
서 론

K e n n e d y병은 주로 성인기에 증상이 시작되며, 척수와

뇌간의 운동 신경원 소실로 인한 사지 및 안면근 위축이

특징인 성염색체 열성 유전 질환이다.1 근위축과 함께 속

상수축( f a s c i c u l a t i o n )이 나타나고, 남성호르몬 불감증

(androgen insensitivity)으로인해 여성형 유방과 불임

을 보인다.2 그러나 이러한 특징에도 불구하고 가족력이

있는 경우가 드물고,2 다른 운동신경원성 질환, 유전성 감

각운동신경병증, 그리고 지대형 근이영양증(limb girdle

muscular dystrophy)과 임상양상이 비슷하여 진단이

어려운 경우가 많다.3

국내에서는 Kennedy-Alter-Sung 증후군의 변형 1

예4를 포함하여 오경미,5 이병주6 등이 3예를 보고한 바 있

다. 저자들은 삼핵산 CAG 과다 반복서열이 확인된

K e n n e d y병 환자 6명의 임상증상과 전기생리학적 소견

을 분석하여, Kennedy병을 조기에 진단하는데 도움이

되고자 하였다. 

대상과 방법

1. 연구 대상

1 9 9 3년 6월부터 2 0 0 2년 3월까지 내원한 환자 중

K e n n e d y병으로 확진 된 6명의 임상기록을 검토하였다

(Table 1). 이들은 사지와 안면의 근위축 및 속상수축을

보였고, 전기진단검사에서 운동 신경원 질환에합당한 소

견을 보였으며, 유전학 검사상 삼핵산 CAG 염기서열의

과다 반복이 확인되어 Kennedy 병으로 확진 할 수 있었

다. 이들은 모두 남성이었고, 내원 당시 연령은 5 0에서

7 6세 사이였다. 이 환자들 중 일부는 추적관찰이 중단되

었다.

2. 연구 방법

1) 전기진단검사

신경전도검사는 C a d w e l l사의 E x c e l이나, Nicolet사의

Viking Ⅳ기기를, 근전도검사는 C a d w e l l사의 5 2 0 0 A기

기를 사용하였다. 운동신경전도 검사는 정중신경, 척골신

경, 후경골신경, 비골신경에서 시행하였고, 감각신경전도

검사는 정중신경, 척골신경, 비복신경에서실시하였다. 근

전도검사는단극성( m o n o p o l a r )바늘을 이용하여상, 하지
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의 근위부와원위부각각에서2근육이상씩실시하였다. 

2) androgen receptor 유전자의 삼핵산 CAG 반복

서열 측정

Androgen receptor 유전자 검사는 PCR 방법을 통해

삼핵산 C A G를 증폭시킨 뒤, 이 PCR 산물을 전기 영동하

여 과다 반복이 있는지 확인하였다. PCR 산물의 크기가

2 8 2 b p이면 삼핵산 CAG 염기서열의 2 1배 반복에 해당

되며, 38에서 6 6배 반복된 경우 K e n n e d y병으로 판정하

였다. Androgen receptor 유전자검사 결과는 저자들의

병원에서 시행한 5예와타 병원에서 시행한 1예(증례 N c )

를 함께 분석하였다

결 과

발병시기를 정확히 알 수 없었던 1예(증례 L i )를 제외하

면 증상 발현 후 내원 하기까지 평균 약 4년이 소모되었

다. 가족력은 2예(증례 Kd, Li)에서 있었는데, 이환된 가

족 구성원들은 모두 환자와 비슷한 임상증상을 보였다.

근력감소는 대부분 근위부가 원위부 보다 심하였고, 상하

지 우위성은 뚜렷하지 않았다. 모든 환자에서 안면근 위

축과 저작근의 근력약화 및 속상수축이 관찰되었고, 3예

(증례 Kj, Nc, Li)에서는사지에도 근위축이 보였다. 속상

수축은 대부분 육안으로 보였는데, 혀를 포함한 안면부와

체간 및 상지에서 주로 관찰되었다. 심부건반사는 상하지

에서 모두 소실 되거나 감소하였다. 감각장애는 3명에서

나타났고, 2명은 양손 또는 양발의 저림증을(증례 K d ,

Li), 다른 1명은 감각저하를(증례 Yj) 호소하였다. 여성형

유방은 4예(증례 Nc, Kd, Sy, Li)에서 보였고, 1예에서

당뇨(증례 Yj) 병력이 있었다. 환자들 모두 C A G반복 유

전자수가 4 0 ~ 5 0사이로 K e n n e d y병에 합당하였다.

