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Figure 1. Pedigree.

척수소뇌성실조증 제 8형(spinocerebellar ataxia, SCA 

type 8)은 유전성의 신경퇴행성 질환으로, 서서히 진행하는 

소뇌 실조 증상으로 발현된다. SCA type 8은 염색체 13q21

에서 CTG 삼핵산 반복서열이 비정상적으로 확장되어 있는

데 이 유전자의 기능은 아직 밝혀져 있지 않다.[1] 최근 분자

유전학의 발달에 힘입어 다양한 이론들이 제시되고 있으나 

SCA type 8에서 나타나는 CTG 삼핵산 반복서열의 확장이 

어떤 기전에 의해 신경퇴행성 변화를 일으키는지는 아직 

명확하게 밝혀지지 않았다. 저자들은 유전자 검사를 통해 

CTA/CTG 반복서열의 확장이 확인되어 SCA type 8로 진

단된 한 예를 보고하는 바이다.

증  례

58세 여자가 40대 중반에 발생한 구음장애와 발병 5년 후

부터 나타난 보행장애를 주소로 내원하였다. 과거력상 발달

과정의 지연은 없었고 당뇨, 고혈압 등의 내과적 병력도 없었
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Figure 2. Axial T2-weighted MRI study shows atrophy of 
cerebellum.

으며 두부 외상이나 뇌졸중의 과거력도 없었다. 가족력상 

보행장애나 구음장애를 보이는 사람은 없다고 하였으나 가

족에 대한 신경학적 진찰이나 유전자 검사는 시행하지 못하

였다(Figure 1). 40대 중반에 서서히 발음이 어둔한 증상이 

발생하였으나 거의 진행하지 않았고 발병 5년 후부터 걸을 

때 힘이 없고 뒤뚱거리기 시작하였으나 이 역시 그 후 거의 

진행하지 않았다고 한다. 당시 계단을 오르내리거나 걷고 

일상생활을 하는데 전혀 지장이 없었고 발병 10년째 되었을 

때 음식 먹을 때 약간 사래 걸리는 증상이 나타났고 보행 시 

몸이 오른쪽으로 기울어지기 시작하였다. 본원 내원 1년 전

인 발병 13년째에는 걸음걸이가 다소 악화된다고 느꼈으나 

내원 당시까지도 보조장구의 도움 없이 보행할 수 있었고 

넘어진 적도 없으며 일상생활에 큰 지장은 없었다고 하였

다. 아이를 돌볼 수 있을 만큼 손을 사용하는 데에도 문제가 

없었다고 하며 인지 능력이나 기억력에도 문제를 느끼지는 

못하였다고 한다.

신경학적 검사상 의식은 명료하였고 지남력, 기억력, 판단

력은 모두 정상이었다. 실인증, 실어증, 실독증, 실서증 등 

대뇌고위피질 기능도 정상이었다. 수평 단속성 안구운동은 

부드러웠으며 수직 주시 안구운동에도 장애는 보이지 않았다. 

양안의 대광반사는 정상이었고 안구진탕은 관찰되지 않았다. 

그 이외의 뇌신경 검사에서도 이상 소견은 없었다. 단속성 

구음장애가 관찰되었으며 소뇌기능 검사상 급속반복길항운

동은 양손에서 어둔했고 손가락-코 검사에서도 양손에서 실

조를 보였다. 직렬보행은 좌우로 불안정하게 흔들림이 있었

으나 수행할 수는 있었고 근력 및 감각은 정상이었다. 사지의 

심부 건반사는 무릎관절에서 약간 항진된 이외에는 정상이었

다. 양팔을 앞으로 뻗었을 때 양 손목이 과신전되는 근긴장이

상을 보였으며 finger dexterity 검사에서 양손 모두 느리고 

다소 불규칙하였다. 자연스러운 보행 시 족저가 확장되고 불

규칙한 발걸음을 떼었으며 비틀거렸다. 갑상선기능 및 항체, 

비타민 B12, 엽산, 지단백 검사들은 모두 정상이었고 심전도

에도 특기할 만한 이상 사항이 없었다. 뇌 자기공명영상 검사

상 소뇌의 심한 위축과 함께 교뇌에 약간의 위축이 관찰되었

으나 대뇌피질은 비교적 보존되어 있었다(Figure 2). 양전자

방출 단층촬영(PET)에서 소뇌 부위에 뇌대사가 저하된 소견

이 관찰되었다. 가족력은 없었으나 소뇌기능장애와 영상 소

견을 고려하여 SCA를 감별하기 위하여 SCA type 1, 2, 3, 

6, 7, 8, 17, Friedreich ataxia에 대한 유전학적 검사를 하였

으며 그 결과 SCA type 8 유전자 검사에서 27회의 정상적인 

CTA/CTG 반복서열의 확장을 가진 대립유전자와 함께 152

회로 증가된 CTA/CTG 반복서열의 확장을 가진 대립유전

자가 확인되었다.

