
Adrenomyeloneuropathy (AMN)는 부신부전과 중

추신경병증 및 말초신경병증을 동반하는 유전질환으로 강직

성 보행, 하지의 감각장애, 방광기능장애, 성기능장애 등을

특징으로 한다. 이는 X 연관성 부신백질이양증( x - l i n k e d

a d r e n o l e u k o d y s t r o p h y )의 변형된 형태로 국외에서는

드물게 보고되고 있으며, 국내에서는 유사한 임상적 양상이

나타난 경우는 있었으나 확진된 경우는 없었다.1 본 저자들

은 말초 신경계와 중추 신경계의 이상이 모두 나타나 진단

상 어려움을 겪었던 3 1세의 남자에서 혈청 very long

chain fatty acid (VLCFA) 수치 검사를 통해 A M N으

로 확진된 1예를 경험하였기에 문헌고찰과 함께 보고한다.

증 례

3 1세 남자가 6년간 서서히 진행하는 보행장애를 주소로

내원하였다. 과거력 및 가족력에서 특기사항은 없었고, 4

년 전 결혼해서 3살난 딸을 두고 있었다. 내원 6년 전부터

보행시 다소 불안정한 느낌과 하지가 뻣뻣해지는 증상이 점

차 진행하였고 1년 전부터는 잔뇨감과 성욕 감소가 발생하

였다. 내원 2주 전 타병원에서 시행한 신경전도검사에서

다발성 말초신경병증으로 진단받고 본원으로 전원되었다.

입원 당시 혈압은 120/80 mmHg, 맥박 8 0회/분, 체

온 3 6 . 4˚C이었고 신체진찰소견에서 경도의 전두부 탈모

소견과 함께 전신적으로 체모가 다소 적었으며, 여성형 치

모 분포를 보였으나 성기와 고환은 정상적인 외형이었다.

신경검사에서 의식상태는 명료하였고, 인지기능과 뇌신경검

사는 모두 정상이었다. 상지 근력은 정상이었으나 하지는

대칭적으로 근위부와 원위부 모두에서 Grade IV(+) 정도

의 근력약화 및 현저한 강직이 관찰되었다. 감각계 진찰에

서 무릎 이하에서 진동각의 저하가 있었다. Romberg

test 양성이었고, Tandem gait 수행시 양 옆으로 심하게

흔들렸다. 심부건반사는 하지에서만 양측 모두 항진되어 있

었으며 Babinski 징후가 양성으로 나타났다.

일반혈액화학검사 및 소변 porphyrin, 혈청 V i t a m i n

B1 2/folate, 혈청 αFP/CEA, 혈청 ANA, 혈청 단백전기영

동검사, 혈청 HTLV-1 모두 정상범주였다. 뇌척수액검사

에서 단백질은 81 mg/dl로 상승되었으나 그 외 수치는 정

상이었다. 호르몬검사에서 혈청 테스토스테론은 6 . 4

ng/ml(2.7~10.7 ng/ml), 사람융모성 성선자극호르몬

부하검사(hCG loading test)에서도 12.1 ng/ml로 정상

수치를 보여 고환부전은 없는 것으로 판단하였다. 기타 혈
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청 내 E2, E3, cortisol, ACTH, LH, FSH, total

e s t r o g e n은 모두 정상수치였다.

뇌자기공명영상 및 경추부에서 천추부까지의 전체 척수자

기공명영상에서는 이상소견이 관찰되지 않았다.

양하지 감각저하의 평가를 위해 시행한 상하지 신경전도

검사에서 정중, 척골, 경비골 및 비복신경에서 운동 및 감

각신경 모두 복합 근육 활동 전위의 모양과 크기는 정상이

었으나, 전달속도의 지연을 보였다(Table 1). 양측 후경골

자극 체성감각유발 전위검사에서는 T 1 2의 절대 잠복기가

지연과 함께 뇌피질전위가 검출되지 않았고, 정중신경자극

체성감각유발 전위검사에서는 모든 파형에서 절대 잠복기

및 정점간 잠복기의 지연이 관찰되었다(Fig. 1). 양측 뇌

간청각유발 전위검사에서는 III, IV, V파의 잠복기가 지연

되었고, I-III, III-V, I-V 정점간 잠복기도 연장되었다( F i g

2). 시각유발 전위검사는 정상소견이었다.