이들의 증상은 모두느리게 진행하였다. 진단후 현재까

지 약 6개월에서 4년간추적 진료 중으로이 기간 동안에

사망한 예는 없었고, 아직까지 혼자서 보행이 불가능한

환자는 없었다. 간혹 음식물을 삼키기 어렵다고 호소한

예가 있었는데, 연하장애가 심하지 않아 음식물 섭취에

큰 지장은없었다. 

신경전도검사상 6명 환자에서 운동신경 복합근육활동

전위(compound muscle action potentials, 이하

C M A P )의 진폭이 감소하거나 정상 범위였고, 전도속도는

일부를 제외하면 정상이였다. 감각신경의 경우 거의 모두

에서 활동전위의 진폭과 전도속도가 감소되었고, 일부는

검출이 아예 되지 않았다. 근전도 검사상 양성예파( p o s i-

tive sharp wave) 및 세동(fibrillation), 다상성 전위

(polyphasic potentials), 거대 운동단위활동전위( g i a n t

motor unit action potential,이하 giant MUP)가 6명

모두에서 관찰되었고, 속상수축은 5명에서 발견되었다

(Table 2). 
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Table 1. Clinical features of Kennedy’s disease and CAG repeat number

Patients Kj Yj Nc Kd Sy Li

Onset of Sx
(Age,duration) year

73(3) 67(1) 53(3) 48(5) 47(3) 40(?)

muscle cramps Y Y Y Y Y Y

fasciculation(F/T/ㅣ) Y/Y/Y Y/Y/Y Y/Y/Y Y/Y/Y Y/Y/Y Y/Y/Y

gynecomastia N N Y Y Y Y

DM N Y N N N N

bulbar weakness Y Y Y Y Y Y

Weakness
(proximal limb; U/L) U>L N L=U U>L L>U U=L

weakness
(distal limbs; U/L) N L N N U=L N

Reflexes D A D A A D

Hand tremor N Y N Y N Y

Sensory Sx N Y N Y N Y

Family Hx ? ? ? Y N Y

CPK 304 ND ND ND ND ND

CAG repeat length 40~43 40~50 43 45~50 45~50 40~45

D,decreased; A,absent;CPK,creatinine phosphokinase;ND,not done
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Table 2. Electrophysiologic findings of Kennedy disease

patients Kj Yj Nc Kd Sy Li

M/S M S M S M S M S M S M S

R/L R R R R R R R R R R R R
L L L L L L L L L L L L

Median
TL 4.1 3.9 4.7 3.5 3.8 4.38

5.4 3.8 3.8 3.8 3.9 5.10
Amp 6.9
Wrist 6.9 0.02 8.1 0.002 8.4 0.000 5.8 0.007 11. 0.014 12 0.002

0.9 0.003 9.6 0.004 11 8NP 5.4 NP 8 0.009 11 0.001
Elbow 6.9 0.02 7.8 0.009 8.2 0.005 5.1 0.01 6.6 0.021 12 0.015

0.8 0.006 8.8 0.004 10 0.007 4.5 0.003 10 0.034 10 0.007
NCV
Wrist 44 40 40 46 42 47

34 40 NP NP 44 39
Elbow 60 55 57 58 59 50

54 54 55 57 51 56

Ulnar
TL 3.0 2.9 3.4 3.1 3.0 2.70

3.0 2.9 2.8 3.0 3.8 3.00
Amp 10.
Wrist 13 0.009 13 0.002 14 0.002 3 0.006 9.7 0.007 12 0.006

15 0.006 12 0.004 18 0.003 8.6 0.001 6.4 0.002 12 0.002
BE 13 0.016 11 0.007 12 0.008 9.4 0.004 9.5 0.012 11 0.015

13 0.02 11 0.01 16 0.008 8.0 0.002 6.0 0.006 12 0.006
NCV
Wrist 45 32 41 42 41 41

