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Case Report

성인형 당원축적근육병 1예
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Primary metabolic myopathy as a type of congenital myopathies was first described by McArdle in 1951. Glycogen 
storage disease is a disease caused by genetic mutations involved in glycogen synthesis, glycogenolysis or glycolysis. 
Several types of glycogen storage disease are known to cause metabolic myopathies. We report a case of adult onset 
metabolic myopathy with glycogen storage. (Korean J Clin Neurophysiol 2014;16:81-85)
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원발대사근육병(primary metabolic myopathy)은 선천성 

근육병증의 한 종류로서 1951년 McArdle에 의해 처음으로 

기술되었다. 세부적으로 당원축적성근육병(glycogen stor-

age myopathy), 지질축적성근육병(lipid storage myoapthy), 

사립체근육병(mitochondrial myopathy), 미오아데닐레이트탈

아미노효소 결핍(myoadenylate deaminase deficiency) 등으

로 구분되며, 대사 이상으로 인해, 근수축에 필요한 에너

지를 충분히 얻지 못하여 발생한다. 

당원축적병은 당원합성(glycogen synthesis), 당원분해(gly-

cogenolysis) 혹은 해당작용(glycolysis)에 관련된 유전자변

형으로 인해 발생하는 질환군으로, 제I형부터 XI형까지 밝

혀져 있으며, 그 중, 뚜렷한 근위약증상이 없는 제I형(Von 

Gierke’s disease)과 제VI형을 제외한 나머지 형들이 당대사

와 관련된 대사성 근육병으로 알려졌다. 저자들은 최근 당

원축적병에 의한 근육병 1예를 경험하였기에 보고하는 바

이다.

증   례

20세 여자환자가 1년 전부터 시작된 위약감을 주소로 

내원하였다. 환자는 운동에 의해 유발되는 양측 상하지 근

위부의 통증을 느꼈고, 초기에는 위약감이 없었으나, 서서

히 하지 근위부의 위약감이 시작되었다. 내원 수개월 전부

터는 오르막을 오를 때 50 m 이상 오르기 힘들었다고 하

였으며, 오르막을 오르는 등의 강한 운동 초기에 통증 및 

위약감을 느꼈으며, 이전에 비해 숨이 쉽게 찬다고 하였다. 

최근 수개월간은 비슷한 정도의 증상을 호소하였고, 뚜렷

한 진행은 없다고 하였다. 운동시간에 따른 위약감의 악화 

혹은 호전은 뚜렷하지 않았으며, 소변색 변화 역시 뚜렷하

지 않았다. 감각이상은 호소하지 않았으며, 6개월 동안 10 

kg의 체중감소가 있었다. 인지능력은 정상이었다. 가족은 
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Figure 1. Axial T1 image of Muscle MRI (3.0 T). Left upper arm (A) and left thigh (B) showed no definite atrophy or fat
accumulation. MRI; magnetic resonance image.

Table 1. Results of ischemic forearm test. Although serum 
ammonia level showed normal incremental response, serum 
lactic acid and pyruvate level remained unchanged

Time Lactic acid,
mmol/L

Ammonia,
ug/dL

Pyruvate, 
mg/dL 

Basal 0.7  65▲ 0.5 

1 min 0.7 615▲ 0.4 

2 min 0.7 416▲ 0.6 

3 min 0.7 323▲ 0.7 

5 min 0.8 241▲ 0.7 

10 min 0.9 168▲ 0.6 

부모와 3명의 형제(여동생 2명, 남동생 1명)가 있었으며, 

가족 모두에서 환자와 비슷한 증상을 호소하거나 다른 신

경근육질환을 진단받은 병력은 없었다.

검진상 상하지 근위부의 근육 위축이 확인되었으며, 상

지와 하지 근위부 근력이 medical research council (MRC) 

등급 4+로 대칭적 위약이 있었으나 원위부는 MRC 등급 5

로 정상 소견이었다. 가워 증후(Gower sign)가 양성이었다. 

상하지 건반사는 모두 1+로 감소되었으며, 소뇌기능검사

는 정상이었고, 실조는 없었다. 거짓비대(pseudohypertrophy), 

타진 근육긴장증(percussion myotonia)은 없었다. 구마비는 

없었고, 뇌신경에 대한 검진은 정상이었다. 활모양높은입

천장(high arched palate), 척주전만증(spinal lordosis), 간비

비대(hepatosplenomegaly)는 관찰되지 않았다. 

