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ABSTRACT 

This paper presents a family with sick sinus syndrome, spanning three generations and with an autosomal domi-
nant trait. The proband was affected by atrial fibrillation with a slow ventricular rhythm that required a 
permanent pacemaker. Her three sons were affected with a sinus node dysfunction and one daughter died 
suddenly at the age of 32 years. A pacemaker was implanted in the proband and her two sons with symptoms 
related to bradycardia. One of her sons with the pacemaker died of a cerebrovascular accident several months 
later. We report a family with sick sinus syndrome requiring the implantation of a pacemaker with a review of the 
literature. (Korean Circulation J 2003;33 (12):1155-1160) 
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서     론 
 

동기능 부전 증후군은 지속적인 동서맥, 동정지와 심

방 빈맥의 발작과 동반되는 동방 및 방실 전도 장애로 

인해 생기는 증상이 특징이다. 대부분의 경우 그 원인이 

분명하지 않지만 동결절 조직 및 하부 전도계의 섬유화

와 퇴화, 관상동맥 질환, 심근병증, 수술 중 동결절 손상 

등이 보고되고 있다.1-4) 

가족성 동기능 부전증은 크게 방실전도장애가 없는 

것5-7)과 있는 것2)5)8)으로 구분되며, 가족내 발생에 대

한 보고가 매우 드물고 국내에는 아직까지 보고된 예가 

없었다. 이에 저자들은 기질적인 질환과 방실전도 장애

가 없는 동기능 부전증 환자들(Fig. 1)을 경험하여 문헌

고찰과 함께 보고하는 바이다. 

 

증     례 
 

증  례 1： 

환  자：김○월(ⅡB), 여자 52세. 

주  소：현기증. 

현병력：1993년 6월 직장 건강검진에서 심장비대와 

분당 30~40회의 서맥을 동반한 심방세동을 진단받고 
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자세한 검사를 위해 외래를 방문하였다.  

과거력：류마티스 열이나 심근염 등의 병력은 없었다.  

이학적 검사：혈압은 120/80 mmHg, 맥박은 분당 40

회로 불규칙했으며, 호흡수는 분당 20회, 체온은 36.0℃ 

이었다. 의식은 명료하였으며 흉부 및 심음 청진상은 수

축기 심잡음이 들렸다.  

검사실 소견：입원당시 시행한 말초 혈액 검사와 생

화학 검사및 갑상선 기능 검사는 정상이었다.  

심전도 검사：분당 38회의 서맥을 동반한 심방세동 

소견을 보였다(Fig. 2). 

흉부사진：경도의 폐혈관 음영 증가 소견과 심장비대

를 보였다.  

답차검사：연령에 따른 최대심박수 예상치는 분당 168 

회이었으나 실제는 stage 4에서 분당 132회(78.5%)까

지 13.1 METs를 시행하였으며, 검사와 회복기에 새로

운 부정맥은 발생하지 않았다.  

심초음파 검사：심박출률은 59%이었고, 늘어진(floppy) 

승모판에 의한 경도의 승모판 폐쇄부전 외에는 다른 구

조적 이상은 없었다.  

24시간 심전도 검사：최소 맥박은 오전 4시경 16회

/분이었고, 최대 RR 간격은 오전 6시경 현기증과 함

께 5초 이상으로 관찰되었다.  

치료 및 경과：VVI형 인공심박조율기를 삽입 후 퇴

원하여 증상없이 지냈다. 9년 후 전지 소모로 심박조율

기를 교환받고 이상 없이 지내고 있다.  

 

증  례 2： 

환  자：○일규(ⅢA), 남자 39세. 

주  소：현기증. 

현병력：1995년 1월 교통사고로 타병원 입원시 심

전도상 서맥을 동반한 접합부 이탈율동을 처음 발견하

였으나 치료하지 않았다. 이후 1년 1회 심한 현기증이 

있어서 2년 후 내원하였다. 

과거력：2년전 좌측 대퇴골 골두의 무혈성 괴사를 진

단받았다.  

이학적 검사：혈압은 140/90 mmHg이고, 맥박은 41

회/분으로 규칙적이었으며, 그 외 흉부 및 복부 검사는 

특이소견이 없었다.  

검사실 소견：말초 혈액 검사, 생화학 검사, 갑상선 

기능 검사는 정상이었다.  

