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Background: Facioscapulohumeral muscular dystrophy (FSHD) is associated with contractions of the polymorphic 

D4Z4-repeat array in 4q35 and has the distinctive clinical presentation of an initial involvement of the facial, 

shoulder-girdle, and upper-arm muscles. The aim of the present study was to determine clinical characteristics in 

Korean patients with FSHD and potential relationships between contracted D4Z4-repeat size and the FSHD phenotype.

Methods: We studied 34 genetically confirmed patients who had repeat sizes less than 38 kb, and analyzed their 

clinical manifestations with a structured protocol. The expressed phenotypes were scored according to the Clinical 

Severity Score formulated by Ricci and van Overveld.

Results: The clinical spectrum ranged widely, from asymptomatic individuals with minimal signs to wheelchair- 

bound patients. The initial affects were mainly in the facial muscles (68.8%), followed by the shoulder-girdle muscle 

(28.1%). Asymmetric features of the face and shoulder girdle were also important findings (71.9% and 90.0%, 

respectively). Winging scapular (87.5%), transverse smile (84.4%), Beevor’s sign (68.8%), and sleeping with eyes 

opened (59.4%) were clinically important signs. There was a significant negative correlation between repeat size 

and clinical severity (r=-0.38, p=0.03).

Conclusions: Distinctive clinical characteristics of FSHD are descending progression and asymmetric distribution of the 

muscle weakness. Our results also confirmed that the severity of FSHD increases with decreasing D4Z4-repeat size.
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서  론

얼굴어깨위팔근육디스트로피(Fascioscapulohumeral 

muscular dystrophy, FSHD)는 Duchenne 근육디스트로피

(Duchenne muscular dystrophy)와 근육긴장디스트로피(Myo-

tonic muscular dystrophy)에 이어 세 번째로 흔한 근육디스트

로피로서 상염색체 우성으로 유전된다.1 유병률은 대략 20,000명

당 한 명 정도로 알려져 있으며 1885년에 Landouzy와 Dejerine

에 의해서 처음으로 기술되었다. 가족력이 있는 경우가 대부분

이지만 전체 환자의 약 10% 정도는 새로운 돌연변이인 것으로 

알려져 있고,2 새로운 돌연변이에 의한 산발적인 경우가 약 30%

까지 있다는 보고도 있다.3
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임상적으로는 얼굴부터 시작하여 어깨이음 부위, 위팔, 골반과 

하지 근육으로 근력약화가 순차적으로 천천히 진행되는 것이 

특징이다. 여성보다 남성에서 임상 증상이 더욱 심한 것으로 알

려져 있고,4 발병 시기와 증상의 진행 정도는 개인에 따라 다양

하며, 일부는 유아기에 발병되어 어린 시절부터 심각한 장애를 

겪기도 한다.1 하체의 근육은 얼굴과 어깨, 위팔보다 진행되는 

경우가 상대적으로 적어 독립적인 보행을 하지 못하고 휠체어

에 의존하는 경우가 약 20% 정도이다.1 심폐기능과 음식물을 삼

키는 기능은 일반적으로 잘 침범되지 않기 때문에 평균 수명은 

정상으로 알려져 있으며, 근육 외 증상으로는 고주파 영역에서

의 난청(high frequency hearing loss), 망막모세혈관확장증

(retinal telangiectasias), 심방부정맥(atrial arrhythmias), 

정신지체 등이 있다.5

유전학적으로 1990년에 최초로 4번 장완 35 염색체 위치에 

FSHD와 연관된 결함이 밝혀졌고, 이후 프로우브 13E-11을 이

용하여 EcoRI 제한효소 처리를 한 후 생기는 절편의 크기 감소

가 진단적 가치가 있다고 인정받게 되었다.6 정상인에게는 4번 

장완 염색체 35 위치에 D4Z4라 하는 15개 이상의 KpnI 단위 

반복서열이 있는데 FSHD 환자는 12개 미만의 반복서열만을 보

인다.7 따라서 유전학적 진단은 DNA 제한효소(EcoRI)를 이용

한 절편의 크기(38 kb 이하), 즉 D4Z4 반복서열 크기로 약 95%

에서 확진을 내릴 수 있다.8,9 하지만 아직까지 FSHD의 원인 유

전자는 찾지 못한 상태이다.

