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ABSTRACT 

Background：Although idiopathic cardiomyopathies (i-CMP) are very important in all age groups, the 
epidemiology of i-CMP in children has not been well defined. A retrospective study in Korean children was 
performed in 1998 to obtain basic data on i-CMP. Material and Method：The medical records of all patients 
aged birth to 15 years from the hospitals where pediatric cardiologists worked were reviewed to obtain 
information on i-CMP. Pediatric cardiologists from a total of 22 hospitals were participated in reviewing the 
medical records of their patients and filling up the protocol. The data were pooled to the study committee and 
reviewed. Results：Of the 278 cases with i-CMP, there were dilated cardiomyopathy (d-CMP) in 182 
(65.4%)；hypertrophic cardiomyopathy (h-CMP) in 74 (26.6%)；restrictive cardiomyopathy (r-CMP) and 
unclassified in 17 (6.1%) and 5 (1.9%) each. The average annual occurrence of new cases as a whole was 
2.65 per 100,000 (95% CI； 1.5-3.7)； d-CMP, 1.73/100,000/year (95% CI； 0.73-2.73)； h-CMP, 
0.71/100,000/year (95% CI；0.35-1.07)；r-CMP, 0.16/100,000/year (95% CI；0.02-0.3). The median age 
at the time of diagnosis was 11 months in d-CMP；3.0 years in h-CMP；6.9 years in r-CMP. The survival 
rate in d-CMP was 76% at 1 year, 72.5% at 2 year, 70% at 5 year. There was no difference in survival rate 
according to age (in d-CMP, between children less than 2 years of age and over 2 years of age (74% vs. 79% 
at 1 year；67% vs. 76% at 5 year, p＝NS)：in h-CMP, between children less than 1 year of age and over 1 
year of age (84% vs. 96% at 1 year；63% vs. 81% at 5 year, p＝NS). R-CMP showed the worst survival rate 
(72% at 1 year, 30.2% at 5 year). Conclusion：In spite of the inherent defects of retrospective analysis, this 
study provides the useful epidemiological data in children with i-CMP. However, more systemic approach is 
needed to define the nature of the i-CMP in children. ((((Korean Circulation J 2000;30((((5)))):635-645)))) 
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서     론 
 

심근의 기능 장애는 심근 허혈, 선천성 혹은 후천성 

심장 구조 이상 등으로 인해서도 발생할 수 있으며 이

런 경우 증상이나 징후만으로는 원발성 심근증과 구별

하기 어렵다. 그러므로 원발성 심근증의 진단은 이러한 

질환들을 배제한 이후에나 가능하다. 여러 가지 이차적 

원인에 의한 심근증을 제외하여도 심근증은 다양하며 

단일 질환으로 보기는 어려운 측면들이 많다. 
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심근증의 정의에는 논란이 있지만 어떤 종류의 손상

을 받은 후에 심근에서 발생하는 동적인 과정으로 볼 

수 있으며 1980년 세계 보건 기구(World Health Or-

ganization；WHO)는“원인을 알 수 없는 심근의 질

환”이라고 정의하였다.1) 심근 생검의 도입과 분자 생물

학적인 수기의 발달로 과거에는‘원발성’이라고 생각

되었던 심근증들의 원인이 밝혀지고 있다. 그러나 아직

도 심근증의 발생에 관한 정확한 기전이 밝혀져 있지 

않으며 심근증의 정의와 분류는 주로 임상양상과 병력

에 의거하여 이루어진다고 할 수 있다. 1995년 세계 

보건 기구2)는 개정된 심근증의 분류를 마련하였다. 기

존의 확장성, 비후성, 제한성, 그리고 미분류(unclas-

sified) 분류는 유지되었으며 우심실 심근증(arrhyth-

mogenic right ventricular cardiomyopathy)이 새로

이 추가되었다. 이 분류에서는 심근기능장애가 전신 질

환의 한 부분이거나 기존의 심혈관계 질환으로 인하여 

발생하는 경우와 원발성 심근증과는 다른 것으로 구별

하도록 정의하고 있다. 이차적 심근증은 허혈성 심질환, 

판막질환으로 인한 심근증, 고혈압성 심근증, 대사성 

심근증, 근신경계 질환, 약물에 의한 독성 반응이거나 

과민 반응으로 인한 심근증들이 있으며 기존에 확장성 

심근증과 임상적으로 구별이 어려웠던 엔테로바이러스, 

아데노바이러스 등의 감염에 의한 심근염과도 구별하

도록 하였다.3) 

심근증에 대한 기존의 연구는 특정 환자군을 대상으

로 한 사망률, 예후 인자 등 임상적 연구에 치중되어 

왔으며 광범위한 역학적 연구 결과는 미미한 실정이

다.4)5) 심근증은 단일 질환이 아니며 다양한 요인들이 

연관된 여러 질환의 조합으로서 인구학적 특성이나 지

역에 따라서 발병률이나 사망률, 예후 등에 차이가 있

을 수 있다. 따라서 심근증의 역학적인 특징을 파악하

는 것은 보다 의미있는 임상적 연구 결과를 위한 바탕

을 제공할 수 있다. 유전적 결함은 소아기 심근증의 중

요한 병인 중 하나이므로6) 소아기 심근증의 역학적 특

징은 성인과는 상당히 다를 것으로 짐작할 수 있다. 그

러나 소아기 심근증에 대한 다병원 연구(multicenter 

study)나 인구 의학적 특성을 파악한 연구는 전무한 

실정이다. 

이에 저자들은 우리 나라에서 심근증의 현황을 파악

함으로써 심근증 환자들에 대한 전국적이고 체계적인 

데이터 베이스를 구축하고자 하였다. 이는 귀중한 임상

자료로서 선천성 심기형에 비해 상대적으로 답보상태

에 있는 심근증에 대한 조기 진단과 효율적인 치료에 

기여할 수 있을 것이며 나아가서는 소아기 심근증에 다

양한 연구 성과를 얻을 수 있는 기초가 될 수 있을 것

이다. 