일반혈액검사, 소변검사, 일반생화학검사, 혈액응고검사, 

류마티스인자를 포함한 혈관염(vasculitis) 검사, 갑상선기능

검사 등을 시행하였는데, 크레아틴 키나제(creatine kinase)

가 1,106 IU/L로 상승되었고, 류마티스인자(rheumatoid fac-

tor)가 45 IU/L로 양성, 항핵항체(antinuclear antibody)가 약

양성(weakly positive), 항 Ro 항체가 양성, 적혈구침강속도

(ESR)가 38 mm/Hr 로 상승되어 있었다. 그 외 혈액 검사는 

정상이었다. 호흡기능검사상 강제폐활량(FVC)은 3.75 L, 1

초강제호기량(FEV1)은 3.33 L로, FEV1/FVC 값은 89%로 

측정되었다. 근육 MRI 검사에서, 상지와 하지의 근위부에

서 뚜렷한 위축이나 지방성 변화 등은 관찰되지 않았다 

(Fig. 1). 심전도는 정상이었다.

근위부부터 시작된 통증, 위약감, 근위축, 감소한 건반

사와 상승한 근육효소 수치를 고려할 때 근육질환의 가능

성이 높고, 환자의 연령과 경과를 고려할 때, 대사근육병

(metabolic myopathy)의 가능성이 높을 것으로 판단하였다.

전기진단 검사상 상하지 신경전도검사는 정상이었고, 

우측 상지 상완이두근(biceps brachii), 첫째 배측 골간근(first 

dorsal interosseous), 우측 하지의 외측광근(vastus lateralis), 

전경골근(tibialis anterior), 비복근(gastrocnemius)에서 시행

한 근전도 검사상 비정상 자발전위는 없었으나, 진폭이 작

고 지속시간이 짧은 다상성 운동단위활성전위(polyphasic 

motor unit action potential)와 조기동원양상(early recruitment 
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Figure 2. (A, B) Light microscopic findings of biopsied muscle. Mild size variation of muscle fibers and some sub-
sarcolemmar vacuoles are observed, annotated with arrows (A: Hematoxylin eosin stain ×200. B: PAS stain, ×400). (C, D) 
Electron microscopic findings of biopsied muscle. Glycogen particles and fat vacuoles are accumulated in subsarcolemmal 
and sarcomeric areas (×2,000).

pattern)을 확인하였다.

아래팔허혈운동부하검사(forearm ischemic exercise test) 

시행결과, 젖산(lactic acid)과 피루브산염(pyruvate)은 증가

하지 않았으며, 암모니아수치만 증가함을 확인하였다(Table 

1). 좌측 외측광근에서 시행한 근육생검의 광학현미경 조

직소견에서는 경미한 근섬유크기의 변이(size variation)와 

다수의 공포가 관찰되었고, 전자현미경에서는 당원 침착

이 관찰되었다(Fig. 2).

당원축적병 의심하에 우선 Pompe병에 대한 acid alpha 

glucosidase (GAA) 정량검사를 시행하였으나 정상이었으

며, 추가적으로 시행한 아미노산, 유기산, 지방산 대사에 

관련된 선천성 대사이상질환 선별검사에서도 정상이었다. 

유전자 검사는 시행하지 못하였다. 

환자는 현재 금주, 고단백식이 교육과 함께, 비타민제 

경구 투여 받으며 외래 관찰 중이다.

고   찰

원발대사근육병은 특징적으로 운동에 의해 발생하며, 

운동 도중이나 직후에 근쇠약, 근육통 및 근육경련, 그리고 

미오글로불린뇨증(myoglobulinuria)에 의한 소변색깔의 변

화 등이 나타난다. 일부 질환에서 고정근 쇠약(fixed muscle 

weakness)이 발생하기도 하며 심근병, 호흡장애, 신경계 장

애 등이 동반되기도 한다.1

당대사질환에 따른 근육병 중 근육인산분해효소(myo-

phosphorylase) 결핍이 특징적인 맥아들병(McArdle’s disease)

은 당원축적성근육병의 원형(prototype)이며, 가장 흔한 선

천성 근육병중 하나다. 맥아들병은 비교적 강한 운동의 초
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기에 증상이 유발되며, 격렬한 운동을 지속할 경우에 증상