33 32 41 35 36 36
BE 50 59 56 58 57 56

54 59 53 52 53 50

Peroneal 
TL 4.8 4.4 10 5.8 4.9 5.0

4.5 3.9 4.7 5.0 3.8 4.3
Amp
Ankle 7.9 NP 3.2 0.004 0.4 NP 0.9 NP 2.7 0.003 7.8 NP

6.4 0.003 4.2 NP 2.4 NP 1.0 NP 2.0 NP 3.7 NP
Fibular 7.2 2.6 0.3 0.9 2.3 7.3

5.3 3.6 2.2 1.0 1.7 3.2
NCV 
Ankle 43 NP 43 41 26 NP 42 NP 40 34 41 NP

42 37 42 NP 40 NP 40 NP 45 NP 41 NP

Tibial 
TL 3.8 373 5.1 4.0 3.8/ 4.9

4.1 50 4.8 4.1 3.8 5.5
Amp
Ankle 25 15 3.3 12.4 20 13

3 21 13 9.1 16 13
Popliteal 15 375 1.8 11.5 12 10

14 72 10 7.4 14 11
NCV 48 42 38 47 48 43

47 41 40 45 41 48

Sural 
Amp 0.008 0.001 NP NP 0.001 0.01

0.006 0.0007 NP 0.004 0.002 0.01
NCV 49 33 NP NP 40 32

56 31 NP 43 39 30

R, right ; L,left ; M, motor ; S,sensory ; Amp, amplitude(mV); NCV, nerve conduction velocity(m/s); TL,terminal latency(ms);
BE,below elbow;  NP, no potential



고 찰

K e n n e d y병과 감별해야 할 질환에는 다른 운동신경원

성 질환, 유전성 감각운동신경병증 등이 있다. 이들의 임

상 증상 및 전기진단검사 소견이 서로 비슷하여 감별 진

단이 쉽지는 않다. 특히 운동신경원성 질환 중 근위축성

측삭 경화증(amyotrophic lateral sclerosis, 이하

A L S )과의 감별이 어려운데, ALS는 결국 상위운동신경과

하위운동신경이 함께 침범 되지만, Kennedy병은 하위운

동신경만 침범 된다는 차이점이 있다.7 체염색체 우성 구

척수근위축증(autosomal dominant bulbar spinal

muscular atrophy)은 4 0대에 주로 발생하며, 증상이

K e n n e d y병과 매우유사하다.8,9 

K e n n e d y병의 10 내지 2 0 %에서 당뇨가 동반되는데,3

본 연구에서는 1예에서 당뇨가 있었다 당뇨는 여성형 유

방 및 불임 등 다른 내분비 질환의 일환으로 나타는 것으

로 생각된다. 근력약화 증상은 모두 근위부가 원위부 보

다 현저하였다. 이러한 근력약화 형태는 말초신경병증과

의 감별 점은 되지만, 근이영양증이나 봉입체 근염 같은

근육질환, 진행성 근위축증(progressive muscular

a t r o p h y )과 같은 운동신경원 질환, 기타 척수병증

( m y e l i t i s )에서도 관찰되므로, 이들과 감별이 중요하다.

본 관찰에서는 6명에서 근전도 검사상 신경병 소견이 관

찰되어 근위부 근력약화를 보이는 근육질환과 차이가 있

었다. 대부분 환자는 상지와 하지에 동일한 정도의 근력

악화를 보였고, 일부는 상지가 더 약하였다. 이것은 주로

하지 쪽의 근력약화가 심하다는 기존의 연구8 , 1 0와 다른 소

견이었다. 그러나 M a r k와 Wilbourn 등은 상지나 하지

어느 쪽이든 먼저 증상이 시작될 수 있다고 하였고,1 0 본

환자들 중 상지 근력약화가 보다 심한 환자들을 추적 관

찰하면 결국 하지약화가 비슷하게 발생하거나 또는 더욱

심하게 나타날 수 있다고 생각한다. 

