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서론

운동신경세포 질환은 신경계의 뇌, 척수 등에 위치하고 있

는 운동신경세포가 어떤 불특정 원인에 의해 진행성 및 퇴

행성 손상 과정을 밟는 일련의 신경계 질환을 총칭한다. 운

동신경세포 질환 중에서 상위운동신경세포와 하위운동신경

세포가 함께 침범되는 근위축성 측삭경화증(amyotrophic 

lateral sclerosis, ALS)이 그 중 가장 대표적인 질환이다. 

1990년대 이후로 ALS의 발병기전 규명과 치료방법 개발에 

대한 많은 연구가 이루어져 왔으며, 일부 연구성과들이 보고

되기도 하였다. 최근에는 차세대유전자염기서열 분석기술의 

발달 등에 따라 원인 유전자가 발견되고 가족성 ALS의 발

병원인을 규명하는데 많은 도움이 되고 있다. 본 논문에서

는 ALS의 역학 및 발병기전, 진단과 치료 등에 대해 살펴보

도록 하겠다.

역학

ALS의 역학자료에 대해서 보고한 많은 연구들이 있으며, 

유럽에서 보고된 자료에 따르면 유병률은 10만 명당 2-3명 

정도라고 하며, 전세계적으로 발병률이 대체로 비슷하다고 

생각되나 아직 정확한 전세계 발병률은 알려져 있지 않다. 

남자가 여자보다 약간 더 흔히 발생하는 것으로 보고되고 있

다. 일생 동안 발병위험도는 여자의 경우 400분의 1, 남자

의 경우 350분의 1 정도이다[1,2]. 산발성 ALS의 경우 발

병연령은 58-63세가 가장 흔한데 가족성 ALS의 경우에는 

47-52세 정도로 발병연령이 상대적으로 낮은 편이다. 80세 

이후에는 발병률이 급격히 줄어드는 양상을 보인다[1]. 

Amyotrophic lateral sclerosis (ALS) is a fatal, neurodegenerative disorder characterized by progressive loss of upper 
and lower motor neurons. The clinical diagnosis is confirmed by careful history taking, neurologic examination and 
electromyography. Like other neurodegenerative disease, ALS has many genetic and environmental factors. There are 
many studies reported about the pathogenesis and treatment of ALS. Many clinical trials are currently in progress. 
Herein we review about the epidemiology, genetics, pathophysiology, diagnosis and treatment of ALS. 
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ALS의 표현형질은 지역과 상관없이 비슷해 보이나 유럽

의 ALS 환자 등록체계에 따르면 지역, 인종 등에 따라 임상

양상에 약간의 차이를 보이는 것으로 알려져 있다[1]. 스페

인 인종에서보다 혼혈인종에서 ALS의 유병률이 낮은 것으

로 보고되었으며[2], 쿠바에서 시행된 생존율 분석자료에 따

르면 쿠바가 유럽이나 북미보다 발병률이 약 60% 정도 낮

은 것으로 알려졌다[2]. 미국 내의 환자들을 대상으로 한 연

구에서도 히스패닉 인종이 상대적으로 백인들보다 발병률이 

낮은 것으로 보고되었다. 

