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Case Report

양측 전두엽, 측두-두정엽의 다초점성 백색질 변화를 
보이는 1형 근육 긴장성 이영양증
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Myotonic dystrophy type 1 (DM1) is an autosomal dominant multisystem disorder caused by the expansion of cytosine-thymine 
-guanine (CTG) repeats in the myotonic dystrophy protein kinase (DMPK) gene. Some literatures indicated that DM1 had incidental 
CNS lesions such as white matter lesions and diffuse gray matter atrophy. We report a patient with DM1 whose brain magnetic 
resonance image (MRI) showed multifocal hyperintense lesions and cystic lesion on both frontotemporoparietal lobes.
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1형 근육 긴장성 이영양증(myotonic dystrophy, DM1)은 

myotonic dystrophy protein kinase (DMPK) gene 내의 

cytosine-thymine-guanine (CTG)의 비정상적 반복에 의해 발

생하는 상염색체 우성 유전의 다기관 질환이다.1 근래에 

DM1에서 중추 신경계 증상이 동반된다는 보고가 있으며 

몇몇 연구에서는 뇌 MRI에서 양측 국소성 백색질 병변과 

광범위한 회백질 위축을 보고한 바 있다.2,3

국내에서는 아직 DM1과 동반된 뇌 MRI 이상에 대한 

보고는 많지 않다. 저자들은 최근 뇌 MRI에서 다초점성의 

양측 전측두엽 백색질의 병변을 동반한 DM1 환자를 경험

하였기에 이를 보고하는 바이다. 

증   례

34세 남자가 한달 전부터 시작된 복통으로 응급실에 왔

다. 환자는 담석증을 진단 받고 전신 마취 하에 담낭 절제

술을 시행 받았다. 담낭 절제술 후 회복실로 옮겨졌으며 

마취에서 바로 깨어나지 않고 약 2시간 후 의식이 회복 되

었다. 다음날 환자는 가족에 의해 의식이 저하된 상태로 

발견 되었고 이후 혼미한 의식 상태(stuporous mentality)로 

진행하였다. 당시 시행한 동맥 혈액 가스 분석에서 이산화

탄소 분압이 상승 되어 기관 삽관을 하였고 중환자실에서 

인공 호흡기 치료를 하였다. 의식 저하에 대한 원인 규명

을 위해 신경과에 자문이 의뢰 되었다. 
환자는 젊은 시절에는 유도 선수를 할 정도로 건강한 

편이었고 어릴 때부터 공부를 잘하는 편은 아니었다. 현재
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Figure 1. Brain MRI shows white matter lesions on bilateral temporal tip (A, B), right frontal and parietal lobe (C, D). 
Additionally, there is a solitary cystic lesion in the tip of left temporal lobe with widened temporal horn of lateral ventricle.

까지 특별한 질환을 앓은 적이 없으며 가족력에서 환자의 

부모, 누나는 특이 소견이 없으나 남동생이 원인 모를 심

장 마비로 20대에 사망하였다. 신체 진찰에서 환자의 앞이

마는 대머리 소견을 보였고 첫 번째 등쪽 뼈 사이근(first 
dorsal interossei)의 현저한 위축 소견과 짧은 엄지 벌림근

(abductor pollicis brevis)에서 타진 근육 긴장증(percussion 
myotonia)을 확인할 수 있었다. 환자의 의식이 혼미한

(stuporous) 상태였기 때문에 파악 근육 긴장증(grip myotonia)
는 확인 할 수 없었으며 인지 기능의 저하 또한 확인 할 수가 
없었다.

