정하여 100-160 사이를 유지한다. 혈당이 정상으로 될 

때까지 같은 용량의 인슐린을 투여한다. 산혈증은 인슐린

에 대한 저항성의 중요한 원인이 될 수 있다. 그래서 인슐

린이 잘 듣지 않을 경우에 첫 몇 시간 동안은 NaHCO3로

강력히 치료하는 것이 좋다.

8.�뇌부종�치료

고삼투압 생리식염수(3%)를 2-10 mEq/kg · day 속도

로 투여하고 혈청 삼투압을 285-300 mOsm/kg H2O로 

유지하고 혈청 나트륨은 138-145 mEq/L, 혈청 삼투압의

변화는 시간당 ≤0.2 mOsm/kg H2O · hour (≤5 mOsm/ 

kg H2O · day)로 유지하는 것이 좋다.

저삼투압 증세를 치료하거나 뇌압상승이 악화되는 것

은 mannitol 0.5-1 mg/kg · dose; hypertonic (3%) saline 

2-3 mEq/kg·dose; furosemide 0.5-1.0 mg/kg · dose로 

치료한다.

뇌부종으로 인해 의식 상태가 나쁠 경우 기도 보호를 

위한 기도 삽관과 뇌부종을 신경외과적 모니터링을 고려

하고 심할 경우 신경외과적 수술을 통한 CSF drainage를

통해 뇌척수액을 뽑아낸다.

9.�독성대사�물질의�제거

산혈증이나 저혈당을 조절하여 대사를 조절하면 급성

대사 장애로 인해 초래된 뇌증의 원인을 제거할 수 있다. 

예를 들어서, MSUD 환자에서는 2-ketoacid (2-ketoiso-

caproic acid)가 뇌세포에 독성이 있어 뇌부종이 일어나

게 된다. 환자가 혼수상태에 빠졌을 때 복막투석이나 혈

액투석으로 신속히 이 독성물질을 제거해야 한다. MSUD 

환자에서 투석을 해야 되는 경우는 조절이 잘 되지 않는 

심한 산혈증과 혼수상태 또는 전해질 불균형이 있을 때

이다.

10.�대사질환을�악화시킬�수�있는�유발�인자�치료

감염은 적극적으로 치료하여 물리적인 스트레스로 인

한 대사 대상부전(decompensation)의 유발을 막아야 한

다.

11.�조효소� (cofactor)

Thiamine (5 mg/kg/day)가 vitamin-responsive MSUD

환자인지를 확인한다.
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