발병기전과 유전학

약 10% 정도의 ALS가 멘델의 유전법칙을 따르는 가족성 

유전을 한다고 알려져 있으며, 지금까지 10여개의 주요 유

전자가 발견되었다[3]. 잘 알려진 유전자들로는 superoxide 

dismutase 1 (SOD1), transactive response DNA-binding 

protein (TARDBP), fused in sarcoma (FUS), chromosome 

9 open reading frame 72 (C9orf72) 등이 있으며, 가장 최

근에 발견된 C9orf72 유전자가 전체 가족성 ALS의 약 50%

의 원인이 되는 것으로 알려져 있고, SOD1이 약 20% 정도에

서 발견되고 있다. 그 외 발견된 유전자들로는 angiogenin, 

ataxin-2, optineurin, profiling 1, ubiquilin-2, valosin 

containing protein (VCP) and VAMP-associated protein 

type B (VAPB) 등이 알려져 있다[4]. 하나의 유전자 변이가 

서로 다른 임상양상을 나타내기도 하고, 다른 유전자 변이

가 비슷한 임상양상을 보이기도 하는데 이는 표현형에 영향

을 주는 여러 다른 기전이 있다는 것을 시사한다고 할 수 있

다[5]. 유전자 변이는 여러 가지 경로에 의해서 운동신경세포

의 사멸을 초래할 수 있다. SOD1 유전자의 변이는 산화 스트

레스를 일으키며, TARDBP, FUS와 C9orf72 등은 주로 RNA 

대사 과정에 영향을 주는 것으로 알려져 있다. VAPB는 엔도

솜 소포체의 수송과정에 영향을 주며, UBQLN2는 유비퀴틴

화(ubiquitination) 과정에 영향을 주는 것으로 보고되었다.

가장 먼저 발견된 SOD1 유전자는 21번 염색체에 위치하

고 있으며, 이 유전자 변이를 이용한 형질변환 동물이 만들

어져서 질환의 생리기전 및 신약개발 등에 대한 연구에 이용

되고 있다. SOD1은 운동신경세포에서 유비퀴틴화된 TDP-

43이 없는 SOD1 단백의 침착과 연관성이 있다[6]. SOD1

의 변이가 질환을 발생시키고 성상세포와 미세아교세포 등

은 이 진행을 더 촉진시키는데 이 과정에는 글루타메이트

(glutamate)의 처리과정 이상과 연관이 있는 것으로 보인다

[7]. SOD1 유전자 변이가 있는 가족성 ALS 환자의 임상양

상을 살펴보면 젊은 나이에 발병하는 경우가 상대적으로 많

고 하부운동신경 징후가 뚜렷하면서 증상이 하지에서부터 

시작되는 경우가 많은 편이다. 인지기능 저하는 드물다. 평

균적인 생존기간은 9개월부터 10년 이상에 이르기 까지 다

양한 분포를 보인다[8].

TARDBP 유전자 변이는 가족성 ALS 환자의 약 5%를 설

명하며, 유전자 변이 장소는 약 50곳 이상이 알려져 있으

나 대부분은 단백질의 C-말단 글루신 풍부지역을 포함한

다. TARDBP 유전자의 변이는 산발성 ALS와 유사하게 뇌

에 FUS 응집물질이 있는 TDP-43 양성 봉입체를 만드는데 

이것이 RNA 처리과정에서 문제를 일으키는 것으로 생각되

고 있다. TARDBP 변이가 있는 백인들은 주로 팔에서 증상

이 시작되는 경우가 많으며, 아시아인에서는 상대적으로 연

수마비 증상이 먼저 생기는 경우가 많다[9]. 이 유전자 변이

가 있는 경우에는 생존기간이 비교적 긴 편이며 인지기능 저

하도 드물다.

FUS 유전자의 변이는 가족성 ALS 환자의 약 5%에서 발

견되며 50개 이상의 유전자 변이 위치가 발견되었는데, 대부

분 단백질의 마지막 17개 아미노산에 영향을 주는 것으로 알

려졌다[10]. 대부분 유전자 변이는 우성유전형태를 보인다. 

FUS 양성이면서 TDP 음성인 봉입체가 병리소견에서 확인된

다. FUS 유전자 변이가 있는 환자는 약 3분의 1에서 40대 이

전의 어린 나이에 발병하는 것으로 알려져 있으며, 주로 팔에

서 증상이 시작되고 평균 생존기간은 2년이 채 되지 않는다.

C9orf72 유전자는 앞서 설명하였듯이 가장 흔한 가족성 

ALS의 원인 유전자로 알려져 있으나[11], 최근 200여 명의 

국내 가족성 ALS 환자들에 대한 조사에 따르면 아직까지 한

국인 ALS 환자에서는 C9orf72 유전자 변이가 발견되지 않았

으며[12], 이는 한국의 가족성 ALS 환자는 다른 외국 환자의 
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발병원인과 차이가 있을 수 있다는 것을 시사한다. C9orf72 

유전자의 헥사뉴클레오티드(hexanucleotide) 반복의 비정상

적인 증가가 질병을 발생시킨다고 알려져 있다. 뇌에 p62가 

침전되어 있는 곳을 따라서 TDP-43 단백의 축적이 관찰되

며 ALS 혹은 전두측두엽치매를 발생시킬 수 있다[13]. 