심전도 검사：분당 45회의 접합부 이탈율동과 완전 

우각차단 소견(Fig. 3). 

흉부사진：다발성 늑골 골절 외 특이소견은 없었다. 

심초음파 검사：심박출률은 59%이었고 경도의 삼첨

판 폐쇄부전 이외에 다른 이상 소견은 관찰되지 않았다. 
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Fig. 3. IIIA is 39-year-old man with dizziness and dyspnea.
The ECG shows sinus arrest with a junctional escape
rhythm and a complete RBBB at 35 beats/minute. He
received a VVIR pacemaker implants. ECG：electro-
cardiography, RBBB：right bundle branch block. 
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Fig. 1. The pedigree suggesting an autosomal dominant
inheritance of sick sinus syndrome (SSS). Case 1 is iden-
tified by the arrow (IIB). Case 2, 3 and 4 are IIIA, IIID and
IIIE, respectively. 
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Fig. 2. IIB is 52-year-old woman with dizziness and pre-
syncope. The ECG shows atrial fibrillation with a slow
ventricular response about 42 beats/minute which re-
quired a VVI pacemaker. ECG：electrocardiography. 
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24시간 심전도：현기증이 동반된 동정지, 접합부이탈

율동과 완전우각차단 소견으로 동기능부전증후군을 진

단받았다. 

치료 및 경과：임시 심박조율기를 삽입하여 좌측 

고관절전치환술을 하고 9일 후에는 VVIR형 심박조율

기를 삽입한 뒤 퇴원하였다.  

6개월 후 실어증, 연하장애, 좌측편마비를 주소로 다

시 입원하였다. 뇌전산화단층술 결과 우측 뇌경색으로 

진단되었다. 입원중 경식도 심초음파에서 심박출률은 

37%로 감소하였고 좌심방 혈전이나, 난원공 개존증은 

보이지 않는 심부전 소견을 보였다. 환자는 보존적 치료 

도중 보호자가 원하여 퇴원하였고 외래 추적이 되지 않

았으나 수개월 후 사망하였다고 하였다. 

 

증  례 3： 

환  자：○흥규(ⅢD), 남자 25세. 

주  소：흉통. 

현병력：5년 전부터 호흡곤란, 현기증, 흉통이 있어 

1991년 8월 내원하였다.  

이학적 검사：혈압은 120/70 mmHg이고, 맥박은 45

회/분으로 규칙적이었으며, 그 외 흉부 및 복부 검사는 

특이소견이 없었다.  

검사실 소견：말초 혈액 검사, 생화학 검사, 갑상선 

기능 검사는 정상이었다.  

심전도 검사：분당 43회의 서맥을 동반한 방실접합

부 이탈율동 소견(Fig. 4). 

흉부사진：심비대나 폐부종등의 소견은 관찰되지 않

았다. 

심초음파 검사：심박출률은 59%이었고 승모판 탈출

증에 의한 경도의 승모판 폐쇄부전 소견을 보였으며, 다

른 이상 소견은 관찰되지 않았다.  

관동맥 조영술 소견：관상동맥질환이나 다른 이상 소

견은 보이지 않았다. 

치료 및 경과：VVI형 심박조율기를 삽입한 후 퇴원

하여 증상없이 지냈다.  

10년 후 다시 흉통을 주소로 내원하여 심초음파 검사

에서 늘어진(floppy) 승모판막에 의한 경도의 승모판 

폐쇄부전, 중등도의 삼첨판 폐쇄부전을 보였다. 24시간 

심전도에서 심박조율기 증후군을 진단받고 이력현상 조

절 후 퇴원하였고 현재 증상 없이 지내고 있다. 

 

증  례 4： 

환  자：○진규(ⅢE), 남자 33세. 

주  소：피로. 

현병력：전신피로와 소화장애로 2001년 6월 종합검

진을 받게 되었다. 

이학적 검사：혈압은 정상이었고, 맥박은 44회/분으

로 규칙적이었으며 그 외 흉부 및 복부 검사는 특이소

견이 없었다.  

검사실 소견, 복부 초음파 검사, 위내시경 검사 등은 

모두 정상이었다.  

