
뮤코 다당류 축적증은 연골 이영양증, 간 종대, 정신 지체를

특징으로 하는 증후군으로 처음 보고되었으며, 이후 dermatan

sulfate와 heparan sulfate가 여러 장기에 축적되고 요 농도가

증가되는 증후군임이 밝혀져 뮤코 다당류 축적증

(mucopolysaccharidosis, 이하 MPS)으로 정의하게 되었다 (1,

2).

MPS는 리소좀계 축적 질환(lysosomal storage disorders)

으로서 뮤코 다당류의 변성(degradation)에 관여하는 특수한

리소좀 효소의 부족에 의한다. 따라서 불완전하게 변성된 gly-

cosaminoglycans(이하 GAGs)가 조직에 침착 되고 dermatan

sulphate, heparan sulphate 및 ketaran sulphate중 하나 혹은

복합된 형태로 요를 통해 배출된다(3-9). 이들 질환에서 나

타나는 근 골격계 및 신경계의 영상 소견에 대해서는 잘 알려

져 있으나(5-7, 9, 10), 복부 CT소견에 대해서는 잘 알려진

바가 없다. MPS환아에서 호흡기 질환과 기도폐쇄는 이환 및

사망의 중요한 원인이 될 뿐 아니라 반복되는 감염으로 인해

삶의 질을 떨어뜨리는 요인이 된다(11-16). 호흡기와 기도를

침범하였을 때 뮤코 다당이 기도를 따라 침착 되므로 기도 내

경이 좁아지는 것을 방사선학적 소견으로 관찰할 수 있다(13).

저자들은 MPS환아를 대상으로 조영증강 복부CT 에서 보이

는 복부 장기의 변화를 분석하고 단순흉부촬영에서 기도 내경

감소 여부를 정상 대조군과 비교해 보고자 하였다.

대상과 방법

최근 3년간 본원을 방문하여 요 GAGs 분석 및 효소 측정

법으로 MPS로 진단된 62명의 환아를 대상으로 하였다. 장기

비대이외에 보일 수 있는 복부 이상 소견에 대한 빠르고 정확

한 진단 및 다른 동반된 소견을 알아 보기 위해서는 초음파 보

다 CT 검사 방법이 유용할 것으로 보고, 이중 24명에서 나선

식 복부 CT를 얻었으며 남아가 20명, 여아가 4명이었다. 환
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뮤코 다당류 축적증 환아의 근골격계를 제외한
흉부 및 복부 이상소견1
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목적: 뮤코 다당류 축적증(mucopolysaccharidosis)은 간질조직에 뮤코 다당이 침착 되면서 여

러 장기 및 조직 변형과 기능 저하를 가져오는 리소좀계 축적 질환이다. 저자들은 뮤코 다당

류 축적증 환아의 복부 CT와 단순 촬영을 분석하여 특징적인 방사선학적 소견을 알아 보고자

하였다.

대상과 방법: 총 62명의 환아가 생화학적 검사를 통해 뮤코 다당류 축적증으로 확진되었다. 이

중 24명에서 복부 CT를 시행하였고 두 명의 방사선과 의사가 합의하에 복부장기의 이상 소

견을 분석하였다. 장기 종대는 중증도(severity)를 주관적으로 세 단계로 분류하였다. 42명의

환아에서 단순흉부촬영사진을 얻었으며 상기도 협착여부를 관찰하여 기도 내경을 측정하고 같

은 수의 대조군과 비교하였다. 통계학적 검증은 student t-test를 이용하였다.

결과: 간 종대는 92%(22/24)에서 있었고 고도 2예, 중등도 15예, 경도 5예였다. 비장 종대는

75%(18/24)에서 보였고 고도 2예, 중등도 4예, 경도 12예 였다. 췌장 종대는 8예(33%) 에

서 있었고 1명의 고도 비대를 제외하고 나머지는 경도 종대로 나타났다. 총 24예 중 15예

(63%)에서 탈장이 있었고 횡격막 각 비대가 10예(42%)에서 있었다. 남아와 관련된 생식기

이상이 5예이고 대동맥 위치이상, 이상 비장정맥 등 혈관 이상이 3예에서 있었다. 단순 흉부

촬영에서 측정한 기도의 내경(범위, 5.6-9 mm; 평균, 6.9 mm)은 정상 대조군(범위, 8-14

mm; 평균, 10.8 mm)과 비교하여 통계적으로 의미있게 좁아져 있었다(p<0.001).

