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서      론

중추성 과다수면장애(central disorders of hypersomno-

lence)는 중추성 기원의 과다주간졸림증(excessive daytime 

sleepiness, 이하 EDS)이 있는 질환군을 총칭하며, 이러한 증

상의 원인이 야간수면 분절이나 일주기수면리듬장애, 혹은 

수면과 관련된 호흡질환이 아니어야 한다.1,2) 국제 수면장애 

분류(International Classification of Sleep Disorders-3)에 

따르면, 중추성 과다수면장애는 탈력발작을 동반하는 기면

병(1형 기면병), 탈력발작을 동반하지 않는 기면병(2형 기면

병), 특발성 수면과다증, 그리고 클레인-레빈 증후군을 일컫

는다.3) 이 중 가장 대표적인 질환이 기면병이다.

기면병의 정의

기면병은 낮 시간 동안 졸림을 호소하는 질환 중 가장 대

표적인 질환으로, 주간졸림증(EDS) 및 일련의 특징적인 증

상들로 대표되는데, 이에는 탈력발작(cataplexy), 수면마비

(sleep paralysis), 입면 시 환각(hypnagogic hallucination), 야

간수면장애(nocturnal sleep disturbance) 등이 있다.1)

기면병의 임상양상

기면병은 주로 10대에 발병하고 한 번 발병하게 되면 만성

적으로 주간졸림 증상이 지속된다.4) 졸림증(sleepiness)은 피

곤(fatigue), 피로(tiredness) 등과 혼동되어 사용되기도 하지만 

졸림은 피곤 혹은 피로와는 다르며 잠으로 빠져드는 경향 혹

은 각성을 유지하기 힘든 상태로 정의할 수 있다. 졸림은 불

충분한 야간수면, 수면조절중추의 신경학적 이상, 야간수면

분절, 혹은 개인의 일주기리듬 등과 연관되는데 기면병은 수

면조절중추의 신경학적 이상의 관점에서 설명할 수 있다.5,6)

탈력발작(cataplexy)은 웃을 때, 화가 날 때, 농담을 주고 

받을 때와 같은 감정 반응이 있을 때 바로 우리 몸에 힘이 빠

지는 증상이다. 주로 양측 무릎에 힘이 빠져 바닥에 쓰러지
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기도 하고 손에 힘이 빠져서 물건을 떨어뜨리기도 하며, 얼

굴근육에 힘이 빠져서 얼굴근육이 일그러지기도 한다. 수초

에서 수분간 지속되고 다시 회복된다. 탈력발작은 기면병에

서만 나타나는 특징적인 증상(a pathognomic finding)이며, 

주간졸림증(EDS)과 힘 빠지는 증상이 함께 나타나면 기면병

으로 진단이 가능하다. 하지만 모든 기면병 환자에서 탈력발

작이 일어나는 것은 아니다 : 기면병 환자군에서 탈력발작은 

70~80%에서 나타나며, 탈력발작 증상의 유무에 따라 주간

졸림증과 탈력발작이 함께 나타날 때는 1형 기면병, 주간졸

림증만 나타날 때는 2형 기면병이라고 한다. 탈력발작을 동

반하는 1형 기면병에서는 2형 기면병에 비해 기면병 유전자

가 90%(2형 기면병에서는 40% 정도 나타남) 이상 나타나고 

주간졸림증은 더 심하며, hypocretin(orexin)의 저하(110 pg/

mL 이하)도 90% 이상(2형 기면병에서는 40% 정도 나타남) 

더 심하게 나타나는 것이 특징이다.7)

탈력발작, 수면마비, 입면 시 환각은 REM 수면이 깨어 있

을 때 나타나는 일련의 증상들로 생각되고 있는데, REM 현

상이 깨어 있을 때도 나타나는 이유는 REM 수면을 억제하

는 작용을 하는 hypocretin이 기면병 환자들에서 부족하기 

때문이다.8,9)