흉부 사진：양측 폐첨부에 대기포(bullae)가 관찰되

었다.  
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Fig. 4. IIID is 25-year-old man with episodic chest pain.
The tracing shows sinus arrest with junctional escape
rhythm at 43beats/minute. He did well and noticed imp-
rovement with the VVI pacemaker. 
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Fig. 5. IIIE is 33-year-old man complaining of increased
fatigue. The tracing shows sinus arrest with junctional
escape rhythm and an incomplete RBBB at 44 beats/
minute. He was observed thereafter. RBBB：right bundle
branch block. 
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심초음파 검사：경도의 승모판 폐쇄부전, 삼첨판 폐쇄

부전 외에 다른 이상 소견은 없었으며, 심박출율이 53%

인 정상의 수축기능 소견을 보였다.  

심전도 검사：동정지와 방실 접합부 이탈율동을 동반

한 서맥과 불완전 우각차단 소견이 관찰되었다(Fig. 5). 

24시간 심전도 검사：접합부 이탈율동 소견을 보였

으며, 최소 심박수는 오전 10시경 34회/분이었고 최대 

RR간격은 오전 10시경 1.8초로 관찰되었다. 피로를 호

소하고 있었고 현재 외래 추적중이다. 

 

고     찰 
 

동기능 부전 증후군은 1967년 Lown이 전기적 심율

동전환 후 동방 결절 활성의 회복이 더딘 것을 기술하

기 위해 처음 도입한 용어이다.9) 이듬해 Ferrer1)는 지

속적인 동서맥, 동정지, 느린 심실 반응을 동반한 비약

물성 심방세동, 동방 출구차단, 서맥빈맥 증후군 등의 

만성적 동방 결절의 기능부전을 포괄하는 임상적 증후

군으로 확장하였다.  

가족성 동기능부전증후군은 1971년 Spellberg10)가 

처음 발표한 이래로 상염색체 우성으로 유전된다는 사

실이 여러 보고에서 밝혀졌다.5-7) 그러나 이렇게 한 가

족내에서 발현되는 경우는 매우 드물며 대략 2~6%에

서 유전된다고 알려져 있다.5) 선천성 동기능 부전은 산

발성과 가족성으로 구분되며 동기능 부전을 동반한 가

족의 예에 대한 보고5-7)는 있지만 동기능 부전과 방실 

전도장애가 함께 나타난 경우는 매우 드물다.2) 따라서 

동기능 부전이 의심되는 환자들은 정확한 진단을 위하

여 위의 두 가지 질환을 감별하는 것이 중요하다. 

본 예에서는 가족중에 동결절 질환을 일으키는 후천

성 심근질환과 류마티스 열을 경험한 자는 없었고 심초

음파 검사에서 심장의 구조적 이상은 없었다. 따라서 본 

증례의 이환된 환자들은 상염색체 우성 유전을 하는 선

천적 원인에 의한 것으로 추론할 수 있다(Fig. 1). 

가족성 동기능 부전증의 원인에 대해서는 이견이 많

으며, Ferrer1)는 동결절의 퇴화와 허혈성 심질환을 원

인으로 지목했다. 동기능 부전증은 노인에서 자주 발견

되는 독립적인 현상인데 이는 동방결절의 허혈성 손상

과 노화에 따른 동결절과 방실결절이 신경자극에 대한 

민감도가 떨어지기 때문으로 생각된다.  

또한 동방 결절 동맥은 동맥경화, 염증성 과정, 색전 

등에 의해 좁아질 수 있으므로 일부 연구자들은 관상동

맥질환이 중요 원인이라고 한다. 그러나 기저 심질환이 

없는 동기능부전증후군에서 동방 결절 동맥의 이상은 

없었다고 한다.11) 반면에 심근 경색(특히 하벽) 환자의 

약 1%에서 동기능 부전을 보였고,12) 또한 관상동맥 협

착이 75% 이상인 경우 거의 모든 환자에서, 50% 이하

인 경우 33%의 환자에서만 심박동수의 이상을 보였다

는 보고13)는 관상동맥질환이 한 원인이 될 수 있음을 

추정하게 한다. 

본 예에서는 ⅡB를 제외한 ⅢA, ⅢC, ⅢD, ⅢE 모두 

40대 이전의 젊은 나이에 발생하였고, ⅢD는 심혈관조

영술에서 정상소견을 보였으므로 노화나 관상동맥 질환

이 원인일 가능성은 떨어진다. 

