
긴장성 이영양증은 진행성 근력 약화와 근긴장이 시작

증상으로 나타나며, 상염색체 우성 유전의 전신적 질환이

다.1 많은 환자들이 세대를 거듭할수록 임상 증상이 심해

지고 발병 연령이 젊어지는 예기성 ( A n t i c i p a t i o n )을 보

인다.2 긴장성 이영양증 환자에서 염색체 1 9 q 1 3 . 2 - q 1 3 . 3

에 삼핵산 염기서열 C T G의 반복이 5 0회에서 3 0 0 0회까

지 확장되었음이 관찰되었다.3 이들 환자들의 임상적 특성

들과 유전학적 이상 사이에 밀접한 상관 관계가 있을 가

능성이 있어 이에관한 연구들이 진행되었다.4 우리나라에

서 정상인과 긴장성 이영양증 환자에서 CTG 반복횟수가

갖는 임상적 의의 및 임상 양상과의 상관 관계를 규명한

바는 없으며, 임상 양상과 근전도 검사소견을 분석한 후

CTG 반복횟수가 1 0 0개 미만일 경우 7 1 %의 환자에서 근

긴장성 방전 (Myotonic discharge)이 관찰되지 않음을

보고 한 바는 있다.5 , 6 본 형제환자의 경우에 CTG 반복횟

수가 적은 동생에서 장년기에 더 심한 임상증상을 보여

반드시 CTG 반복횟수가 임상 증상의 정도와비례하지 않

을 수도있다는 의문을 제시한다.

증 례

2 5세 남자환자가 만성 진행성 사지위약과 근력약화

(Muscular Disability Rating Scale: MDRS grade 4;

moderate to severe proximal muscle weakness7) 를

주소로 신경과 외래를 방문하였다. 환자는 전두부 탈모,

홀쭉한 뺨, 안검하수, 구음장애, 연하곤란, 높은 족부궁

(High plantar arch) 소견을 보였고, 5개월 전부터 오른

손으로 잔을 들 수가 없어 술을 마시기 힘들었고 사람과

악수하기가 불편하였다. 환자보다 2살 많은 형 또한 양쪽

관자부와 목 근육의 위축이 저명하게 관찰되었으나 근력

약화는 없었다. 과거력상 이상 소견은 없었으며, 환자의

부모는 어려서 이혼한 상태로 환자의 어머니는 건강하였

고 환자의 아버지는 정확한 상태를 알 수 없었다. 다른 친

척 중에서 이상 소견이 있는 사람은 없다고 했다. 환자는

어린 시절 외모로 인해서 놀림을 받기도 하였으나 힘이

저하됨을 느끼지는 못하였다고 한다. 신경학적 검사상 의

식과 지남력은 정상적이었고, 연하곤란이외에뇌신경검사

는 정상이었으며, 운동기능 검사상 우측 상지 힘 G4, 좌

측 상지 힘 G3, 양하지 힘 G4+ 소견과 전반적인 사지 위

축소견, 근긴장도 저하가 보였고, 감각기능은 정상적이었
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양하지 건반사는 1 +로 저하되어 있었으며, 병적 반사는

관찰되지 않았고 정상 조화기능을 보였다. 혈액 검사와,

심전도, 흉부촬영 소견, 뇌자기공명영상,신경전도검사 소

견 등은 정상이었다. 환자의 우측 앞정강근 ( T i b i a l i s

anterior muscle) 과 우측 짧은무지근 (Pollicis brevis

muscle) 에서 시행한 침근전도 검사에서 근긴장성 방전

(Myotonic discharge)이 보였다 (Figure 1). 환자의 우

측 대퇴직근에서 3개의 근육 생검을 시행하였고 이를

Hematoxylin-Eosin (H&E) 염색과Modified Gomori

trichrome 염색을 시행한 결과 내핵 (A few internal

nuclei) 과 타래 변화 (Floccular change) 가 관찰되었

다 (Figure 2). 또한환자와 환자의 형에서 유전학적 검사

를 시행한 결과 염색체 1 9번 장완에 위치하는 CTG 반복

환자의 형에서 근전도 검사와 근육 생검을 시행하지 못하

였으나 신경학적 검사에서 상하지 근력저하는 Grade 4+

에서 Grade 3 (MRC scale) 이며 연하곤란, 사지위축 및

감각이상은 뚜렷하지 않았다. 

고 찰

긴장성 이영양증은 근수축후 이완이 잘 안되는 근긴장

증 및 근위축을 특징적 소견으로 하며, 1909년에

S t e i n e r t에 의해 선청성 근긴장증인 T h o m s e n씨 병의

이형 (Varient) 으로 처음 기술되었으며, 이후 B a t t e n과

G i b b에 의해 독립된 질환으로 분류되었다.8 근긴장성 이

영양증은 우성 유전양식을 보이는 근육질환으로, 지속적
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Figure 1. His EMG findings were indicative of myopathy and myotonic discharge. (A) Positive sharp wave. (B) Myotonic discharge
is a spontaneous discharge of a muscle fiber that waxes and wanes in both amplitude and freqeuncy.

Figure 2. Right rectus femoris muscle biopsy finding. (A) You can find a internal nucleus (arrow). (B) It shows muscle size varia-
tions and floccular change (arrow).

Figure 3. Southern blot analysis of (CTG)n using serum. CTG copy number of patient is 90 copies and one of his brother is 120 copies.



인한 소화이상, 백내장, 분만시 불규칙한 수축, 생식선 위

축, 기초대사율의 감소, 내당력 (Glucose tolerance) 의

장애등 타기관의이상소견을 동반한다. 

근육을 침범하는 우성 유전양식을 보이는 유전질환으로

는 긴장성 이영양증 이외에 Fascioscapulohumoral 이

영양증등 여러 질환이 있고 이중 가장 흔한 질환이 근긴

장성 이영양증이며, 유전자는 19q13.2-13.3 염색체에존

재함이 Linkage analysis로 밝혀졌고,9 이어 이 위치에

존재하는 단백 활성화 효소의 3‘ 비전사부위에 C T G의 삼

핵산이 비정상적으로 증가되는 것이밝혀졌다.1 0

특징적인 근육 생검 소견은 많은 내핵 ( I n t e r n a l

nucleus) 의 출현, 내핵들의 사슬형성 (Chain forma-

tion of internal nuclei), Sarcoplasmic mass와

Ring fibers, 근섬유크기변화의 증가 및 E n d o m y s i a l ,

Interfscicular fibrous tissue의 증가, 조직화학염색상

제 1형근섬유의 위축이 심한것이다.

근전도 소견은 Dive-bomber sound를 동반하는

Myotonic discharge와 Low amplitude, Short-

duration, Polyphasic motor unit potentials,

Positive sharp waves, Fibrillation potentials이 전

형적인 소견으로 본 환자에서는 Myotonic discharge와

Positive sharp wave가 Dive-bomber sound를 동반

하여 보였다. 일반적으로 알려진 임상증세와 비례하여

CTG 반복횟수를 보인다는 보고4와는 다르게 임상적으로

증세가 경한 형의 CTG 반복횟수가 많았고, 환자의 병리

적 소견은 근긴장성 이영양증에 합당하였으나 이는 C T G

반복횟수와 비례하지 않았다. 병리적소견과 CTG 반복횟

수에관해서는앞으로좀 더 연구가필요할것으로보인다.
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