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■ ABSTRACT 

 
Mitochondrial myopathy is characterized by variable clinical manifestations from mild limb weakness to fatal respiratory failure and 

central nervous system sequela. But it is a rare event that sleep disordered breathing become a clue of diagnosis for mitochondrial 

myopathy. We report a case of a 21 year-old man who was diagnosed as mitochondrial myopathy during the investigation for the 

possible cause of chronic hypoventilation syndrome. Before being admitted to our hospital, he was suspected as having sleep apnea 

syndrome in another hospital. We re-evaluated the history, physical examination, laboratoy findings and polysomnography in detail. 

Severe hypoxemia was noted during REM sleep on nocturnal polysomnography and the diagnosis of mitochondrial myopathy was 

made by muscle biopsy in rectus abdominis muscle. We treated him with bilevel positive airway pressure therapy during sleep and it 

could reverse the hypoxemia during REM sleep. He could be discharged with improved condition and is being well with the use of 

this ventilatory assistance.  Sleep Medicine and Psychophysiology 2007；14(1)：49-53 
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서     론 
 

사립체근병증은 골격계 근육의 조직검사에서 사립체의 형

태학적, 기능적 이상을 특징으로 하는 질환으로 다양한 조

직학적, 임상적 특징을 갖는 질환군이다. 대부분의 경우 순

수한 운동근육 근병증과 여러 장기를 침범하면서 뇌와 근

육의 기능 장애를 주로 보이게 되며 드물게는 경미한 사지

근육 약화에도 불구하고 조기에 호흡부전 증상을 보인 경

우가 보고되고 있다(1-3). 호흡부전은 렘수면 시기에 더

욱 심해지는데, 횡경막과 호흡근육의 긴장성 약화와 중추

성 폐포환기 저하로 각성의 저하가 일어나기 때문이다. 저

자들은 경미한 사지근육 약화를 보이고, 중추성 수면 무호

흡 증후군으로 오인되었던 만성 저환기 증후군의 원인으로 

사립체근병증을 진단하고, 비침습적 기계환기법을 적용하여 

성공적으로 치료하였던 1례를 경험하였기에 보고하는 바이다. 

 

증     례 
 

21세 남자가 만성피로감 및 고탄산혈증과 경도의 저산

소증에 대한 평가를 위해 전원되었다. 환자는 내원 2주전 

차량내 교통사고 후 경미한 두부의 열상과 의식소실이 있어, 

인근 병원에 이송되어 기관삽관 및 기계환기 치료를 받았

었다고 한다. 당시 시행한 뇌 자기공명영상검사에서는 이상

소견은 보이지 않았으며 상기 치료 후 의식이 명료해져 기

계환기에서 이탈하였으나 동맥혈 가스검사에서 고탄산혈증

과 저산소혈증 소견을 계속해서 보이고 만성 피로증세를 호

소하여 수면무호흡증후군 의심하에 본원에 전원되었다.  

자세한 병력 청취를 통해 어릴 적부터 남들보다 운동능

력이 떨어져서 언덕길을 오르기 힘들었으며, 팔굽혀 펴기 
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를 한 개도 하지 못하고, 조금만 움직이면 피곤한 증상을 보

여 체육시간에 참여한 적이 없다는 사실을 알게 되었다. 결

핵이나 간염, 당뇨병, 고혈압 등의 다른 병력은 없었다. 당

시 대학생으로 흡연력은 없었으며 가족력상 유전 질환이나 

근육신경계 질환은 없었다. 계통학적 검사에서 경미한 두

통과 피로감 외에 다른 증상은 없었다. 

내원 당시 혈압은 110/70 mmHg, 맥박은 80회/분, 호흡

수는 16회/분, 체온은 36.4℃였다. 키는 170 cm에 몸무게

는 72 kg, 체질량 지수 24.9 kg/m2이었다. 의식은 명료하

였으며, 두경부에 경미한 외상 흔적 외에는 특이 소견이 없

었다. 흉부 진찰상 호흡음이 약간 감소되어 있었고, 좌측으

로 경도의 측만증이 있었으며, 복부와 사지 진찰에서는 특이 

소견이 없었다. 신경학적 진찰 소견에서 뇌신경 기능은 정

상이었으며, 사지 근력은 전반적으로 약화되어 있었고(MRC 

grade IV), 감각은 정상이었다. 심부건반사와 소뇌기능도 

정상 소견을 보였다. 