산발성 ALS의 발병기전에 관해서도 많은 연구가 있다. 

쌍둥이를 대상으로 한 연구에서 같은 쌍둥이 내에서 ALS

의 빈도가 증가하는 것이 관찰되었고 표현형질에 따라 성

별에 차이가 있었으며, ALS환자의 가족 내에서 신경퇴행

성질환의 빈도가 높은 것이 알려졌는데[14,15], 이는 산발

성 ALS로 알려진 환자에서도 일정 부분은 유전적인 요소가 

관여한다는 것을 의미한다고 하겠다. 전유전체 연관성 연구

(genome-wide association studies) 등을 이용해서 산발성 

ALS 환자에서 운동신경세포 사멸을 촉진시키는 취약성 요

인을 찾기 위한 연구가 이루어지고 있으나 아직까지는 결과

가 미미한 실정이다. 

고령과 흡연이 산발성 ALS의 위험인자의 하나로 알려져 있

으며, 특히 흡연은 대규모 코호트연구를 통해서 현재 흡연여

부, 이전의 흡연여부, 총 흡연기간, 총 흡연량 등이 모두 ALS 

발병과 연관성이 있는 것으로 알려졌다[16]. 그밖에 ALS 위

험인자로 제시되고 있는 것들로는 운동선수 등에서 볼 수 있

는 활발한 운동, 살충제 노출 등이 있는데 이탈리아에서 이루

어진 1970-2001년 환자들을 대상으로 한 연구에서 축구선수

가 보통 사람보다 약 6.5배 위험도가 높은 것으로 조사되었다

[17]. 그 외에도 전기장, 바이러스 감염 및 여러 독성 물질들이 

ALS 발병 위험도를 높이는 것으로 의심되고 있으나 아직까지 

입증할만한 뚜렷한 근거자료는 없는 상태이다.

발병 이후 세포 사멸에 이르기까지 진행하는 과정에 기여

하는 것으로는 미토콘드리아 기능부전, 단백질 응집, 자유기

(free radical) 생성, 흥분독성, 축삭 수송기능 저하, 염증, 세

포소멸 등이 있다[18]. 환자와 형질변환 동물의 근육에서 축

삭 재생을 억제하는 물질인 Nogo-A의 농도가 감소한 것으

로 나타났는데 이는 근육의 기능도 운동신경세포의 항상성 

유지에 영향을 준다는 것을 의미한다[19]. 

최근 연구에 의하면 뇌에서 발생한 단백질의 병적인 응집

은 주변으로 점차 파급되는 것으로 알려졌는데, 자기공명영

상을 사용한 연구에서는 이러한 파급이 취약성이 있는 신경

네트워크를 따라서 주변으로 전파되는 것으로 보고 되었으

며[20], SOD1과 TDP-43 단백은 프리온 유사 영역이 있어

서 이 부위가 정상적인 단백질의 형질변형을 일으키고 이러

한 변형을 세포에서 세포로 전달하는데도 관여하는 것으로 

생각되고 있다[21].

임상양상과 진단

ALS는 대뇌피질에서 시작되는 상위운동신경세포와 척수 

및 연수에서 시작되는 하위운동신경세포의 진행성 퇴화를 

특징으로 하므로, 운동기능과 관계된 모든 증상이 나타날 수 

있다. 즉, 사지위약감, 구음장애, 연하곤란 등의 증상이 발생

하고 점차 진행하여 독립보행기능을 소실하고 휠체어를 이

용하여 이동하게 되며, 말기에 이르러서는 침상생활을 하게 

되고 결국 호흡근 마비가 발생하여 사망에 이르게 된다. 임

상양상의 다양성과 병의 빠른 경과는 ALS를 초기에 진단하

는 것을 어렵게 만들고 생존기간 예측이나 적절한 치료 시작

시점 판단도 힘들게 한다. 일반적으로는 팔, 다리에서 처음 

증상이 발생하며, 상대적으로 젊은 나이이고, 운동기능이 좋

은 편이며, 호흡기능이 보존되어 있고, 체중도 잘 유지되면

서, 증상 발생에서부터 점차 악화되어 처음 진단되는 시점

까지의 기간이 길수록 예후가 좋은 것으로 알려져 있다[22]. 

