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근긴장디스트로피; 다양한 신체증상의 전신 질환
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Myotonic dystrophy as multisystem disorder
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Myotonic dystrophy is an autosomal dominant disorder and the most common form of muscular dystrophy in adults. Although this 

disorder is commonly characterized by myotonia and progressive muscle weakness, it is a multisystem disease with ocular, cardiac, 

endocrine, central, and cutaneous abnormalities. This review will focus on the clinical features, multisystemic and highly variable. 

And we discuss the brain abnormalities and cancer risk in myotonic dystrophy. 
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서  론

근긴장디스트로피(Myotonic dystrophy, DM)는 가장 흔한 

근디스트로피로 비교적 흔하게 볼 수 있는 질환이다.
1
 근력

저하와 근긴장증을 주 증상으로 내원하고 특징적인 얼굴(안

검하수, 전두부 탈모, 꺼진 뺨)형태를 보이기 때문에 다른 근

육질환에 비해 쉽게 임상적으로 추정할 수 있다. 진단은 유

전자 검사로 염기 반복서열의 확장을 확인하여 확진 할 수 

있다. 환자에게 일상생활에 장애를 초래하는 주 증상은 근력

저하이지만, 근육이상 외에 인지기능장애, 백내장, 부정맥, 

내분비장애 등 다양한 신체부위에 이상을 초래하므로 이에 

대한 이해가 필요하다.

본  론

DM은 상염색체 우성 유전질환으로 문제가 되는 유전자의 

종류에 따라 두 가지(DM1과 DM2)의 표현형을 보인다. DM1

과 DM2는 서로 다른 유전자의 이상으로 발생하지만 유사한 

임상증상을 보인다.
1-3

 공통적으로 나타나는 증상은 근긴장

증, 백내장, 특징적인 부위의 근력저하(얼굴, 목 굴곡근, 손가

락 굴곡근), 심장질환, 포도당 불내성, 생식샘부전(gonadal 

failure), 고감마글로불린혈증, 크레아틴 키나아제 상승, 전두

부 탈모 등이 있다(Table). 심장질환은 전도장애와 부정맥이 

주이며 갑작스런 사망의 원인이다. DM1에서 근육이상이 경

한 초기에도 발생가능하며 CTG 반복횟수와의 관련성도 적

은 것으로 조사되어 모든 환자를 대상으로 진단시점부터 

심장기능에 대한 검사를 하는 것이 필요하다. DM2에서는 

DM1보다는 심장이상이 드문 편이지만 마찬가지로 검사를 

시행하는 것이 필요하다.
4
 폐기능 장애는 횡경막의 위약과 

근긴장증이 원인이 되며 호흡곤란과 흡인성 폐렴으로 이어

질 수 있고 심장질환과 함께 주요한 사망원인 중 하나이다. 

내분비장애로는 갑상선, 췌장, 뇌하수체 등에 이상이 있을 수 

있다. 당뇨병은 DM2에서 더 흔하게 동반된다.
4

1. DM1과 DM2의 근육증상의 차이점

DM2는 DM1에서 보이는 선천형(congenital form)이 없고 

전반적인 근육증상이 경하여 장기적인 예후도 좀 더 양호한 

편이다. 근육증상에서 보이는 차이점 중 하나는 근육통과 근

육경직이 DM2에서 뚜렷한 것이다. 또한 원위부의 근력저하

가 주인 DM1에 비해 DM2에서는 근위부 근력저하가 주로 나

타난다는 차이점이 있다. 하지만, 124명의 DM1환자를 대상
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Feature DM 1 DM 2

General
Epidemiology
Onset age (years)
Anticipation
Congenital form
Muscle 
Weakness
  Face
  Ptosis
  Sternomastoid
  Proximal legs
  Distal
  Any location
Muscle pain
Myotonia 
Calf hypertrophy
Systemic 
Cataracts
Balding
Cardiac arrhythmia
Gonadal failure
Hypersomnia
Hyperhidrosis
Cognitive disorder
Laboratory 
Hyperinsulinemia
EMG: myotonia
Chromosome
Mutated gene
Mutation type
Repeat size

Widespread
0 to adult

+
+

+++
+++
+++
Late
+++

+
+
+
-

+++
+++
+++
+++
+++

+
+ to +++

++
+

19q13.3
DMPK

CTG repeats
50-4000

European 
8-60
Mild

-

+
+
+

+++
hands

+
+++

+
+

++
+
+
+
+

+++
+

+++
+

3q21
ZNF9

CCTG repeats
Mean-5000

DM; myotonic dystrophy, EMG; electromyography, DMPK; myotonic 
dystrophy protein kinase, ZNF9; zinc finger protein 9.
Source: Turner C, et al. JNNP 2010;81:358-367.