지금까지 알려진 FSHD의 유전형과 표현형과의 관계에서 주

목할 점은 FSHD의 임상 중증도와 EcoRI 절편 크기의 상관관계

이다. EcoRI 절편의 크기는 첫 증상 발현 시기 및 증상의 중증 

정도, 진행 속도 등과 대략적으로 역상관관계가 있기 때문에 절

편의 크기가 작으면 작을수록 병의 진행이 비교적 빠르고 더욱 

심한 임상 양상을 보이는 것으로 알려져 있다.1 임상 중증도는 

다양한 기준으로 평가되어 왔으나 1999년 Ricci 등이 사용한 10 

단계의 임상중증척도(Clinical severity scale : CSS)가 보편적

으로 많이 사용되고 있다.10

FSHD는 임상 양상이 매우 다양하여 심한 호흡 부전에서부터 

거의 증상이 나타나지 않는 경우도 있고, 심지어 같은 가족 간

에서도 서로 다른 양상을 보일 수도 있다. 몇몇 FSHD 가족에서

는 구성원 간에 서로 다른 EcoRI 절편 크기를 보이는 유전적 다

양성도 보고된 바 있다. 또한 척수근육위축증, 중증근육무력증, 

사립체근육병증, 다발근육염 같은 질환들도 얼굴어깨위팔 근육

의 위약과 소모가 동반될 수 있어 임상적으로 FSHD라 진단내

리는 데 어려움이 있다. 따라서 유전자 검사를 통한 확실한 진

단이 필요하며 이를 통해 가족성인지 돌연변이에 의한 환자인

지를 판단함으로써 증상 발현을 예측할 수 있고 또한 감소된 

EcoRI 절편 크기를 통하여 유전형-표현형의 상관성에 근거하

여 증상의 중증도나 예후를 예측할 수 있다. 하지만 국내에서 

FSHD에 대한 연구는 매우 미미하여 임상 증상과 근육생검으로 

추정 진단하여 보고된 경우가 대부분이었고,11-13 최근에서야 

EcoRI 절편의 크기가 12 kb인 FSHD 환자가 단신으로 보고되

었을 뿐이다.14

본 저자들은 국내 FSHD 환자들의 임상 양상을 정리하여 그 

특징을 살펴보고, 이와 더불어 유전형과 표현형과의 관계를 평

가하기 위하여 EcoRI 절편의 크기와 임상 중증도 사이의 상관

관계를 연구하였다.

대상과 방법

1. 대상

2004년 3월부터 2007년 5월까지 본원에 임상적으로 FSHD

라고 의심되어 의뢰된 환자들을 1994년 Tawil 등이 발표한 

FSHD의 진단 기준에15 맞게 선별하여 유전학적으로 확진된 34명

을 대상으로 하였다.

2. 방법

1) 임상 증상 및 병력 기록

본 저자들은 아래와 같이 각 환자들에 대한 의학적 소견 및 

정보를 기록하였다: (1) 병력 - 발현 시기, 첫 증상과 증후, 발

달력 등, (2) 임상 양상 – 얼굴, 어깨 등의 비대 여부, 진행 양

상, 구축, 심장 질환, 청력 소실, 망막 질환, 정신지체 여부, (3) 

신경학적 징후 - 발가락보행(toe gait), 가로미소(transverse 

smile), Beevor징후, 날개어깨(winging scapula), 돌출등세모

근육(prominent trapezius), Popeye 팔, 흉부함몰(chest re-

traction), 척주전만증, 척주후만증, 척주측만증, (4) 임상 검사 

자료 – 혈중 크레아틴키나제, 근전도, 근육생검, (5) 근력 평가 

(MMT: manual muscle testing)

2) 유전자 검사

환자의 기록지 작성 후에는 5 cc의 혈액을 채취한 후 일본의 

National Center of Neurology and Psychiatry, National 

Institute of Neuroscience에 보내 유전자 분석을 의뢰하였다. 