 

대상 및 방법 
 

본 연구는 우리 나라에서 원발성 심근증으로 진단받

은 소아 환자 모두를 대상으로 하기로 하였으며, 한편 

여기에서 말하는 소아의 연령기준은 0세에서 15세까지 

만으로 한정하기로 하였다. 

질병 분류표에 의한 엄격한 사망신고체계를 갖추고 

있는 외국의 경우와는 달리 국내에서는 각각의 관련기

관들이 자신의 필요에 따라 개별적으로 작성한 일부의 

자료가 존재할 뿐이고 정부 기관 등에 의한 신뢰할만한 

사망 통계 자료가 없어서 기존의 자료를 가지고는 소아 

심근증 환아들을 누락되지 않게 모두 데이터베이스화

하는 일은 사실상 불가능하였다. 

결국 위와 같은 자료들을 새로이 수집하여 처음부터 

데이터베이스를 형성할 수 밖에 없다는 결론에 도달하

게 되었고, 다른 집적된 통계자료가 없는 상황에서는 

심장전문의가 있는 전국의 모든 2·3차 병원을 대상으

로 본 연구시점인 1998년 이전에 진단받은 모든 환아

들의 의무기록을 분석하여 등록 사업을 실시하는 것이 

비록 원시적이고 비효율적일지라도 현실적으로 가능한 

최선의 방법인 것으로 판단되었다. 

소아심장 전문의들의 전문학술모임인 본 소아심장연

구회에서는 본 등록사업의 구체적인 조사·등록실무를 

주관하기 위하여 심근증 조사 소위원회를 구성하였으

며 동 소위원회는 3차에걸친 준비 모임을 가져 구체적

인 조사 대상과 방법을 결정하게 되었다. 

즉, 1차 모임은 일련의 등록 사업을 위한 준비 모임

으로 우선 원발성 심근증을 주제로 한 심포지엄 개최한 

후 그 회의에서 집약되는 내용을 중심으로 구체적인 등

록을 위한 설문지를 작성 배포하기로 하였다. 2차 모임

은 1998년 5월 대전에서 개최하였다. 심근증에 대한 

심포지엄으로 심근증의 병인, 진단, 내과·외과적 치료 

등에 대한 주제발표를 하였고 그 내용을 책자로 발간하

였다. 3차 모임에서는 심포지엄에서 토론된 내용을 바

탕으로 구체적인 설문 내용을 확정하였으며 이를 전자
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메일과 우편을 이용하여 전국의 심장전문의가 있는 2

·3차 병원에 발송한 후 회신을 받아 심장 전문의의 

지도·감수 하에 컴퓨터에 등록하도록 하였다. 

구체적으로 위 설문지는 기초 인구학적 자료, 임상 

양상, 심에코도 소견, 기타 검사 소견(흉부 방사선, 심

전도, 24시간 심전도, 운동 부하 검사), 심도자 검사 소

견, 치료 방법의 6개의 대항목으로 구성되었으며 각각

의 대항목들은 각각 9, 16, 40, 22, 11, 12개의 소항목

으로 이루어졌다. 즉, 심근증에 대한 광범위한 문헌 고

찰을 통해 질문 항목은 기초적인 역학적 자료 이외에도 

상세한 검사 결과 및 치료, 예후 인자 등 미래의 임상

적 연구를 뒷받침할 수 있는 가능한 모든 항목을 포함

할 수 있도록 작성되었다고 할 수 있다. 

위 조사지(설문지)는 전체 소아심장연구회에 보고하

여 승인을 받은 후 소아 심장 전문의가 있는 전국의 모

든 2, 3차 병원에 우편이나 전자 우편을 통하여 발송되

었으며 회신도 마찬가지 방법으로 이루어졌는데 대상 

병원 중 본 조사사업에 응하여 회신한 기관은 전체의 

82%로써 22개 병원으로서 다음과 같다. 

이상과 같이 2개월간의 준비 기간에 이어 98년 5월

부터 99년 2월까지 조사지의 발송과 회신이 이루어졌

으며, 각 병원에서의 회신은 개인용 컴퓨터(Intel Pen-

tium II Processor, 350MHz)에 Spread Sheet(Mi-

crosoft Excel 97)프로그램을 이용하여 입력되었으며 

소아 심장 전문의에 의한 감수가 이루어졌다. 

조사방법 자체가 후향적으로 이루어졌으며 각 병원

마다 원발성 심근증 환자들에 대한 진단 및 치료 지침

이 달라서 각 항목에 대한 응답률이 낮았다. 심에코 검

사 중 확장기 지표에 대한 응답은 21%에 지나지 않았

으며 심도자 검사를 시행한 환자들의 비율은 12%에 

불과하였다. 한편, 보고된 총 환자는 278명이었는데 그

중 242명(88%)은 심에코 검사로 심근증의 진단을 받

았고, 나머지 33명(12%)은 심에코와 심도자 검사를 

통해 심근증의 진단을 받았으며 핵의학 검사와 심근 생

검은 3%내의 극소수의 환자만이 시행 받았다. 

진단 시기로 볼 때 1978년부터 1987년까지 10년 

동안 원발성 심근증으로 진단받은 환아는 모두 46명으

로 이후 10년 동안(1988~1997)의 278명에 비하여 

현저한 차이가 있었으며, 전반 10년은 전국적으로는 3

개의 병원에서만 진단이 이루어졌다. 이와 같이 현격한 

차이는 전반 10년의 기간에 있어서는 심에코 검사가 

보편화되지 않았던 데다가 원발성 심근증을 진단할 국

내 소아 심장 전문의가 주로 80년대 후반부터 배출되

기 시작하였다는 점과 관계가 있는 것으로 보인다. 

