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A Case of Klinefelter’s Syndrome Accompanying with Polymyositis
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Yu Hwa Lee, Woong Jun Kim, So-Young Bang, Hye-Soon Lee
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Klinefelter’s syndrome which is characterized by hypo-

gonadism with karyotype abnormality (47 XXY or 46 

XY/47 XXY) in males has been reported to be associated 

with autoimmune diseases including rheumatoid arthritis 

and systemic lupus erythematosus. However, Klinefelter’s 

syndrome accompanying with polymyositis has rarely been 

reported. We report a case of KFS with polymyosits in a 

38-year old man for the first time in Korea.

Key Words. Polymyositis, Klinefelter’s syndrome, Hypogo-

nadism

서      론

 클라인펠터 증후군(Klinefelter’s syndrome)은 남성에서 성

선기능저하를 일으키는 성염색체 이상 질환으로서 47 

XXY (classic form) 혹은 46 XY/47 XXY (mosaic form)의 

염색체를 가지고 있다 (1). 클라인펠터 증후군의 발생률은 

약 0.1%로 알려져 있으며 50% 이상의 남성이 진단을 받지 

않고 지내며, 환자의 90%는 2차 성징의 발현이 없어 사춘

기 이후에 진단받게 된다 (1). 이 질환은 작은 고환, 불임, 

남성 유방, 유사 환관증 그리고 덜 발달된 남성화를 특징

으로 한다. 클라인펠터 증후군 환자는 젊었을 때부터 말단 

왜소증, 손가락 측만지증, 등뼈 유합증 및 척추 골다공증

이 나타날 수 있다 (1). 클라인펠터 증후군이 자가면역질환

과 관계가 있다는 보고가 드물게 있었으며, 다발성 근염과 

동반되어 있는 클라인펠터 증후군은 1988년 일본에서 최

초 보고된 증례를 포함하여 현재까지 전세계적으로 단 2

예만이 보고되었다 (2,3). 이에 저자들은 양측 대퇴근의 근

력저하와 관절통으로 내원한 다발성 근염 환자에서 클라

인펠터 증후군이 동반된 증례를 국내 처음으로 보고하는 

바이다. 

증      례 

 환  자: 38세 남자 

 주  소: 양측 대퇴부의 근육통과 근력 저하, 다발성 관절통

 현병력 및 과거력: 내원 1달 전부터 시작된 양측 대퇴부의 

근육통과 근력 저하, 그리고 다발성 관절통을 주소로 본원 

류마티스내과에 내원하였다. 양측 대퇴부의 근육통은 우

측이 좌측보다 심한 상태였고 근력 저하는 계단 1층을 오

르기도 힘든 정도였다. 또한 양측 손목과 세번째 중수지 

관절의 통증을 호소하였다. 환자는 다른 기저 질환은 없었

고 복용한 약물도 없었다. 
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Figure 1. The thigh MRI shows 

T2 high signal intensity and 

enhancement of vastus intermedius, 

vastus medialis, vastus lateralis, 

gracilis, semimembranous, and 

semitensinosus muscle of the both 

thighs (A, B). These findings are 

compatible with myositis. 

 가족력: 특이사항 없음. 

 이학적 소견: 내원 당시 체온 37oC, 맥박은 80회/분, 호흡수 

14회/분, 혈압은 120/80 mmHg이었다.

 양측 대퇴부의 근육 압통과 근력저하(grade III/III)가 있었

고 건반사는 정상이었으며 감각이상도 없었다. 또한 양측 

세번째 중수지 관절의 부종과 압통이 있었다. 환자는 겨드

랑이 털과 음모가 거의 없는 무모증과 2차 성징 부전이 있

었으나 진료를 받지 않은 상태로 지내왔고 양측 고환의 크

기가 우측 1.9 cm, 좌측 1.6 cm으로 모두 감소하였으며, 왼

쪽 고환에 종괴가 만져졌다. 그 외에 피부 병변을 포함하

여 다른 소견은 없었다.