방법은 DNA를 EcoRI와 BlnI 제한효소로 이중 처리한 다음 프

로우브 p13E-11을 부합(hybridization)한 후 서던블롯(Sou-

thern blotting)을 하였으며 38 kb 이하의 EcoRI 절편 크기를 

FSHD라 판정하였다.



Table 1. Patients’ clinical characteristics and genetic results

sex/age first 
symptom

Age at 
onset

family 
history

EcoRI 
fragment 
size (kb)

Fa S TP P Beevor 
sign

winging 
scapula

Hearing 
loss

Tongue 
atrophy

Trans-verse 
smile

sleep with 
eyes open EMG muscle biopsy EKG CK 

(U/L)

 M/26 Fa 6 N 13 Y  Y* Y Y Y Y Y N Y Y myopathic ND ND 197
 F/27 Fa 10 N 14 Y  Y* Y Y Y Y Y Y Y Y myopathic ND ND 406
 M/30 Fa 11 Y 14  Y*  Y* Y Y N Y N N Y Y ND ND ectopic P 220
 F/29 Fa 10 Y 14  Y*  Y* N N Y Y N N Y Y myopathic ND normal 119
 F/44 S 16 N 16  Y*  Y* Y Y N Y N N Y N myopathic neurogenic normal 154
 F/24 Fa 6 N 16  Y*  Y*  Y* Y Y Y Y Y Y Y ND ND ND 114
 F/60 Fa 22 Y 17  Y*  Y*  Y* Y Y Y N N Y Y ND ND ND ND
 M/51 Fa 17 Y 17  Y* N N N N N N N Y Y ND ND ND ND
 M/34 Fa 7 Y 17  Y*  Y*  Y*  Y* Y Y N Y Y Y ND ND ND 168
 F/34 Fa 9 Y 17 Y  Y* N N Y Y N N Y Y myopathic myopathic normal 190
 M/27 Fa 8 Y 17  Y*  Y* N N Y Y N N Y Y myopathic ND normal 1058
 M/21 Fa 6 Y 19  Y*  Y* N N Y Y N N Y Y myopathic dystrophic normal 421
 F/44 Fa 6 Y 19  Y* N N N N N N N Y Y ND ND ND ND
 F/46 Fa 6 Y 19  Y*  Y* Y N Y Y N N Y Y ND ND LVH 75
 F/35 S 15 N 20 Y  Y* Y Y Y N Y N Y Y myopathic ND normal 406
 F/30 P 14 Y 20  Y*  Y* Y Y Y Y N N Y Y myopathic myopathic normal 124
 M/60 Fa 10 Y 20  Y*  Y* Y Y Y Y N N Y Y ND ND ND ND
 F/36 Fa 10 Y 20  Y*  Y* Y Y Y Y N N Y Y ND ND ND ND
 F/41 Fa 13 Y 20  Y*  Y* N N Y Y N Y Y N ND ND ND ND
 F/17 S 13 Y 20  Y* Y Y Y Y Y N Y Y N myopathic ND ND 408
 F/15 Fa 1 Y 20  Y* Y Y Y Y Y N Y Y Y myopathic ND ND 932
 M/23 S 17 Y 20 Y  Y*  Y* N Y Y N N N N myopathic ND normal 353
 M/47 Fa 18 N 20 Y Y N N N N N N N N myopathic myopathic ND 211
 F/47 S 14 Y 20  Y*  Y*  Y* Y Y Y N N Y N ND ND ND 149
 M/19 S 18 Y 20 Y  Y* N N N Y N N Y N myopathic ND normal 203
 M/18 Fa 6 N 21  Y*  Y* N N Y Y N N Y Y myopathic type I 66% normal 612
 M/34 S 21 Y 23  Y*  Y* N N N Y Y N N N myopathic ND ND 196
 M/26 S 18 Y 25 Y  Y* N N N Y N N N N myopathic normal LVH 222
 F/29 Fa 14 Y 25  Y*  Y* N N Y Y N N Y N myopathic myopathic normal 120
 M/21 S 14 Y 23 Y  Y* N N N Y N N Y N normal ND normal 387
 M/49 Fa 20 Y 23  Y*  Y*  Y* Y Y Y N N N N myopathic ND ND 217
 M/15 Fa 1 N 23  Y*  Y* Y  Y* N Y N N Y N myopathic myopathic normal 771
 F/59 A A Y 14 N N N N N N N N N N ND ND ND ND
 M/28 A A Y 17 N N N N N N N N N N ND ND ND ND
*asymmetry
A; asymptomatic, F; female, Fa; face muscle, M; male, N; no, ND: not done, P; pelvic girdle, S; shoulder girdle, TP; tibioperoneal muscle, Y; yes.
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Table 2. Demographics and characteristics of the patients