혈청 VLCFA 검사에서는 C24:0/22:0 1.229(정상:

0.628-0.977), C25:0/C22:0 0.082(정상: 0 . 0 1 2 -

0.023), C26:0/C22:0 0.040(정상: 0.003-0.006)으

로 증가되어 있었다. 다른 가족의 비협조로 환자의 모친에

서만 시행한 혈청 V L C F A검사에서도 위와 동일한 순서대

로 1.419, 0.049, 0.020으로 증가되어 있었다. 이상의

소견을 종합해 A M N으로 진단한 후에 로바스타틴 ( l o v a s-

tatin) 40 mg 투여를 시작하였다.
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Table 1. Nerve conduction study findings on upper and lower extremities.

Stimulation site Latency (ms) Amplitude (mV) Conduction velocity (m/s)

Median motor right wrist 4.8 13.4
elbow 10.5 12.1 44.2
axilla 14.2 11.0 35.1

Ulnar motor right wrist 3.2 10.8
elbow 8.4 10.0 46.2
axilla 10.7 9.8 35.7

Peroneal motor right ankle 6.4 5.2
knee 14.6 4.7 35.1

Posterior tibial right ankle 5.2 17.2
motor knee 17.4 11.7 32.2

Median sensory right F-W 13.3 13.7 36.5
W-E 5.2 29.3 42.6
E-Ax 2.7 33.7 45.9

Ulnar sensory right F-W 3.2 11.2 35.4
W-E 4.4 23.9 47.7
E-Ax 2.5 34.7 46.9

Sural sensory right 4.6 23.9 30.4
left 4.7 19.5 30.1

Figure 1. Somatosensory evoked potential findings. Prolonged latencies of Erb’s, C5 and cortical EPs, and prolonged I-III, III-V and
I-V interpeak latencies in left median nerve somatosensory evoked potentials (A), and prolonged latencies of T12 EP and no cortical
EP in left posterior tibial nerve somatosensory evoked potentials (B) are seen.

A B



고 찰

A M N은 부신병증, 척수병증, 말초신경병증이 모두 나타

난 젊은 성인들에 대한 관찰을 토대로 Griffin 등2이 처음

기술하였으며 그 후로 생화학적 변화 및 유전적 특징의 연

구에 의해 성염색체 열성유전을 취하는 VLCFA 대사장애

에 의한 질환으로 밝혀졌다. 부신백질이양증과는 달리 대뇌

보다는 척수를 침범함에 따라 강직성 하지마비와 배뇨장애

및 성기능장애가 주로 나타나며, 20~30대부터의 늦은 발

병과 완만한 질병 진행속도, 경미한 증상 등이 특징이다.

기존 보고 중 대략 7 0 %에서 부신부전이 나타나며, 부신부

전이 없는 경우에는 조직병리학적 변화가 동반되었을 가능

성이 제시되며 질병의 경과 중 부신부전이 발생하는 경우도

있어 본 증례에서도 추후 관찰이 필요하다.3

발병기전은 peroxisome 막단백질을 암호화하는 A L D유

전자의 변이에 의해 A L D단백질( A d r e n o l e u k o d y s t r o p h y

protein, 이하 A L D P )의 이상이 발생하는 점에서는 부신백

질이양증과 유사하나, ALDP 절대량의 감소나 대체 단백질

의 발현정도에 따라 다른 표현형으로써 A M N이 나타난다는

가설들이 제기되고 있으나4 아직 완전하게 밝혀져 있지는 않

다. VLCFA가 중추 및 말초부의 수초막에 축적되면서 수초

가 불안정해지고, 결국 수초융해가 발생하는 것이 질병발생

의 중요한 과정이다.

