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Chorea is a rare com plication of po lycythem ia vera (PV ). W e report a  58 -year-o ld  wom an w ith  acute onset chorea 
w ithout structura l les ion in  the basa l gang lia . The phys ica l and laboratory find ings were com patib le  w ith  the 
d iagnos is o f PV. A fter repeated ph lebotom ies her chorea was im proved. PV  shou ld be cons idered as one of the 
poss ib le etio log ies o f chorea, as early d iagnos is is  im portant to  lead to the effective  treatm ent and prevention of 
com plications. Journal of Movement Disorders 1(2):82-85, 2008
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진성적혈구증가증(polycythemia vera)에서 동반되는 신경

학적 증상은 50-78% 정도까지[1] 나타날 수 있는 비교적 흔

한 것으로 알려져 있다. 이러한 증상으로는 두통, 어지럼증, 

감각이상, 시각 증상, 뇌경색 및 이명, 드물게 동반되는 피라미

드외 증상 등이 있으며 이 중 0.5-5%의 드문 빈도로 무도증이 

동반될 수 있다는 보고들이 있다.[2] 그러나 국내에서 진성적

혈구증가증에 동반된 무도증의 증례는 거의 보고된 적이 없었

고, 저자들은 진성적혈구증가증의 첫 증상으로 무도증을 보인 

환자를 경험하였기에 문헌 고찰과 함께 이를 보고하고자 한다.

증  례

58세 여자가 내원 5일 전부터 갑자기 발생한 우측 상하지와 

우측 얼굴의 무도증을 주소로 내원하였으며 이러한 불수의 

운동은 우측 상하지에서 시작되었으나 내원 2일 전부터는 

우측 얼굴까지 진행되었다. 과거력상 20년 전부터 편두통증

상이 있었고 5년 전부터는 1년에 5-6회 정도의 어지럼증과 

함께 최근에는 이명도 동반된다고 하였으며 가족력상 무도증

이나 이상운동증을 보인 가족은 없었다. 또한 무도병을 일으

킬 수 있는 다른 약제는 복용하고 있지 않았다. 내원 시 환자

는 어지럼증과 경미한 두통이 있다고 호소하였으며 활력징후

는 정상이었고 이학적 검사상 얼굴이 붉은 것 이외에는 이상 

소견을 보이지 않았다.

신경학적 검사상 의식은 명료하였고 인지기능은 정상이었다. 

무도증은 오른쪽 팔 다리와 오른쪽 안면, 입 주위에서 관찰되

었는데 근위부에 비해 원위부에서 더 뚜렷하게 나타났으며 

이러한 불수의 운동은 간헐적이고 빠르고, 불규칙적이었으며 

의도되지 않은 움직임처럼 보였다. 수면 중에는 이러한 불수

의적 움직임이 나타나지 않는다고 하였으며, 환자는 걸을 때

나 머리를 빗을 때, 수저질 등을 할 때 증상이 더 잘 나타난다

고 하였다. 무도증으로 인해 걸을 때 약간 불안정한 걸음걸이

를 보이고 있었으며 혼자 수저질이나 머리를 빗을 때 장애가 

있다고 하였고, 경미한 구음장애가 동반되었다. 이외의 신경

학적 이상 소견은 없었다. 일반혈액 검사상 백혈구수가 19.66 
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Figure 1. Detection of % JAK2V617F mutation by PCR-RFLP (restriction fragment length polymorphism). In each 
control, left lane shows pre – ΒsαX1 digestion and right lane shows post – ΒsαX1 digestion. Representative or 
undetectable data from control 3, 4, and heterozygous positive data from control 1, 2, 5, 6. Patient sample shows 
an obvious undigested band that suggested the presence of 100% JAK2V617F-homozygous Granulocyte DNA.

(A)                                                     (B)

Figure 2. Bone marrow biopsy. (A) Grade 1 myelofibrosis (Reticulin stain, ×12). (B) 60% cellularity, normal M/E ratio, full 
maturation of erythroid and myeloid series, and adequate number of megakaryocytes (Reticulin stain, ×400).

