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Brief Communication

성인에서 원위근병증으로 발현된 네말린근병증
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네말린근병증은 선천성 근육병으로 근섬유에 네말린막

대(nemaline rod)라는 특징적인 병리적 소견이 관찰되며 다

양한 임상양상을 나타낼 수 있다.1 대부분은 근위부 위약이 

주된 증상이나 드물게 원위부 위약으로 나타나기도 한다. 

본 저자들은 성인에서 원위근병증 형태로 발현된 네말린

근병증 1예를 경험하였기에 이를 보고하고자 한다.

증   례

26세 여자가 내원 3년 전부터 발생한 우측 하지 위약감

을 주소로 입원하였다. 원래 국적은 중국이나 결혼 후 현재 

한국에서 거주 중이며, 3년 전부터 우측 하지, 특히 발목 

힘이 빠짐을 호소하였고 이로 인하여 보행시 발목이 위로 

잘 올라가지 않아 불편하다고 하였다. 이와 함께 양측 종아

리가 이전보다 얇아졌는데 우측이 좌측에 비해 더 심하였

으며, 몸무게도 48 kg에서 42 kg으로 감소하였다. 이에 3년

전 증상이 처음 발생하였을 당시 근전도검사를 시행하였

으나 이상이 없다고 들었으나, 7개월 전 출산 후 증상이 악

화되면서 앉았다 일어날 때에도 손을 짚고 일어나야 했다. 

또한 보호자가 보기에 발모양의 변형이 일어나서 발바닥

활(foot arch)이 더 커진 것 같다고 하였다. 그 외 상지의 위

약감이나 구음장애, 호흡곤란, 복시는 부인하였다. 과거병

력상 특이질환은 없었고 발달지체도 없었으며, 가족력상 

근육병의 병력은 없었다.

신경학적 진찰에서 의식은 명료하였고 뇌신경검사는 정

상이었다. 운동검사에서 양측 상지 및 양측 하지 근위부의 

근력은 정상이었으나, 원위부 근력은 발등굽힘과 발바닥쪽

굽힘 모두 우측 하지에서는 Medical Research Council (MRC) 

grade III+, 좌측 하지에서는 MRC grade IV로 측정되었다. 

심부건반사는 양측 하지에서 대칭적으로 감소되어 있었고 

병적 반사는 관찰되지 않았다. 양측 종아리 근위축과 활모

양높은발(high arched foot)이 관찰되었고 Gowers 징후가 나

타났다.
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Figure 1. Magnetic resonance imaging of the legs of patient. 
Fatty degenerative change was predominant in lower leg muscles.
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Figure 2. Pathologic finding of the patient. Nemaline rods are shown on a modified Gomori-trichrome stain (×200) (A). Electron mi-
crograph shows scattered nemaline rods (arrows) and myofibers with moderate size variation (×20000) (B).

혈액검사에서 creatine kinase (CK)는 정상이었고 그 외 

특이소견은 관찰되지 않았다. 신경전도검사에서 우측 비골

신경(peroneal nerve)의 복합근육활동전위(compound muscle 

action potential)의 감소 외에는 특이소견은 없었고, 근전도

검사에서 우측 장비골근(peroneus longus)과 비복근(gastro-

cnemius)에서 휴식시 양성예파(positive sharp wave)와 섬유

자발전위(fibrillation potential) 등의 비정상적 자발전위가 관

찰되고 있었으며 우측 위팔두갈래근(biceps brachii), 첫째등

쪽뼈사이근(first dorsal interossei), 가쪽넓은근(vastus lateralis), 

전경골근(tibialis anterior), 비복근에서 모두 진폭이 작고 지

속시간이 짧은 다상성 운동단위전위(polyphasic motor unit 

potential)가 관찰되어 근육병을 시사하였다. 근육 자기공명

영상에서는 양측 하지에서 근위축이 관찰되며 특히 원위부 

후방 구획에서 더 뚜렷하게 관찰되었다(Fig. 1). 원위부근

병증의 주요 감별질환인 Miyoshi 근병증과 Nonaka 근병증

에 대하여 GNE 유전자와 DYSF 유전자검사를 시행하였으

나 돌연변이는 발견되지 않았다. 가쪽넓은근에서 근생검을 

시행하였고 광학현미경에서 근섬유 크기의 변이(size varia-

tion)와 함께 퇴행(degenerating) 및 재생(regenerating) 근섬유

들이 관찰되었다. 추가로 시행한 modified Gomori-trichrome 

염색에서 다수의 네말린막대가 관찰되었고(Fig. 2A), 이는 

전자현미경에서도 확인되었다(Fig. 2B). 이에 네말린근병

증으로 진단하고 유전자검사를 시행하고자 하였으나 환자

가 추가적인 검사를 원하지 않아 시행하지 못하였다.