Characteristics Mean (±SDa) Range
Male / Female 17 / 17
Age (years) 33.7±13.0 15-60
Age at onset (years) 11.8±5.6 1-22
Disease duration (years) 21.3±11.4 1-50
Sporadic / Familial 8 / 26
EcoRI fragment size (kb) 18.9±3.2 13-25
aStandard deviation.

Table 3. Summary of important clinical characteristics

Initial symptom Asymmetry
Face 22 (22/32, 68.8%) 23 (23/32, 71.9%)
Shoulder-girdle  9 (9/32, 28.1%) 27 (27/30, 90.0%)
Lower limb  1 (1/32, 3.1%)  6 (6/18, 33.3%)

Table 4. Clinical signs and symptoms in 32 symptomatic patients

Number of subjects studied
Beevor’s sign 22 (68.8%)
Transverse smile 27 (84.4%)
Winging scapular 28 (87.5%)
Sleep with eyes opened 19 (59.4%)
Hearing impairment  5 (15.6%)
Tongue atrophy  6 (18.8%)

Figure. Scatterplot of EcoRI fragment size (kb) versus age- 
corrected clinical severity score (CSS) shows inverse relationship 
between fragment size and clinical severity (r=-0.38, p=0.03).

3) 중증도 평가

FSHD 환자의 표현형은 1999년 Ricci 등이 사용한 임상중증

척도를 기준으로 중증도를 나눈 후,4 2005년에 van Overveld 

등이 사용한 검사 시점의 나이를 고려한 나이 보정 임상중증척

도(age-corrected CSS)를 이용하여 중증도를 점수로 환산하여 

평가하였다.16 상체와 하체의 이환 여부는 근력 평가(MMT: ma-

nual muscle testing)에 의해서 결정하였다.

4) 통계

EcoRI 절편 크기와 임상중증척도와의 관계는 피어슨 상관 

분석(Pearson correlation test)을 이용하였다. 통계 분석은 

SPSS (version 11.0)을 사용하였고 통계학적 유의성은 유의 확

률이 0.05 미만인 경우로 정의하였다.

결  과

본 연구에서는 유전자 검사를 통하여 확진 된 한국 FSHD 환

자들의 임상 양상에 대해 정리하였다(Table 1). 본 연구에 포함

된 환자는 총 34명으로 남자 17명, 여자 17명이었고 이 중 8명

은 가족력이 없는 산발성이며, 나머지 26명은 가족력이 있었다. 

환자의 평균 연령은 33.7±13.0세, 평균 발병연령은 11.8±5.6세

였으며, 평균 EcoRI 절편 크기는 18.9±3.2 kb이었다(Table 2).