 검사실 소견: 혈액검사에서 백혈구 7,100/mm3, 혈색소 13 

g/dL, 혈소판 201,000/mm3이었다. 적혈구침강속도(ESR) 50 

mm/hr, C-reactive protein (CRP) 2.77 mg/dL로 모두 상승하

였다. CPK 2,606 U/L (정상범위: 30∼180 U/L), myoglobin 

1,111.5 ng/mL (정상범위: 0∼70 ng/mL), LDH 998 U/L (정

상범위: 211∼423 U/L), aldolase도 35.9 U/L (정상범위: 0∼

7.6 U/L)로 상승되어 있었다. 류마티스인자와 항CCP인자

는 음성이었으며 항핵항체는 양성(speckled level 4, ＞1：

2,560)이었고 항La (SS-B)항체도 양성이었다. 항인지질항

체, 항이중가닥 DNA항체, 그리고 항Jo-1항체는 음성이었

다. C3 98.8 mg/dL (정상범위: 79∼152 mg/dL)로 정상 범위

였고, C4 12.4 mg/dL (정상범위: 16∼38 mg/dL)로 감소되어 

있었다. 양측 대퇴부에서 시행한 근전도 검사에서는 특이 

소견이 없었다.  

 방사선 소견: 단순 방사선 촬영에서 손목, 무릎관절에서 특

이 소견이 없었고 골스캔에서 양쪽 세번째 중수지관절의 섭

취가 증가되었다. 대퇴부 MRI 검사에서 양측 대퇴부의 중간 

넓은근(vastus intermedius), 안쪽 넓은근(vastus medialis), 바

깥쪽 넓은근(vastus lateralis), 두덩정강근(gracilis), 반막양근

(semimembranosus), 그리고 반힘줄모양근(semitensinosus)이 

T2 image에서 high signal intensity를 보이고 조영 증강된 부

분이 보여 근염에 합당한 소견을 보였다(Figure 1).

 근육조직검사: 우측 대퇴부의 중간 넓은근에서 근육 조직 

검사를 시행하였고 조직 검사에서 혈관 주위와 사이 간질

에 림프구 침윤이 보이고 다발성의 근섬유 위축과 국소적

인 근섬유의 재생이 관찰되어 다발성 근염에 합당한 소견

을 보였다.

 치료 및 경과: 환자는 특징적인 근위부 근병증과 근육 조직

검사의 소견, 혈청 CPK의 상승, 그리고 피부 병변의 부재로 

다발성 근염으로 진단하였다. 진단 후 methylprednisolone 

1 g을 정맥으로 3일간 투여 후에 prednisolone 1 mg/kg으로 

투여하였고, methotrexate를 병용하여 4주간 사용하였으나, 

증상에 호전이 없어 methotrexate 12.5 mg/주와 cyclosporin 

150 mg으로 병용 치료하였다. 무모증과 양측 고환의 크기 

감소 및 왼쪽 고환의 종괴에 대한 검사로 염색체 검사와 호

르몬 검사를 시행하였고 47, XXY 클라인펠터 증후군으로 

진단하였다. 초음파를 시행하여 왼쪽 고환의 작은 종괴를 

확인하였고, 비뇨기과에서 고환절제술을 받아 Leydig 세포 

종양으로 밝혀졌다. 호르몬 검사에서 testosterone, free tes-

tosterone은 각각 2.09 ng/mL (정상범위: 2.8∼8.0 ng/mL), 

0.62 pg/mL (정상범위: 8.8∼27 pg/mL)로 둘 다 감소되어 있

었고, estrone 45.4 pg/mL (정상범위: ＜30 pg/mL)로 증가되어 

있었으며, FSH, LH는 각각 45.06 mIU/mL (정상범위: 1.5∼

12.4 mIU/mL), 32.77 mIU/mL (정상범위: 1.7∼8.6 mIU/mL)

로 상승되어 있었다. 환자는 다발성 근염의 치료를 시작하

였으나 증상이 지속되고 검사 수치가 악화되어 cyclo-

phosphamide 정주 치료를 받는 중이며, 비뇨기과에서 왼쪽 

고환절제술을 받은 후 테스토스테론 투여를 시작하였다. 현

재 증상은 호전되었고 근력 저하도 grade IV/IV로 다소 호전

되었으며 CPK 291 U/L (정상범위: 30∼180 U/L), myoglobin 

132.5 ng/mL (정상범위: 0∼70 ng/mL), LDH 727 U/L (정상범

위: 211∼423 U/L)로 감소하여 호르몬치료와 함께 외래에서 

추적 관찰 중이다.

고      찰

 클라인펠터 증후군은 47 XXY (classic form) 혹은 46 XY/47 

XXY (mosaic form) 염색체 이상에 의한 성선기능저하를 특

징으로 하는 질환이다. 현재까지 류마티스관절염, 전신홍반

루푸스, 전신성 경화증, 다발성 근염, 강직척추염 등의 다양

한 자가면역질환이 클라인펠터 증후군과 동반된 예가 드물

게 보고되어 왔다 (2-7). 다발성 근염과 클라인펠터 증후군
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이 동반된 경우는 1988년 일본에서 처음 보고되었고 (2), 

1999년에 남아프리카에서도 추가로 한 예가 보고되었다 (3). 