동방 결절 자체(내재성)나 자율신경 이상(외재성)으

로 기능 부전이 생길 수 도 있다. 자율신경 이상은 젊은 

환자에서 흔히 기질적 심질환 없이 보고 되는 경우가 많

다. 미주신경 긴장증(vagotonia)은 뚜렷한 외부자극 없

이 항상 심한 동성서맥이 나타나는 경우로, 동기능부전

증후군 또는 간질로 진단되기도 한다. 전기생리학적 검

사에서 자율신경 차단과 답차시험에서 서맥이 사라지는 

것은 미주신경 긴장증을 시사한다.7)15) 

또한 다수의 약물이 동방 결절의 기능을 저하시키며, 

일부 환자에서는 약물 복용 후에만 동기능 부전증이 나

타나며, digitalis, beta blockers, calcium channel bloc-
kers, amiodarone 등이 포함된다. 수술 중 심장 손상도 

동방 결절이나 그 혈액 공급에 영향을 미칠 수 있다. 소

아의 경우 선천성과 후천성(특히 심장수술 후) 심질환

을 가진 경우 흔히 볼 수 있으며 가족내 발현도 드물게 

보고되고 있다.3) 그 외의 원인으로는 유전분증, 피부경

화증, 혈색소증, 종양 등의 침윤성 질환과 갑상선기능 저

하증, 심한 간질환, 저체온증, 장티푸스, 부르셀라증, 미

주신경 긴장증, 저산소증, 과탄산혈증, 산혈증, 급성 고

혈압, 근위축증 등도 원인이 될 수 있다.14) 그러나 본 예

에서는 위와 같은 약물 복용, 수술력이나 전신질환의 병

력이 있던 자는 없었으며, 전기생리학적 검사를 시행하

지 못하였으므로 미주신경긴장증은 배제할 수 없었다. 

분당 50회 이하의 심한 서맥은 심박출량 부족으로 피

로 증상을 보이나, 동기능 부전증은 주로 발작적 어지러

움, 실신 등으로 발현된다. ⅡB, ⅢA는 간헐적 현기증을 

호소하였으며, ⅢD는 흉통을, ⅢE는 피로를 주로 호소하

여 동기능부전증후군의 다양한 임상 증상을 경험할 수 
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있었다(Table 1). 

동기능 부전 증후군은 임상증상과 동기능 부전의 심

전도 소견이 일치할 때 진단되지만, 임상 증상과 징후가 

없거나 매우 다양하기 때문에 24시간 심전도 검사로 증

상과 연관성을 증명하는 과정이 필수적이다(Table 2). 

병리학적으로는 방실차단을 동반한 경우 심근 섬유의 

교란, 퇴화와 간질의 섬유화 소견을 보이며, 동결절 기

능장애와 방실 전도 장애가 심근 질환에 의해 유발됨을 

시사한다는 보고가 있다.2) 또 다른 보고는 동방결절과 

방실결절이 작고 단핵구 침윤, 지방변형, 섬유화된 소견

과 원위부 전도계의 지방변성, 섬유화 및 빈 공간 형성 

소견을 보이며 전자는 선천적이고 후자는 후천적이라고 

한다.4) 특히, 승모판과 삼첨판은 지방변형과 섬유화로 늘

어진(floppy)것을 관찰 할 수 있는데, 이는 심초음파 검

사에서 승모판 탈출증으로 보여지기도 한다.4)17) 

동기능부전증후군은 임상적으로 정신지체5-7)나, 퇴행

성 근시6)와의 관련성이 보고되고 있으나, 본 증례에서 

정신지체나 근시는 보이지 않았다. 그러나 ⅡB에서 늘

어진 승모판막에 의한 승모판 폐쇄부전, IIID에서 승모

판 탈출증에 의한 승모판 폐쇄부전을 보인 사실은 위의 

병리학적 소견과도 일치한다. 또한 ⅢA, ⅢD, ⅢE에서 

관찰된 삼첨판 폐쇄부전도 다른 구조적 이상이나 류마

티스 열등이 없었으므로 늘어진 판막때문일 가능성이 

높다(Table 2). 