침 근전도 검사를 통해서 근육 긴장성 방전(myotonic 
discharge)을 원위부 손 근육들에서 확인할 수 있었다. 또한 

누나에서도 근육 긴장성 방전을 확인 할 수 있었다. 
환자는 당뇨병의 과거력은 없었으나 당화 혈색소(HbA1C)

가 6.7%로 증가 되어 있었으며 임의혈장당시험에서 200 
mg/dL 이상의 혈당치가 측정되어 당뇨병으로 진단하였고 

혈당 강하제 투여를 시작 하였다. 의식 변화 후 3일째에 

시행한 뇌 MRI 검사에서 양측 전두엽, 측두-두정엽의 

다초점성 백색질 병변과 좌측 측두엽의 낭성 변화가 관

찰 되었으며 양측 제3 뇌실의 확장 소견을 볼 수 있었다 

(Figure 1).
환자의 유전자 검사 결과에서 DMPK gene의 삼핵산 

CTG가 400 반복 횟수로 증폭 되어 있어 환자는 DM1으로 

확진 되었다(정상 범위: 5~37 반복 횟수).

고   찰

DM1은 근육 긴장증, 근육의 위축, 내분비학적 이상, 심
장 전도의 이상, 및 말초 신경병증과 중추 신경계의 이상

을 특징적으로 하는 상염색체 우성 유전 질환이다.4,5 근래

에는 특히 DM1의 중추 신경계 침범에 대한 보고가 있었

으며, DM1의 중추 신경계 이상의 임상 양상으로는 인지 

기능의 장애, 과다 수면, 인격 변화, 기분 장애 등이 있

다.4,6 중추 신경계 침범을 동반한 DM1의 뇌 MRI 소견들로

는 뇌 백질 고신호 강도, 앞쪽 측두엽의 백질 병변, 대뇌 

위축 등이 알려져 있다.2,3,7 특히 뇌 백질 병변은 일반적으

로 양측성이나, 대칭적으로 분포하지는 않으며 뇌 백질의 

활꼴 섬유(arcuate fiber)는 침범하지 않으나 측두엽 앞쪽 끝

(pole)의 활꼴섬유(arcuate fiber)를 침범하는 것으로 알려져 

있다. 소뇌(cerebellum), 뇌줄기(brainstem), 내포(internal capsule), 
바닥핵(basal ganglia), 뇌량(corpus callosum)에서는 일반적

으로 병변이 관찰되지 않는다.3 대뇌의 위축은 광범위하게 

나타날 수 있으나 주로 뒤쪽이나 회백질 아래쪽으로 나타

나며 외포(external capsule)가 주로 침범된다.3 또한 앞쪽 

측두엽의 백질 병변의 경우에는 DM2 보다 DM1에서 더 

흔한 것으로 알려져 있다.7 본 증례 환자의 경우 뇌 MRI에
서 광범위한 뇌위축, 외포의 침범 등은 관찰되지 않으나 

측두엽 앞쪽의 백질 병변을 보여 이전에 보고된 DM1의 

뇌 MRI 소견과 유사하다 할 수 있다.
DM1에서 특징적으로 보일 수 있는 이러한 뇌 백질 병변, 

앞쪽 측두엽 병변은 cerebral autosomal dominant arteriopathy 
with subcortical infarcts and leukoencephalopathy (CADASIL)
에서도 관찰 될 수가 있다. CADASIL에서는 뇌 MRI에서 

뇌백질, 외포, 내포를 비롯해 측두엽 앞쪽 끝의 T2 고신호 

강도 병변을 관찰 할 수 있다는 보고가 있다.8 하지만 

CADASIL에서 특징적으로 보이는 소뇌, 뇌줄기, 내포, 바
닥핵, 뇌량의 병변은 DM1에서는 관찰 되지 않으므로 이러

한 병변의 부재가 뇌 MRI 소견을 통한 두 질환의 감별 진

단에 도움이 될 수가 있다. 
지금까지 DM1에 대한 많은 연구가 이루어져 왔지만 

DM1에서 백질 병변의 병인 및 병태 생리에 대한 것은 아

직 명확히 알려져 있지 않다.3 현재까지 이에 대한 많은 보
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고가 있으나 좀 더 많은 연구를 통한 원인 규명이 필요하

다 하겠다.
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