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염색체 4번 D4Z4 결손이 확인된 얼굴어째위팔근육 디스트로피 가족 1예
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Abstract

A family of facioscapulohumeral muscular dystrophy confirmed by D4Z4 deletion on

chromosome 4q35

Jae Young Lee ，Jee Young Kim ，Joong-Goo Kim ，Ji-Hoon Kang ，Jay ChoJ Choi ，Jung Seok Lee ，

and Sa- Yoon Kang

Department이 Neurology.Jeju NalionalUniversilySch∞1이Medicine，Jeju，Korea

Facioscapulohumeral muscu1ar dyslrophy (FSHD). is an a니tosoma1 dominant form of muscular dyslrophy characlerized by
progressive weakness and wasting 01 the facial. shoulder-girdle and upper arm muscles. Recently. FSHD is diagnosed by a
m이ecu1ar genetic test showing a delelion 이 integral copies 01 a 3.3 kb DNA repeat moli’named D4Z4. We report a family
showing clinical and genelic lindings consislenl wilh Ihe FSHD. (J Med Ute Sci 2009;6:184-186)
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서 론

얼굴어깨위활근육 디스트로피 (Facioscap띠ohumeral muscular

dystrophy‘FS때)는 상염색체 우성 질환으로 2만 명당 1영 정도

의 유병률올 보이며， 이는 D 니chenne근육 디스트로며， 근육긴장

디스트로피 다음으로 혼한 근육영이다 FSHD는 천천히 진행하는

경괴를 거치는 비교적 양성 질환이며，특정적으로 비대칭적인 근

육위약과 위측이 주로 안연근，어깨，상지 근육에 발생한다 1) 또

한 근육 외 중상으로 60-65% 환자에서 고주파 난청‘망박 혈관

기형이 나타냐며. 일부에서는 정신 지체와 간칠이 동반되는 것으

로 알려져 있다 2) 상영색채 우성으로 유전되는 가족력과 특정적

인 임상 증싱올 보이는 환자에서 진단은 어렵지 않지만. 10-30%
가향써 발생하는 산뺑의 경우 유전자 분석올 흥해 진단적 혼

동「을출일 수 있다 저자틀은 잉상적으로 FSHD가 의심되는 한 가

족에서 유전자 분석을 롱해 이촬 확진하였기에 보고하고자 한다

증 례

영세 남자가 초동학교 이후부터 서서히 진행히는 양상지의 위약
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과 근위축을 주소로 내원하였다 환지는 초퉁학교 때부터 입을 내밀

어 휘파랑을 뀔지 못하였고，양상지의 근위약이 서서히 진행하였다

고등학교 때부터는 육안￡로 보일 정도로 양쪽 불과 어깨，근위부

필에 비대칭적인 근위측이 았으면서 활을 틀어율리기가 힘틀어졌

다 양하지의 위약이나 감각 장애 및 근육용은 호소하지 않았다 과

거력에서 주산기 문제를 포함한 특이 영력은 없었다 환자는 2남 중
등째로 형은 흑별한 증상이 없었으나‘어머니가 어려서부터 서서히

진행하는 양상지 몇 안연 근육의 위약을 보였다 그러나 어머니의

위g다}근위축은 환자보다 경 01하여 뚜렷한 위축은 관창되지 않았

다 혈압은 120/80 mmHg，섬박동격:는분당 70회 호흉수는 20회로
생체 정j뜸 쟁상이었다 이학적 검샤상 싱예응은 정상이었으냐，하

복부 뜰출과 비대칭적인 체간 연성，요추 전만충이 관한되었다 신

경학적 검시에서 의식은 영료하였고，언어 기놓은 정상이었으며‘전

문대학을 졸엄한 학력으로 MMSE (Mjni-men때 S어te 없 mination)

검사에서 %정 100점을 보였다 양측 동공 반사와 안구 운동은 정상

이었으며 청력 검사도 정상이었다 안연 감각은 정싱이냐 안연 근

육 위측과 위약이 동반되어 휘파랑 불기나 입을 앞으로 내띠는 표

정올 짓지 못하였다 특히 얼굴 아래쪽의 양월이 위축되어 있었다

목젖이나 혀의 연위는 관촬되지 않았고，받음 장애나 상킴 곤란은

없었다 복근육과 양쪽 상지의 근력은 뻐C grade U1-!V 정도로 굽
힘 운동이 명운동에 비해 근력 QJ'회가 현저하였다 양상지의 근유

충 상완이두근과 어깨 세모근 극상근육의 위축이 현저하게 관찰되

었으나 。뻐팔 부위 근육의 위측은 경미하였다 {Fjg. 1) 양하지의 위

약이냐 위측은 관창되지 않았다 사지의 갑각과 건반사는 정상이었

고 병적 반시는 관창되지 않았다 소뇌 기놓은 정싱이었으며 정상
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Figure 1. Morphology of the patient shows more thînner
upper arm than forearm (Popeye appearance) typîcal of
facîoscapulohumeral muscular dystrophy

Figure 2. Convential elec1rophoresis and southem blot analysis
of EcoRl 잉띠 EcoRI/BlnI digested DNA from the patient and
his mother revealed a 22-kb 허zed EcoRl fragmentC patient，*
mother of the patient) resist.ant tD BlnI digestion