동기능부전증후군은 다양한 경과를 보이나, 대부분 시

간 경과에 따라 심방성 부정맥과 전도장애가 더 흔해지

고 무증상에서 서맥, 심방세동, 급사로 진행되는 것을 볼 

수 있다.8)16) 동방 차단/정지를 동반한 동서맥을 보인 

환자 52명에서 완전한 동정지로 진행하는데 평균 13

년이 걸렸다는 보고도 있다.18) 동휴지, 동방 출구차단에 

증상이 있으면 심방세동16)19)과 색전증16)20)의 빈도가 

높으며 심방세동은 동율동이 없어지고 이탈율동으로 전

환될 경우와 후천성 동결절 질환이 있는 경우 증가한

다.16) 또한 45세 이상이고 맥박이 분당 50회 이하인 동

기능 부전증 환자 35명을 치료없이 17개월 추적한 결과 

실신, 심부전, 심방세동 및 발작성 빈맥 등 치료가 필요

한 심혈관 사건이 47%에서 발견되었고 다변수 분석에

서 유의한 예후 인자는 나이(65세 이상), 좌심실 확장기

말 직경(≥52 mm), 좌심실 박출률(≤55%)이었다21)고 

한다. 

본 증례에서도 ⅡB의 심방세동, ⅢA의 뇌경색, ⅢC

의 급사는 이러한 자연경과를 잘 반영하는 소견이다. 그

러나 심혈관 사건의 예후인자는 관련이 없어 보였다. 따

라서 동기능 부전이 의심되는 환자에 있어서 정확한 병

Table 1. Clinical data in six members of the family 

 Sex Age1 Age2 Clinical features 

IIB F 52 52 Dizziness, presyncope；VVI pacemakcer at 53 
IIIA M 37 37 Dizziness, dyspnea；VVIR pacemaker at 39, dead 
IIIB F - - Delivery of two daughters, alive without any symptom 
IIIC F 32 - Sudden death at 32 
IIID M 20 25 Dyspnea, dizziness, chest pain；VVI pacemaker at 25 
IIIE M - 33 Fatigue, indigestion 
F：female, M：male, Age1：age at first symptoms of SSS (year), Age2：age at establishment of SSS (yr), VVI (R)：
pacemakers-all are from biotronik company, SSS：sick sinus syndrome 

     
Tabe 2. ECG and echocardiographic findings at first visit 

ECG Holter ECG Echocardiography  

HR QTc Diagnosis LVs LVd EF Findings 

IIB 42 - Af SVR 34 53 59 MR, FMV 
IIIA 35 0.45 SA JER c-RBBB 36 56 59 TR 
IIID 43 0.44 SA JER 38 51 59 MR, MVP 
IIIE 44 0.41 SA JER i-RBBB 37 51 53 MR, TR 
HR：heart rate, QTc：corrected QT interval, LVs/LVd：left ventricurlar end systolic/diastolic diameter (mm), EF：
ejection fraction (%), Af：atrial fibrillation, SVR：slow vetricular response, SA：sinus arrest, JER：junctional escape
rhythm, c/i-RBBB：complete/incomplete right bundle branch block, FMV： floppy mitral valve, MR：mitral
regurgitation, TR：tricuspid regurgitation 
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력청취와 가족력에 대한 조사가 중요하며 성장하면서 

운동곤란과 실신, 급사, 중풍의 과거력이 있는 경우, 특히 

40대 이하의 젊은 나이에서 발생한 경우, 가족 전체에 

대한 선별 검사가 필요하다고 생각된다. 이때 심전도

와 Holter 검사가 필수적으로 포함되어야 하며 심초음파 

검사와 adenosine 정주후의 교정동결절회복시간 등에 

대한 검사가 도움이 될 수 있다. 또한 원인이 되는 유전

자에 대한 연구가 필요하며, 근섬유소 중쇄의 과오돌연

변이 검사는 그 한가지 방법이 될 것이다.2) 

 

요     약 
 

가족성 동기능부전증후군은 서서히 진행하며, 상염색

체 우성으로 유전하는 보고들로 보아 유전질환일 가능성

이 높다. 따라서 가족 구성원에 대한 조사와 더불어 원

인 유전자를 밝히려는 노력이 필요하다. 

이에 저자들은 가족성 동기능부전증후군을 경험하였기

에 문헌고찰과 함께 보고하는 바이다.  
 

중심 단어：동기능부전증후군；서맥；가족박동조율기. 
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