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주기하지통증을 보인 급성간헐포르피린증
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급성간헐포르피린증(acute intermittent porphyria, AIP)은 포르

피린증 중에 가장 흔하며, 헴합성과정에 관여하는 효소이상에 의

해 발생하는 보통염색체우성유전질환이다.1 발작 중에는 불안, 초

조, 우울, 감정의 불안정, 인격변화, 섬망, 환청, 망상 등의 신경정

신증상을 보일 수 있으며,1 복통을 비롯한 자율신경이상과 말초신

경계침범증상으로는 사지근위부근육을 침범하는 운동신경병이 특

징적이다.2 저자들은 복통과 함께 양 하지의 주기통증으로만 신경

계증상이 발현한 AIP 환자를 경험하여 보고하는 바이다.

증 례

31세 여자가 1년 전부터 월경 전 반복적으로 발생하는 양 하지, 

특히 양쪽 허벅지의 저림을 동반한 통증으로 의뢰되었다. 증상은 월

경이 시작되면 소실되며 감각증상 외에 근력약화는 없다고 했다. 증

상이 소실된 상태에서 시행한 신경학적진찰에서 뇌신경, 운동과 감

각신경은 정상이었고 건반사도 정상이었다. 양 하지 신경전도검사

와 정량땀분비축삭반사검사를 포함한 자율신경기능검사결과는 정

상이었다. 환자는 증상이 시작될 무렵부터 반복적인 장폐쇄로 외과

에 입원한 병력이 있었다(Fig. A). 복부컴퓨터단층촬영(computed 

tomography, CT), 상복부와 대장내시경에서 이상소견은 없어 대

증치료로 경과관찰 중이었다. 이후 월경통으로 산부인과와 협진하

여 월경전증후군 의심하에 경구피임제를 복용하였으나 효과가 없

었다. 환자의 통증이 마약성진통제로만 조절되는 양상을 보이자 정

신과진료 후 신체형장애로 의심되어 아미트리프틸린(amitriptyline)

과 듀록세틴(duloxetine)을 복용하였고, 이 역시 효과가 없자 자의

중단하였다. 진료의뢰 2달 전에도 다시 심한 통증이 발생해 탐색개

복술을 받았으나 왼쪽 난소낭종 외에는 이상이 없었다. 이 당시 맥

박 111회/분, 혈압 164/120 mmHg으로 상승하여 심혈관내과에서 

베타차단제를 처방받았다. 

처음에는 월경 전에만 발생하는 양측 하지저림이 자궁내막증과 

연관된 것으로 추측하였으나 산부인과검진과 복부CT에서 이상이 

없고, 복통과 장폐쇄가 월경 전에 주기적으로 발생하는 것으로 미

루어 AIP를 추측할 수 있었다. 소변을 일광에 노출시키니 적갈색으

로 변하였다(Fig. B). 무증상 중 소변 포르포빌리노겐(porphobili-

nogen)은 141.63 mg/day (정상 0-2.5 mg/day)으로 상승하였고, 3대

를 포함하여 가족력은 없었으나 유전자검사에서 hydroxymethy-

lbilane synthetase (HMBS) 돌연변이(c.605dup)가 확인되었다. 환

자는 10%포도당정맥주사와 옥시코돈(oxycodone)으로 통증이 신

속히 조절되는 양상을 보여 유발인자를 회피하도록 교육하였고, 플

루옥세틴(fluoxetine)을 복용하면서 경과관찰 중이다. 

고 찰

AIP에서 말초신경병은 약 40%에서 나타나며, 주로 근위부마비
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Figure. (A) Abdomen X-ray showed paralytic ileus. (B) Red urine 
discoloration under sunlight was noted during the attack. 

를 보이는 운동신경병이다.1 본 증례 환자는 월경 전에만 주기적으

로 발생하는 복통과 동반된 양 하지의 신경병통증을 보였는데, 이

는 AIP에서 알려진 말초신경병과는 차이가 있으며 이전에 보고된 

바가 없다. 또한, 신경전도검사와 자율신경기능검사에서 말초신경

병의 소견도 보이지 않았다. 자율신경계기능이상인 복통이 원인미

상으로 반복된다는 점에서 AIP를 의심할 수 있었으나, 이런 비전형

증상으로 인해 자궁내막증을 먼저 의심하게 되었다. 자궁내막조직

이 자궁주위 말초신경에 비정상적으로 분포하는 경우, 월경 때마다 

조직의 염증과 비후에 의해 하지통증이 발생하는 것으로 알려졌다.3 

본 증례 환자에서는 왜 주기적인 하지의 신경병통증으로 발현했

는지 정확한 기전은 알 수 없다. 그러나 AIP의 급성발작기간에 말초

신경의 축삭이 과도하게 탈분극되었다가 완화에 접어들면서 막전위

가 정상화된 임상연구결과에4 근거하면 일시적인 등뿌리신경절의 

과흥분상태가 감각이상을 초래했을 가능성이 있다. 이는 AIP가 보

다 다양한 임상증상을 보일 수 있음을 보여주는 예라고 할 수 있다.

AIP는 평소에는 효소결핍이 증상을 유발하지 않을 수 있지만 

약물, 식이, 음주, 스트레스, 감염에 의해서 증상이 유발될 수 있고, 

호르몬의 영향으로 월경주기와 관련되어 발생할 수 있다. 월경주

기와 관련하여 증상이 있는 경우 주로 황체기에 발생하고, 임신기

간 동안은 보통 발작 없이 지낸다.5 증상이 심한 경우 신경계증상

의 진행을 억제하기 위해 헤마틴(hematin)이나 헤마틴아르지닌산

염(hematin arginate)을 투약할 수 있지만 우리 환자는 월경 전에만 

증상이 발생하므로 고가의 헤마틴치료보다는 재발을 막기 위한 예

방치료로 월경 전 고당분음식섭취를 우선 교육하였다. 경도의 우

울감으로 플루옥세틴을 처방하였는데, 복용 중에는 발작이 없다가 

복용을 중단하자 월경 전 통증이 재발하였고 유지 후에는 다시 증

상발작이 없었다. 여러 약제들이 AIP를 유발할 수 있으며 이에는 

항우울제들도 포함되나 플루옥세틴은 AIP에 안전하게 투약가능하

다. 또한, 기전은 알 수 없으나 플루옥세틴투약에 의해 AIP 발생이 

억제된 증례보고도 있어 추적 관찰할 계획이다.6 
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