결론: 뮤코 다당류 축적증은 침범 되는 장기에 따라 방사선소견이 다양하게 나타난다. 복부 CT

와 흉부촬영에서 볼 수 있는 소견을 이해 함으로서 이 질환에 대한 이해를 넓힐 수 있다. 
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자의 연령 분포는 3-16세 였고 평균 연령은 7.6세였다. 단순

흉부 촬영은 42명에서 얻었으며, 남아가 38명, 여아가 4명이

었다.

복부 CT 는 나선식 CT 스캐너(HiSpeed Advantage scan-

ner; GE medical systems, Milwaukee, WI)를 이용하여 비이

온성 조영제(Ultravist 300, Schering, Germany) 를 2 cc/kg 정

맥 주사 후 25초에 영상을 얻었다. CT 영상은 5-7 mm 절편

두께와 1:1 pitch로 얻었다. 

CT 영상은 후향적으로 2명의 방사선과 의사가 합의하여 분

석하였으며, 장기 종대를 보인 간, 췌장, 비장에 대해 커진 정

도에 따라 경도, 중등도, 고도로 분류하였다. 간의 경우는 오

른쪽 신장의 중간 부위까지 내려온 경우를 경도의 종대로 보

았고 오른쪽 신장의 중간 부위 이하까지 내려오고 횡단면에서

중간선을 넘어 왼쪽으로 3분의 2 이상으로 치우친 경우를 중

등도, 오른쪽 신장 아래 부위까지 내려오고 횡단면상 왼쪽엽

의 끝이 복강의 왼쪽 측면까지 치우친 경우를 고도 종대로 보

았다. 췌장의 경우는 췌장경부부터 체부 및 미부까지 차이 없

이 커져 있는 경우를 종대 되었다고 보았고 체부 비대 정도에

따라 주관적으로 경도, 중등도, 고도로 분류하였다. 비장 종대

의 경우는 약간 커지면서 둥근 형태를 보일 경우는 경도 종대,

왼쪽 신장 중간 부위까지 끝이 내려 오거나 비장 종대로 인해

왼쪽 신장이 아래로 이동된 경우를 중등도, 비장의 끝이 왼쪽

신장의 중간이하까지 내려가거나 비장에 의해 왼쪽 신장이 아

래로 골반 강 까지 이동된 경우는 고도 종대로 보았다. 장기

종대 이외에 횡경막 각 비후, 혈관 이상, 탈장 등 동반된 이상

소견을 기술하였다.

단순 흉부 촬영이 시행되었던 42명의 환아와 호흡기 질환

이 없는 정상 인으로 같은 연령과 성별 분포를 가진 정상 대

조군 42명의 단순 흉부 촬영 사진을 분석하였다. 동일한 연령,

성별 분포룰 보이는. 42명의 환자군과 대조군은 각각 남아 38

명, 여아 4명으로 평균 연령은 7.1세 (1-15세)였다. 단순 흉

부 사진을 두 명의 방사선과 의사가 분석하였으며 성대에서

기관 분기부 사이의 중간 지점에서 기도 너비를 측정하여 정

상 대조군과 비교하였고 통계적 검증은 student t-test를 이

용하였다.

결 과

MPS 임상형과 복부 CT 소견이 Table 1에 요약되어 있다.

복부 CT를 시행한 24명의 환아 중 MPS 제 1형 5명, 제2형

17명, 제 3b형2명이었다. 두 명을 제외한 22예(92%)에서 간

종대가 있었으며 고도, 중등도, 경도가 각각 2, 15, 5예였다.