검사실 소견으로 말초 혈액 검사는 백혈구 6,800/μL, 헤

모글로빈 14 g/dL, 헤마토크릿 41.4%, 혈소판 263,000/μL

이었다. 혈청 생화학 검사에서 AST/ALT 18/9 IU/L, LDH/ 

CPK 309/162 IU/L였으며 그 이외에도 특이 소견은 없었

다. 혈액응고 검사 및 요 분석 검사도 정상 이었다. 내원 당

시 대기하 공기에서 시행한 동맥혈가스분석결과 pH 7.28, 

PaCO2 87.4 mmHg, PaO2 64.6 mmHg, HCO3 39.9 mmol/ 

L, SaO2 90.5%였으며 폐기능 검사에서는 노력성 폐활량

(forced vital capacity, FVC) 1.43 L(예측치의 31%), 1초

간 노력성 호기량(forced expiratory volume in 1 second, 

FEV1) 1.42 L(예측치의 37%), FEV1/FVC 99% , 폐활

량(vital capacity, VC) 1.64 L(예측치의 36%), 흡입 폐활

량(inspiratory vital capacity, IVC) 640 ml(예측 정상치

의 21%)로 제한성 환기 장애 소견을 보였다. 심전도 검사는 

정상이었고 단순 흉부 방사선 검사에서 좌측으로 편위된 경

도의 척추 측만증 외 특이소견은 없었다.  

야간 수면다원검사를 시행하였고 무호흡-저호흡지수는 3.5

회/시간으로 대부분은 호흡노력이 동반되지 않는 중추성 무

호흡 형태였으며 렘수면(REM sleep) 중 무호흡-저호흡 지

수는 9.1회/시간, 비렘수면 중 무호흡-저호흡지수는 0.8회

/시간으로 주로 렘수면 단계에서 무호흡과 저호흡이 관찰

되었다. SaO2 90% 미만의 심한 저산소혈증 역시 렘수면에

서만 관찰되었으며 렘수면중 최저 SaO2는 64%였다. 근전

도 검사는 정상이었다. 항핵항체 검사, 류마티스인자 검사, 

항아세틸콜린 수용체 항체검사는 모두 음성이었고 갑상선 기

능검사도 정상이었다. 근육질환에 대한 확진을 위해 근육 조

직검사를 시행하였다. 근 조직검사는 복직근(rectus abdo-
minis muscle)에서 실시하였으며 조직검사 결과 사립체근

병증에 합당한 소견을 보였다(그림 1). 타 장기의 침범여

부 및 합병증 확인을 위해 안과와 신경과 검진과 흉부심초

음파를 시행하였으며, 결과는 정상이었다. 환자는 깨어있는 

동안에도 충분히 보상되지 못하는 만성 호흡부전 소견을 보

여 만성 저환기 증후근의 치료를 위해 bilevel positive air-
way pressure(BiPAP)을 야간에 적용하였다. BiPAP을 

적용하면서 시행한 철야 산소포화도 검사에서는 이전에 비해 

SaO2가 렘수면에서 현저히 호전된 소견을 나타내었고(그

림 2) BiPAP적용 이후 주간에 대기 공기하에서 시행한 동

맥혈 가스검사에서도 pH 7.35, PaCO2 48.7 mmHg, PaO2 

98.4 mmHg, HCO3 26.1 mmol/L, SaO2 97.3%로 과탄산

혈증과 저산소혈증의 개선소견이 관찰되었다. 야간 BiPAP 

적용 후에 환자는 낮 동안의 만성적인 피로와 졸리움 등의 

증상이 호전되었고 환자는 퇴원하여 BiPAP을 사용하면서 퇴

원 후 8개월째 별 다른 증상의 악화없이 통원중이다. 

 

고     찰 
 

사립체근병증은 사립체의 기능 이상으로 인하여 일어나는 

전신성 질환으로 다양한 임상양상을 나타내는데 주로는 중

추 신경계와 근육의 침범 증상을 보인다. 이러한 사립체근

병증이 일어나는 이유는 사립체 DNA의 돌연변이, 사립체의 

일부 단백질을 만드는 핵유전자(nuclear DNA)의 이상, 사

립체 DNA와 핵유전자의 상호교류의 이상으로 밝혀져 있

으며(4), 유전적 이상의 종류에 따라서 다양한 임상증상을 

Fig. 1. Photomicrograph of muscle biopsy showing an irregular 
fiber with subsarcolemmal collections of mitochondria that stain 
red with the modified Gomori trichrome stain (ragged red fi-
bers)(×200). 



 
 

김주상 등 

51

 
보인다. 유전적 이상의 종류에 따라서 분류하여 보면 사립체 

유전자의 결손이나 중복으로 인한 질환, 사립체 유전자의 

점돌연변이로 인한 질환과 핵 유전자의 이상에 의한 질환으

로 분류할 수 있고, 각각 많은 질환들이 여기에 포함된다(5). 

