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Background: The Korean Society of Neuromuscular Disorders developed the guideline for the diag-
nosis of Charcot-Marie-Tooth disease (CMT). The guideline was intended to help readers select ap-
propriate tests and practice systemized diagnostic approach in cases with suspected CMT in Korea.
Methods: We developed this guideline of CMT through the de novo process using an evi-
dence-based approach. After systematic review of the literature, eight statements were selected us-
ing the Appraisal of Guidelines for Research and Evaluation (AGREE) II process.
Results: A total of 17 statements were proposed with the grading system and revised using the 
modified Delphi method. They were reviewed by external experts before receiving official endorse-
ment from the Korean Society of Neuromuscular Disorders, and disseminated to doctors and other 
medical professionals for use in clinical practice in Korea.
Conclusions: The guideline for proper diagnosis in CMT is presented here. This guideline will con-
tinue to be updated and revised periodically. 

서 론

샤르코-마리-투스병(Charcot-Marie-Tooth disease, CMT)

은 유전자 돌연변이에 의해 운동신경 및 감각신경이 손상

되어 발생하는 질환으로 약 2,500명당 한 명의 빈도로 발

생한다.1 현재까지 약 80개 이상의 원인유전자가 보고되어 

있지만, 아직도 약 30-40%의 환자에서는 원인 유전자 변

이를 찾지 못하였다.2 CMT는 상지 및 하지의 근위축, 족

부기형, 감각소실, 실명, 난청 및 반사소실 등의 임상증상

을 보이며 시간이 경과하면서 증상이 점차 진행하는 양상

을 보인다. 

임상진료지침은 근거중심의학을 추구하는 현대 의학의 

가장 기본적인 요소로서 체계적이고 재현가능하며 오류가 

적은 연구 결과를 임상진료에 이용할 수 있게 도와준다.3 

임상진료지침의 역할은 질환의 진단과 치료에 관계된 임상

적 질문에 대해서 확률을 바탕으로 여러 가능성을 제시하



대한 신 경근 육 질환 학 회지  20 1654

Korean Journal of Neuromuscular Disorders Vol. 8 No. 2, 2016

고 의사결정에 도움을 주는 것이다. 임상진료지침은 의학

문헌을 바탕으로 예후, 진단, 치료, 경제성 분석, 결정 분석

뿐 만 아니라 연구정보체계를 수립하고 보완하여 의학 정

보에 대한 접근도를 향상 시킨다. 국내에서도 2000년대 이

후 임상진료지침의 개발에 대한 중요성을 인식하고 임상진

료지침 정보센터를 중심으로 여러 질환에 대한 지침을 개

발하여 배포하고 있다. 

CMT 임상진료지침의 기본적인 목적은 의료현장에서의 

진단과 관련한 의사결정에 도움을 주는 것이다. 현재 CMT

와 관련된 새로운 원인 유전자가 지속적으로 발견되고 동

시에 줄기세포치료를 포함한 새로운 치료법들의 개발이 이

루어지고 있다.4-12 따라서, CMT 임상진료지침은 일선 진

료현장에서 빠르고 정확한 진단, 치료 및 연구에 큰 도움

이 된다.13 실제로 서양에서는 CMT의 임상진료지침을 구

축하였거나 구축 중에 있다.14,15 CMT 원인 유전자의 발현

빈도는 인종 및  국가별로 상이하기 때문에 국내 실정에 

맞는 임상진료지침의 개발이 필요하다. 또한, CMT의 임상

진료지침은 진단과정에 대한 객관적인 근거제시를 해줄 것

이고, 이는 환자의 진료에 대한 순응도를 높일 뿐만 아니

라 환자에게 정확한 정보를 제공해줄 것이다. 

이에 저자들은 발표된 문헌들을 바탕으로 국내 CMT 환

자들의 임상양상과 원인 유전자 분포에 기초하여 국내 실

정에 맞는 임상진료지침을 제안하고자 한다.