임상 증상의 진행은 얼굴에서부터 시작하여 어깨이음, 골반

이음 주위의 근력 약화로 이어지는 위에서 아래로의 진행 양상

이 뚜렷하였다. 유전학적으로는 FSHD이지만 증상이 전혀 없었

던 2명을 제외한 32명의 환자 중 22명이 얼굴 근육의 이상이 첫 

자각증상이었다(22/32, 68.8%). 얼굴 근육의 이상 증상은 얼굴 

근육의 위약뿐만 아니라 눈을 뜬 채로 수면을 하는 경우, 가로

미소, 휘파람이 잘 불어지지 않는 것 등을 환자들이 처음으로 

자각하게 된 때를 기준으로 하였다. 9명이 첫 자각증상으로 어

깨이음 주위의 근력 약화를 보였다고 하였으며(9/32, 28.1%), 

단 1명의 환자가 얼굴 근육의 이상이나 어깨이음 주위가 아닌 

골반이음 주위의 근력 약화, 즉 보행장애가 첫 자각증상으로 나

타난 후 어깨이음과 얼굴 근육의 이상이 발생하였다고 하였다

(1/32, 3.1%, Table 3).

얼굴과 어깨이음 부위의 근력 비대칭이 관찰되었는데 얼굴은 

23명이었고(23/32, 71.9%), 특히 어깨이음 주위의 근력 약화가 

있는 환자 30명 중 27명에서 경우 육안으로도 어깨이음 주위 근

육의 비대칭을 관찰할 수 있었다(27/30, 90.0%, Table 3).

중요한 임상 징후나 증상으로는 날개어깨(28/32, 87.5%), 

Beevor 징후(22/32, 68.8%), 가로미소(27/32, 84.4%), 눈을 뜬 

채로의 수면(19/32, 59.4%) 등이 있었으며, 혀의 위축(6/32, 

18.8%)과 주관적인 청력 감소(5/32, 15.6%)같은 근육 외의 증

상들도 임상 양상으로 조사되었다(Table 4).

26명의 환자에서 측정된 혈중 크레아틴키나제는 약간 증가

된 정도(75-1058 U/L, 평균 324.3 U/L)였으나, 15명이 정상 

범위였고 11명이 정상치보다 높았다. 근전도는 21명에서 시행

하였는데, 이들 중 20명이 근육병증 소견이었고 1명은 정상이

었다. 근육생검은 모두 9명의 환자로부터 얻었으며, 다양한 소

견을 보여주었다(Table 1).
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EcoRI 절편의 크기와 임상중증정도와의 관계는 우선 Ricci

의 임상중증척도만으로 상관관계를 구했을 때도 유의한 관계를 

보여 주었지만(r=-0.36; p=0.04), van Overveld의 나이 보정 

임상중증척도를 이용하여 상관관계를 보았을 때 약간 더 강한 

역의 상관관계를 보였다(r=-0.38, p=0.03, Fig.).

고  찰

가장 특징적인 FSHD의 임상 증상은 비대칭적인 근력약화

이다. 본 연구에서도 어깨이음 주위의 근력약화가 있는 환자 

30명 중 27명에게서 어깨이음 주위 근육의 비대칭이 뚜렷하게 

나타났고, 얼굴의 비대칭 또한 뚜렷한 특징 중 하나였다(71.9%). 