비장 종대는 간 종대 보다 적은 18예(75%)에서 보였고 고도,

중등도, 경도가 각각 2, 4, 12예였다. 고도의 간 또는 비장 종

대를 보였던 환아들에서 장기 종대로 인한 복벽 외형돌출이

보였다(Fig. 1A, B). 8예(33%)에서 일측 또는 양측에서 신장
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Table 1. Abdominal CT Findings in Mucopolysaccharidoses 

No Type
*Organomegaly Hernia Anomaly

Liver Spleen Pancreas Inguin-al Umbilical Diaphragmatic crura Vessel Genit-alia

01 8/M I ++ + - - + + - -
02 4/M I ++ - - - - + - -
03 5/F I ++ - - - - - - -
04 11/F I +++ - - + + - - -
05 3/F I + - - - - + - -
06 6/M II ++ + - + + + - +
07 8/M II ++ +++ + + + + - -
08 3/M II ++ - - - + - - -
09 13/M II ++ ++ - + - - - +
10 17/M II ++ + - - - - - -
11 16/M II ++ ++ + + + + + -
12 6/M II + +++ +++ - + + + -
13 13/M II ++ + - - - + + -
14 13/M II - + - + - - - +
15 12/M II + + + + + - - +
16 10/M II ++ + + + + - - -
17 5/M II ++ + - - - - - -
18 9/M II ++ + - + + - - +
19 4/M II - + - - - - - -
20 4/M II +++ ++ - + + - - -
21 7/M II + - - + + - - -
22 5/M II + ++ + - - + - -
23 8/F IIIB ++ + + + + + - -
24 6/M IIIB ++ + + - - - - -

* +; 경도 비대, ++; 중증도 비대, +++; 고도 비대. +/- ; 유/무.



이 정상보다 낮게 위치하였는데 비장 종대와 무관하였다. 췌

장 종대는 8예(33%)에서 소엽상의 형태를 보이며 커져 있었

는데 모두 경도의 종대였고 1예에서만 고도 종대를 보였다

(Fig. 2). 제 2, 3형에서 다양한 간, 비장, 췌장의 비대가 같이

있었던 것과 달리 제1형의 경우 5명 모두에서 간비대가 있었

으나 경도의 비장 비대가 동반되었던 1예를 제외하고 나머지

에서 췌장 또는 비장등의 장기 비대는 보이지 않았다.

탈장은 15예(63%)에서 동반하고 있었는데 서혜부 탈장이

12예(50%), 배꼽 탈장이 13예(54%)예에서 있었고 10예에

서는 서혜부 탈장과 배꼽탈장이 같이 있었다(Fig. 3). 10예

(42%)에서 횡경막 각(diaphragmatic crus)이 두꺼워져 있었

고 파동 형태를 보이면서 앞으로 약간 밀려 있었다 (Fig. 4).

20명의 남아 중1예에서 잠복고환이 있었고, 4예에서는 정삭

(spermatic cord)이 두꺼워져 있었다. 혈관 이상은 3예(1.3%)

에서 있었는데 2예에서 대동맥이 정중앙에 위치하였고 2예에

서 대정맥으로 유입되는 이상 비장 정맥이 보였다(Fig. 5). 한

예에서 두 가지 혈관 이상이 같이 있었다.

단순 흉부 촬영에서 측정한 기도 내경의 연령별 분포는 Fig.

6에 요약하였다. 환자 군의 분포는 MPS 제 1형 7명, 제 2형

30명, 제 3a형 1명, 제 3b형 4명으로 이루어지고 기도 내경은
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Fig. 1. 13-year-old boy with Hunter syndrome. Abdominal CT
scan shows abdominal protrusion with severe he-
patosplenomegaly .

Fig. 3. 8-year-old boy with Hunter syndrome. Abdominal CT
scan shows umbilical hernia. 

Fig. 4. 13-year-old boy with Hunter syndrome Abdominal CT
scan shows lobular thickening of diaphragmatic crura (ar-
rows).

Fig. 2. 12-year-old boy with Hunter syndrome. Abdominal CT
scan shows severe enlargement of pancreas.



5.6 mm에서 9 mm까지 였다. 나이를 고려하지 않은 평균값

은 6.9 mm였다. 정상 대조 군은 8 mm 에서 14 mm 이었고

평균값은 10.8 mm로, 환자 군은 정상에 비해 현저히 좁아져

있었으며(Fig. 7), 이러한 차이는 통계적으로 유의하였다

(p<0.001).