대상과 방법

1. 임상진료지침위원회 구성 

CMT 임상진료지침은 2015년 대한신경근육질환학회의 

정기 이사회에서 CMT 임상진료지침의 필요성을 인증 받

고 개발이 진행되었다. 임상진료지침 개발위원회는 대한신

경근육질환학회 임원진을 중심으로 구성하였고, 임상진료

지침 개발전략을 수립하고 관련 위원장을 선임하였다. 개

발위원회는 수정된 권고사항을 검토하고 최종 지침의 승인 

및 출판을 시행하고, 지침의 개정에 관한 이해당사자의 참

여 및 편집의 독립성이 적절히 유지되고 있는가에 대한 검

토 및 감독을 담당했다. 임상진료지침 개발위원회는 위원

장, 간사 4명의 위원 및 방법론 전문가 1명, 코디네이터 1

명으로 구성되었다. CMT 임상진료지침안 개발과정에서 

대한신경과학회, 대한신경근육질환학회, 대한통증학회 및 

대한퇴행성질환학회와 다학제 참여를 실행하였다. 임상진

료지침의 세부 목표를 결정하고 신규(de novo)개발을 위한 

세부 절차를 수행하였으며, 근거검색, 권고안 도출, 임상진

료지침 초고 기술과 수정을 담당하였다. 임상진료지침 개

발 방법론 확립을 위하여 개발과정 동안 총 5회의 임상진

료지침 개발위원회 회의가 열렸다. 임상진료지침 작성에 

사용된 용어는 대한의사협회 제5판 의학용어집을 바탕으

로 사용하였다.

2. 임상진료지침의 범위와 목적성 

본 임상진료지침은 최신의 과학적 근거를 분석하고, 이

를 토대로 CMT 진료가 필요한 상황에서 임상의사와 환자

의 의사결정을 돕기 위한 목적으로 개발되었다.

3. 임상진료지침이 다루는 인구집단

임상진료지침이 다루는 인구집단은 CMT 임상진료가 필

요한 모든 환자가 주된 대상 집단이지만, CMT와 연관되어 

일상생활에 불편을 겪고 있는 환자들도 포함한다. 

4. 임상진료지침의 사용대상자

1차 및 2차 의료기관의 개원의 및 3차 의료기관의 봉직의 

등 다양한 의료분야에서 적정진료를 위한 의사결정에 도움

을 주고자 하였다. 또한, 전공의 및 병원 근무 인력에 대해서

도 진료 원칙의 길잡이 역할을 하고 교육 자료로도 활용할 

수 있다. 환자에게는 제공받는 서비스의 예측성을 높이고 

정보에 입각한 선택을 하도록 도움을 줄 수 있으며, 환자

에 대한 교육 및 의사소통 자료로도 활용될 수 있다.

5. CMT 임상진료지침 개발 과정 

CMT 임상진료지침의 특징은 첫째, 과학적이고 객관적

으로 근거를 평가하기 위하여 체계적 문헌검색과 근거평가

를 시행하였고, 둘째, 국내 실정에 적합한 한국형 개발 방

법론의 필요성에 따라 신규개발 방법에 입각하여 만들어졌

고, 과학적이고 표준적인 방법에 따른 개발을 위하여 대한

의학회 임상진료지침위원회의 방법론 전문가가 임상진료

지침안 개발작업에 참여하였다. 본 임상진료지침에서 과학

적 근거가 부족하여 논란이 큰 분야는 제외하였으나, 과학

적 근거가 부족한 경우라도 임상적인 의의가 크고 전문가

들의 의견이 일치되는 분야에 대해서는 델파이 기법으로 

합의과정을 통하여 권고안에 포함시켰다.16 또한 환자 및 

일반인의 가치관과 선호도를 알기 위하여 병원 외래 및 환

우회를 통하여 질문지 작성 및 설문조사를 실시하였다. 
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MEDLINE 및 Google Scholar의 검색엔진에서 “샤르코-마

리-투스병”이라는 검색어로 검색을 실시하여 환자의 선호

도를 결정하는 요소를 파악하고 임상진료지침 안에 반영하

여 환자의 만족도를 높이고자 하였다. 