클라인펠터 증후군과 자가면역 질환과의 연관성에 대한 기

전은 완전히 밝혀지지는 않았으나, 몇 가지 가설이 제시되

어 왔다. 첫째, 세포매개 면역 기능의 이상에 의해 클라인펠

터 증후군 환자에서 다발성 근염이 발생할 수 있다는 가설

이다. 클라인펠터 증후군 환자에서 B-세포와 T-세포의 이상

이 있다는 보고가 있었고 (3), Merchant와 Shahani는 클라인

펠터 증후군 환자에서 정자에 대한 비정상적인 세포 매개 

면역과 항체의 존재를 확인한 바 있었다 (8). 또한 Engel과 

Arahata는 다발성 근염이 주로 근육 섬유의 표면 항원에 감

작된 세포독성 T 세포들에 의해 발생하기 때문에, 클라인펠

터 증후군에 의한 세포 매개 면역의 이상이 다발성 근염과 

관련될 수 있다는 기전을 제시하였다 (9). 둘째는 성선기능

저하증으로 인한 남성호르몬의 감소에 의해 자가면역 질환

인 다발성 근염이 동반되어 발생한 것이라는 설이다. 다발

성 근염을 포함한 자가면역질환은 여성에서 더 흔히 발생하

는데, 이것은 성염색체 혹은 성호르몬이 자가면역 질환 발

생에 중요한 역할을 하기 때문인 것으로 생각된다 (3). 

Scofield 등은 클라인펠터 증후군 환자에서 전신홍반루푸스

의 유병률이 정상 남자보다 14배까지도 높음을 보고하였고 

이는 X 염색체가 전신홍반루푸스의 감수성에 영향을 주기 

때문이라고 하였다 (10). 또한 성선기능저하증이 다양한 자

가면역질환과 동반되어 나타난 증례들이 드물지만 보고되

고 있고, 테스토스테론으로 치료를 받은 클라인펠터 증후군

과 성선기능저하증 환자에서 자가면역질환이 임상적, 혈청

학적으로 호전되었다는 보고도 있었다 (11). 최근 

Jiménez-Balderas 등은 성선기능저하증이 있는 남자에서 자

가면역질환의 발생 위험이 증가하며 이는 성선기능저하증

의 원인에 관계없이 낮은 남성호르몬 농도와 관련이 있다고 

보고하였다 (12,13). 국내외의 증례와 마찬가지로 본 증례에

서도 테스토스테론은 감소해 있었으나 이것이 질병의 기전

인지는 아직 명확하지 않은 상태이다 (11-14). 하지만 다발

성 근염에 대한 치료와 함께 호르몬 치료를 병행하여 근력 

저하는 grade IV/IV로 다소 호전되었고 CPK, myoglobin, 

LDH와 같은 근육효소 검사수치도 치료 전보다 감소하였다. 

따라서 이전의 보고들과 본 증례로 미루어 보아 클라인펠터 

증후군 환자의 낮은 테스토스테론 수치는 자가면역질환의 

발생 및 경과에 영향을 미칠 수 있을 것이라 생각된다. 이러

한 가설을 명확히 하기 위해서는 클라인펠터 증후군에서 자

가면역질환의 발생기전 및 역학의 추가적인 연구가 필요하

며, 성호르몬 치료가 자가면역질환의 치료에 어떠한 역할을 

하는지에 대한 연구도 필요할 것으로 생각된다. 또한 본 증

례의 환자는 다발성 근염과 클라인펠터 증후군 뿐만 아니라 

고환의 leydig 세포 종양도 동반되었다. 고환의 악성 종양은 

피부 근염에서도 드문 것으로 알려져 있는데 (15), 본 증례는 

다발성 근염과 동반된 고환의 악성 종양이라는 관점에서도 

임상적 의의가 있을 것으로 사료된다.

요      약

 다발성 근염 환자에서 클라인펠터 증후군과 같은 성선기

능저하증이 동반될 수 있으며, 다발성 근염과 클라인펠터 

증후군이 동반된 경우에는 다발성 근염에 대한 치료와 함

께 호르몬 치료를 병용하는 것이 치료에 도움이 될 것으로 

판단된다. 
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