본 연구에서의 얼굴 비대칭은 얼굴 근육의 위약만으로 판단한 

것이 아니라 표정의 이상도 포함하였다. 어깨이음 주위 근육의 

비대칭은 과거의 한 연구에서는 손잡이에 따라 생기는 결과라

고 주장하고 있지만, 다른 연구에서는 손잡이와는 상관없음을 

보여주기도 한다.17

FSHD의 다른 중요한 임상적 특징은 신체 상부에서 하부로 

내려가는 양상의 근력약화 진행 방식이다. 본 연구에서는 얼굴 

근육의 이상이 대부분의 FSHD 환자의 첫 자각증상이었으며

(68.8%) 그 다음으로는 어깨이음 주위의 근력 약화가 많았다

(28.1%). 보행장애 후에 얼굴과 어깨이음 주위의 위약감을 호소

한 경우는 1명이었다. European Neuromuscular Centre FSHD 

Consortium 의 진단법에 의하면 FSHD의 발병은 얼굴 또는 어

깨 주위 근육부터 시작한다고 하였다. 그러나 1959년 Chung 등

이 발표한 연구에 의하면 약 20%에서 첫 증상이 얼굴 근육 위약

부터 시작되었고 자신의 얼굴 근육 위약을 인식하지 못하는 경

우까지 감안하면 약 60%까지 볼 수 있다고 보고하였다.18 그 외 

어깨이음 주위와 하지의 근력 약화는 각각 77%와 12%으로 보고

하였다.18 Padberg 등은 73명의 FSHD 환자 중 첫 증상이 얼굴 

근육 위약인 경우가 10%, 어깨이음 주위가 82%, 정강이 근육의 

약화가 8%였지만 골반이나 종아리 근육의 위약이 첫 증상인 경

우는 없었다고 보고하였다.1 본 연구에서 첫 자각 증상으로 얼굴 

근육 이상이 어깨이음 주위의 근력 약화보다 많은 이유는 근력 

약화뿐만이 아니라 표정의 비대칭, 잠을 잘 때 눈을 뜨고 자는 

증상 등도 포함하여 조사하였기 때문이라고 생각된다.

FSHD에서 혀에 대한 증상은 아직 알려진 바가 없고, 따라서 

혀 근력 약화나 혀의 위축은 FSHD의 진단배제 기준으로 되어 

있다.19 하지만 본 연구에서는 특이하게도 6명의 환자에게서 혀 

근육의 위축이 관찰되었다. 이에 대하여 2001년에 Yamanaka 

등은 혀 근육 위축을 가진 7명의 FSHD 환자들의 근육병증 근전

도 소견과 혀 MRI를 발표하면서 임상적 진단 기준에 혀 위축이

나 근력 약화 소견이 있다 하더라도 FSHD를 배제하지 말 것을 

권고한 바 있다.20

보통 FSHD의 첫 증상은 소아기 때부터 시작되는 것으로 알

려져 있고, 적어도 20세까지는 신경학적 검사에서 이상이 밝혀

지는 경우가 90% 이상이라 한다.21 본 연구에서도 두 명을 제외

하고는 20세 이하에서 증상을 처음 자각한 것으로 조사되었다. 

날개어깨와 Beevor증후는 FSHD의 매우 중요한 징후들로 알

려져 있는데 본 연구에서도 의미 있는 소견이었다. 1990년에 

Awerbuch 등은 FSHD 환자 30명 중 27명이 Beevor 징후를 보

인 반면 40명의 정상 대조군에서는 없었음을 보고하면서 비슷

한 임상 증상의 다른 증후군과 감별하는 데 도움이 되는 가장 

간단한 선별 검사로 결론내린 바 있다.22 본 연구에서는 가로미

소(84.4%)와 눈을 뜬 채로의 수면(59.3%)도 FSHD에서 조사해

야 할 의미 있는 중요한 징후로 판단하였다.