고 찰

뮤코 다당류 질환은 전세계적으로 십만 명당 한 명 정도로

발생하는 매우 드문 질환으로 성염색체로 유전되는 MPS II형

을 제외한 모든 형에서 상염색체 열성 형태로 유전 된다. 알

려진 기전은 효소 결핍에 의해 dermatan sulfate, heparan sul-

fate, keratan sulafate, chondroitin sulfate의 변성 과정에서 하

나 또는 복합적으로 저하됨으로써 GAGs가 리소좀내에 축적

되고 장기의 변형과 기능 부전을 초래 한다. 한편 요로 배출

된 GAGs로 인해 요 농도가 증가하게 된다. MPS를 의심하는

환아에서 진단은 먼저 빠르고 경제적인 초기 진단 방법인 요

GAGs 분석을 선별검사로 시행하고, 아형에 따른 특정 효소의

결핍을 증명하고자 효소 분석을 하게 되며, 혈청, 백혈구, 또

는 배양된 섬유아세포가 리소좀 효소를 분석하는데 이용된다.

지금까지 밝혀진 GAGs의 변성 과정에서의 결핍 효소는 11가

지이다.

MPS환아에서 볼 수 있는 방사선학적 소견은 골 형성부전에

의한 골 변화가 잘 알려져 있으며, 수두증, 백질 병변 등의 뇌
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Fig. 6. Tracheal diameter in patients with mucopolysacchari-
doses and normal control group.

Fig. 5. 16-year-old with Hunter syndrome. Abdominal CT scan
shows aberrant splenic vein (arrows) draining to IVC.

A B

Fig. 7. On chest radiograph, transverse
diameter of the trachea of 13-year-old
boy with Hunter syndrome is narrow-
er (arrows) (A) than that of normal tra-
chea (B).

; The range of the tracheal diameter according to the age of
controls and patients



신경계 이상 소견도 많이 보고되어 왔다(6, 9, 10, 12, 13).

Colville 등(11)의 연구에 의하면 258명의 MPS 환아 들에서

나타나는 초기 이상소견은 아형에 따라 다르나 Hunter와 Hurler

질환의 경우 거친 안면, 청력 장애와 함께 복벽 돌출과 탈장이

있었고 처음 진단은 환아 나이 6개월에서 2세 사이가 대부분

이었다. 이와 같이 탈장이나 복벽 돌출 등의 외형적인 문제가

MPS 환아들에게 나타나는 초기 이상 소견이나 방사선학적 소

견에 대한 보고는 거의 없는 실정이다. 본 연구의 대상 환아

대부분에서 보였던 장기 종대 소견 중 간 종대는 92%에서 있

었으며 77%에서 중등도 이상의 간 종대를 보였다. 이외에도

비장 비대가 76%에서 동반되었고 이러한 간 비종대로 인해 복

벽이 돌출됨을 확인할 수 있었다. 복부 CT 소견만을 볼때 간

비종대를 일으키는 질환으로 혈액 종양 질환의 일부, 고셔씨

질환, 과 제 1 또는 3형의 글리코겐 축적 질환 등이 있다.

Resnick 등(6)에 따르면 광학 및 전자 현미경을 통한 검사

에서 MPS 환아의 간세포와 쿠퍼 세포에 과도한 GAGs가 검

출되나 격벽의 담관 세포들에서는 보이지 않아 간세포내의

GAG 봉입체가 간 종대로 나타나는 것을 짐작할 수 있다. 5예

에서 신장이 아래 쪽으로 치우쳐져 있었으며 이 중 2명에서는

왼쪽 신장이 골반 강까지 내려가 있었지만 중등도 또는 고도

비장 종대와 동반되어 있었으므로 임상적 의의는 없다고 생각

된다. 

10예에서 횡경막 각 비후를 볼 수 있었고 4예의 남아에서

정삭의 비후를 볼 수 있었는데 dermatan sulfate와 heparan

sulfate가 장기 외의 다른 조직에도 침착되는 것으로 설명할

수 있다. 배꼽 또는 서혜부 탈장 소견은 장기 종대에 의한 복

압 상승이 일부 원인이 될 수 있을 것으로 생각된다.