고 찰

FSHD는 안연근，어깨주위큰 그리고 상지 근육의 비대칭적인

위약을 보이는 질환으로 점차 진행하여 하욕부，골반부 및 하지

의 근육까지도 위약이 발생한다 하지에서는 주로 발펌근을 침범

하며 다른 근육병과 비교할 때 외안근，연수근，호흡근과 싱근의

침범은 드문 것으로 얄려져 있다 혈청 CPK-는 경도에서 증등도

로 상승을 보일 수 있다 근전도 검사나 근생검 시 비특이적인

만성 근병증 소견이 나타난다 I) 초기의 특정적인 근육침범 분포

와 우성으로 유전되는 기족력을 보이는 경우 임상적으로 진단은

어렵지 않지만，일부 가족력이 없는 산발형의 경우나 골반근이내

하지의 위약이 동반된 진행된 FSHD 환자의 경우 다른 근육병과

의 감별이 어려울 수 있다 1990년대 FSHD 가족애서 (CA)n
microsatellite marker 를 사용하여 4q 염색체상의 D4S171 locus
를 밝혀낸 이후，최근에는 4q 염색체의 subtelomere 에 위지한

다형의 D4Z4 repeat 의 결손이 유전적 원인￡로 얄려져 진단에
이용되고 있다.'3-5)

일반적으로 FS뻐 유전적 분석은 EcoRI diges 디。n된 genoffilc
DNA를 Southem blot analysis 로 pI3E-11 probe 를 이용하여

정편 크기를 측정하는 방식으로 4q35 염색체의 D4Z4 repeat 의
결손을 확인하여 진단하게 된다 정상얀에서 D4Z4 1젝)eat는 11-
100 kpnI units 로 구성되어 있고‘각각의 unit-는 3.3 kb로 절편

의 크기는 50 kb 이상을 보인다 그러나 FSHD 환자에서는 1
10 units를 보이며 상대적으로 작은 10-38 kb 크기를 갖는다4)

결손이 커질수록 말병시기가 빠르고 심한 임상 증상을 보이는 것

으로 얄려져 있으며 fì)，1-3 unit'3를 가진 환자는 대부분 산발형

형태로 보다 심한 엄상 양상을 보인다 반면에 4-10 units 를 가

진 환자의 경우 가족성 FSHD가 많으며，D4Z4 repeat7r 커지연
임상 형태는 다양하게 발생한다 I)

이 질환은 발병 연령이 낮을수록，그피고 여성에서 보다 성한

임상 양상을 보이는 것으로 알려져 있다 또한 대를 거등할수록

발병 연령이 낮아지고 섬한 형태의 임상 양상이 발생히는 대블림

악화{anticipation) 현상을 보인다는 보고들이 있다n 대물림악화

현상에 대해 섞임증 (mosaicism) 이 한 가지 가설로 제시되고 있

으나 아직 이에 대한 명확한 유전적 설명은 없으며 8)，대불림악화

륜 보인 FSHD 가촉내의 세대간 D4Z4 repeat 감소 정도를 비교

하였을 때 연관은 명확하지 않다 I) 본 증례에서도 어머니와 아들

의 엄상 양상을 고려할 때 대물림악화가 의심되었으나 D4Z4
repeat 감소 정도는 동일하였다 FSHD 진단깨 이용되는 유전적

검사는 민감도와 특이도가 모두 95%인 매우 정확한 겸사이므로，

산발형이나 다른 근육병파 임상적으로 감별이 어려운 경우 도웅

을 받을 수 있다9) 유전자 분석을 이용한 진단법은 최큰에 국내

에 소개되었고，D4Z4 분석으로 진단된 예가 보고되었다 10)

본 증례의 경우 중증도의 전형적인 FSHD 임상 양상이 관참되

고 폐쇄성 환기장애를 보인 점이 특정적인 소견이라 할 수 있다

저자들은 가족력과 특정적인 임상 증상을 보이는 FSHD 한 가촉

을 경험하였고，이를 D4Z4 repeat 결손 분석을 통해 확진하였기

에 이를보고한다
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보행을 보였다 혈청검시에서 I1JH 598 mα，CK 609 1\찌호 경한

상승을 보였으며，갑상선 기놓은 정상이었다 환지는 운동 시 겸한

호흡곤란을 호소하였고，폐기능검사상 중등도의 폐쇄성 환기장애가

있었다 섬전도 검시는 정/양)었다신경전도 검사에서 상하기의 감

각 및 운동 신경은 정상이었고，근전도 검사에서 우측 상왼이두근，

어깨서1모근，고유집게펴짐근 및 첫쩌 등쪽뼈사이근에서 저진폭의

다상성 전위를 보여 근육병증임을 확인하였다

가족력과 환자의 임상 양상을 고려할 때 FSHD가 의심되어 4q
염색체를 EcoRI digestion 후 D4Z4 repeat 가 포함된 절편을 만들

어내어 크기를 측정하는 방법으로 환자와 환자 어머니의 유전자

겸시를 시행하였다 유전자 검사에서 환자와 어머니 모두에서 절

펀 크기 25 kb，D4Z4 repeat 6 units 를 보였다 (Fig，2) 이는 정

상인에서 보이는 11-100 units 보다 작은 크기로，D4Z4 repeat
의 결손 (delelion) 이 확인되어 FSI또D로 확진되었다
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