위 소위원회는 중간 결과를 1998년 9월 본 소아 심

장 연구회에 보고하였으며 토론을 거쳐 보다 신뢰성 있

는 결과를 얻기 위해서 전체 등록 자료의 극히 일부를 

차지하고 있을 뿐이고 그 자료의 신뢰성도 부족한 전반 

10년도의 자료를 제외하고 최근 10년간(1988년부터 

1997년까지)으로만 조사 기간을 한정하기로 결정하였다. 

심근증의 일차적인 원인이 있는 지에 관하여는 대사 

이상 검사와 혈중 카르니틴 검사, 골격근 생검, 미생물

학적 검사, 전기 생리학적인 검사 등을 통한 각 병원의 

판단을 그대로 신뢰하기로 하였는데 이는 후향적인 본 

연구의 특성 상 부득이하였다. 

 

진단과 분류 
 

조사 대상 환자들은 세계 보건 기구의 기준 2) 에 따

라 분류하였다(Table 1). 

확장성 심근증은 심실의 확장과 수축 기능의 저하를 

특징으로 한다. 주로 좌심실이 심하게 확장되지만 우심

실이 더 심한 경우도 있다. 심근의 총 질량은 증가하지

만 특징적인 내경의 증가로 대부분의 경우 심실 벽은 

두꺼워지지 않는다. 생검을 한 경우는 크고 기묘한 핵

을 가진 심근 세포들의 현저한 비대를 관찰할 수 있지

만 특징적이지는 않다. 좌심실의 확장기, 수축기 내경이 
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교 병원, 원주 기독병원, 이화 여자대학교 병원, 전남대학
교 병원, 전북대학교 병원, 춘천 성심병원, 충남대학교 병
원, 충북대학교 병원   

Table 1. Classification of idiopathic cardiomyopathies 
(WHO 1995) 

Dilated CMP 
Hypertrophic CMP 
Restrictive CMP 
Arrhythmogenic Right Ventricular CMP 
Unclassified 

Fibroelastosis  
Noncompacted myocardium 
Systolic dysfunction with minimal dilation  
Mitochondrial disease 
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해당 체표 면적당 정상치에 비하여 2 표준 편차(stan-

dard deviation)이상으로 커져 있거나 좌심실의 ejec-

tion fraction이 55퍼센트, fractional shortening이 28

퍼센트 이하인 경우 확장성 심근증에 포함하였다.7) 

비후성 심근증은 심실 비후를 유발할 만한 선행 요인 

없이 좌심실이 두꺼워진다. 비후는 대칭적인 경우도 있

지만 심실 중격이 심하게 두꺼워지는 경우도 있으며 우

심실이 함께 침범되는 경우도 있다. 심실 중격이나 좌

심실 외벽이 연령과 체표면적에 비하여 2 표준 편차 

이상으로 비후된 경우를 포함하였다.6) 

제한성 심근증은 확장기능 장애로서 주로 전신성 침

윤성 질환에 동반되지만 드물게 이러한 선행 요인이 없

이 발생하는 경우를 원발성 제한성 심근증이라고 한다. 

심에코 검사상 심실의 비후나 확장, 심외막이 두꺼워진 

소견이 없으면서 심방의 확장되어 있다.8) 약간의 심막 

삼출은 동반되는 경우가 있다. Doppler 검사상 확장기 

초반에만 좌심실의 급속한 충만이 일어나고 후반 2/3 

시기에는 거의 일어나지 않는다.9) 

미분류 심근증에는 fibroelastosis, noncompacted my-

ocardium, systolic dysfunction with minimal dilation, 

mitochondrial disease가 포함된다. 1996년 WHO분

류에 새로이 포함된 arrhythmogenic right ventricu-

lar cardiomyopathy는 이번 조사에서는 보고되지 않

았다. 

전신성 혹은 폐동맥 고혈압, 가와사키병, 주요한 심

장 기형, 신경 근육계질환, 저산소성 심근 손상, 대사성 

질환, 침윤성 질환 등이 있거나 anthracycline 등 심근

을 손상시키는 약물을 사용한 경우, 혹은 심부전을 유

발할 만한 부정맥이 선행한 경우는 조사 대상에서 제외

하였다. 

Table 2. New cases of CMP in Korean children, 1988-1997 

Type of CMP & age No. of males No./100,000 No. of female No./100,000 Total No./100,000 

DCMP      
 0- 5  57 3.13  81 4.97 4.05 
 5-10  12 0.56   9 0.54 0.59 
10-15  10 0.37   9 0.47 0.51 

Unknown   0    3   
Total  82 1.26 102 1.96 1.73 

HCMP      
 0- 5  25 1.37  18 1.10 1.26 
 5-10   9 0.49   5 0.30 0.39 
10-15  12 0.60   5 0.26 0.45 
Total  46 0.80  28 0.54 0.71 

RCMP       
 0- 5   5 0.27   2 0.12 0.21 
 5-10   4 0.27   4 0.24 0.25 
10-15   1 0.05   0 0.00 0.03 
Total  11 0.19   6 0.12 0.16 

Unclassified      
 0- 5   2 0.12   3 0.16 0.14 
 5-10   0 0.00   0 0.00 0.00 
10-15   0 0.00   0 0.00 0.00 
Total   2 0.03   3 0.05 0.04 

All CMP      
 0- 5  89 4.89 104 6.38 5.67 
 5-10  26 1.43  18 1.07 1.23 
10-15  23 1.15   14 0.74 0.99 

Unknown   0    3   
Total 138 2.41 139 2.67 2.65 
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자 료 분 석 
 

SAS Package 6.1 프로그램을 사용하여 자료를 분

석하였으며 두 군에서 연속 값의 비교는 T test를 세 

군 이상의 연속값 비교는 ANOVA 분석을 이용하였다. 