기면병의 병태생리

기면병의 원인에는 환경적 요인 및 유전적 요인이 모두 작

용한다(그러므로 기면병 환자 중에는 가족 중에 졸린 사람

들이 있는 경우가 많다).10) 환경적 요인으로는 스트레스, 인

플루엔자 감염, 밤과 낮이 바뀌는 경우 및 두부외상 등이 있

다. 유전적 요인으로는 기면병 유전자로 알려진 HLA-DR2, 

DQB1*06:02가 있다.11,12) HLA-DQB1은 기면병 외에도 1형 

당뇨병 등 자가면역 질환들의 발병과도 관련 있는 것으로 알

려져 있는데, HLA-DQB1*06:02 대립형질은 탈력발작과 주

로 연관이 있으며, 이 대립형질을 가진 환자들에서 자가면역

반응에 인한 뇌 속 hypocretin 세포 파괴 및 hypocretin 농도 

감소가 기면병의 한 원인으로 생각되고 있다. 또한 2009년도

에는 특정 신종플루 백신을 접종받은 소아청소년에서 기면

병의 발병이 급증하였는데, 백신에 포함되어 있는 신종플루 

항원이 hypocretin 수용체와 유사하여, 백신접종으로 인해 

활성화된 면역 반응이 hypocretin 수용체에도 작용하며 발

병한다는 병인 이론도 있다. 이러한 백신접종으로 인한 부적

절한 면역 활성은 HLA-DQB1*06:02 대립형질을 가진 환

자에서 더 활발히 관찰되었다는 연구도 있어, 이 두 가지 병

인 사이에 상관관계가 존재함을 시사하였다.13-16) Hypocretin

은 각성을 조절하는 데 관여하고 REM 수면을 억제하는 역

할을 하는 중요한 신경전달 물질이며 hypocretin 시스템의 

결함은 기면병의 병인으로 설명되고 있다.17-20)

방      법

이 종설에서는 세계수면학회에서 권고하고 있는 수면의학

에 관한 교과서 최신판과 미국수면학회 가이드라인, 그리고 

근간에 출판된 기면병과 과수면증에 관련한 최신 논문들을 

참조하여 기면병과 과수면증의 진단과 치료가 어디까지 왔

는지에 대해 짚어 보고자 한다.

결      과

기면병의 진단

미국수면학회(American Academy of Sleep Medicine)에

서는 기면병과 다른 과수면증을 치료하기에 앞서 정확한 진

단을 확립하는 것이 중요함을 강조하고 있다.3) 임상적 병력 

청취를 통해 주간졸림증을 유발할 수 있는 다른 질환들(불

충분한 수면증후군, 수면무호흡증, 수면일주기리듬장애, 비

정형 우울증, 특정 항우울제나 항경련제와 같은 약제유발졸

림증 등)을 반드시 감별해야 하며, 각성제 처방 유무와 관계

없이 이러한 질환의 치료가 선행되어야 한다.21)

주간졸림증 정도를 측정하는 데에는 엡워스 졸림증 설문

지(Epworth Sleepiness Scale)와 스탠포드 졸림증 설문지

(The Stanford Sleepiness Scale)가 주로 사용되며, 수면 일기

(sleep log)와 액티그래프(actigraphy)를 통해 환자의 수면 

패턴을 알아볼 수 있다. 현재까지 기면병 진단에 있어 가장 

중요한 검사(gold standard)는 다중수면잠복기검사(multiple 

sleep latency test)나, 일반적으로 기면병과 다른 동반 이환

질환 등을 감별하기 위해 다중수면잠복기검사를 시행하기 

전날에 야간 수면다원검사(nocturnal polysomnography)을 

시행하는 것이 권고되고 있다.3,22,23)

기면병의 진단기준은 Diagnostic and Statistical Manual of 

Mental Disorder, 5th edition(이하 DSM-5)과 the Interna-

tional Classification of Sleep Disorders-3, 3rd edition(이하 

ICSD-3) 두 가지 질병분류체계의 기준을 주로 사용하고 있

다. 이 중 ICSD-3가 DSM-5에 비해 주간졸림에 대해 보다 

초점을 맞추고 있으나, 두 가지 기준 모두 공통적으로 과도

한 주간졸림이 3개월 이상, 적어도 일주일에 3회 이상 발생

해야 하며, 탈력발작이 존재하거나, 다중수면잠복기검사에

서 평균 수면 잠복기가 8분 이내로 나타나고, 2회 이상의 수

면 개시 REM 수면(sleep-onset REM)이 나타나는 경우, 또

는 뇌척수액 하이포크레틴이 결핍된 경우를 진단기준으로 

삼게 된다.
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즉, 억누를 수 없는 수면 욕구를 느끼거나 잠에 빠져들거나 