 

1) 핵심적 임상질문 도출 

임상진료지침에 포함되어야 하는 핵심적인 임상질문을 도

출하기 위하여 PICO (population, intervention, comparison, 

outcome)의 원칙하에 조사표를 설계하였다.17 P (population)

는 CMT 환자에 관한 사항으로 정의되고, I (intervention)

는 진단법 혹은 치료법을 포함한 중재, C (comparison)는 

특정 중재법과 비교가 되는 비교군, O (outcome)는 진단의 

유용성으로 정의되며 이 네 가지 요소를 최대한 포함시키

고자 하였다. 핵심 임상질문 초안을 요약한 조사표를 취합

하여 구조적 토의를 이루어 우선순위를 결정하였다. 

2) 진료치침의 검색 

2016년 3월까지의 자료검색을 위해서 MEDLINE, MEDLINE 

Systematic Review, MEDLINE Clinical Study, Ovid MEDLINE, 

EMBASE, Web of Science 및 Cochrane Library의 전자데

이터 베이스를 이용하였고, 국내 검색엔진으로는 KoreaMed, 

한국의학논문데이터베이스, 국회도서관, 한국교육학술정보

원을 이용하였으며, 이외 Google Scholar, Scopus 및 임상진료

지침 검색 자료원인 미국의 National Guideline Clearinghouse, 

국제임상진료지침협의체인 Guidelines International Network 

(GIN)의 International Guideline Library를 이용하였다. 검

색 색인단어는 CMT 관련 색인단어(“Charcot-Marie-Tooth” 

OR “샤르코-마리-투스병” OR “Hereditary motor and sen-

sory neuropathy” OR “HMSN”)으로 검색하였다. 

일차 문헌 선정은 체계적 문헌고찰의 경험이 있는 문헌정

보학 전공자인 의학도서관 사서가 위에 언급한 방법에 의해 

검색을 실시하여 Endnote (Endnote X3Ⓡ; Thomson Reuters, 

New York, NY, USA)와 Excel (Excel 2010Microsoft, Redmond, 

WA, USA)에 각각 정리하여 검색원 간에 교차검색을 통해 중

복 문헌을 제외시켰다. 문헌의 제목과 초록을 보고 선택기준과 

제외기준을 모두 만족하는 문헌을 선별한 후, 지침선택을 위해 

두 명의 심사자가 독립적으로 문헌의 전문을 확인하여 본 수

용개발에 적합한지 여부를 판단하여 일치 하는 경우 선택하였

고, 불일치하는 경우 두 심사자 간에 의견을 조율하였고, 의견 

조율이 안 되는 경우 교신저자와 상의하여 결정하였다. 

3) 임상진료지침의 평가 및 선정 

임상진료지침 개발의 대상이 되는 질 평가를 위하여 국

제적으로 가장 많이 사용하는 도구인 AGREE II를 이용하

여 임상진료지침을 평가하였다.18 AGREE II는 6개의 영역

으로 구분되고 세부적으로는 23개의 구조화된 핵심항목과 2

개의 전반적인 평가를 위한 항목으로 구성되어 있으며 각 항목

은 9-리커트(Likert) 척도로 점수를 부여하게 되어 있다. 대한의

학회 임상진료지침 전문위원회에서 개발한 K-AGREE 평가 개

발척도에 근거하여 평가를 실시하였다. 이 평가 개발척도는 

공식적 합의과정을 통해 타당성을 점검하고 실제 임상진료지

침 평가를 통해 실용성이 검증된 도구이다. 영역별 표준화 점

수를 산출하고 분포도를 작성하여 각 영역의 점수를 비교하

여 지침을 선정하였다. 개발의 엄격성을 가장 중요한 선정기

준으로 고려하였고 최소 50점 이상인 경우를 채택하였다. 

4) 권고안 도출 방법 

임상진료지침을 최종 선택한 후 임상질문에 따른 소제

목 별로 권고를 발췌하기 위하여 자료 추출용 권고안 매트

릭스를 작성하였다. 개개의 임상진료지침마다 권고안을 작

성한 문헌평가와 권고등급이 달라 직접적으로 적용하기 어

려워 참고사항으로만 이용하였고, 핵심질문에 적합한 권고

안을 최종 선택지침에서 발췌하여 공통된 내용과 해당 참

고문헌을 취합하여 매트릭스를 만든 후 하나의 단일 권고

안으로 작성하였다. 

