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서 론

저긴장아 증후군(floppy infant syndrome)은 전신의

근긴장저하가 특징이며 뇌에서부터 척수, 말초신경, 신경

근육 접합부, 근육의 질환에 의해 발생할 수 있다. 근긴장

저하가 심한 경우에는 출생 당시부터 연하장애와 호흡곤

란 등이 발생하지만 그렇지 않은 경우는 발달지연의 형태

로 나타난다.1 원인질환이 다양하므로 진단을 위한 검사도

복잡하다. 아직 국내에서 조사된 내용은 없으나 이전의

보고에 의하면 저긴장아 증후군의 원인 중에서 80%는 중

추 신경계의 이상인 것으로 알려졌다. 원인 즉, 병변의 위

치를 찾기 위한 다양한 검사 중에서 근전도와 신경전도검사

가 중요하다. 우선 중추성인지 혹은 말초성인지를 구분하는

데 도움이 되고 말초성인 경우에도 신경의 문제인지 근육의

문제인지를 구분하는데 결정적인 도움이 될 수 있다.2

국내에서는 저긴장아 증후군의 전기생리학적검사 결과

에 대한 체계적인 조사가 아직 없다. 신경과 의사는 직접

소아환자를 다루지 않지만 진단에 중요한 검사인 신경전

도검사와 근전도검사를 시행하고 결과를 해석하는 의사로

서 저긴장아 증후군에서 전기생리학적검사 소견에 대한

이해가 필요하다.

대상과 방법

1. 연구대상

1994년부터 2004년까지 근긴장저하(hypotonia)와 발

달지연(delayed development)을 주소로 내원한 환자들
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중에서 전기생리학적 검사에서 이상소견을 보였던 환자들

을 대상으로 하여 의무기록을 후향적으로 분석하였다. 근

긴장저하는 신경학적 진찰로 평가하였고, 발달지연은

Denver Developmental Screening Test로 평가하였다.

2. 전기생리학적 검사

전기생리학적인 검사는 Viking IV를 이용하여 신경전

도검사와 근전도검사를 시행하였다. 신경전도검사는 한쪽

상지와 하지에서 시행하였고, 운동신경검사는 정중신경

(median nerve), 척골신경(ulnar nerve), 비골신경

(peroneal nerve), 경골신경(tibial nerve)에서, 감각신

경검사는 정중신경, 척골신경, 비복신경(sural nerve)에

서 시행하였다. 근전도검사는 팔과 다리의 근위부와 원위

부의 근육에서 시행하였고, 보통 외측광근(vastus lat-

eralis), 전경골근(tibialis anterior), 상완이두근(biceps

brachii)에서 시행하였다. 소아의 움직임을 고려하여 자

발전위(spontaneous activity)는 주로 외측광근과 가자

미근(gastrocnemius)에서, 운동단위활동전위(motor

unit action potential)는 전경골근과 상와이두근에서

시행하였다. 소아를 재우지 않는 것을 원칙으로 하였고,

꼭 필요한 경우는 chloral hydrate를 경구 투여하였다.

검사결과에 따라 정상소견, 근육병증, 신경병증, 비특

이적 소견으로 구분하였다. 신경전도속도의 감소, 복합근

전위와 감각신경전위의 진폭 감소, 말단잠복기(terminal

latency)의 연장 등 신경전도검사에서 이상소견을 보이는

경우를 신경병증으로 분류하였고, 운동신경에서만 이상소

견이 있으면서 탈신경성 소견이 보이는 축삭병변인 경우

는 운동신경원질환(neuronopathy)으로 재분류하였다.

신경전도검사는 정상인데 근전도검사에서 작은 다상

(polyphasic)의 운동단위활동전위(motor unit action

potential)가 보이고 조기 동원(early recruitment) 소

견을 보이는 경우 근육병증으로 분류하였다. 신경전도검

사가 정상이면서 한, 두 근육에서만 양성예파(positive

sharp wave)가 1+정도로 보이면서 운동단위활동전위가

정상인 경우는 비특이적 소견으로 분류하였다.