낮잠을 자는 증상이 일주일에 3번 이상, 지난 3개월 동안 발

생하고 이와 함께 다음 3가지 중 하나를 만족해야 한다. 1) 탈

력발작을 2가지로 나누어서 정의하고 있다. 기면병이 오래 

된 경우 웃음 혹은 농담에 의해 탈력발작이 발생하거나, 어

린아이 혹은 기면병 발병이 6개월 미만인 경우에는 감정 자

극 없이 탈력발작이 발생할 수 있다. 2) 뇌척수액에서 하이포

크레틴-1(hypocretin-1)을 측정하여 정상인에 비해 1/3 이하

이거나 110 pg/mL 이하인 하이포크레틴 결핍 시, 3) 야간수

면다원검사에서 REM 수면이 수면 후 15분 이내에 나타나는 

입면 후 REM 수면(sleep-onset REM period)이 나타나든지 

혹은 다중수면잠복기검사에서 평균 수면 잠복기가 8분 이하

이고 입면 후 REM 수면이 2차례 이상 나타나는 경우이다.

기면병의 감별진단

클라인-레빈 증후군(Kleine-Levin syndrome)

오랜 시간을 자는 삽화가 반복적으로 나타나며 삽화 중간

에는 정상 수면과 각성상태를 보인다. 삽화가 시작되면 18~ 

20시간 동안 잠을 자며 과식, 지나친 성욕, 무절제함을 보이

는데 한 삽화는 며칠에서 몇 주간 지속된다. 동반 증상이 없

이 과수면상태만을 보일 때 단일 증상 과수면(monosymp-

tomatic hypersomnia)으로 진단하기도 한다.

특발성 수면과다증(Idiopathic hypersomnia)

특발성 수면과다증에서는 야간수면이 긴 경우가 흔하지만 

그렇지 않은 경우도 있다. 기면병에서와 같이 낮에 졸리는 

증상을 특징으로 하지만 기면병에서 흔히 관찰되는 탈력발

작, 수면마비, 입면 시 환각 같은 증상은 거의 없고 야간 수면

도 기면병과 달리 잘 유지된다. 원인으로는 중추신경계 이상

을 고려할 수 있다. 야간수면 시간이 길고 중간에 깨지는 않

지만 개운하지 않는 특징을 가지고 있고 낮잠도 긴 시간을 

자고 개운하지 않고 쉽게 잠에서 깨어나지 못한다. 편두통양 

두통, 어지럼, 실신, 기립성 저혈압, 손발이 차가운 증상이 동

반되기도 한다.

불충분한 수면증후군(Behaviorally induced insufficient sleep 

syndrome)

적절한 수면 시간을 취하지 못해 주간 졸림, 피로, 집중력 

저하, 짜증 등을 경험할 때 진단을 내리게 된다.

기면병의 치료

기면병은 조기 진단과 치료가 필요하고, 치료는 환자의 삶

의 질을 향상시킨다. 기면병의 치료는 약물치료가 주가 되는

데 주간졸림증과 탈력발작에 대해 나누어서 생각할 수 있다. 

주간졸림증에는 중추신경자극제를 사용하게 되며 대표적인 

약제로 메칠페니데이트(methylphenidate) 중 속효성 제재와 

모다피닐(modafinil) 그리고 아르모다피닐(armodafinil)을 

들 수 있다.24) 메칠페니데이트(methylphenidate)는 도파민

의 분비를 촉진하고 재흡수를 차단하는 약물로 주간졸림증 

치료에 효과적이며, 작용 시간이 짧은 속효성 제재가 주로 

사용된다. 그러나 내성 및 의존성의 위험성이 있고 심계항진, 

식욕저하, 교감신경계 자극 등의 부작용이 있다. 모다피닐

(modafinil) 및 이의 유사체인 아르모다피닐(armodafinil)의 

주요 작용 기전은 아직 뚜렷하지 않지만 도파민과 하이포크

레틴을 활성화시키는 것으로 알려져 있으며, alpha1-adren-

ergic 효현 작용이 어느 정도 관련이 있는 것으로 생각된다. 