5) 문헌평가와 권고등급의 결정 

근거수준의 등급체계는 세 가지로 이루어졌으며, 연구의 

설계방법, 연구의 질, 일관성 등을 포함한 총체적인 근거의 

질 평가를 실시하였다. 높은 등급(A)은 무작위 연구나 메

타분석에 의해 근거가 입증되어 후속연구에서 효과의 추정

치에 대한 신뢰성이 거의 변하지 않을 경우, 중등도 등급

(B)은 잘 고안된 통제연구나 비무작위 연구로 후속연구가 

효과의 추정치에 대한 신뢰성에 중요한 영향을 줄 수 있

고, 내용이 변경될 수도 있는 경우, 낮은 등급(C)은 효과의 

추정 치가 불확실한 경우로 비무작위 연구, 증례보고, 전문

가 의견, 전문가 합의, 임상경험에 근거한 임상진료지침 개

발자의 권고안 등이 포함된다. 

권고등급은 크게 두 가지로 나누었는데, 강한 권고(1, 

strong recommendation)와 약한 권고(2, weak recommendation)

으로 나누었다. 강한 권고는 좋은 효과가 나쁜 효과보다 

확실히 더 크고, 권고대로 했을 때 대부분 효과가 있으며, 

앞으로의 연구 결과에 따라 크게 달라질 것 같지 않은 경

우로 정의하였고, 약한 권고는 좋은 결과가 나쁜 효과보다 

조금 더 클 가능성이 있고, 권고대로 했을 때 일부 상황에

서만 효과가 있으며, 앞으로의 연구결과에 따라서 달라질 
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수 있는 경우로 정의하였다. 

6) 권고안 채택을 위한 합의방법 및 초안 작성 

최종 핵심 권고안을 채택하기 위하여 주 사용자 집단을 

두루 포함하는 대표성과 전문성을 갖춘 패널을 구성하여 

델파이 기법을 적용하였다. 임상진료지침 운영위원회 위원

과 대한신경근육질환학회 전ㆍ현직 임원과 위원, 대한신경

과학회, 대한통증학회 및 대한퇴행성신경질환학회를 포함

하여 패널을 선정하였다. 권고문안과 이와 관련된 근거가 

포함된 초안을 투표가 시작되기 1주일 전에 전자우편으로 

보내 패널들이 내용을 숙지 하도록 하였다. 총 35명 중 신

경과 전문의 32명, 대한재활의학과 전문의 2인, 대한소아

과학회 1인이 참여하였다. 

초안 지침에 대한 합의 정도를 9-리커트 척도를 이용하여 

질문하였고 다음과 같았다; 1-3점: 전적으로 혹은 대체로 동

의하지 않음, 4-6점: 일부 동의함, 7 -9점: 전적으로 혹은 대

체로 동의함. 7점에서 9점 사이에 찬성한 패널의 숫자가 전

체 참석 인원의 2/3 (67%) 이상인 경우 초안에 대한 합의로 

간주하였다. 초안 17개의 권고 문 중 8개가 채택되었고, 9개

의 권고안이 부결되었다. 임상진료지침 개발위원회는 1차 델

파이 미팅에서 기각된 9개의 권고안을 수정하여 전자우편을 

통하여 2차 델파이 미팅을 진행하였다. 새로 개정된 권고안

에 대한 동의 정도를 질문하여 21명이 응답하였고, 같은 선

정 기준을 적용하여 9개의 수정안 모두 재부결되어 8개의 

권고안이 선정되었으며, 임상진료지침 개발위원회에서 검토 

결과 최종적으로 8개의 최종 권고안을 채택하였다.