3. 최종 진단

병리조직검사와 유전자검사를 토대로 하여 진단에 특징

적인 소견이 양성으로 나온 경우에 확진하였다. 질병특유

(pathognomonic)의 소견이 양성으로 나오지는 않아도

임상적으로 추정하는 질환에 합당한 검사소견이 보인 경

우에 최적진단명(most probable diagnosis)으로 하였

다. 모든 근육 생검시 Hematoxylin-Eosin (H&E),

periodic acid-Schiff (PAS), reduced nicotinamide

adenine dinucleotide tetrazolium reductase

(NADH-TR), adenosine triphosphatase (ATPase;

pH 9.4), dystrophin 염색을 시행하였다. 척수성 근위축

증 진단을 위해 survival of motor neuron (SMN),

neuronal apoptosis inhibitory protein (NAIP) 검사

와 Duchenne형 근이양증 진단을 위해 디스트로핀(dys-

trophin) 유전자검사를 시행하였다. 염색체 이상을 보기

위해 염색체 검사를 시행하였고 대사성 질환을 진단하기

위해 유산(lactic acid), 숙신산(succinic acid) 등 6종의

유기산(organic acid), 40종의 아미노산(amino acid),

19종의 지방산 수치를 검사하였다. 

결 과

1. 임상적 특징

근긴장저하와 발달지연을 주소로 내원한 환자는 총 123

명이었고, 남자가 66명, 여자가 57명이었고 평균 연령은

2.4±2.3세이었다. 그 중에서 4명은 검사를 거부하였고

119명이 전기생리학적 검사를 끝마쳤다.

2. 전기생리학적검사 결과

이상소견을 보인 환자는 26명(21%)이었고 비특이적 소

견을 보인 경우가 5명, 나머지는 정상소견이었다. 이상소

견을 보인 환자들은 남자가 18명, 여자 8명이었고, 평균

연령은 2.9±3.1세이었다. 

이상소견을 보인 환자 중에서 신경병증 소견을 보인 경

우가 14명(54%)이었고, 근육병증 소견을 보인 경우가 8

명(31%)이었다(Table 1). 나머지 4명(15%)은 정상 신경전

도검사 소견과 근전도검사에서 뚜렷한 탈신경성 변화를

보였지만, 환자의 비협조로 인해 운동단위활동전위의 분

석이 제대로 되지 않아 운동신경원질환이나 근육병증으로

명확하게 구분하기 어려웠다. 신경병증중에서 운동신경원

질환 소견을 보인 경우가 5명이었고, 감각운동성 말초신

경병증 소견을 보인 경우가 9명이었다. 

3. 병리조직검사와유전자검사를토대로한최종진단

전기생리학적검사에서 근육병증 소견을 보인 8명 중 6

명에서 근육조직검사를 시행하였다. 6명 모두의 근육조직

검사에서도 근육병증에 합당한 소견을 보였고, 이중 3명

은 Duchenne형 근이양증으로, 1명은 Becker형 근이양

증으로 진단되었다. 근육조직검사를 시행하지 않은 2명

중 1명은 디스트로핀 유전자검사로 Duchenne형 근이양

증으로 진단되었고, 나머지 한 명도 임상 증상과 증가된

근육효소 수치를 고려할 때 Duchenne형 근이양증의 가

능성이 높았다.

운동신경원질환 소견을 보인 5명 중 2명에서 조직검사

를 시행하여 신경병증에 합당한 소견이 확인되었고, 조직

검사를 시행하지 않은 3명 중 2명은 유전자검사를 통해

척수성근위축증으로 진단되었다. 

감각운동성 말초신경병증을 보인 9명 중 6명에서 신경
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또는 근육조직검사를 시행하여 5명은 신경병증에 합당한

소견을 보였고 나머지 한 명은 비특이적인 소견을 보였

다. 최종진단은 신경조직검사로 진단된 이염색백색질장애

(metachromatic leukodystrophy)와 유전자검사로 진

단된 Prader-Willi 증후군이 각각 한 명씩 있었고, 3명

은 뇌영상 소견과 증가된 유산 수치를 고려할 때 사립체

질환의 가능성이 높았다.