×103/L(참고 수치 : 4.0-10.8×103/μL), 적혈구수는 6.66× 

103/μL(참고 수치 : 4.0-5.4×103/μL), 혈색소 농도 19.6 g/dL 

(참고 수치 : 12-16 g/dL), 혈구용적률(hematocrit)은 58.5% 

(참고 수치 : 37-47%)로 증가해 있었으며, 혈소판 수는 166 

×103/μL로 정상범위였다. 갑상선 기능 검사에서는 특별한 이

상 소견은 보이지 않았다. 적혈구조혈인자(erythropoietin)는 

2.70 mIU/mL(참고 수치 : 3.5-16.2 mIU/mL)로 감소해 있

었으나 LAP score는 221(참고 수치 : 33-67), LDH는 734 

IU/L(참고 수치 : 225-455 IU/L)로 증가해 있었다. Ionized 

Ca2+이 3.93 mg/dL(참고 수치 : 4.5-5.2 mg/dL)로 감소한 것 

이외의 전해질 검사는 정상범주에 속하였고 혈당을 포함한 

일반화학 검사 결과 및 VDRL, ANA 등을 포함한 혈청학적 

검사에서도 이상소견은 보이지 않았다. 그러나 granulocyte

에서 진성적혈구증가증 진단에 약 95%의 민감도와 100%의 

양성반응 예측력을 갖는다고 알려진 JAK2V617F돌연변이가 있

었으며(Figure 1),[3] 골수조직검사에서는 reticulin stain에서 

60% hypercellularity와 grade 1 myelofibrosis 소견을 보였다

(Figure 2).
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Figure 3. Brain SPECT. SPECT using 99mTc Ethyl cysteinate dimmer shows increased perfusion in left basal ganglia.

내원 당일 시행한 diffusion-weighted MRI를 포함한 뇌 

MRI상에서는 이상소견을 보이지 않았으며 뇌파 검사 역시 

정상 소견이었다. 혈액학적 이상 소견을 보여 시행한 복부

초음파에서는 경한 비장비대와 함께 지방간이 있는 것 이외

에는 이상 소견은 보이지 않았다. 입원 2일째 Tc-99m ECD 

(technetium-99m Ethyl Cysteinate Dimer)를 이용한 단일

광전자방출단층촬영(single photon emission computed tomo-

graphy; SPECT)를 하였는데 좌측 기저핵의 뇌혈류 증가가 

관찰되었다(Figure 3).

무도증으로 본과에 입원하였으나 이후 시행한 혈액검사 

소견상 진성적혈구증가증이 의심되어 이에 대한 심도 있는 

검사를 위해 혈액내과로 전과하였으며 환자는 입원 2일째 

오른쪽 상하지의 불수의 움직임이 더 심해져 haloperidol 

(1.5 mg/day)를 투여하면서 입원 4일째 오른손으로 수저질

을 하거나 빗질을 하지 못할 정도로 증상이 악화되어 halo-

peridol을 3 mg/day로 증량하였다. 입원 5일째는 혼자서 수

저질을 할 수 있는 정도까지 증세가 호전되었다고 하였으며 

내원 6일째는 혈액내과에서 정맥절개술(phlebotomy) 400 cc를 

시행 후 내원 7일 째 아직 오른팔의 불수의 운동이 남아 있긴 

하나 불편을 느끼지 못할 정도까지 호전되어 haloperidol (3 

mg/day)을 유지하도록 하면서 퇴원하였다. 이후 혈액내과 

외래에서 1주 간격으로 2회 정맥절개술을 시행 후 신경과 외래 

방문 시에는 무도증은 거의 사라진 상태로 haloperidol을  

1.5 mg/day로 감량하였으며 2달 뒤 추적 관찰 시에는 무도

증은 보이지 않아 haloperidol은 중단한 상태에서 현재 혈액

내과에서 진성적혈구증가증에 대해 phlebotomy 등의 치료를 

계속 받고 있다.

고  찰

본 증례는 비교적 갑자기 오른쪽 팔다리 원위부에서 시작해 

오른쪽 얼굴까지 진행한 지속적이고 불규칙적이며 의도되지 

않은 불수의적 움직임인 무도증을 주소로 내원하여 진성적혈

구증가증을 진단받은 환자이다. 이와 같은 무도증으로 내원

했을 경우에는 이러한 증상을 일으키는 많은 원인 질환들에 

대한 감별진단이 우선시 되어야 한다. 무도증의 원인은 크게 

일차적인 경우와 이차적인 경우로 나뉘어진다. 일차적인 경

우로는 헌팅톤씨병(Huntington’s disease), 신경유극세포증

(neuroacanthocytosis), dentatorubropallidoluysian atrophy 

(DRPLA), 양성 유전성 무도병(benign hereditary chorea), 

윌슨병(Wilson’s disease) 등이 있으며, 이차적인 경우로는 

Sydenham’s 무도병, 전신성 홍반성 낭창, 후천성 면역 결핍

증후군과 같은 염증성 또는 면역학적 질환, 갑상선 항진증, 

임부 무도병(chorea gravidarum)과 같은 내분비 질환, 레보

도파, 중추신경자극제, 항경련제, 경구피임제, 항우울제 등과 

같은 약물의 사용, 뇌졸중, 진성적혈구증가증과 같은 혈관성 

질환, 저산소성 손상이나 두부 손상 등이 있다.[4] 이러한 원

인들 중에서 본 증례와 같이 비교적 갑자기 한 쪽에만 발생한 

무도증으로 환자가 내원한다면 먼저 뇌졸중과 같은 뇌병변을 

생각해야 하며 이에 대한 검사를 진행해야 한다. 그러나 이 

환자의 경우에는 뇌 MRI상 이상 소견을 볼 수 없었고 무도

병이나 치매 등의 가족력이 없었기 때문에 무도병의 일차적 

원인은 배제 가능하며 환자는 무도병을 일으킬만한 약을 복

용하지 않았기 때문에 이에 대한 고려도 제외된다. 이 환자가 

시행한 혈액검사에서 혈색소 농도 19.6 g/dL와 혈구 용적률

이 58.5%, 백혈구수가 19.66×103/μL로 증가, LAP score의 

증가, 적혈구조혈인자의 감소와 시행한 골수조직 검사에서
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60% hypercellularity와 grade 1 myelofibrosis, 복부 초음파 