P값이 0.05 이하인 경우 통계적으로 유의한 것으로 간

주하였다. 분석에 필요한 1988~1997년까지 성별, 연

령별 인구 분포 자료는 통계청의 협조를 얻었다. 해당 

연도에 새로이 진단받은 환자 수를 해당 성별, 연령별 

인구수로 나눔으로써 연평균 발생률을 추정하였다. 유

병률은 총환자수를 1997년 12월 31일 해당 연령 인

구수로 나누어 구하였으며 각 값에 대한 95퍼센트 신

뢰구간(Confidence Interval；CI)은 Poisson 분포를 

이용하여 구하였다.10) 

 

결     과 
 

최근 10년간(1988~1997) 원발성 심근증 환아는 모

두 278명이었다. 이 중 확장성 심근증이 182명(65.4%)

으로 가장 많았고 비후성 심근염이 74명(26.6%), 제한

성 심근증과 미분류성이 각각 17명(6.1%), 5명(1.9%)

이었다. 진단 당시 연령은 확장성 심근증이 0~15세(중

간값 11개월), 비후성 심근증이 0~15세(중간값 3.0

세), 제한성 심근증이 4개월~15세(중간값 6.9세)였다. 

확장성, 비후성, 제한성 심근증간의 진단 연령은 유의

한 차이가 있었고(p＝0.003) 확장성 심근증이 가장 어

린 연령에서 진단이 되었고 제한성 심근증이 가장 연장

아군에서 진단되었다. 

각 심근증에서의 연령별, 성별에 따른 발생률과 심

근증의 총 발생률을 우리 나라 인구 자료를 이용하여 

추정하였다(Table 2). 본 조사에 의하면 15세 이하의 

인구 10만명 당 한 해에 새로이 원발성 심근증으로 진

단받은 경우는 2.65명(95% CI；1.5~3.7) 정도였다. 

연령별로 보면 5세 이하 군에서 발생률이 가장 높았다. 

심근증의 아형별로 보면 특히 확장성과 비후성 심근증

에서 이러한 경향이 두드러졌다. 제한성 심근증은 연령

군에 따른 발생률의 차이가 현저하지 않았다. 성별에 

따른 발생률은 확장성 심근증의 경우, 5세 이하 군에서 

여아에서의 발생률이 남아에 비하여 4.97(95% CI；

3.8 ~6.0)：3.13(95% CI；1.9~4.3)로 유의하게 높

았다(p<0.04). 다른 군에서는 성별에 따른 발생률의 

차이는 없었다(Figs. 1 and 2). 

조사 기간을 5년 단위로 나누어 발생률의 차이를 조

사하였다. 비후성 심근증은 조사 기간별로 차이가 없었

으나 확장성 심근증과 제한성 심근증은 최근 5년간 의

미 있게 증가되는 경향을 보였다. 제한성 심근염의 증

가 추세는 아마도 과거에는 이러한 질환 자체에 대한 

인식 자체가 부족했던 것이 기여했으리라고 생각된다. 

그리고 비후성 심근증은 보고자에 따라 70%까지 가족

성 경향을 보고할 정도로 유전적 요인이 주된 병인으로 

작용하기 때문에 시기에 따른 발생률의 변동이 크지 않

으리라고 생각된다. 

지역별 분포는 서울, 경인 지역 환자 수가 월등히 많

았으나 이는 인구 의학적 특성이라기 보다는 대형 병원

들이 서울에 집중되어 있는 우리 나라 의료 현실을 반

영하는 것이라고 볼 수 있다. 진단 받은 병원이 아닌 

환자들의 실제 지역적 분포는 이번 연구에서는 이런 한

계로 말미암아 조사 항목에 포함할 수 없었다. 

1997년 12월 31일 현재 15세 이하 인구 3,418,184

Fig. 1. Age distribution of CMP (I). 

Fig. 2. Age distribution of CMP (II). 
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명에서 원발성 심근증의 유병률은 8.6명(95% CI；

6.4~10.8) 이었다. 

 

확장성 심근증 

해당 기간 동안 확장성 심근증 환아는 182명(남 79, 

여 102, 성별 미상1)으로 연간 발생률은 1.73명/100,000 

(95% CI；0.73~2.73)이었다. 성별을 알 수 없었던 1

명은 분석에서 제외하였다. 성별 발생률은 남아와 여아

에서 각각 1.26명/100,000과 1.96명/100,000으로 여

아가 약간 높게 나타났으나 통계적으로 유의한 차이가 

없었다. 연령별로는 0~5세까지의 연령군이 평균 4.05

명 /100.000으로 가장 높았다. 특히 이 연령군의 여아

에서 발생률이 동일 연령군의 남아에 비해(여, 4.97/ 

100,000 ；남, 3.13/100,000) 높은 발생률을 보였다. 

진단 당시 연령 분포는 0~15세까지로 중간값은 11개

월로 세가지 심근증 아형 중에서 가장 어린 시기에 발

생하였다. 

각 연도별로 원발성 확장성 심근증으로 진단된 환자 

수를 비교해보면 90년대 들어 현저하게 증가하는 양상

을 보였다(Fig. 3). 80년대의 총 발병 수는 18례인데 

반하여 90년대에는 한 해 동안 11례~30례가 발생하

고 있음을 알 수 있다. 이는 진단 방법의 발달과 발병

에 환경적인 요인이 관여함을 시사하는 소견으로 생각

해볼 수 있다. 반면 각 월별로는 발병수의 차이가 없이 

12개월에 걸쳐 고른 분포를 보이고 있음을 알 수 있다

(Fig. 4). 월별 발생수에 대한 단일변수 분석을 시행해

보면 정규분포를 한다(skewness 0.08, p＝0.0001). 

