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양측 두개외내경동맥폐색은 매우 드문 혈관 상태이다. 뇌경색, 

일과성허혈발작 환자 중 약 0.4%에서 보이며, 대부분 심각한 허혈손

상으로 인하여 예후가 좋지 않다.1 매우 드물게 측부 순환이 발달되어 

증상이 매우 경미한 경우가 보고되어 있지만 그 병리기전은 아직 

규명되어 있지 않다.2 우리는 무증상 양측 두개외내경동맥의 폐색이 

있지만 뇌실질내 병변 및 다른 혈관 위험인자가 없고, ring finger 

protein 213 (RNF213) 유전자의 다형성(polymorphism)이 확인된 

환자를 보고하고자 한다.

증 례

67세 여자가 내원 3일 전부터 시작된 어지럼증으로 본원에 왔

다. 어지럼증은 비회전성으로 지속적이었고 구역감이 동반되었다. 

안진을 포함한 특별한 신경계 이상은 없었으며 유발안진검사에서

도 이상은 없었다. 환자는 다른 기저질환 또는 외상의 과거력을 가

지고 있지 않았다.

우리는 중추현훈에 대한 감별을 위하여 뇌 자기공명영상검사와 

뇌 자기공명혈관조영술(magnetic resonance angiography)을 진행하

였다. 뇌 자기공명혈관조영술에서 양측 경동맥의 폐색이 보였고, 

뇌실질내 다른 병변은 없었다. 양측 경동맥의 뇌혈류(arterial spin 

labeling perfusion)가 감소되어 있었으나 액체감쇠역전회복(fluid- 

attenuated inversion recovery)영상에서 고신호강도 병변은 없었다. 

양측 경동맥은 팽대부 근처에서부터 보이지 않는 상태였고, 경동맥 

팽대부에는 혈관 그루터기(vascular stump)가 보여 경동맥의 근위부

부터 폐색이 있었다고 추정하였다(Fig. A). 추체경동맥관(petrous 

carotid canal)의 형성저하증은 관찰되지 않았다(Fig. B). 특별한 가

족력은 없었으나 염색체 17번에 위치한 RNF213 유전자의 

c.14429G>A(p.R4810K) 다형성의 이형접합체(heterozygote)가 확

인되었다. 환자의 어지럼증은 대증 치료 후 호전되었고, 항혈소판제 

및 항고지질혈증제를 복용하며 이후 특별한 증상 없이 추적관찰 

중이다.

고 찰

본 증례처럼 양측 경동맥폐색이 있으면서 허혈손상 및 신경계증

상을 보이지 않는 경우는 매우 드물다. 더구나 두개내의 내경동맥

을 포함하는 윌리스고리(circle of willis) 주변의 혈관 이상을 보이
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Figure. (A) Magnetic resonanace angiography shows complete occlusion of both ICA. (B) Axial T2-weighted image at the level of the petrous ICA
shows no evidence of the both carotid canal (arrows). ICA; internal carotid artery.

는 모야모야병과는 다른 기전으로 진행되었을 것으로 보인다. 양

측 내경동맥폐색을 설명할 수 있는 가설로 세 가지를 생각해볼 수 

있다.2 첫째로, 선천적 기형으로 양측 경동맥폐색이 있었고 척추뇌

바닥동맥을 통한 뇌혈류의 보상이 발달하였을 수 있다. 둘째로, 선

천적으로 양측 경동맥협착이 있었고 시간이 지나면서, 특히 폐경

기 호르몬 불균형 등의 영향으로 폐색이 진행되었을 수 있다. 마지

막으로, 외상이나 다른 물리적 손상에 의하여 양측 경동맥폐색이 

진행되었을 수 있다. 본 증례의 경우 정확한 병리기전을 규명할 수

는 없지만 특별한 외상의 과거력이나 혈관 위험인자가 없으며, 뇌

실질내 손상을 주지 않았고, 추체경동맥관의 형성저하증이 관찰되

지 않았으며, 다형성이 이형접합체인 것으로 보아 선천적으로 이

상이 있던 상태에서 서서히 폐색이 진행되었을 것으로 예상된다. 

RNF213 유전자의 다형성과 직접적인 인과관계를 규명할 할 수 없

지만 다양한 이유로 연관이 있을 가능성을 생각해볼 수 있다.

RNF213 유전자의 다형성은 모야모야병 환자의 약 80%에서 보

고되고 있으며, 두개내 죽상경화증(intracranial atherosclerotic dis-

ease) 환자의 약 20%, 두개내동맥박리 환자의 약 30%에서 발견된

다.3,4 반면, 두개외죽상경화증(extracranial atherosclerotic disease) 

환자 및 두개외동맥박리 환자에서는 RNF213 유전자의 다형성이 

보고되지 않았다. 하지만 초기 부검 연구에 따르면, 모야모야병 환자

의 부검 결과 신장동맥, 관상동맥, 폐동맥, 췌장동맥, 대동맥 등에 

병변이 발견됨에 따라 RNF213 유전자의 다형성이 두개외혈관 이상

과도 연관되었을 가능성이 제기되고 있다.5 RNF213 유전자의 기능

은 아직 정확히 알려져 있지 않다. RNF213 유전자는 혈관 내막의 

interferon-β, securin 및 caveolin-1과 연관된 하부 신호기전에 영향

을 미치는 것으로 알려져 있다. 이에 RNF213의 다형성이 있는 경우 

혈관형성능이 떨어지게 된다. 또한 염증매개 시토카인(pro-in-

flammatory cytokine)을 활성화시키고 혈관을 혈역학적 스트레스나 

이차적 손상에 취약하게 한다.6 본 증례에서 이런 RNF213 유전자의 

다형성이 이형접합체로 확인되었고, 동형접합체보다는 상대적으로 

약하지만 혈관의 기능적 loss-of-function과 연관되어 혈관 이상에 

영향을 주었을 가능성을 생각해볼 수 있다.

양측 경동맥폐쇄의 적절한 치료에 대해서도 아직 논란이 있다. 

만성적으로 폐색된 내경동맥을 재관류(revascularization)시키는 

것은 고려되지 않는다. 하지만 신경계 이상이 발생하고 측부순환

혈관을 통한 혈액 공급이 충분하지 않다고 판단될 때 혈관후회술

(vascular bypass), 경동맥스텐트(carotid artery stent) 혹은 경동맥

내막절제술(carotid endarterectomy)을 생각해볼 수 있다. 현재까

지 메타분석 결과에서 적절한 약물 치료와 재관류 치료의 유의미

한 차이는 없었다.7

우리는 혈관 위험인자가 전혀 없는 매우 드문 무증상성 양측 두

개외내경동맥폐색 증례를 보고하였다. 앞에서 언급한 이유들로, 본 

A B
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증례에서 보였던 RNF213 유전자 다형성이 두개외 혈관 이상과 연

관되었을 가능성을 완전히 배제할 수 없으나 무증상성 양측 두개

외내경동맥폐색의 정확한 병리기전은 명확히 규명하기는 어렵다. 

또한 아직까지 양측 두개외내경동맥폐색의 적절한 치료에 대해서

도 논란이 있다. 향후 혈관 이상이 심하며 RNF213 유전자의 다형

성을 가지고 있으나 전형적인 모야모야병이 의심되지 않는 환자들

의 치료 방침 및 병리기전에 대하여 관심과 연구가 필요할 것으로 

보인다.
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