호흡기 질환의 경우 대부분의 MPS 환아에서 상기도 감염

이 반복적으로 발생하며, 아데노이드 비대, 비강 울혈 등의 비

강인두의 형태에 의한 비강 폐쇄가 이를 악화시키는 것으로

보인다. 병이 진행함에 따라 윤상 연골(cricoid cartilage) 아

래부터 기관 분기부 쪽으로 기도 내경이 좁아지며 특히 전후

직경이 감소 하였고 기관 연골이 납작해지면서 정상적인 형태

를 상실하게 된다(12-15). 저자들의 경우에도 42명의 환아

에서 정상 대조군과 비교시 기도 내경이 현저히 감소 하였다. 

Sasaki 등(12)의 연구에서 보면 Hunter 증후군 환아 5명

중 4명의 주요 사망 원인은 심부전 보다 호흡기 기능 부전이

었다. 기도 내경의 감소의 요인은 기관 연골의 조직학적 분석

에 따르면 연골대사의 이상에 따른 연골 세포의 비대와 뮤코

다당류의 침착으로 인한 기관 연골의 연화로 알려져 있다(13,

16). 기도 내경이 정상에 비해 감소된 또 다른 원인으로 흉벽

의 운동 감소, 기관 또는 기관지의 변형, 저 신장으로 인해 작

은 흉곽, 척추 측만으로 인한 압박 등이 악화시키는 요인이 될

수 있다(14).

본 연구 대상 환아는 주로 Hunter 증후군에 치우쳐 있어 각

아형에 따른 소견을 평가하기에는 제한이 있다. 환아의 병리

조직검사를 통한 방사선 소견과의 상관관계를 증명하지 못한

점, 기도의 좌우 직경외에 전후 직경이 측정되지 않은 점, 발

육 지연이 기도 직경 측정에 미칠 영향을 고려하지 않은 점,

기도연골의 조직학적 변화를 확인하지 못한 것 등이 이 연구

의 제한 점이다. 

MPS 환아에 대한 지금까지의 보고는 주로 임상의사에 의

한 복부 장기의 진찰 소견이 중심이었다. 또한 환아들이 반복

되는 호흡기 질환을 경험하게 되고. 이어서 단순 흉부 촬영이

시행하게 되는데 비강인두와 후두에 대한 이학적 검사이외에

도 단순 촬영에서 보이는 기도 내경의 감소와 흉곽 기형 등을

확인할 수 있다. 이러한 복부 CT 영상 소견과 흉부촬영 소견

을 이해 함으로서 환아의 향후 치료방침 결정 등에 도움을 줄

수 있을 것으로 생각된다.
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Purpose: Mucopolysaccharidosis (MPS) is a lysosomal storage disease that causes tissue distortion and dys-
function due to the infiltration of mucopolysaccharide in connective tissue. The purpose of this study was to
evaluate the characteristic findings of abdominal CT and plain chest radiography in patients with MPS.
Materials and Methods: Sixty-two children with MPS diagnosed by urine analysis were involved in this study;
24 of these underwent abdominal CT and the findings were reviewed by two radiologists, who reached a con-
sensus. Organomegaly was classified as severe, moderate or mild. On chest PA radiographs of 42 of the chil-
dren, the transverse diameter of the trachea was measured and compared with that of 42 normal controls.
Student’s t test was used for statistical analysis.
Results: At abdominal CT, hepatomegaly was observed in 22 patients (92%; 2 severe, 15 moderate and 5 mild
); and splenomegaly was present in 18 (75%; 2 severe, 4 moderate and 12 mild). Among eight patients (33%)
with pancreatic enlargement, one had a severly enlarged pancreas, while in the remaining seven, enlargement
was mild. Also present were inguinal hernia (n=15), umbilical hernia (n=12), undulation with thickening of
the diaphragmatic crura (n=10), abnormalities related to the male genitalia (n=5) and vascular anomaly (n=3).
In MPS patients, the mid-point diameter of the trachea (range, 5.6-9 mm; mean, 6.9 mm) was significantly
less than in normal controls (range, 8-14 mm; mean, 10.8 mm) (p<0.001). 
Conclusion: An awareness of the characteristic abnormalities observed at abdominal CT and chest PA radiog-
raphy can lead to a better understanding of MPS in children. 
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