즉 발병률에 있어서 계절적인 차이는 없음을 알 수 있

다. 이는 원발성 확장성 심근증과 바이러스 감염증과의 

연관성11)12)에 대한 일반적인 견해와는 다소 상충되는 

결과라고 볼 수 있다. 

1997년 12월 31일 현재의 원발성 확장성 심근증의 

유병률은 4.56명/100,000(95% CI；2.9~6.3)이었다. 

조사 기간을 5년 단위로 나누어 볼 때 1988~1992년

과 1993~1997년에 각각 37명, 145명으로 최근 5년

간에 두드러진 발생률의 증가를 보였다(p＝0.002). 이

는 원발성 확장성 심근증의 발병에 환경적 요인이 관련

된다는 것을 시사한다고 할 수 있다. 생검은 11명(7%)

에서 시행이 되었는데 모두 간질의 섬유화와 심근 세포

의 비대 등의 비특이적 소견을 보였다고 보고되었다. 

진단 당시 증상을 보면 102명(56%)의 환아에서 울

혈성 심부전의 형태로 발현되었다. 특히 영유아의 경우

는 점점 악화되는 호흡곤란, 빈호흡, 수유 곤란 등의 빈

도가 높았다. 연장아의 경우는 운동시 호흡곤란(11%), 

흉부 불편감(3%), 심계항진(3%) 등을 호소하였으며 

아무런 증상이 없었던 경우도 13명(7%) 있었다. 아무

런 증상이 없었던 경우는 주로 우연히 발견된 심비대

(4명), 심전도 이상(2명), 심잡음(2명) 등으로 진단받

았다. 진단시 심잡음의 빈도는 87명으로 47%였다. 

182명의 확장성 심근증 환아 중 9명(4.9%)에서 확

장성 심근증의 가족력이 확인되었으며 이 환자들의 중

간값 2.4개월에 진단을 받은 것으로 나타나서 전체 원

발성 확장성 심근증에 비하여 어린 연령에 발병되는 것

으로 추정할 수 있다. 

예후는 1년, 2년, 5년 생존율이 각각 76%, 72.5%, 

70%로 사망환자가 비교적 많은 것으로 나타났다. 확

장성 심근증에서 진단시 나이가 2세 이전인 환아들의 

1년, 5년 생존율은 74%, 67%였고 2세 이후에 진단 

받은 환아들의 1년, 5년 생존율은 각각 79%, 76%로 

차이가 없었다(p＝NS). 

Fig. 3. Occurrence of new cases of i-CMP (I). IDC；Id-
iopathic dilated cardiomyopathy. Fig. 4. Occurrence of new cases of i-CMP (II). 
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비후성 심근증 

10년 동안 74명의 소아가 원발성 비후성 심근증으로 

진단을 받아서 연간 발생률은 0.71/100,000명(95% 

CI；0.35~1.07)으로 나타났다. 남아가 46명(62%)으

로 여아(28명, 38%) 에 비하여 다소 많았다. 진단 당

시 나이는 0~15세였고 중간값은 3.0세였다. 11개월인 

확장성 심근증에 비해 비교적 연장아군에서 진단이 되었

는데 이는 비후성 심근증이 발병 후에도 한동안 무증상인 

환자들이 많다는 점과 관련이 있을 것으로 생각된다. 

1997년 연말 현재 유병률은 1.84명/100,000(95% 

CI；1.04~2.64)으로 나타났다. 비후성 심근증은 연도

별로 거의 일정한 발생 양상을 보였다. 1988~1992년 

32명(46%), 1993~1997년 40명(54%)으로 최근 5

년 사이에 발생 빈도가 크게 증가한 확장성이나 제한성 

심근증과는 차이가 나는 부분이다. 심근증의 발생이 심근

염 후의 변화나 혹은 다른 환경적 요인과 관계가 있으리

라고 생각되는 다른 두 아형과는 달리 유전적 요인 등 내

인적인 부분이 더 중요할 것이라는 사실을 시사한다. 

확장성 심근증에 비하여 비후성 심근증은 상당히 다

양한 증상으로 발현되었다. 가장 많은 16명(22%)이 

진단 시 운동시 호흡곤란을 보였으며 흉통으로 나타난 

경우도 14명(19%)으로 높은 비율을 보였다. 그 외 실

신이 4명(5%), 심부전이 3명(4%) 등이 있었으며 간

헐적인 청색증, 심계항진이 각각 2례씩 있었다. 비후성 

심근증은 다른 아형에 비하여 진단 당시 무증상이었던 

경우가 29명(39%)으로 그 비율이 높았다. 무증상이었

던 경우는 20명(68%)이 심잡음으로 발견되었고, 흉부 

방사선이나 심전도 이상으로 발견된 경우가 5명(17%)

였으며 3명은 가족력이 있어 시행한 검진에서 발견되

었다. 그러나 무증상이었던 경우도 시간이 경과하면서 

호흡곤란, 흉통 등이 나타나 계속적으로 무증상이었던 

경우는 35%로 나타났다. 진단시 심잡음의 빈도는 56

명(76%)으로 세 심근증 중에서 가장 높은 비율을 보

였다. 

비후성 심근증의 가족력은 5명(6.7%)에서 확인되어 

기존의 보고들에 비하여 상당히 낮은 비율을 보였으며 

확장성 가족력과 빈도에서 차이가 없었다. 우리 나라에 

가족성 혹은 유전성 비후성 심근증이 특히 드물다고 볼 

수도 있겠지만 무증상인 환자의 빈도가 높은 점을 고려

해 볼 때 이러한 결론을 성급한 것이라고 할 수 있다. 

단순한 병력 청취만으로 가족력을 조사할 경우는 실제

보다 훨씬 낮게 나타날 수 있는 것이다. 