사립체근병증의 특징은 임상적, 유전적으로 다양한 특성을 가

지고 있다는 것이다. 사립체 돌연변이는 결손, 중복, 점 돌

연변이로 나타나는데 이중 중복과 점 돌연변이는 어머니에

서 자손에게 전달되지만 결손은 전달되지 않는 차이를 보

인다. 이로 인해 돌연변이가 일어난 유전자와 정상적인 유

전자가 혼재되어 있으며, 이로 인해 다양한 임상적 양상을 

띠게 되며 세포수준에서 발생한 병적인 사립체 DNA 돌연

변이 부하(mutation load)가 증상의 발생 유무를 결정한다. 

보통은 돌연변이 비율이 85% 이상인 경우 돌연변이로 인

한 나쁜 증상이 나타나 증후군 형태로 표현된다. 돌연변이 

부하는 동일한 숙주의 기관과 조직에서뿐 아니라 다른 숙주 

사이에도 다르므로 증상의 다양성이 이로 인해 발생한다(5). 

본 증례의 경우 운동시 근육의 약화 외에는 평소에는 정

상적인 소견을 보였으며, 다른 사립체근병증 환자의 증상

이 대부분 소아나 유년기에 나타나나 증례와 같이 성인에

서 운동시 근육의 약화와 만성 저환기증후근의 형태로 나

타난 경우는 드물다(6,7). 이러한 이유는 사립체 DNA 돌

연변이부하가 기관과 조직 사이에서도 서로 다르게 나타나

기 때문인 것으로 생각된다. 일부에서 혈청과 뇌척수액에서 

유산치가 증가하거나 혈청 근육효소가 증가하는 경우가 있

어 사립체근병증의 진단에 도움이 되기도 하나 흔하지 않으

며, 근전도 검사에서도 정상인 경우가 많아 임상적으로 의

심이 되면 근 조직검사를 통해 진단하는 것이 중요하다(1). 

사립체근병증은 병리학적으로 modified Gomori-trichrome 

염색에서 누더기 모양의 붉은색 섬유(ragged red fiber)를 

보이거나, 전자 현미경검사에서 비정상적으로 증가된 사립

체나 거대 사립체 또는 준결정의 봉입체가 관찰될 때 진단

할 수 있다(1). 또한 근조직 검사에서 비특이적 소견이 있

는 경우 생화학적인 방법을 통해 사립체에서 보이는 호흡사

슬 장애 즉, complex I 결핍, complex II 결핍, complex IV 

결핍을 밝히거나, 분자생물학적인 방법을 통해 유전자의 결

손이나 돌연변이를 밝히는 것이 가능해짐으로 사립체근병증

의 진단에 큰 발전을 이루었다. 본 증례의 경우 생화학검사, 

전자 현미경 검사, 유전학적 검사를 통해 진단을 뒷받침 할 

수 있었으면 보다 정확한 원인에 대한 진단이 되었을 것으

로 보이나 광학현미경적 검사만으로도 진단에는 무리가 없다. 

사립체근병증의 임상증상은 주로 중추신경계나 신경근육

계통을 침범하여 나타나는 질환이 많으나, 돌연변이가 일어

나는 조직이나 기관의 위치, 그리고 정도에 따라 다양하게 

나타날 수 있다. 대부분의 경우 어릴 적에 중추신경계 증상

이나, 사지근육, 혹은 안구 운동장애등의 증상을 나타내며 

진단되지만, 일부에선 폐기능 검사와 동맥혈가스분석도 정

상소견을 보이는 경우도 있으며 성인이 되어 운동시에만 경

도의 운동능력의 제한을 보이는 경우도 있다(8). 

사립체근병증 질환이 있는 환자에게서 수면과 관련된 호

흡장애는 흔히 일어나는데 질병 초기부터 일어날 수 있고, 점

차 병이 진행할수록 더 심해지는 양상을 보이다 결국에는 호

흡부전으로 사망에까지 이르게 된다. 이러한 이유는 호흡중

추에서 렘수면기에 폐포 환기의 저하가 일어나며, 각성역치

가 둔화되고, 호흡근의 활성도가 감소하기 때문이다(9). 또

한 렘수면 단계에서 근육의 긴장이 저하되어 상기도 근육과 

횡격막 근육의 약화 현상이 비렘수면 단계에서보다 더욱 심

하게 나타나 수면과 관련된 호흡장애가 더 심하게 나타난

다(10,11). 
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Fig. 2. A: Initial oximetry result shows severe hypo-
xemia during REM sleep periods. B: After applica-
tion of bilevel positive airway pressure, oxygen sa-
turation of the patient was much improved. 