7) 내ㆍ외부 검토방법 

감수위원회는 2명의 위원으로 구성되었는데, 임상진료

지침 초고를 편집 및 일차 교정한 후 AGREE II의 기준에 

근거한 초안 평가를 실시하여 미비한 부분을 수정한 후 재

평가하였다. 검증 차원에서 동료평가를 실시하였는데, 근

거수준이나 권고등급에 대한 검토, 권고안 및 초안에 대한 

검토를 통해 임상진료지침의 균형성과 완결성을 높이고자 

하였다. 외부 검토를 위하여 2016년 6월 11일 일반 개원

의, 신경과 전문의 및 재활의학과 전문의가 참여하는 대한

신경근육질환학회 학술대회에서 임상진료지침 개정안을 

발표한 후 공개적으로 의견을 들었다.

6. 임상진료지침 개발의 문제점과 향후 일정 

1) 임상진료지침 개발의 문제점 

근거연구가 많지 않은 국내 여건상 객관적이고 과학적

인 방법으로 임상진료지침을 개발하는 것은 어려움이 있지

만, 의료 제도와 문화가 다른 나라의 임상진료지침을 국내

에서 그대로 수용하기에는 역학, 임상양상 및 의료제도 등

의 차이가 커서 현실적이지 않다. 그러므로 국내 실정에 

적합한 한국형 임상진료지침 개발 방법론을 정착하기 위한 

재원 투자 와 정책 지원이 필요하다. 

2) 임상진료지침 갱신의 원칙과 방법 

이번 임상진료지침의 보급 및 확산을 위하여 지침안을 

대한신경근육질환학회지에 게재하며, 소셜 네트워크를 통

하여 보급 및 확산하고자 한다. 주관학회인 대한신경근육

질환학회에서는 향후 다양한 관련 학술대회, 세미나 및 워

크샵을 통해 적극적인 홍보를 지속할 예정이다. 임상진료

지침은 개발을 진행하는 시점에서의 권고안으로 향후 새로

운 검사방법이나 약제, 치료법 등이 개발되고 연구 결과가 

축적되어 우리 나라 국민 건강증진에 필요하다고 판단되면 

개정을 시행할 예정이다. 

3) 편집의 독립성 

이번 지침은 2016년 1월 대한신경근육질환학회 이사회

에서 임상진료지침 개발사업으로 시작되었다. 임상진료지

침을 개발하는 과정에서 외부에서 영향을 받은 바는 없었

으며, 또한 임상진료지침 개발과정에 참여한 모든 구성원

은 이해관계나 잠재적인 이해 상충의 문제는 없었다.

결과 및 고찰

임상진료지침위원회에서 제시하는 CMT 임상진료지침

의 8가지 권고안은 다음과 같다. 

1. 샤르코-마리-투스병이 의심되는 환자에서 
유전자검사를 하는 것이 진단에 도움을 주는가?

지침 1. 샤르코-마리-투스병이 의심되는 환자에서 유전자

검사를 하는 것은 진단에 도움을 준다.

• 권고등급 및 샤르코-마리-투스병이 근거수준: Grade 1A. 

권고등급 높음, 근거수준 높음, 

• 전문가 의견: 전적으로 혹은 대체로 동의함 (100%), 일부 

동의함 (0%), 전적으로 혹은 대체로 동의하지 않음 (0%)

샤르코-마리-투스병은 유전자 돌연변이에 의해서 발생하

는 유전성 신경계 질환이다.1 현재까지 80개 이상의 원인 

유전자가 CMT를 일으키는 것으로 보고되어 있다.2 그러므
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로 진단을 위해서 유전자 검사를 하는 것은 CMT를 진단

하기 위한 필요조건에 해당한다. 따라서, 기존의 많은 논문

들이 제시한 바와 같이 임상적 소견으로 CMT가 의심된다

면 원인 유전자를 찾기 위한 검사는 반드시 필요하다.19-23 

그러므로 CMT가 의심되는 환자에서 유전자검사를 하는 

것이 진단에 도움을 준다는 것은 높은 권고등급을 가진다.

2. CMT가 의심되는 환자에서 주요 유전자(PMP22, 
GJB1, MFN2, MPZ) 검사를 동시에 하는 것이 
진단에 도움을 주는가?

지침 2. CMT가 의심되는 환자에서 4가지 주요 유전자 

(PMP22, GJB1, MFN2, MPZ) 검사를 동시에 하는 것은 진

단에 도움을 준다.