Table 1. Comparative features of DM1 and DM2

Figure 1. Fluid-attenuated inversion recovery images show white matter lesions in both temporal poles.

으로 국내에서 연구된 보고에 따르면 근위부에 국한된 근력

저하가 2명의 환자에서 관찰되었다.
5
 또한 이환기간이 길어

질수록 근위부와 체간 근육의 약화가 뚜렷해지게 된다. 결론

적으로 근육통의 심한 정도도, 근력약화의 분포 같은 임상증

상만으로 DM1과 DM2를 구분하기는 어렵다. 

2. 중추신경계증상과 뇌자기공명영상 소견

DM1환자에서 다양한 인지기능이상과 행동장애, 수면장애 

등의 중추신경계증상이 보고되었고 DM2에서도 DM1에 비

해 심하지는 않지만 중추신경계 증상이 보고되었다. 근긴장

디스트로피에서 보이는 자기공명영상(MRI) 소견은 정상에

서부터 심한 백질이상까지 다양하다. 대표적인 뇌 MRI소견

은 뇌위축에 의한 뇌실확장(ventriculomegaly), 뇌실주위와 

피질하 백질이상, 뇌들보 위축(thin corpus callosum)이다.
6
 

DM1의 선천형은 뇌실확장과 백질의 고신호강도가 특징적이

고 이환기간과의 관련성은 없었다. 성인형은 대부분의 병변

이 이환기간에 비례하여 심해지는 소견을 보였으나 측두엽 

백질의 고신호병변은 이환기간과의 관련성이 없었다(Figure 

1).
6,7

 DM2는 DM1과 비교했을 때 유의하게 경한 백질이상이 

관찰되었다.
8
 백질병변은 DM1과 DM2 모두에서 전두엽에서 

가장 심하였고, 측두엽 백질의 고신호병변은 DM2에서는 관

찰되지 않았다.
6,9 

뇌위축도 DM1에서 심하게 관찰되었고, 두 

가지 형 모두에서 백질병변이 심할수록 뇌위축도 심한 상관

관계를 보였다.
7,8
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Figure 2. Chest computed tomography shows 5.8 × 6.8 cm sized well-demarcated anterior mediastinal mass.

3. 근긴장디스트로피에서 종양발생빈도

근긴장디스트로피 질환과 동반된 종양에 대한 증례발표가 

이어지면서 종양발생위험도에 대한 연구가 있었다.
10,11

 양성 

피부 종양인 털바탕질종(pilomatricoma)이 가장 높은 빈도

로 동반되는 종양이며, 바닥세포암종(basal cell carcinoma)

도 관련 있는 종양으로 알려졌다. 대규모로 진행된 연구에서 

전체적인 악성암 발생률이 대조군에 비해 높았다. 갑상선암, 

맥락막흑색종(Choroidal melanoma), 전립선암의 발생률이 

높은 결과를 보였고,
11

 다른 연구에서는 주로 내분비계(췌장, 

뇌하수체, 갑상선, 부갑상선)의 신생물 증가가 관찰되었다.
12 

특정장기와의 관련성은 일치된 결과가 부족하여 추가적인 

연구가 필요하다. 양성종양 중에서 본 증례처럼 흉선종이 동

반된 보고가 많았으나
13

 양성종양을 대상으로 한 연구는 없

어서 통계적 유의성은 확인되지 않았다(Figure 2). 암 발생률

은 DM1과 DM2 모두에서 반복염기수와는 관계가 없는 것으

로 나왔다.
12

결  론

DM은 가장 흔한 근디스트로피로 근육증상과 중추신경계 

증상뿐만 아니라 여러 신체부위를 침범하여 다양한 전신증

상을 보인다. 가능한 임상증상과 징후를 알고 진단 및 예후

를 향상시키기 위한 적절한 검사를 시행할 필요가 있다.
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