하위운동신경세포 소실로 인하여 근섬유연축, 근경련, 근

위축 등이 나타나며 상부운동신경세포의 소실로 인해 강

직, 반사항진, 바빈스키징후(Babinski sign), 호프만 징후

(Hoffmann sign) 등의 병적 반사, 정서적 불안정성 등이 나

타난다. 상위운동신경세포 소실보다 하위운동신경세포 소실

로 인해 발생하는 위약감이 더 뚜렷하다. 

임상적으로 매우 다양한 양상을 나타내는데, 상위운동신

경세포와 하위운동신경세포의 침범 정도가 다르며, 처음 증

상이 발생하는 부위도 다를 뿐만 아니라 인지기능 변화 정도

도 환자마다 다르다. 약 3분의 2 정도에서는 팔다리에서(주

로 팔) 증상이 시작되며 첫 증상은 보통 편측성이며 국소적

으로 발생한다. 비교적 가벼운 증상으로 시작하는 것이 일반
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적이어서 처음에는 손동작이 어눌해지거나 걸을 때 발이 약

간 끌리는 등의 증상을 호소하는 경우가 많다. 병이 점차 진

행하면서 주변 간병인의 도움을 받아야 생활할 수 있는 정도

로 악화된다. 주로 중년이상 여성에서 흔히 발생하는 연수

마비 증상시작 ALS는 첫 증상이 구음장애 증상으로 시작되

고 연하곤란이 뒤이어 발생하면서 침분비 과다(sialorrhea)

도 동반되고 영양실조로 진행하는데 일반적으로 팔다리에서 

시작되는 ALS에 비해 예후가 나쁘다[14]. 혀에서 관찰되는 

근위축이나 근섬유연축이 진단에 도움이 된다. 괄약근 기능

과 감각기능은 대부분의 경우에 정상적으로 유지된다. 안구

운동기능도 병의 말기에 이르기까지 보존된다.

ALS 환자에서 인지기능저하는 이미 19세기부터 묘사된 

바 있으나 비교적 최근까지도 큰 관심을 두지 않다가 요즘 

들어서 활발히 연구가 진행 중이다. ALS 환자 중 많게는 약 

15%에서 전두측두엽치매가 있는 것으로 진단된다고 하며 

체계적인 신경심리검사를 시행할 경우 절반 정도의 ALS 환

자에서 인기기능의 저하를 발견할 수 있다고 한다[23]. ALS 

환자에서는 실행기능 장애, 언어기능 저하, 판단력 저하, 성

격 및 행동 변화 등 다양한 인지기능 장애가 동반될 수 있다. 

또 ALS 환자에서 인지기능 장애가 동반되어 있을 경우 생존

기간도 짧은 것으로 나타났다[24]. 우울증과 불안 등의 정서

변화도 병의 진행과정에서 나타날 수 있으며, 초기와 말기에 

모두 동반될 수 있으므로 적극적인 평가가 필요하다.

ALS의 진단은 주로 진행성 상부 및 하부운동신경 징후를 

병력과 신경학적 진찰로 확인하며, 신경전도검사와 근전도

검사도 중요하다. ALS의 진단을 위해서는 우선적으로 유사

한 증상을 일으킬 수 있는 질환들을 배제하는 것이 중요하며 

말초신경병을 비롯해서 근육병, 신경근이음부 질환, 중추신

경계 침범 질환 등을 신경학적 진찰, 근전도, 실험실 검사, 

영상학적 검사 등으로 감별해야 한다. 

ALS를 연구하는 의사들이 이전부터 진단을 정확하게 하

고 임상연구에 응용하기 위한 진단기준을 제시하였으며, 

2000년에 개정된 El-Escorial 진단기준이 가장 널리 쓰이고 

있다[25] (Table 1.)