• 권고등급 및 근거수준: Grade 2A. 권고등급 낮음, 근거수

준 높음, 

• 전문가 의견: 전적으로 혹은 대체로 동의함 (71.8%), 일

부 동의함 (21.9%), 전적으로 혹은 대체로 동의하지 않

음 (6.3%)

CMT를 일으키는 원인 유전자가 현재까지 80개 이상이 

보고되어 있다.2 하지만 이 모든 유전자를 검사하는 것은 

현실적으로 쉽지 않다. 여러 보고들에 의하면 CMT를 가진 

환자 중에서 원인 유전자가 밝혀진 경우, 이들 원인 유전

자 중에서 PMP22, GJB1, MFN2, MPZ의 4가지 유전자가 

차지하는 비중이 85-95% 정도된다고 알려져 있으며, 한국

인을 대상으로 한 조사 결과에서도 약 90%로 유사한 결과

를 보였다.4-6,19,24 따라서 위의 4가지 유전자만 검사하여도 

발견이 가능한 유전자 변이의 약 90% 정도를 밝혀낼 수 

있으므로 이들 4개의 유전자를 동시에 검사하는 것은 시간

적 측면에서 볼 때 진단에 도움을 준다고 볼 수 있다. 만약 

이들 4개 유전자에서 원인 유전자 변이가 발견되지 않을 

경우에는 나머지 76개 이상의 유전자에 원인이 있을 가능

성이 있으므로 원인을 밝혀낼 가능성이 매우 희박하여 임

상 진단용으로 보다는 연구용 목적으로 검사를 진행하는 

것이 타당하겠다.

3. CMT 가족력이 있고 신경계 증상이 있는 미성년 
환자에서 유전자검사를 하는 것이 필요한가?

지침 3. CMT 가족력이 있고 신경계 증상이 있는 미성년 

환자에서 유전자검사를 하는 것이 필요하다.

• 권고등급 및 근거수준: Grade 2C. 권고등급 낮음, 근거수

준 낮음, 

• 전문가 의견: 전적으로 혹은 대체로 동의함 (68.8%), 일

부 동의함 (15.6%), 전적으로 혹은 대체로 동의하지 않음 

(12.5%)

CMT 가족력이 있으면서 신경학적 증상이 있다면 일차

적으로 원인유전자 변이에 의한 증상이 발현되었을 것으로 

판단할 수 있다.25 그러나, 환자가 호소하는 CMT 증상이 

주관적인 호소인지 객관적인 징후가 있는 것인지를 감별하

는 것은 꼭 필요하다. CMT에서 객관적 징후의 존재는 신

경학적 진찰과 신경전도 검사로 확인이 가능하다. 여기서 

객관적인 징후가 확인된 경우는 유전자 돌연변이가 있을 

가능성이 매우 높으므로 유전자 검사를 하는 것이 필요하

다.19,24,26 하지만 아직까지 진단이 되어도 치료법이 확립되

어 있지 않은 관계로 18세 이상인 경우는 본인의 의지에 

의하여, 그리고 18세 이하인 경우는 부모의 의지에 의하여 

동의를 받고 검사를 시행할 수 있다.24

4. CMT 가족력이 있으나 원인유전자가 미상인 환자에서 
전체엑솜씨퀀싱(whole exome sequencing, WES) 
검사를 하는 것이 진단에 도움을 주는가?

지침 4. CMT 가족력이 있으나 원인유전자가 미상인 환

자에서 WES 검사를 하는 것은 진단에 도움을 준다.

• 권고등급 및 근거수준: Grade 1B. 권고등급 높음, 근거수

준 중간. 

• 전문가 의견: 전적으로 혹은 대체로 동의함 (75.0%), 일

부 동의함 (21.9%), 전적으로 혹은 대체로 동의하지 않음 

(3.1%)

CMT 가족력이 있으나 원인유전자를 아직 찾지 못한 환

자의 경우 주요 4개 유전자에서 돌연변이가 발견되지 않으

면 이후에는 76개 이상의 전체 유전자 변이를 검사하여야 

하며 이런 경우에도 발견 확률도 매우 낮다고 할 수 있

다.19,24 시간 및 비용 측면에서 보면 이러한 경우에는 WES

으로 검사를 시행하는 것이 보다 효율적이라고 할 수 있

다. CMT 원인에 대한 각각의 유전자 돌연변이 검사는 시

간 및 비용이 많이 소요되므로 현실적으로 불가능하다. 