 

렘수면중 저산소혈증을 보인 사립체근병증 

52

근육 신경계질환을 가진 환자에서 나타나는 수면 관련 

호흡장애를 낮 동안에 예측하고자 하는 노력이 있었는데, 1

초간 노력성 호기량이 예측치의 40% 이하일 때 야간 저환

기의 예측 인자가 된다고 제시된 바 있다(12). 최근에는 흡

입성 폐활량(inspiratory vital capacity)이 호흡근육기능과 

가스교환에 밀접한 관련을 가지고 있다고 알려져 있다. 폐

기능 검사를 통해 측정한 흡입성 폐활량이 예측치의 60% 

미만이고, 최대 흡기 근육압(maximal inspiratory muscle 

pressure, PImax)이 4.5 kPa 미만일 때 수면 관련 호흡장

애가 시작되고, 흡입성 폐활량이 40% 미만이면서 최대 흡

기 근육압이 4.0 kPa 미만일 때 수면과 관련된 호흡장애와 

지속적인 야간 저환기가 발생하며, 흡입성 폐활량이 25% 

미만이면서 최대 흡기 근육압이 3.5 kPa 미만일 때 수면과 

관련된 호흡장애가 발생하고 주간의 호흡부전이 나타날 것

을 예측할 수 있다고 하였다(13). 따라서 이러한 폐기능 검

사는 신경근육계 질병을 가진 환자에서 나타날 수 있는 호흡 

기능 저하를 조기에 판단하고 예측하여 적절한 검사 및 치

료를 하며 환자의 생존율을 증가시킬 수 있을 것이다. 따라

서 신경근육계 질환이 있는 경우 흡입성 폐활량이 예측치의 

60% 미만인 경우 수면다원검사 등을 통한 평가에 들어가

야 되며, 흡입성 폐활량이 예측치의 40% 미만인 경우 지

속적인 고탄산 저환기가 문제가 되므로 이산화탄소 측정법

(capnometry)를 통한 평가가 이루어 져야하며(13), 호흡

부전이 간신히 보상되어지거나, 급성 호흡부전의 가능성이 

높은 경우에는 비침습성 환기가 필요하다(14). 비침습성 환

기는 낮 동안의 동맥혈 가스분압을 호전시키고, 호흡근육의 

피로를 덜어 주고, 중추성 호흡 욕구를 향상 시켜 질병의 자

연 경과를 좋게 한다(15-17). 본 증례에서도 BiPAP 적용 

후에 환자의 증상과 낮 동안의 저환기가 모두 호전되었다. 

본 증례의 경우, 환자는 돌연변이의 정도가 심하지 않으

며, 다른 기관에는 발현이 적고, 주로 호흡근육에 증상이 

발현된 경우로 보인다. 낮 동안의 폐기능 검사를 통해 수면

관련 호흡장애를 예측해 볼 때, 1초간 노력성 호기량이 예

측치의 37%이고, 흡입 폐활량도 예측치의 21%로 지속적

인 야간 저환기를 보일 가능성이 있어 수면다원검사를 통

한 평가가 이루어 졌으며, 치료로는 충분히 보상되지 못하

는 고탄산 혈증이 있어 비침습적 기계환기의 적응이 되어 

성공적으로 진단되고 치료된 경우라고 할 수 있다. 

 
요     약 

 

사립체근병증은 운동시 근력약화와 같은 경한 증상에서

부터 중추신경계 질환으로 조기 사망에 이르기까지 돌연변

이의 정도에 따라서 다양한 증상를 나타내는 질환이다. 그

러므로 질환이 의심되는 경우 반드시 조직검사를 고려하여

야 한다. 사립체근병증이 있더라도 다른 증상이 없이 무호

흡 증후군이나 저환기 증후군의 형태로 처음 진단되는 경우

가 드물지만, 사립체근병증이 진단된 후에는 폐기능 검사

를 통해 질환의 진행에 대한 예측이 필요하며, 호흡 부전이 

발생할 가능성이 높은 경우 비침습적기계환기를 통해 환자

를 치료 할 수 있다. 저자들은 초기 중추성 수면 무호흡 증

후군으로 오인되었다가 저환기 증후군으로 진단하고, 원인

질환으로 사립체근병증을 진단하였으며, 비침습적 기계환

기를 통해 성공적으로 치료하여 추적관찰 중인 1례를 경험

하였기에 보고하는 바이다. 
 

중심 단어：사립체근병증·렘수면·환기저하·저산소혈증. 
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