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급성 뇌경색과 뇌전증을 동반한 Duchenne 근디스트로피
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Duchenne muscular dystrophy (DMD) is a progressive form of muscular dystrophy caused by 
mutations in the dystrophin gene. Patients with DMD are more likely to have cerebral infarction than 
normal populations, possibly due to low ejection fraction and cardiomyopathy, and also higher epilepsy 
prevalence. Careful history taking and neurological examination are needed for differentiating new 
symptoms from preexisting weakness in DMD. Here, we present a young male with DMD and acute 
ischemic stroke followed by recurrent seizures.

Duchenne 근디스트로피는 X연관열성질환으로 Xp21-2 

유전자 자리의 돌연변이에 의한 비정상적인 디스트로핀 단

백질 생성에 의해 발생한다. Duchenne 근디스트로피 환자

들은 처음에는 독립보행을 할 수 있지만 13세가 되면 보행 

능력을 잃게 되며, 근력저하 뿐만 아니라 심장혈관기능, 호

흡기능 저하도 오게 된다.1,2 54명의 Duchenne 근디스트로

피 환자들을 대상으로 한 후향적 종적 연구에 의하면 100명

의 환자에서 연간 1명의 뇌경색증 환자가 발생하는 것으로 

알려져 있어, 이는 정상 소아에서의 뇌경색 발병률보다 높

다.3 또한 뇌전증 유병률도 Duchenne 근디스트로피 환자에

서 더 높다고 보고되어 있다.4 이에 저자들은 급성 뇌경색

과 뇌전증을 동반한 젊은 Duchenne 근디스트로피 환자에 

대해 보고하고자 한다.

증 례

5세에 Duchenne 근디스트로피를 진단받은 20세 남자가 

내원 7시간 전부터 시작된 경미한 구음장애와 내원 4시간 

전부터 시작된 안구의 상방 편위, 입을 꽉 다문 채로 우측 

입꼬리가 씰룩거리는 증상으로 응급실에 내원하였다. 만성

적인 양측 상하지 근위부 위약감으로 환자는 독립 보행이 

불가한 상태로 주로 휠체어로 거동하였으며, 수저질이나 타

자 치기와 같은 간단한 손동작은 가능하였다. 

응급실에서 시행한 신경학적 진찰상 Duchenne 근디스트

로피로 인해 기존에 있었던 양측 상하지 위약감 외에 구음

장애와 좌측 손의 근력저하 소견이 관찰되었다. 내원 당시 

신체활력징후는 경미한 빈맥 외에는 정상이었다. 뇌자기공

명영상검사에서 우측 중간대뇌동맥 부위로 급성 뇌경색 소
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Figure 1. Brain magnetic resonance imaging. (A) Initial diffusion-weighted imaging shows acute cerebral infarction in the right middle cer-
ebral artery territory. (B) Brain magnetic resonance angiography shows occlusion of superior division of the right middle cerebral artery 
(arrow).

견이 보였으며, 우측 중간대뇌동맥 위쪽 분지가 폐색되어 

있었다(Fig. 1). 말초혈액 검사 상 D-이중체(D-dimer) 수치

가 0.87 μg/mL (정상 범위 0-0.65)로 조금 상승된 것 외에는 

모두 정상이었다.

입원 당시 시행한 24시간 심전도 검사는 정상이었으나 

가슴 경유 초음파검사상 좌심실에서 심한 전벽의 수축력 

감소와 박출계수 19%로 심장 기능의 저하를 보여 심장성 

색전증에 의한 뇌경색증으로 판단하였고 항응고 치료를 시

작하였다. 내원 전 관찰되었던 안구 편위, 입을 씰룩거렸던 

증상에 대해 경련의 가능성을 배제할 수 없어 levetiracetam 

1,000 mg/day를 투여하다가 입원 기간 중 재발이 없어 퇴원 

당시에는 약제를 중단하였다. 그러나 퇴원 후 4개월에 안구

의 상방 편위와 30초 간의 의식 소실, 6개월에 안구의 상방 

편위와 우측 얼굴 씰룩거림, 8개월에 안구의 상방 편위와 

혀를 깨물고 입을 꽉 다문 채로 불러도 반응하지 않는 증상

으로 응급실에 재내원 하였으며, 이전 경련의 과거력이 없

던 환자로 뇌졸중 후 뇌전증 진단 하 항경련제를 다시 투약

하였다.