낮 시간 동안 각성을 높여 주간 졸림증 증상을 약 70% 정도 

줄여주며, 내성 및 의존성의 위험이 거의 없고 부작용도 심

하지 않아 널리 사용되고 있다.25,26)

이 외에 자이렘(Xyrem, gamma-hydroxybutyric acid)이

라는 약은 물약으로, 잠자기 직전 6~9그램 정도 복용을 하는

데, 깊은 잠을 유도하고 탈력발작도 감소시키는 효과가 있다. 

이 외에도 각성 작용이 있는 히스타민을 증가시키는 약제인 

pitolisant가 개발이 되어서 유럽 등지에서 사용되고 있다. 최

근에는 hypocretin 작용을 활성화시키는 약제가 개발되어 

임상시험 중에 있는데 완료가 된다면 hypocretin이 부족해

서 생기는 병인 기면병에서 각성제를 통한 증상 치료가 아닌 

원인 치료가 가능해 질 날이 올 것이라 기대해 본다.27)

탈력발작과 수면마비, 입면 시 환각 등에는 REM 수면을 

감소시키는 작용이 있는 항우울제를 사용한다. 세로토닌과 

노르에피네프린을 증가시키는 벤라팍신(venlafaxine)이 효

과가 좋아서 널리 사용되고 있다. 이외 현재 국내에서 효과적

으로 사용되는 약물은 클로미프라민(clomipramine), 플루옥

세틴(fluoxetine) 등을 들 수 있다.28)

약물치료 외에 환자가 지켜야 할 사항은 수면 위생을 잘 

지키고 밤에 충분한 수면을 취하는 것이다. 수면 시간이 불

충분하면 주간졸림 현상은 같은 양의 수면을 취한 정상인보

다 훨씬 심하게 나타나기 때문이다.  

경과 및 예후

기면병의 임상 경과와 예후에 대해 진행된 연구는 많지 않

다. 몇 편의 연구를 종합해볼 때 탈력발작이 있는 기면병은 

관해가 되는 경우가 거의 없는 만성질환으로 생각된다. 주간

졸림과 탈력발작은 중추신경자극제와 항우울제를 통해 만

족스럽게 조절할 수 있지만 투약 없이 증상의 호전을 기대하
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기는 어렵다. 반면 탈력발작이 없는 기면병의 경우 연구마다 

차이는 있지만 진단을 받고 나서 5년이 지난 후에 약 1/3 정

도에서 증상이 호전되어 투약 없이 주간졸림을 견딜 수 있다

는 연구 결과들이 보고되고 있다. 진단 5년 후 약 1/3에서 관

해를 보인다는 임상 경과는 특발성 수면과다증의 병의 경과

와 유사한 것이다. 이는 자가면역체계 이상과 hypocretin 부

족 같은 병태생리가 탈력발작이 있는 기면병에서는 관찰되

고 탈력발작이 없는 기면병과 특발성 수면과다증에서는 관

찰되지 않는다는 특성을 함께 고려할 때 탈력발작이 없는 기

면병의 경우 탈력발작이 동반된 기면병보다는 특발성 수면

과다증과 유사한 질환이 아닌가 생각되기도 한다.

결      론

비록 1형 기면병의 진단과 치료는 비교적 잘 체계화되어 

있고 그 병태생리에 대한 이해도가 높아지고 있지만 탈력발

작이 없는 2형 기면병에 대해서는 아직 모르는 부분들이 많

다. 기면병과 특발성 과수면증과 클라인-레빈 증후군을 포

함한 중추성 과수면장애에 대한 진단과 치료는 여전히 어려

운 문제이지만, 현재 과수면증 치료와 관련한 많은 연구들이 

활발히 진행되고 있는 만큼 미래에는 보다 적절한 진단 및 

치료에 대한 가이드라인이 나오지 않을까 기대해본다.

중심 단어 : 기면병·기면 탈력발작 증후군·과수면증·과

수면장애.
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