고 찰

연구결과 약 21.1%의 환아에서 전기생리학적검사에서

이상소견을 보였고, 운동신경원 이상, 말초신경병증, 근

육병증의 양상으로 나타났다. 조직검사나 최종진단명과

비교한 전기생리학적검사 결과의 정확도는 다음과 같았

다. 근육병증 소견을 보인 모든 환자(100%)가 실제로 근

육병에 합당한 조직소견이나 최종진단을 받았다. 운동신

경원질환 소견을 보인 경우는 80%, 말초신경병증 소견을

보인 경우는 55%에서 일치하였다. 근육병증 소견을 보인

경우에는 Duchenne형 근이양증이 가장 많았고, 운동신

경원질환을 시사하는 소견을 보인 경우에는 척수성근위축

증으로 진단되거나 합당한 조직소견을 보였다. 말초신경

병증 소견을 보인 경우에는 대사성 질환이나 유전적인 말

초신경병증이 의심되었으나 확진된 경우가 적었다. 말초

신경병증을 보인 환자들의 최종 진단율이 특히 저조하였

는데 이것은 원인질환이 다양하고 확진할 수 있는 진단

방법이 부족하거나 보편적이지 않아서라고 생각된다. 

연구대상의 성별에서 남아가 여아에 비해 2배 이상 많

았다. 이것은 저긴장아 증후군의 흔한 원인 중 하나인

Duchenne형 근이양증과 Becker형 근이양증이 성염색

체 열성유전이기 때문이라고 생각되고, 유전자검사와 조

직검사로 확진된 5명과, 임상적으로 강력히 의심되는 1명

을 제외하면 남녀 비는 12:8로 의미 있게 차이가 나지 않

았다. 

전기생리학적검사에서 이상소견을 보인 환자중에서 신

경전도검사는 정상이나 근전도검사에서 뚜렷한 탈신경성

변화를 보인 환자가 모두 4명이었다. 이러한 소견은 신경

손상이 심하지 않은 초기 운동신경원질환에서 나타날 수

있다.3 그리고 근육병증에서 환자의 비협조로 운동단위활

석정임∙주인수∙이진수∙김성환
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Table 1. The findings of electrophysiologic and pathologic study

Sex Age Electrophysiologic study Pathology Diagnosis

01 M 07.3 myopathy DMD DMD�

02 M 10.9 myopathy (-) DMD�

03 M 00.2 myopathy dytrophic change congenital muscular dystrophy�

04 M 3 myopathy myopathic change congenital myopathy�

05 M 05.9 myopathy DMD DMD�

06 M 7 myopathy dystrophic change DMD�

07 M 9 myopathy dystrophic change BMD�

08 M 07.1 myopathy (-) DMD�

09 M 00.2 motor neuronopathy (-) SMA�

10 F 00.1 motor neuronopathy (-) SMA�

11 F 6 motor neuronopathy neurogenic atrophy SMA�

12 M 00.3 motor neuronopathy neurogenic atrophy SMA�

13 M 02.7 motor neuronopathy (-)
14 F 00.8 sensorimotor neuropathy neuropathic change mitochondrial disease�

15 F 02.5 sensorimotor neuropathy demyelinating neuropathy (combined with axonal change) 
16 M 00.4 sensorimotor neuropathy (-) mitochondrial disease�

17 M 00.7 sensorimotor neuropathy marked variation of muscle fiber Prader-Willi syndrome�
18 M 01.8 sensorimotor neuropathy (-)
19 F 00.2 sensorimotor neuropathy (-)
20 M 00.4 sensorimotor neuropathy underdeveloped muscle, mild myelin degeneration mitochondrial disease�

21 F 2 sensorimotor neuropathy metachromatic leukodystrophy metachromatic leukodystrophy�

22 F 02.2 sensorimotor neuropathy neuropathic change, axonal degeneration infantile neuroaxonal dystrophy�

23 F 00.4 unclassified (-)
24 M 01.7 unclassified (-)
25 M 1 unclassified (-)
26 M 01.2 unclassified within normal limit

DMD; Duchenne muscular dystrophy, BMD; Becker muscular dystrophy, SMA; spinal muscular atrophy, �definite diagnosis, �most
probable diagnosis (laboratory supported)
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동전위의 분석이 제대로 되지 않은 경우에도 이런 소견을

보일 수 있다.