고  찰

SCA type 8은 우성 유전성 소뇌실조증 유형 중 하나로 염

색체 13q21 영역에 위치하는 CTG 반복서열의 확장으로 인

하여 발병하는 것으로 알려져 있다.[1] SCA는 소뇌기능이상 

증세를 공통적으로 보이나 임상적으로나 유전적으로 다양한 

이질성을 갖는 것으로 알려져 있다. 최근 분자 유전학의 발달

로 새로운 아형들이 계속해서 발견되고 있으며 현재 SCA 

type 1, 2, 3, 4, 5, 6, 7, 8과 17을 비롯한 28가지 유형의 아형

이 보고되어 있다.[2] SCA는 대개 성인에서 발병하는 것이 

보편적이나 소아에서도 발병하는 예가 있다. 서서히 진행하

는 보행실조와 함께 구음장애, 소뇌성 안구진탕을 보일 수 

있고 경우에 따라 추체로 및 추체외로 증상, 근긴장이상증, 

말초신경병증 등이 동반되기도 한다. 망막의 변성(SCA type 

7), 간질(SCA type 10), 인지장애(SCA type 17) 등과 같이 

아형마다 특징적인 임상양상을 동반하는 경우도 있어 유전자 

검사를 선택하는데 도움이 될 수 있다. SCA type 8의 경우

에는 비교적 순수한 소뇌기능이상으로 발현되는 경우가 많고 

그밖에 추체외로 증상이나 진동 감각의 이상이 동반되기도 

한다.

SCA type 8에서 나타나는 CTG 반복서열의 확장이 신경

퇴행에 관여하는 병리적 기능에 대해서는 논란이 있다. CTA/ 
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CTG 반복서열의 확장은 사람 염색체 13q21에 위치하고 있

으며 이는 3’ 끝쪽의 단백질을 전사하지 않는 유전자적 위

치로 어떠한 기전으로 신경퇴행을 일으키는지 명확하지 않다. 

대립 가닥에 위치한 Kelch-like 1 (KLHL 1)에 antisense 기전

을 매개한 KLHL 1 유전자의 생성물을 변형시킴으로써 신경 

독성을 유발할 수 있을 것이라 추측하기도 한다.[3] KLHL1 

단백질은 뇌 조직에 특이한 신경줄기의 파생물을 조절하는 

시냅스 후 기능에 중요한 단백질이다. 쥐에서 Purkinje 신경

세포의 KLHL1 gene을 제거한 경우 보행 장애 및 진행성의 

운동실조증이 초래되었다.[4] 하지만 2,626명의 대조군 중 

10명의 정상 성인에서도 74회 이상의 복합 CTA/CTG 반복

서열의 확장이 보고된 바 있다.[5] 또한 두 가족의 SCA 환자

군에서 SCA type 8의 CTA/CTG 반복서열의 확장과 함께 

SCA type 6의 CAG 반복서열의 확장이 동시에 발견된 적도 

있다.[6] 16q-ADCA와 SCA type 8의 CTA/CTG 반복서

열의 확장이 동시에 나타난 소뇌실조 환자도 보고된 바 있

다.[7] 이상의 소견들이 계속 발견됨에 따라 SCA type 8의 

CTA/CTG 반복서열 확장이 병인에 직접 관련되는 소견인

지 병인과는 직접 관련이 없는 우연한 소견일 뿐인지에 관한 

논란이 많다. 또한 안정적으로 세대 간 유전되는 CAG 반복

서열과는 달리 CTG 반복서열은 불안정한 것으로 알려져 있

어 이러한 불안정성이 SCA type 8의 유전자에 변이를 잘 일

으킬 것으로 제시된 바 있다.[8] 앞으로 SCA type 8의 발병

원인과 CTA/CTG 반복서열의 확장이 신경퇴행에 관계하는 

기전에 관하여는 밝혀져야 할 부분이 많을 것으로 생각된다.

한국인에서 가족력이 뚜렷하지 않으나 유전자 검사를 통해 

CTA/CTG 반복서열의 확장이 확인된 SCA type 8 환자 1

예를 경험하여 이를 보고하는 바이다.
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