이 진단기준에서 임상양상과 근전도로 하부운동신경 징후

를 확인하고 임상양상으로 상부운동신경 징후를 확인하는 

것이 핵심이며 연수, 경추, 흉추, 요천추의 4부위로 나누어 

침범 정도를 구분하게 된다. 최근에 제시된 Awaji 진단기준

은 진단의 민감도를 더욱 높이기 위해 개발된 것으로[26], 

El-Escorial 진단기준보다 민감도가 높으면서 특이도는 떨

어지지 않는 것으로 알려져 있는데 이에 대해서는 더 많은 

연구가 필요하다.

ALS의 진단뿐만 아니라 진단 이후에 질병의 진행속도를 파

악하고 예후를 예측하기 위한 생체지표를 발견하기 위한 노

력도 많이 있었으며, 혈액, 뇌척수액 등을 이용한 실험실 검

사, 영상의학적 검사, 전기생리학적 검사들이 이용되고 있다. 

그 중에서 운동단위의 개수를 평가하는 motor unit number 

estimation (MUNE)은 임상적인 진행 정도를 평가하는데 유

용한 것으로 보고되었으며[27], 그 이후에 개발된 motor unit 

number index (MUNIX)는 MUNE의 단점이었던 통증 유발, 

긴 검사시간, 한정된 근육에서만 시행가능 한 점 등을 극복하

여 이를 이용한 연구도 많이 보고되어 있다[28,29]. 

치료

아직까지 ALS의 완치나 진행을 멈출 수 있는 치료 방법

은 없는 실정이나 많은 연구로 인하여 생존기간을 일부 연장

시키거나 삶의 질을 높일 수 있는 치료방법들이 제시되었다. 

신경보호효과를 보이는 약물 복용, 호흡보조기 사용, 위루술 

시행, 다학제적 접근을 통한 치료 등이 그것이다. 그 외에도 

말기환자에서 통증을 완화하기 위한 진통제와 항불안제 등

Table 1.  Summary of revised El-Escorial diagnostic criteria for ALS  

Diagnosis Involved segments

Clinically possible ALS UMN and LMN signs in one region, or UMN  
   �signs in at least two regions, or UMN and 

LMN signs in two regions with no UMN signs 
rostral to LMN signs

Laboratory-supported  
   probable ALS

UMN signs in one or more regions and LMN  
   �signs defined by electromyography in at least 

two regions

Clinically probable ALS UMN and LMN signs in two regions with some  
   UMN sings rostral to the LMN signs

Clinically definite ALS UMN and LMN signs in three regions

ALS, amyotrophic lateral sclerosis; UMN, upper motor neuron; LMN, lower motor 
neuron.
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도 도움이 된다고 알려져 있다. 본 논문에서는 대표적인 치

료방법들에 대해서 간략히 소개하겠다.

1. Riluzole

유일하게 미국 식품의약국에서 ALS에서의 치료효과를 공

인 받은 약물로서 항글루타메이트 효과를 나타내어 ALS에

서 세포흥분독성을 감소시키는 역할을 한다. 무작위배정연

구에서 병의 질환을 늦추고 생존율을 증가시키는 것으로 나

타났다[30]. 부작용으로는 설사, 어지럼증, 피로감 등이 있

고 간혹 간효소 수치 상승 등이 나타날 수 있으나 임상적으

로 의미 있는 정도의 상승은 드물다. 우리나라에서도 시판되

고 있고 ALS의 진단기준에 합당한 환자의 경우에 보험급여

로 처방이 가능하다.

2. 다학제적 접근에 의한 치료

선진국에서는 1980년대 이후로 ALS 전문 클리닉이 만들

어졌고, 이 클리닉 등을 통한 팀 접근방식에 의한 치료는 

ALS 환자의 삶의 질 향상과 생존기간 연장에 일조하였다

[31]. 이 치료방법에는 보통 환자와 보호자 및 담당의사와 간

호사뿐만 아니라 심리상담사, 작업치료사, 언어치료사, 영양

사 등 ALS의 증상과 연관되는 많은 사람들이 참여하며, 전

문적인 지식을 갖고 치료에 임하게 된다. 이를 통해 환자는 

증상 조절에 도움을 받고 언제 적절한 생명연장을 위한 보조

기, 시술 등을 시작할지 결정할 수 있다. 