6명의 환자 중 감각증상은 3예에서 나타났는데, 이들은

손 또는 발이 저리다고 하거나, 감각이 떨어진다고 호소

하였다. Kennedy 병에서 감각장애를 호소하는 경우가

많지 않다.1 1 그러나 Mei 등1 2은 부검을 통한 연구에서 감

각신경의 수초화 섬유가 감소되 있는 것을 발견하였고,

임상적으로 감각장애가 없더라도 실제로는 일차감각신경

세포의 손상이 있다는 것을 기술하였다. 또한, 증상이 없

더라도 많은경우 신경전도검사에서는감각신경의 장애를

보이는데1 0, 이러한 소견은 근위부 근력약화를 보이는 질

환 중 근이영양증이나 소아마비후 증후군( p o s t p o l i o

s y n d r o m e )과의감별 점이될 수 있다. 

본 환자들의 신경전도검사 소견상 운동신경의 복합근육

활동전위 진폭은 약간 감소되거나 정상 범위였다. 진폭이

감소한 점은 척수의 전각세포(anterior horn cell) 소실

로 인한 것으로 생각되며, ALS에서도 비슷한 소견을 보

인다. 하지만, ALS의 경우 감각신경전도검사는 정상 이

므로,8 K e n n e d y병과 차이점이 된다. 근전도 검사상 모든

예에서 신경인성(neurogenic) 변화 가 관찰되었는데, 특

히 6예 모두에서 근위부 또는 원위부 근육의 다상성 전위

가 관찰 되었다. 이는 신경 재지배에 의한 것으로 생각되

며, ALS에서괸찰되는 것 보다많이 나타난다.1 0

구마비(bulbar palsy) 증세는M a t t h e w의 연구와 비슷

하게 모든 예에서 나타났다.2 M a t t h e w에 의하면 구음장

애나연하장애 같은구마비는 질병발생 1 0내지 2 0년이 지

나야 명백해진다고 했지만 저자들이 경험했던 증례 k j의

경우발음장애를 먼저 보여예외를 보였다. 

안면부 속상수축은 거의 대부분에서 관찰된다고 알려져

있는데,2 , 3 본 연구에서는 5예에서 보였고 주로 혀나 안면

에서 관찰되었다. 여성형 유방은 5예에서 나타났는데, 이

것은 K e n n e d y병을 진단할 수 있는 중요한 단서 중의 하

나이다. 기존의 보고에 의하면 6 0 %내지 9 0 %에서 여성형

유방이 보일 수 있다고 하였는데3, Matthew는 8명 중 2

명에서 여성형 유방이 관찰 되었다고 보고하여2 발생빈도

는 문헌 마다조금씩 차이가 있다

기타 특이소견으로 6명 모두 근경련(muscle cramp-

i n g )이나 수지진전을 보였다. Matthew는 자신이 경험했

던 모든 환자에서 근경련이 나타났으며, 대부분 근력 약

화가 나타나기 전에 발생했다고 하였다.2 저자들이 경험

했던 환자도 근경련이 근력약화가 나타나기 약 1년 전부

터 발생하였고, 진전은 수년 전부터 생겼다고 하여 비슷

한 소견을보였다. 

삼핵산 반복 유전자인 C A G는 남성호르몬 수용체

(androgen receptor) 유전자에서 증폭되어 나타나는데,

정상인의 경우는 3 5이하며, Kennedy병에서는 3 8에서

6 2까지 증가한다.1 3 저자들이 경험했던환자 모두4 0이상

증가된 소견을 보였다. 

본 연구에서 K e n n e d y병 환자들의 증상은 A L S와는 달

리 서서히 진행하였다. Kennedy병 에서 간혹 휠체어에

의존 하게 되는 경우는 있어도, 대부분 정상적인 여명을

가진다고 알려져있다.1 4 본 연구의 환자들 중 관찰 기간동

안 호흡장애를 호소하는 경우는 없었다. 

결론적으로 저자들이 경험한 K e n n e d y병 환자들의 임

상적, 전기진단적특징은 다음과 같이 요약할 수 있다. 40

대 이상에서 사지 근위부 및 안면근의 근력약화와 위축이

서서히 진행하고, 속상수축이 혀와 안면에서 관찰되며,

감각증상은 없을수 있으나 감각신경전도검사에서는이상

소견을 보인다는 것이다. 이러한 점들은기존에 보고되었

던 환자들과 비슷한 양상이지만, 근력약화에 있어 상하지

간의 출연시기나 우위성에 차이가 없다는 점 등은 기존의

K e n n e y병에대한 연구결과와 차이를 보였다.
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