고   찰

네말린근병증은 가장 흔한 선천성 근육병 중 하나로, 현

재까지 ACTA1, NEB, TPM3, TPM2, TNNT1, CFL2, KBTBD13, 

KLHL40, LMOD3 총 9개의 원인유전자가 알려져 있다.2 임

상증상 및 발병 연령에 따라 중증선천형(severe congenital 

form), 중간선천형(intermediate congenital form), 전형적선천

형(typical congenital form), 경증소아형(mild childhood or ju-

venile onset form), 성인형(adult-onset form)으로 나눌 수 있

다.3 근위약은 주로 얼굴, 목 그리고 사지 근위부에 발생하

는 것으로 알려져 있으나 NEB 유전자 돌연변이 환자들 중 

일부에서 원위근병증의 형태로 나타나는 것이 보고되었다.
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NEB 유전자 돌연변이에 의한 네말린근병증은 상염색체 

열성으로 유전하며 대부분 처음에 근위부 위약으로 발현

되었다가 나중에 발처짐을 포함한 원위부 위약이 동반되

는 것으로 알려져 있다.4 그러나 2007년 Wallgren-Pettersson 

등5은 4가족들 중에서 발견된 7명의 핀란드인 환자들에서 

NEB 유전자의 과오돌연변이(missense mutation)를 관찰하였

고 상기 환자들은 원위근병증 양상을 보였다. 이후 2011년

에는 Lehtokari 등6이 핀란드인이 아닌 3명의 원위근병증 

환자들에서 NEB 유전자의 돌연변이를 보고하였고, 과오돌

연변이 외에도 틀이동돌연변이(frameshift mutation), 스플라

이스자리돌연변이(splice-site mutation)와 같은 다양한 형태

의 돌연변이에 의해 발생할 수 있음을 보여주었다. 따라서 

네말린근병증이 원위근병증의 감별질환 중 하나가 되었으

며, NEB 유전자 돌연변이 외에서도 원위근의 침범이 있을 

수 있으나 대개 근위부와 원위부에 걸쳐 광범위하게 침범

된다.7,8 국내 보고에서는 2010년 8명의 네말린근병증 환자

들을 보고하였고 대부분의 환자들이 근위부 위약이 주된 

증상이었으나 1명의 환자에서 원위부 위약이 근위부에 비

해 더 뚜렷하게 관찰되었으나 유전자검사에 대한 정보는 

제공되지 않았다.1 한편 원위부 위약이 대개 소아기에 발생

하나9 본 증례처럼 성인에서 발생하기도 하기 때문에 성인 

원위근병증에서도 네말린근병증을 고려해야 한다.

본 증례에서는 도수근력측정에서는 근위부 근력은 정상

이었으나 Gowers 징후가 보여 경도의 근위부 위약이 동반

되어 있었으나, 주로 원위부 근력이 감소되어 있었고 근위

축도 원위부에 뚜렷하게 관찰되었다. 이에 국내에서 보고

된 바 있는 Miyoshi 근병증과 Nonaka 근병증에 대한 유전

자검사가 우선적으로 시행되었으나 돌연변이는 관찰되지 

않았고, 병리검사에서 네말린근병증에서 나타날 수 있는 전

형적인 간체 소견들이 관찰되어 네말린근병증으로 진단할 

수 있었다. 기존의 보고들을 고려하였을 때 본 증례에서도 

유전자검사를 시행하였다면 NEB 유전자의 돌연변이를 관

찰할 수 있을 것으로 추측된다.

대부분의 근병증들이 근위부에 잘 생기고 상대적으로 원

위근병증은 드물기 때문에 유전양상, 병리적 소견, 유전자

검사 등을 종합하여 검사를 진행하여야 하며, 네말린근병

증 역시 성인에서 발생한 원위근병증의 감별진단 중 하나

로 고려하여야 한다. 
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