이 호전되는 세컨드 윈드(second wind)현상을 특징적으로 

보일 수 있다.2 인산과당효소(phosphofructokinase, PFK) 결

핍을 보이는 제VII형(Tarui병)에서는 운동 전의 포도당 섭

취가 증상을 악화시킬 수 있다고 알려졌다.3 인산과당효소

(phosphofructokinase, PFK), 포스포글리세르산인산화효소(pho-

sphoglyceratekinase, PGK) 결핍을 보이는 제VII, IX형에서

는 용혈성 빈혈이 생길 수 있으며4, 당원가지치기 효소

(branching enzyme), 포스포글리세르산인산화효소(phospho-

glyceratekinase,PGK)결핍을 보이는 제IV, IX형에서는 지적 

장애 혹은 치매가 동반될 수 있다.5 Alpha acid glucosidase 

결핍을 보이는 제II형인 폼페병의 성인형에서는 고정근 쇠

약이 발생하며, 조기에 호흡근을 침범하는 경우가 흔하다.6 

심근병증은 드물게 동반되며, 제II, III, IV, V형에서 보고되

고 있다.7

골격근은 운동상태에 따라 다른 에너지원을 사용하는

데, 휴식 시기에는 자유지방산, 고강도 운동에서는 당원분

해작용(glycogenolysis)을 통한 포도당이 주 에너지원이며, 

가벼운 운동에서는 초기에 자유지방산과 포도당을 사용하

다 장시간 운동 시에 지방산이 주요 에너지원으로 사용된

다. 따라서 병력에서도 대사질환에 대한 감별이 가능하다.

대사성 근육병, 그 중에서도 당원축적성근육병에 대한 

감별은 초기에 격렬한 운동에 대한 근육통, 피로, 소변색

깔의 변화와 같은 증상이 유발되는지, 세컨드 윈드현상, 

운동 전 포도당 섭취에 대한 반응, 용혈성 빈혈, 치매나 지

적 장애가 동반되는 지와 같은 병력으로 감별해볼 수 있으

며, 유전자 검사 및 효소검사로 확진할 수 있다.

당원축적성근육병에서의 치료는 갑자기 급격한 운동을 

피하고, 고단백식이를 하는 생활습관 개선이 효과적인 방

법으로 알려졌다. 운동 전에 경구 자당(sucrose)을 복용하

는 법은 맥아들병과 같은 당원분해(glycogenolysis)장애인 

경우에는 도움이 되나,8 반대로 PGK결핍이 있는 제 IX형

과 같이 해당작용(glycolysis)의 장애가 있는 경우에는 자유

지방산의 대사를 방해하기 때문에 증상이 악화될 수 있다. 

비타민 B6 (Pyridoxine), 혹은 맥아들병에서 앤지오텐신전

환효소(angiotensin converting enzyme)의 유전자 결손 표현

형 환자들에게는 앤지오텐신전환효소억제제(angiotensin 

converting enzyme inhibitor)투여가 장애를 줄이며,9 폼페병 

유아를 대상으로 재조합 인간 포도당분해효소(recombinant 

human a-glucosidase) 투여가 생존율을 증가시킨다는 연구10

들이 있으나, 병의 발생과 진행을 막는 약물에 대한 근거

는 아직 부족하다.

상기 증례 환자는 출생 시나 청소년기에는 뚜렷한 증상

이 없다가 10대 후반부터 사지 근위부의 근육통 및 근력저

하를 보였으며, 서서히 진행하는 경과를 보였다. 언덕을 

올라가는 비교적 강한 운동에 대해 초기에 증상이 유발되

었던 점과 연령 그리고 경과를 고려할 때 대사성 근육병을 

의심할 수 있었다. 병력상 소변색의 변화, 세컨드 윈드현

상, 용혈성 빈혈이나 지적 장애는 없었으나, 근전도 검사

상 근육병을 확인하였으며, 아래팔허혈운동부하검사(fore-

arm ischemic exercise test)에서 젖산과 피루브산염 증가 없

이 암모니아가 증가하는 소견과 근육생검에서 특징적인 

당원침착을 확인하여 산발적으로 발생한 당원축적병에 따

른 대사성 근육병임을 진단하였다.

아래팔허혈운동부하검사상 젖산과 피루브산이 정상증

가 반응을 보일 수 있는 산성말타아제 acid 결핍(maltase 

deficiency)을 보이는 폼페병과 포스포릴라아제키나아제결

핍(phosphorylase b kinase deficiency)을 보이는 제VIII형, 젖

산탈수소효소 결핍(lactate dehydrogenase deficiency)을 보이

는 제XI형의 가능성은 상대적으로 낮고, 고정근 쇠약의 임

상양상을 보이는 제III형의 가능성도 낮은 것으로 판단된

다. 근육조직 검사상 폴리글루코산체(polyglucosan body)가 

관찰되지 않아 제IV형도 배제 가능할 것으로 생각한다. 제

IX형은 용혈성 빈혈이나 중추신경계를 침범을 동반하는 

경우가 많고, 근육 생검에서 광학현미경 상에서는 주로 정

상 소견을 보여 이 환자에서 가능성은 높지 않을 것으로 

생각한다. 남은 제V, VII, X형 중 한국에서의 기존 보고 사

례 등으로 빈도를 추정해볼 때 제V형인 맥아들 병의 가능

성이 가장 높다고 생각한다. 이에 대한 감별은 추가적인 

유전자검사 혹은 효소검사가 필요하나 시행되지 못한 점

은 본 증례의 제한점이며, 향후 상기 환자와 가족들에 대

한 임상경과 관찰과 유전자 검사가 필요하다.
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