부신백질이양증에서는전형적으로7세를전후해성격변화,

주의력결핍, 시청각장애 등을 보이지만, AMN은 2 0세 이후

로 강직성 하지마비와 감각저하, 배뇨장애 등을 보이기 시작

하며 초기증상으로 성기능장애를 보인 보고들도 있다.5 이런

임상적인 특징을 고려할 때, 만성 진행성 다발성 경화증, 유

전성 강직성 하지마비, 압박성 척수병소와 동반된 유전성 말

초신경병증, 아급성 연합성 변성, 척수소뇌성 실조증 제 4

형, HTLV-1 연관성 척수병증/열대성 강직성 하지 마비 등

도 비슷한증상을보이므로 감별진단에 주의를 요한다.

문헌에서는 시각, 체성감각, 뇌간 유발전위검사등에서 다

양한 정도로 이상소견을 보일 수 있다고 하며, 전형적으로

상지에서의 체성감각 유발전위검사에서 각 정점의 소실과

지연된 N 1 3 - N 1 9간 정점잠복기를 보이는 경우가 많고, 하

지에서의 체성감각 유발전위검사에서 말초잠복기의 지연 또

는 P 4 0의 소실을6, 뇌간청각 유발전위검사에서 I-V 정점간

잠복기의 지연을 보일 수 있다. 본 증례는 상지와 하지 모

두에서 말초성 및 중추성 전도장애 를 보이나 상지에 비해

하지의 중추성 전도장애가 뚜렷해 척수병증이 두드러짐을

정량화했다는 의미를 갖는다. 가장 흔한 신경전도검사의 소

견은 본 증례와는 달리 축삭성 감각운동성 다발신경병증으

로 알려져 있다.7

척수에 대한 핵자기 공명영상 검사에서 미만성의 위축을

보일 수 있고, 드물게 뇌를 침범한 경우는 다양한 부위에서

이상소견을 보이기도 하나 비특이적이다.8

확진은 혈청내 또는 배양시킨 섬유모세포내의 V L C F A

측정을 통해 가능하다.9

현재 효과적인 치료법은 없으며, 과거 V L C F A를 낮추는

것으로 알려졌던 로렌조 오일이나 저용량의 싸이클로포스파

마이드, 인터페론-베타는 효과가 적은 것으로 판명되었다.

최근 로바스타틴과 소디움 페닐아세테이트가 주로 사용되며

이들 약물은 산화질소의 합성과 전구염증성 싸이토카인 유

도를 방해하여 VLCFA 수준을 정상화 시킨다.1 0 그 외에

4 -페닐뷰티레이트, thalidomide 등이 효과 있는 것으로

알려져 있다.

본 증례는 전형적인 부신부전증상을 보이지 않고, 중추신

경에 대한 자기공명영상 검사에서도 뚜렷한 병변을 보이지

않았으나 비교적 젊은 성인에서 양성 경과를 취하는 하지의

감각운동장애, 방광장애 등의 임상적 특징과 함께 신경전도

검사 및 뇌유발 전위검사를 통한 말초신경 및 중추신경장애

를 보인 환자에서 혈청 VLCFA 수치를 통해 A M N으로 진

단할 수 있었다는데 의의가 있다.

저자들은 척수병증과 임상적으로 고환부전 증상을 보인

3 1세의 남자에서 혈청지방산검사를 통해 A M N으로 확진한

1예를 보고한다.
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A
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Figure 2. Brainstem auditory evoked potential findings.
Prolonged latencies of III, IV and V EPs and prolonged I-III,
III-V and I-V interpeak latencies on left ear with 100dB stimu-
lation (A), and with 115 dB stimulation (B) in left brainstem
auditory evoked potentials are seen.
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