비후성 심근증이 확장성 심근증보다 다소 양호하였

으나 의미있는 차이는 아니었으며 1년, 5년 생존률은 

각각 92%, 72%이었다. 비후성 심근증도 진단 연령에 

따른 예후의 차이는 보이지 않았다. 1세 이전에 진단받

은 환아들의 1년, 5년 생존률은 84%, 63% 였고 1세 

이후에 진단받은 환아들은 96%, 81%로 영아군이 다

소 낮은 생존율을 보였으나 통계적으로 유의하지는 않

았다(p＝NS). 

 

제한성 심근증 

조사 기간 10년간(1988~1997) 제한성 심근증으로 

진단받은 환아는 모두 17명으로 전체 심근증의 6%에 

해당되었다. 특히, 최근 5년간(1993~1997) 환자 수

가 14명(82%)으로 이전 5년의 3명(18%)에 비하여 

증가되는 양상을 보였다(p＝0.03). 이는 확장성 심근

증과 마찬가지로 발병에 환경적인 요인이 관계한다고 

Fig. 5. Survival of children with cardiomyopathy. Fig. 6. Survival of children with dilated CMP. 
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볼 수도 있고 혹은 비교적 최근에야 제한성 심근증에 

대한 인식이 되기 시작한 점이 중요하게 작용했다고 볼 

수 있다. 

제한성 심근증의 연간 발생률은 0.16/100,000명(95% 

CI；0.02~0.3)이었다. 성별로 발생률의 차이는 없었으

며 발병 연령은 4개월~15세(중간값 6.9세)였다. 제한

성 심근증의 진단 연령이 다른 두 심근증에 비하여 유

의하게 많지만(p＝0.04) 발병부터 진단까지 지연되는 

점을 고려해야 하므로 이러한 사실로 단순히 발병이 늦

다고 말하기는 어렵다. 

제한성 심근증은 대부분 운동시 호흡곤란으로 발현되

었다(13명 76%). 흉통, 심부전, 각혈이 각각 2명(11%), 

1명(0.5%), 1명(0.5%)에서 나타났으며 증상이 없었

던 경우는 3명으로 8%였다. 확장기능 장애를 보이는 

좌심실에 이차적으로 발생한 폐고혈압으로 인해 생기

는 증상이 대부분이었으며 증상이 없이 진단된 환자는 

3명(18%)에 지나지 않아 진단이 지연되는 경우가 많

음을 보여 주었다. 진단시 심잡음이 청진되는 경우는 6

명(35%)으로 심근증 중 가장 적었다. 제한성 심근증에

서 심잡음의 빈도가 낮은 것은 이 질환의 진단을 지연

시키는 주된 요인 중 하나로 생각된다. 

원발성 심근증의 예후는 제한성인 경우가 가장 불량

하였으며(p＝0.02) 1년, 5년 생존율이 각각 72%, 30.2%

으로 5년 내에 2/3이상이 사망하는 것으로 나타났다. 

 

고     찰 
 

소아 연령에서 원발성 심근증은 높은 이환률과 사망

률은 보이는 중요한 심질환이지만 선천성 심기형에 비

하여 그 중요성에 대한 인식이 상대적으로 부족하며 원

발성 심근증에 대한 다병원 연구(multicenter study)

나 역학적 특성을 조사한 연구는 미미한 실정이다. 따

라서 본 연구는 우리 나라에서 원발성 확장성 심근증의 

현황을 파악함으로써 심근증 환자들에 대한 전국적이

고 체계적인 데이터 베이스를 구축하는 첫 단계로 의미

가 있다고 할 수 있다. 

본 연구는 최초의 한국의 소아기 원발성 심근증의 발

생률과 임상양상에 대한 조사 사업으로서 다음과 같은 

점에서 그 결과에 의미가 부여할 수 있다고 생각할 수 

있다. 먼저 조사 대상 시기를 원발성 심근증의 진단에 

필수적이고도 정확한 검사방법인 이차원 및 M mode 

심에코도 검사가 보편화된 최근 10년으로 한정하였다. 

둘째, 우리 나라는 단일 민족으로서 인구 의학적으로 

동질적인 집단이므로 역학적 조사의 결과가 신뢰할 만

하다고 할 수 있으며 셋째, 다양한 의료기관-보건소, 1, 

2, 3차 의료기관이 전국적으로 비교적 고르게 분포되어 

있고 최근 10년간은 생활 수준의 향상으로 전국민이 

의료서비스에 쉽게 접근할 수(readily accessible)있었

다. 마지막으로 본 연구를 주관한 소아 심장 연구회는 

전국의 소아 심장 전문의를 포괄하는 단체로서 우리 나

라에서 진료 활동에 참여하는 소아심장 전문의 전원이 

참여하고 있다고 할 수 있다. 그러므로 누락된 환자 수

는 많지 않으리라고 생각한다. 

본 조사에 의하면 15세 이하의 인구 10만명 당 한 

해에 새로이 원발성 심근증으로 진단받은 경우는 2.65

명(95% CI；1.5~3.7) 이었다. 연령별로 보면 5세 이

하군에서 발생률이 가장 높았다. 발병 양상과 관련하여 

특기할 만한 사실은 1세 미만의 영아에서 남녀 모두 

높은 발생률을 보인다는 것이다. 어린 영아에서는 심근

에서 대사 과정이 미숙하며13)14) 혈역학적 보상기전이 

제한되어 있기 때문이다.15) 

발생률을 살펴보면 원발성 확장성 심근증은 1.73명

/100,000(95% CI；0.73~2.73)이었다. 핀랜드에서 

소아기 원발성 확장성 심근증의 발병률에 대한 전국적

이고도 체계적인 연구가 Anita 등16)은 인구 100,000

명당 발병률은 0.34명으로 보고한 바 있고 Torpo 등17)

은 인구 10만명 당 10명 정도로 높은 발생률을 보고한 

바 있다. 이렇게 지역에 따라 다양한 발병 양상을 보이

는 것은 원발성 확장성 심근증의 발병이 환경적인 요인

과 관련이 있을 것을 시사하는 것으로 생각할 수 있다. 