Prader-Willi 증후군은 중추성 근긴장저하를 보이는

질환이나 본 조사에서는 감각운동 신경병증이 동반되어

있었고 근육조직검사에서도 이상소견을 보였다. 이전에

이러한 이상이 동반된 비전형적인 Prader-Willi 증후군

이 보고된 적이 있으나, 이와 같은 이상소견이 증후군의

드문 증상인지, 아니면 신경근육계의 이상을 초래하는 다

른 질환이 동반되어 있는 지는 알 수 없었다.4

말초신경계 이상은 크게 운동신경원질환, 말초신경병

증, 신경근육접합부질환, 근육병증으로나누어지는데, 본

연구에는 신경근육접합부질환에 대한 검사가 포함되지 않

았다. 신경근육접합부질환에 대한 검사를 모든 환자에서

시행한 보고가 없어 이 부위 질환이 어느 정도의 원인을

차지하는 지에 관해서는 알 수 없다. 다른 원인에 비해 비

교적 드문 질환이므로 임상적으로 의심되면 반복자극검사

를 시행해야 한다. 이상소견이 확인되면 원인질환을 진단

하기 위한 보다 자세한 검사가 필요하다.5

영, 유아에서 신경전도검사와 근전도검사를 시행하고

결과를 해석하는 것은 성인에 비해서 어려운 점이 많다.6,7

우선 환자의 협조를 기대하기 힘들다. 필요하면 환자를

재워야 하는 번거로움이 있고, 너무 재우면 근전도검사시

에 운동단위활동전위를 평가하기가 어렵다. 또한 성인과

는 달리 나이에 따라 검사 결과치의 정상범위의 차이가

있으므로 결과를 해석하는데 있어서도 이 점을 숙지하고

고려해야 한다.

신경전도검사와 근전도검사의 이러한 제한때문에 근래

에는 초음파검사를 이용하여 신경근육질환을 조사하려는

시도가 있다. 저긴장아 검사에서 전기생리학적검사와 비

교하여 90%의 일치를 보였다.8 신경병증과 근육병증간에

뚜렷한 차이를 보이기 때문에 두 가지를 구분하는데 충분

한 가치가 있을지 모르지만, 신경근육접합부질환의 진단

에는 전혀 도움이 되지 않고 신경병증의 경우 보다 자세

한 분류에 도움이 되지 않는 단점이 있다.9 따라서 초음파

검사는 근육조직검사나 전기생리학적검사를 대치할 수 있

는 검사가 아니라 보조적으로 시행하여 진단에 도움을 받

을 수 있는 검사이다.

근래에 유전학과 신경과학이 발전함에 따라 신경근육질

환에 대한 새로운 검사법이 개발되었다.10 척수성근위축증

진단에 이용되는 SMN, NAIP 검사, Charcot-Marie-

Tooth 병에서 PMP22, P0, Connexin 32, EGR2 검사,

근이양증에서의 특수 염색검사와 유전자검사 등이 실제

진단에 이용되고 있다. 이러한 특수검사가 필요한 환자를

선택하는데 전기생리학적검사 결과가 중요한 역할을 한

다. 따라서 신경전도검사와 근전도검사로 최종진단명을

알 수 없지만 최종진단에 이르는 중요한 단서를 줄 수 있

는 검사인 만큼 숙련된 기술과 정확한 해석이 중요하다.

여기에 신경근육질환에 대한 최신검사가 적용된다면 저긴

장아 증후군의 원인 질환을 조기에 진단할 수 있으리라

생각한다.
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