고 찰

동일한 연령층에 비해 Duchenne 근디스트로피 환자에서

의 급성 뇌경색 유병률은 더 높다고 알려져 있다.3 328명의 

Duchenne 근디스트로피 환자들을 대상으로 한 종적 연구에 

의하면 14세가 되기 전에 30%, 14-18세에 50%, 18세가 되

었을 때는 95% 이상의 환자들이 확장성 또는 비후성 심근

병증을 앓게 된다.5 또한 다양한 증례 보고에 따르면 

Duchenne 근디스트로피 환자에서 심근병증 또는 심박출계

수 저하가 허혈성 뇌졸중의 주요 원인으로 알려져 있으며, 

본 환자에서도 확장성 심근병증과 이에 의한 심박출계수 

감소가 급성 뇌경색을 유발하였을 것으로 생각된다.3

Duchenne 근디스트로피 환자의 기대수명은 스테로이드 

치료와 기계 환기의 보편화로 증가하였고, 최근 분자 단위

의 표적 치료의 개발로 더욱 증가할 것으로 기대된다.6 이

에 따라서 Duchenne 근디스트로피 환자에서의 심근병증 동

반률이 높아지고 결과적으로 뇌경색 발생률도 늘어날 것으

로 판단되나 본 증례와 같이 Duchenne 근디스트로피 환자

들은 기존의 사지 근력 저하로 인해 뇌경색으로 발생한 근

력 마비 등의 이상 증세를 발견하기가 쉽지 않다. 따라서 

Duchenne 근디스트로피 환자에서는 자세한 병력 청취와 신

경학적 진찰이 필요하다. 본 환자에서는 갑작스럽게 발생한 

구음장애가 기존의 근력저하와 다른 증상으로 판단하였고 

지속적으로 간병을 해 온 환자 어머니의 의견을 고려해서 

급성 뇌경색을 의심할 수 있었다. 

Duchenne 근디스트로피 환자에서 뇌경색을 예방하기 위

해서는 새로운 신경학적 증상이 없더라도 주기적인 심장기
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능검사와 심장 관련 약제 복용이 중요한데, 무증상의 확장

성 심근병증으로 진단된 경우에는 앤지오텐신전환효소 억

제제, 이뇨제, 베타 차단제 복용이 권유된다.7 이러한 환자

군에서 예방적인 항응고치료의 필요성에 대해서는 아직 논

의 중이나 심박출계수가 30%보다 낮으면서 동시에 심방 세

동, 혈전색전증의 과거력, 심장 내 혈전증이 있는 경우에는 

항응고치료의 확실한 적응증이 되며 이 외의 경우에 대해

서는 현재 충분한 증거가 없다.7

본 환자는 특이하게도 뇌경색으로 응급실 내원 당시 한

쪽으로의 안구 편위와 얼굴을 씰룩거리는 증상을 호소하였

는데, 이전 연구들에 의하면 Duchenne 근디스트로피 환자

들의 7.9%가 소발작, 강직간대발작, 부분 발작을 보이는 뇌

전증으로 진단되었으며, 이는 일반 소아 인구에서의 뇌전증 

유병률인 0.5-1%보다 높은 수치이다.4,8 따라서 Duchenne 

근디스트로피 환자들은 일반인에 비해 낮은 경련 역치를 

가질 수 있어 뇌경색과 같이 경련을 유발할 만한 요인이 있

는 경우에는 해당 증상이 동반되지는 않았는지 확인하고 

필요 시에는 항경련제 투여를 고려해야 추가적인 경련을 

예방할 수 있다.
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