3. 영양공급 및 위루술

ALS 환자의 증상이 진행할수록 영양결핍과 탈수 가능성

이 높아진다[32]. 연수마비 증상으로 인한 연하곤란과 함께 

사지 위약감의 진행으로 인해 음식물을 들어올리는 기능이 

약해지는 것도 원인이 된다. 제지방체중의 감소와 활동량 저

하는 근육의 소실을 촉진시킨다. 특히 진단 시점에서 체중이 

감소하는 속도가 저체중이나 과체중 자체보다 질병의 진행

을 예측하는 중요한 인자로 알려져 있다[33]. 

ALS 환자에서 연하곤란이 심해서 음식물을 스스로 삼킬 

수 없을 경우 장기적인 영양공급을 위해 위루술을 시행하고 

있는데 생존기간 연장에 도움을 준다고 알려져 있으나 정확

히 어느 시점에 시술을 하는 것이 가장 효율적인지에 대해서

는 명확한 연구자료는 없는 상태이다. 대체적인 가이드라인

에 따르면 폐활량이 적정치의 50% 이상 유지되고 있을 때 

시술하는 것이 바람직하다고 한다[34].

4. 호흡보조기

호흡근 약화가 진행되면 호흡곤란, 기좌호흡, 주간 피로감 

등의 증상이 나타날 수 있다. 횡경막과 구근육 약화로 기침

하는 능력이 저하되면서 분비물이 과도하게 증가하고 기도

에서 이를 제거하지 못하면서 흡인성 폐렴이 발생할 수도 있

다. 호흡기능을 정확히 평가하기 위해서는 자세한 병력 청취

와 함께 진찰, 산소포화도 측정기 사용, 폐활량 측정 등이 필

요하다. 최대흡기압 및 최대호기압도 호흡근 약화를 반영하

는 수치로 알려져 있다[35]. 

비침습적 인공호흡기는 호흡기능이 불충분한 환자의 치료

를 위해 개발되었는데[35], 마스크를 이용하여 호흡을 도와

주게 되며 바이팝(biPAP, bilevel positive airway pressure)

이라고 불리는 호흡보조장치가 환자의 호흡에 따른 생리적

인 호흡 조절이 용이하여 널리 쓰이고 있다. 하루에 4시간 

이상 사용 시 호흡량을 증가시키고 수면의 질도 높이며, 생

존 기간을 늘리고 인지기능도 개선시키는 것으로 알려졌다

[36]. 침습적 인공호흡기는 기도절개술을 시행 후 호흡보조

기를 적용하는 것으로 생존시간을 연장시킬 수 있으나 24시

간 감시가 필요하다. 외국의 경우 5% 미만의 ALS 환자에서

만 침습적 인공호흡기가 적용되고 있다. 우리나라에서 인공

호흡기 이용상태에 대한 정확한 자료는 없으나 ALS 진단기

준을 만족하면서 호흡곤란이 객관적으로 증명될 경우 정부

지원을 받아 사용할 수 있다.

횡경막 조율기는 호흡곤란이 있는 ALS 환자의 호흡을 도

와주는 장치로써 아직 임상시험이 완료되진 않았으나 안전성

은 어느 정도 확인되어 2011년부터 미국 식품의약국에서 임

시 승인된 상태이다. 이 방법은 원래 척수손상 환자에서 사용

하기 위해 개발되었으며, 척수손상이 있지만 횡격막 신경까지 

손상을 받지는 않았을 경우 횡격막에 직접 전극을 삽입하여 

전기 자극을 줌으로써 횡격막 수축을 발생시켜 호흡에 도움을 

주는 것이다. 후에 ALS 환자로까지 사용이 확대되었다[37].
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그 외 기침유발기와 항생제, 진해거담제 등의 약물 치료도 

호흡기 증상을 완화하기 위해 이용된다.