검사상 경미한 비장 비대 및 granulocyte에서 JAK2V617F돌연

변이가 발견되어 WHO/ECMP (World Health Organization/ 

European clinical, molecular, and pathological)진단기준에 따

르면 임상적으로 진성적혈구증가증에 해당되며 진성적혈구

증가증의 2단계 정도에 해당된다고 할 수 있다.[3,5]

실제로 이 환자와 같은 진성적혈구증가증에 의한 무도증

(polycythemic chorea)은 외국에서 보고된 선례에 의하면 

주로 50세 이후에 증상이 나타나고 대부분 뇌졸중처럼 갑자기 

증상이 발생한다고 하였으며 주로는 입, 안면, 혀 주위와 상지 

근육을 포함한 전신성 무도병으로 증상이 나타난다고 보고 

하였다.[1,6] 또한 여러 보고들에서 혈액학적 이상이 악화되기 

이전에 이러한 무도증의 증상이 시작되어 본 증례와 같이 반복

적인 phlebotomies를 통해서 증상이 호전된 경우를 볼 수 

있었다.[1,6]

그러나 아직까지 진성적혈구증가증이 어떻게 무도증을 

유발하는 지에 대한 정확한 원인이 알려져 있지는 않으나 몇 

가지 가설이 제기되고 있다. 진성적혈구증가증에서는 혈액의 

점성이 높아 산소 운반을 방해하여 특히 기저핵의 혈류량이 

감소하게 되어 시상-대뇌피질 연결을 손상시키고 여러 독소나 

대사물질 등에 대해 쉽게 손상을 받게 한다. 이러한 뇌혈류 

감소가 노인에서 뇌의 catecholamines와 serotonin을 감소

시키고 도파민 수용체의 민감도를 증가시키게 한다.[2,3,7] 

일반적으로 진성적혈구증가증은 남성에게 많다고 보고되고 

있으나 진성적혈구증가증에 의한 무도증은 여성에게 많다고 

알려져 있다. 이는 뇌혈관 구조물에 혈소판 울혈이 생겨 특히 

폐경기 여성에서 도파민을 과도하게 분비시키는 원인이 될 뿐 

아니라 폐경기 여성들은 에스트로겐 농도가 감소되어 있기 

때문에 도파민 수용체에 대한 민감도가 증가하면 도파민 효과

가 과도하게 나타나 무도증을 일으키기 때문이라는 가설도 

있다.[6] 그러나 지금까지 진행된 무도증 환자의 대뇌대사에 

대한 보고서에 의하면 헌팅톤씨병이나 신경유극세포증 등의 

퇴행성 뇌 질환에 의한 비가역적인 무도증을 보이는 질환은 

반대측 선조체의 대사가 저하된 것으로 알려져 있는 반면 가역

적인 무도증을 보이는 Sydenham’s 무도병, 전신성 혼반성 낭

창과 같은 경우 반대측 선조체의 대사항진이 되었다고 한다.8 

본 증례에서는 무도증 증상을 보이는 반대측 선조체의 뇌혈류

량이 증가되었는데 이는 앞서 언급한 진성적혈구증가증에서 

동반된 무도증이 생기는 가설과는 일치하지 않는 결과이다. 

본 증례에서 선조체의 뇌 혈류 증가와 무도증의 발현과의 

연관성에 대한 보다 정확한 증명을 위해서는 이 환자에서 

무도증이 사라진 후 추가적으로 brain SCPET를 시행해 선

조체의 뇌혈류량의 변화를 비교해서 이러한 혈류량 증가가 

무도증에 의한 이차적 변화인지 아니면 진성적혈구증가증에 

의한 것인지 감별했어야 하는 데 이를 시행하지 못한 아쉬움이 

있다. 그러나 이번 증례는 국내에서 처음으로 보고된 무도증

으로 발현한 진성적혈구증가증이라는 사실에 의의가 있다고 

할 수 있겠으며 이번 증례와 같이 무도증으로 내원한 환자에서 

혈액검사 결과를 잘 확인한다면 보다 빨리 진성적혈구증을 

진단하여 심부정맥혈전, 폐 색전증, 뇌졸중과 같은 심각한 합병

증을 예방하는 데 도움이 될 수 있을 것으로 생각한다.[2]
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