Fig. 7. Survival of children with hypertrophic CMP. 
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또 다른 가능성은 확장성 심근증과 구별이 어려운 심근

염을 어느 정도 환자군에 포함되느냐에 따라 그 발생률

에 차이를 나타낼 수 있다. 본 연구에서도 마찬가지로 

우리 나라 각 병원에서 심근염을 배제하기 위한 검사 

방법이나 원칙이 통일되어 있지 않아 심근염 환아가 다

수 포함되었으리라고 생각된다. 향후로도 원발성 확장

성 심근증에 대한 체계적이고도 의미있는 연구 결과를 

얻기 위해서는 심근염과의 명확한 구별이 필요하며 이

는 앞으로 해결되어야 할 과제라고 생각한다. 

비후성 심근증의 연간 발생률은 0.71/100,000명(95% 

CI；0.35~1.07)이었다. 이는 0.17%를 보고한 Hada 

등18)이 보고한 성인에서의 발생률보다는 높게 나타났

으며 Anita 등의 10만명 당 0.34명보다 높은 발생률로 

나타났다. 

그리고 최근 5년 사이에 발생 빈도가 크게 증가한 

확장성이나 제한성 심근증과는 달리 비후성 심근증은 

연도별로 1988~1992년 32명(46%), 1993~1997년 

40명(54%)으로 거의 일정한 발생 양상을 보였다. 이

는 본 연구의 전체적인 신뢰도와도 연관이 있는 것으로 

확장성 심근증이나 제한성 심근증이 점점 그 발생이 증

가하는 양상으로 보아 이는 실제적인 발생률이라기보

다는 최근에 원발성 심근증에 대한 관심이 증대되는 경

향을 반영하는 것이라는 의견에 대한 반론의 근거를 제

공한다고 할 수 있다. 또한 비후성 심근증의 발생이 심근

염 후의 변화나 혹은 다른 환경적 요인과 관계가 있으리

라고 생각되는 다른 두 아형과는 달리 유전적 요인 등 내

인적인 부분이 더 중요할 것이라는 사실을 시사한다. 

제한성 심근증으로 진단받은 환아는 모두 17명이었

는데 특히 최근 5년간(1993~1997) 환자 수가 14명

(82%)으로 이전 5년의 3명(18%)에 비하여 증가되는 

양상을 보였다(p＝0.03). 제한성 심근증은 확장성이나 

비후성 심근증보다는 소아에서 그 중요성이 간과되고 

있는 현실로 볼 때 실제로는 발생률이 더 높을 가능성

이 있다. 본 연구는 각 병원 의무 기록을 기초 자료로 

삼았기 때문에 진단을 받지 못하고 사망한 환자가 포함

되지 않았다. 이는 특히 제한성 심근증인 경우에 그 가

능성이 높다고 생각된다. 

본 연구에서는 원발성 확장성 심근증으로 진단받은 173 

명 중 39명이 사망하여 1년, 5년 생존율은 각각 76%, 

70%로 나타났으며 비후성 심근증에서는 1년, 5년 생

존률은 각각 92%, 72%이었다. 이는 Henry 등19)이 

보고한 결과와 유사하다. 대부분의 사망은 진단시 6개

월 이내에 발생했으며 2년 이후에는 비교적 변화가 적

었다. 그러므로 확장성 심근증을 가진 환아들의 초기 

치료가 매우 중요하다고 할 수 있다. 현재까지 조사한 

소아에서 가장 유력한 예후 인자는 진단시 연령이다. 2

세 이하에 진단받은 환아들의 예후는 양호하며 2세 이

상에서 진단받은 환아는 조기에 심장이식을 받는 것이 

좋다고 권유하기도 하지만20) 이를 반박하는 보고들도 

있었다. 본 연구에서는 진단시 2세 이하인 군과 2세 이

상인 군에서 생존율에서는 유의한 차이가 없었다(Fig. 

6). 비후성 심근염에서도 영아군에서 그 임상양상이 다

르다는 기존의 보고와는 달리 본 연구에서는 예후가 차

이가 없었다(Fig. 7). 제한성 심근증이 세가지 아형중 

예후가 가장 불량하여(p＝0.02) 1년, 5년 생존율이 각

각 72%, 30.2%으로 5년 내에 2/3이상이 사망하는 것

으로 나타났다. 

본 연구는 국내에서 최초로 시도되는 원발성 심근증

에 대한 다병원 연구이며 전국적인 역학적 조사라는 점

에서 의미가 있으나 데이터베이스화하여 앞으로 임상

연구에 적용하기 위해서는 다음과 같은 점에서 한계점

이 노출되었다. 먼저 본연구가 후향적인 조사이기 때문

에 진단 수기나 방법에 있어 일관되지 않다는 점이다. 

그러므로 각 임상의의 개별적인 판단에 따라 진단의 예

민도나 특이도가 차이가 날 수 있다는 점이다. 이는 특

히 심근염과 확장성 심근증과의 구별을 위한 검사 단계

에서 중요하다고 할 수 있다. 그리고 제한성 심근증에 

대한 진단이 22개 병원 중 2~3개의 병원에서만 이루

어지고 있는 점은 유감이라고 할 것이다. 또한 각 병원

의 의무 기록 체계가 상이하여 검사 항목의 통일을 기

하지 못하였다. 예를 들면, 좌심실 이완 기능 지표같이 

그 임상적 중요성이 점점 강조되는 항목21)22)에 대한 

응답률이 21%로 너무 낮아 자료로서 유용성을 얻지 

못한 점 등을 들 수 있다. 