5. 임상시험

앞서 설명하였듯이 아직까지 riluzole이 현재 무작위배정 

대조연구에서 효과를 입증 받은 유일한 약물이고 다른 약물

을 이용한 수십여 가지의 임상시험은 모두 유효한 결과를 보

여주지 못하였다. ALS는 희귀질환이면서 생존기간이 짧은 

질환으로 충분히 많은 수의 환자를 대상으로 시험하려면 다

기관, 다국적 연구가 필수적이다. 신경재생을 억제하는 근육

단백질인 Nogo의 길항제를 이용한 2상 임상시험이 한국을 

비롯한 전세계적으로 진행 중이며, 내년에 결과가 나올 예정

이다. 그밖에 항생제의 하나인 ceftriaxone을 이용한 임상시

험도 2, 3상 시험이 진행 중이다. 웹검색을 통하여 현재 전세

계에서 진행중인 임상시험의 목록을 확인할 수 있다(http://

www.clinicaltrial.gov).

줄기세포를 이용한 치료도 연구되고 있는데 신경줄기세

포, 중간엽줄기세포, 유도 복수기능 줄기세포 등을 이용하

여 실험하고 있으며 앞으로의 가능성이 기대되고 있으나 아

직까지는 환자를 대상으로 한 만족할만한 임상시험 결과는 

부족한 실정이고 높은 비용도 문제가 되고 있다. 국내에서도 

이를 이용한 연구가 활발히 진행되고 있다.

뇌-컴퓨터 인터페이스에 대한 연구도 각광받고 있다. 

ALS 환자에서 병이 진행하면 사지의 위약감으로 인해 휠체

어를 조종하는 등의 기능을 상실하게 되는데 뇌-컴퓨터 인

터페이스는 뇌의 전기적 활성도를 기록한 후 이를 다시 컴퓨

터로 분석하여 기계를 통한 움직임으로 응용할 수 있게 해주

는 것으로써 향후 ALS 환자의 삶의 질을 개선시켜줄 것으로 

기대된다[38].

결론

 ALS는 치명적인 신경퇴행성 질환으로 환자뿐만 아니라 

가족, 간병인 등에게 미치는 영향이 크다. 또 진단이 늦어지

는 경우가 많아 조기에 진단하여 적절한 시기에 치료를 시작

하는 것이 환자의 예후를 좋게 하고 생존기간을 늘리는데 중

요하다. 또 정확한 진단을 위해서는 병력청취, 신경학적 진

찰, 근전도 등의 전기생리학적 검사, 영상학적 검사 등을 통

해 다른 유사질환들을 충분히 배제한 후 진단기준을 만족시

키는지도 확인하여야 한다. 현재 ALS의 발병기전과 병태생

리를 규명하기 위한 많은 연구들이 활발히 진행 중이고 효과

적인 치료약제 개발을 위한 연구도 이루어지고 있어서 머지

않아 ALS의 치료에 있어 괄목할만한 성과가 나올 수 있을 

것으로 기대된다.

찾아보기말: �근위축성 측삭경화증; 역학; 병태생리; 진단; 치료
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 Peer Reviewers’ Commentary

본 논문은 최근 “Ice Bucket Challenge”로 일반 대중에 널리 알려

진 루게릭병에 대하여 역학, 발병원인과 기전, 진단 및　치료를 기

술하고 있다. TARDBP, FUS, C9ORF72 등 최근 빠르게 수가 증

가하고 있는 새로운 질환 유전자들과 RNA 대사이상 등 발병기전

에 대한 새로운 이해, 인지기능의 변화 등 다양한 임상양상에 대

해 소개하였다. 아직까지 조기 진단이 어렵고 획기적인 치료법도 

개발되지 않았지만, 초기 임상양상에 대한 인지, 신경보호약제와 

호흡보조기, 위루술 등의 치료효과에 대한 이해는 환자들의 생존

기간 연장 및 삶의 질 개선에 적지 않게 기여할 수 있을 것으로 기

대한다. 이 치명적인 질환에 대한 지속적인 사회와 학계의 관심과 

지원이 필요하다.  
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