WES 방법이 개발되기 이전에는 어쩔 수 없이 개별 유전

자의 돌연변이 검사가 시행되어 왔으나, 현재에는 WES을 

시행하는 것이 시간 및 비용적인 측면에서 보다 효율적이

므로 여러 논문들에서 WES을 권고하고 있다.19,24,27,28 비록 

WES이 진단에 도움을 주는 것은 사실이지만, WES을 시
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행한다고 해서 반드시 원인을 밝혀 낼 수 있는 것은 아니

므로 근거수준은 중간으로 평가된다.29,30 또한 현재에는 극

복되지 못한 WES의 기술적인 문제들도 있으므로 향후 기

술적인 발전에 의하여 근거수준이 변동될 가능성이 있다. 

5. 원인미상 다발신경병 환자에서 유전자검사를 하는 
것이 진단에 도움을 주는가?

지침 5. 원인미상 다발신경병 환자에서 유전자검사를 하

는 것이 진단에 도움을 준다.

• 권고등급 및 근거수준: Grade 2C. 권고등급 낮음, 근거수

준 낮음. 

• 전문가 의견: 전적으로 혹은 대체로 동의함 (53.1%), 일

부 동의함 (28.1%), 전적으로 혹은 대체로 동의하지 않음 

(18.8%)

원인미상 다발신경병 환자에서 유전자검사를 하는 것이 

도움을 줄 것인지에 대하여 많은 논의가 있어 왔다. 미국 

신경과 학회지(American Academy of Neurology)에서 본 

문제에 대한 기존의 관련 논문들을 근거로 하여 유전자 검

사를 하는 것을 권고한다는 임상진료지침을 발표한 바 있

었다.24 다발신경병 중 만성염증탈수초다발신경병증(chronic 

inflammatory demyelinating polyneuropathy, CIDP)을 예로 

들면서 원인미상인 경우에 예전에는 가족력이 확실하면 유

전자 검사를 시행하고 그렇지 않으면 유전자 검사를 권고

하지 않았다. 그러나, 최근 많은 연구들에서는 가족력이 없

는 CIDP 환자에서도 유전자 검사상 원인 돌연변이를 발견

한 경우가 많이 보고되고 있으므로 원인미상의 다발신경병

으로 가족력이 없는 경우에도 이와 같은 본인부터 유전자 

변이가 발생한 산발성 유전일 수도 있으므로 유전자 검사

를 시행할 것을 권고하였다.19,24,28 국내 전문가 패널에서도 

원인미상 다발신경병 환자에서 유전자검사를 하는 것이 진

단에 전적으로 혹은 대체로 도움을 준다는 의견은 53.1%

로 전체의 절반을 넘었으며, 크게 도움이 되지 않는다고 

보는 의견은 18.8%였다. 

6. CMT로 확진된 환자의 경우 출산을 위해서 착상전 
유전진단을 통한 정상아 출산을 하는 것이 필요한가?

지침 6. CMT로 확진된 환자의 경우 출산을 위해서 착상

전 유전진단을 통한 정상아 출산을 하는 것이 필요하다.

• 권고등급 및 근거수준: Grade 1A. 권고등급 높음, 근거수

준 높음, 

• 전문가 의견: 전적으로 혹은 대체로 동의함 (71.9%), 일

부 동의함 (15.6%), 전적으로 혹은 대체로 동의하지 않음 

(12.5%)