그러므로 본 연구를 기점으로 하여 국내 전 병원이 

참여하는 원발성 심근증 등록 사업을 지속적으로 실시

하며 인터넷 등을 이용하여 실시간으로 시행하는 방안

도 가능할 것이다. 또한 데이터 베이스화한 자료를 개

방하여 많은 임상의들이 실제로 진료에 활용하고 임상

연구의 기초 자료로 삼을 수 있도록 할 수 있도록 해야 

할 것이다. 

그리고 본 연구의 성과를 바탕으로 원발성 심근증에 
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대한 동일한 진료 지침을 확립하여 전향적인 연구가 진

행될 수 있도록 해야 할 것이다. 

 

요     약 
 

연구배경： 

발성 심근증은 높은 유병률이나 사망률에도 불구하

고 선천성 심질환에 비하여 관심도가 낮은 실정이며 특

정 환자군을 대상으로 한 사망률, 예후 인자 등 임상적 

연구는 산발적으로 이루어지고 있으나 광범위한 역학

적 연구 결과는 미미한 실정이다. 원발성 심근증은 단

일 질환이 아니므로 인구학적 특성이나 지역에 따라서 

병 양상이 다를 수 있고 특히 소아에서는 역학적 특징

은 성인과는 상당히 다를 것으로 생각된다. 이에 저자

들은 우리 나라에서 소아의 원발성 심근증의 현황을 파

악함으로써 심근증 환자들에 대한 전국적이고 체계적

인 데이터 베이스를 구축하고자 하였다. 

방  법： 

1988년에서 1997년까지 우리 나라에서 원발성 심

근증으로 진단받은 0~15세까지의 환아를 대상으로 하

였으며 다병원 연구(multicenter study)로서 전국에서 

소아 심장 전문의가 일하고 있는 22개의 2, 3차 병원

이 참여하였다. 방법은 각 병원 단위로 그간의 의무기

록을 후향적으로 조사하여 소아 심장 연구회 원발성 심

근증 소위원회에서 작성한 설문지를 작성하여 등록하

는 방법으로 진행되었다. 

결  과： 

조사 대상 기간에 원발성 심근증으로 진단받은 환아

는 모두 278명으로 확장성 심근증이 182명(65.4%)으로 

가장 많았고 비후성 심근염이 74명(26.6%), 제한성 심

근증과 미분류성이 각각 17명(6.1%), 5명(1.9%)이었다. 

15세 이하의 인구 10만명 당 한 해에 새로이 원발성 

심근증으로 진단받은 경우는 2.65명(95% CI；1.5 ~3.7) 

정도였다. 연령별로 보면 5세 이하군에서 발생률이 가

장 높았다. 

원발성 확장성 심근증 환아는 182명(남 79, 여 102, 

성별 미상 1)으로 연간 발생률은 1.73/100,000명(95% 

CI；0.73~2.73)이었으며 90년대 들어 현저하게 증가

하는 양상을 보였다. 진단 당시 연령 분포는 중간값은 

11개월로 세가지 심근증 아형 중에서 가장 어린 시기

에 발생하였다. 0~5세까지의 연령군의 여아에서 발생

률이 동일 연령군의 남아에 비해 2배 정도로(여, 4.97/ 

100,000；3.13/100,000) 높은 발생률을 보였다. 원

발성 비후성 심근증의 연간 발생률은 0.71/100,000명

(95% CI；0.35~1.07)으로 나타났으며 연간 발생률은 

일정한 양상을 보였다. 진단 당시 나이 중간값은 3.0세였

다. 원발성 제한성 심근증의 연간 발생률은 0.16/100,000 

명(95% CI；0.02~0.3)이었다. 성별로 발생률의 차이

는 없었으며 발병 연령은 4개월~15세(중간값 6.9세)

였다. 

원발성 확장성 심근증의 1년, 2년, 5년 생존율이 각

각 76%, 72.5%, 70%로 사망환자가 비교적 많은 것으

로 나타났다. 확장성 심근증에서 진단시 나이가 2세 이

전인 환아들의 1년, 5년 생존률은 74%, 67%였고 2세 

이후에 진단받은 환아들의 1년, 5년 생존률은 각각 

79%, 76%로 차이가 없었다(p＝NS). 비후성 심근증

이 확장성 심근증보다 다소 양호하였으나 의미있는 차

이는 아니었으며 1년, 5년 생존률은 각각 92%, 72%이

었다. 원발성 비후성 심근증도 진단 연령에 따른 예후

의 차이는 보이지 않았다. 1세 이전에 진단받은 환아들

의 1년, 5년 생존률은 84%, 63% 였고 1세 이후에 진

단받은 환아들은 96%, 81%로 영아군이 다소 낮은 생

존율을 보였으나 통계적으로 유의하지는 않았다(p＝NS). 

원발성 심근증의 예후는 제한성인 경우가 가장 불량하

였으며(p＝0.02) 1년, 5년 생존율이 각각 72%, 30.2%

으로 5년 내에 2/3이상이 사망하는 것으로 나타났다. 

결  론： 

본 연구의 성과는 귀중한 임상자료로서 원발성 심근

증에 대한 조기 진단과 효율적인 치료에 기여할 수 있

을 것이며 나아가서는 소아기 심근증에 다양한 연구 성

과를 얻을 수 있는 기초가 될 수 있을 것이다. 이를 기

점으로 향후 지속적으로 전향적인 연구가 진행될 수 있

도록 해야 할 것이며 또한 데이터 베이스화한 자료를 

개방하여 많은 임상의들이 실제로 진료에 활용하고 임

상연구의 기초 자료로 삼을 수 있도록 할 수 있도록 해

야 할 것이다. 
 

중심 단어：한국 소아·원발성 심근증. 
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