FSHD의 근육 외증상은 고주파 영역에서의 청력 감소, 망막

모세혈관확장증, 그리고 심방 부정맥 등이 포함된다.5 대부분은 

증상이 심하지 않거나 환자가 자각하지 못하는 것으로 알려져 

있다. 본 연구에서는 16명에게서 심전도 검사를 시행하였지만 

대부분은 정상이었고 약간의 좌심실 비대와 이소성 P파(ectopic 

P wave)가 각각 2명, 1명에서 관찰되었다. 심장전도장애 심전

도를 보이는 FSHD 환자들 중 약 5%가 증상이 있으며 심실위빈

맥(supraventricular tachycardia)의 경향도 높은 것으로 알려

져 있다.23 또한 5명의 환자가 주관적인 청력 감소를 호소하였

지만, 청력검사를 하지는 않았다. FSHD 환자의 청력감소는 대

부분 자각하지 못한다고 하며, 증상을 호소한다면 고주파 영역

의 청력 감소가 많아 이에 대한 선별 검사가 필요하다는 보고도 

있다.24

본 연구에서 얻은 9명의 근육생검 소견은 모두 비특이적인 

근육병증 소견을 보여서 감별에 특별한 진단적 가치를 주지 못

하였다. FSHD의 근육생검은 특이적 소견이 없는 것으로 알려

져 있지만, 약 40% 정도는 염증세포들의 침윤이 관찰된다는 보

고가 있고,1 이런 소견이 염증근육병증으로 오인될 정도로 심한 

경우도 있는 것으로 알려져 있다.25

FSHD의 유전형과 표현형과의 상관관계에 대한 평가를 다룬 

연구는 주로 유럽에서 많이 발표되었다. 임상적 표현형에 대한 

평가 기준은 연구마다 다양하였지만, 대체로 발병 나이와 임상 

양상의 중증도를 기준으로 한 경우가 대부분이었다. 발병 나이

를 기준으로 했던 한 연구에서는 EcoRI 절편의 크기와 첫 증상 

발병 시기가 통계적으로 유의한 상관관계(r=0.56)가 있으며 대

체로 절편의 크기가 클수록 발병 시기도 늦춰지는 것으로 보고

하였다.26 이 외 대부분의 연구에서는 임상중증척도를 기준으로 

EcoRI 절편 크기와의 관계를 보고하였는데 절편의 크기가 작을
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수록 임상 양상이 더욱 심하고 예후가 좋지 않았다.10,27 동양에

서는 유럽에 비해 상대적으로 EcoRI 절편 크기와 표현형에 

대한 연구가 적은 편이지만, 1995년 Goto 등이 EcoRI 절편 

크기가 28 kb 이하인 29명의 일본 FSHD 환자들을 대상으로 한 

연구에서는 발병 연령과 절편 크기가 양의 상관관계(r=0.531, 

p=0.003)가 있는 것으로 보고하였다.28 중국에서도 2004년에 

16명의 산발성 환자와 11명의 가족력이 있는 FSHD 환자의 발

병 연령과 EcoRI 절편 크기에 대한 유의한 상관관계(r=0.899, 

p<0.001)를 보고한 바 있다.29

Ricci의 임상중증척도의 특징은 골반과 하지, 특히 몸쪽 근

육에 이환 정도가 심할수록 높은 단계로 평가받는데 이는 FSHD

가 얼굴, 어깨, 위팔 근육에 이환된 후 골반과 하지 쪽으로 진행

되기 때문이다. 따라서 골반과 하지 근육의 이환 여부는 FSHD

의 진행 정도 및 중증도를 평가하는 데 중요한 기준이 되어 왔

다. 또한 임상 양상의 중증도는 질병의 이환 기간에 따라 달라

질 수 있기 때문에 검사한 시점의 나이와 발병 연령을 고려하여 

결정할 필요가 있다. Ricci의 경우 이를 보완하기 위하여 임상

중증척도와 EcoRI 절편 크기를 36세 이하의 나이를 가진 환자

들만 따로 상관관계를 보았고, van Overveld 등은 나이를 고려

하여 보정한 임상중증척도로 유전형과 표현형의 상관관계를 구

하였다.16 두 연구 모두 연령 보정하여 분석한 결과에서 보정하

지 않은 것보다 더 강한 역의 상관관계를 보여주었고 본 연구에

서도 Ricci와 van Overveld의 연구 결과보다는 약하지만 비교

적 비슷한 상관관계 결과를 얻을 수 있었다.

결론적으로 국내 FSHD 환자들의 임상 양상은 얼굴어깨위팔 

근육의 비대칭성과 위에서 아래로의 진행 경과가 가장 큰 특징

이며, 이와 더불어 Beevor 징후, 날개어깨, 가로미소, 눈을 뜬 

채로의 수면 등도 FSHD를 임상적으로 진단하는 데 있어 유효

한 기준이 될 것으로 판단된다. 임상적 중증 정도와 EcoRI 절편 

크기의 상관관계는 환자에게 예후를 설명하거나 경과를 예측

하는 데 도움을 줄 수 임상 지표로서도 중요한 가치가 있다. 

마지막으로, 본 연구에서 정리한 국내 FSHD 환자들의 임상적 

특징들은 얼굴어깨위팔 근육의 위약과 소모를 야기할 수 있는 

다른 질환과의 감별 진단에도 많은 도움이 될 수 있을 것으로 

생각한다.
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