CMT로 확진된 환자의 경우 출산을 위해서 착상전 유전

진단을 통한 정상아 출산을 하는 것이 필요할 것인지는 매

우 중요한 문제이고, 환자 혹은 가족들의 지대한 관심의 

대상이기도 하다. 유전자 돌연변이에 의해 발생하는 유전 

질환의 경우에는 착상전 유전진단을 통해서 원인 유전자 

돌연변이의 대물림을 막는 것이 가능하고 최근에는 활발하

게 시술이 이루어지고 있다. 유전질환을 가진 가족들의 최

대 관심사가 유전질환의 대물림임을 고려할 때, 이와 같은 

착상전 유전진단을 통한 정상아 출산은 반드시 필요하며 강

하게 권고할 수 있다. 그러나, 비록 매우 드물긴 하지만 착상

전 유전진단으로는 진단할 수 없는 모자이시즘(mosaicism)

과 같은 상황도 있기 때문에, 착상전 유전진단의 성공확률

이 100%는 아니고 약 98%임을 환자에게 설명할 필요가 

있다.

7. CMT로 확진된 환자들을 대상으로 추적 신경전도 
검사를 하는 것이 필요한가?

지침 7. CMT 환자를 대상으로 한 추적 신경전도검사는 

필요하다.

• 권고등급 및 근거수준: Grade 1A. 권고등급 높음, 근거

수준 높음. 

• 전문가 의견: 전적으로 혹은 대체로 동의함 (78.1%), 

일부 동의함 (12.5%), 전적으로 혹은 대체로 동의하지 

않음 (9.4%)

CMT와 같은 말초신경질환의 경우 말초신경의 현재 상

태를 파악하기 위한 신경전도검사 등의 전기생리학적 검사

는 매우 중요하다. 이러한 신경전도검사는 환자의 현재상

태를 알려줄 수 있으며, 또한 추적 신경전도검사를 통해 

질병의 진행속도를 알 수 있다. 이는 향후 본 질환의 진행 

속도와 정도를 예측하는 것을 가능하게 해준다. 추적 신경

전도검사 실시에 대하여 신경과 전문의 대부분이 동의하고 

있으며 본 질환의 진행이 빠른지 혹은 느린지에 대한 근거

로 제시하고 있다.1-3,14,15,19 이러한 결과는 임상 장애의 정

도 및 신경병리검사소견, 영상의학소견 등과 연계하여 환

자의 상태 파악 및 예후/예측의 중요한 바이오마커로 활용

할 수 있다. 그러므로 신경전도검사는 단면적인 검사뿐만 

아니라 미래 예측을 위한 중요한 단서가 되므로 추적 검사
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를 시행하는 것을 강력하게 권고한다.

8. CMT로 확진된 환자와 가족을 대상으로 
유전상담을 하는 것이 필요한가?

지침 8. CMT 환자와 가족을 대상으로 유전상담을 하는 

것이 필요하다.

• 권고등급 및 근거수준: Grade 1A. 권고등급 높음, 근거수

준 높음, 

• 전문가 의견: 전적으로 혹은 대체로 동의함 (93.8%), 일부 

동의함 (6.3%), 전적으로 혹은 대체로 동의하지 않음 (0%)

CMT 환자 및 가족을 대상으로 유전상담을 하는 것이 

필요하다는 의견에는 전문가들이 대부분 동의하고 있

다.31,32 선진 외국의 사례를 보면 유전상담을 전문 분야를 

육성하여 양성하고 있으나 우리나라의 경우에는 보험적용

이 되지 않는 등의 현실적인 어려운 문제가 남아 있다. 유

전상담은 환자의 현재 상황에 대한 자세한 이해와 본인의 

질병에 대처하는 능력을 향상시키고 유전질병의 공포에서 

벗어나는 데 도움을 줄 뿐만 아니라 최근에 많이 이루어지

는 착상전 유전진단 등을 통한 정상아 출산에도 도움이 되

므로 권고등급 및 근거수준은 높았다. 

결 론

저자들은 기존에 발표된 문헌들과 국내 환자들의 임상

양상과 원인 유전자 분포에 기초하여 CMT에 관한 임상진

료지침을 제작하였다. 국내 실정에 맞는 CMT 임상진료지

침의 개발은 진단과정에 대한 객관적인 근거를 제시해 줄 

뿐만 아니라, 질병에 관한 정확한 정보를 제공해줌으로써 

CMT 진료의 질적 향상을 이룰 것으로 기대된다.
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