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The neuromuscular junction is a specialized myoneural synapse that is a target for a variety of dis-
orders including autoimmune origin. Although myasthenia gravis, the most common autoimmune neu-
romuscular junction disorder, is characterized by weakness of muscles that increases with repetitive 
use and improves with rest, disorders of the neuromuscular junction have a wide range of clinical 
presentations. This frequently poses a diagnostic challenge to clinicians. The exact diagnosis of neu-
romuscular junction disorders requires detailed history and physical examination, several pharmaco-
logical methods, neurophysiologic testing, and serologic or immunologic tests. The clinical presentation 
determines which diagnostic tests should be used in patients with these disorders.
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신경근육접합(neuromuscular junction)은 여러 형태의 질환

이나 약제에 의해서 기능 이상을 초래한다. 중증근무력증

(myasthenia gravis, MG)이 가장 흔한 형태의 신경근육접합

질환(neuromuscular junction disorder)이지만, 이외에도 특히, 
Lambert-Eaton증후군(LEMS), 선천근육무력증후군(congenital 
myasthenic syndrome, CMS), 보툴리눔독소증(botulism)과 유기

인산염을 포함하는 여러 종류의 약제 등이 신경근육전달에 

영향을 줄 수 있다. 최근 MG 환자의 유병률이 급격하게 증가

하고 있으며,1 이는 치료 약제나 기계호흡 등의 치료 기술의 

발전으로 인한 사망률의 감소와 더불어 연장된 평균 수명

이 그 이유가 되겠지만, 다양하게 고안된 진단방법에 의해 

진단율이 향상된 것도 간과할 수 없는 이유이다.
이러한 질환의 가장 특징적 증상은 일부 특정 근육에서 

계속 사용하면 근력약화가 악화되고 쉬면 좋아지는 기복

(fluctuating) 현상이다.2 그러나 이외에도 다양한 증상을 보일 

수 있으므로 임상증상만으로 진단이 쉽지 않다. 신경근육

접합질환의 정확한 진단을 위해 우선 자세한 병력 청취가 

무엇보다 중요하다. 어느 부위에 근력약화가 있는지, 근력

약화의 특징이 무엇인지, 혹은 어떤 증상이 동반되었는지에 

따라 신경근육접합의 병변 부위를 대체로 짐작할 수 있다. 
신체진찰 또한 의미 있는 진단 과정 중 하나이다. 예를 들면, 
MG 환자에서 Cogan’s twitch response를 관찰할 수 있으며,3 
LEMS환자는 단기간 운동 후 건반사의 회복을 보인다.4 병의 

진행시기 또한 진단에 영향을 줄 수 있다. MG의 경우, 발병 

후 1년 이내 약 58%가, 2년 이내 80%가 정확하게 진단된다.5

병력과 신체진찰의 소견을 바탕으로 이루어진 임상진단

은 다양한 검사방법으로 확진할 수 있다(Table 1). 이러한 

방법은 크게 세 가지로 구성된다.6 첫째, 여러 가지 약물을 

사용하여 증상의 변화를 관찰하는 약물진단검사, 둘째, 자
가항체 유무를 확인하는 면역학적검사, 마지막으로 반복신
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Table 2. Myasthenia gravis differential diagnosis
Other neuromuscular junction disorders

Congenital myasthenic syndromes
 Botulism
Lambert-Eaton syndrome

Cranial nerve palsies
Diabetes
Intracranial aneurysm 
Trauma (e.g., orbital fractures)
Congenital (e.g., Dwayne syndrome)
Infections (e.g., basilar meningitis)
Inflammation (e.g., cavernous sinus syndromes)
Neoplasm (e.g., basilar meningioma)
Horner's syndrome

Muscle diseases
Myotonic muscular dystrophy
Oculopharyngeal muscular dystrophy
Mitochondrial myopathies (e.g., chronic progressive
external ophthalmoplegia)

CNS Pathology
Stroke
Demyelinating disease

Other
Motor neuron disease
Metabolic disease (e.g., thyroid disease)

Table 1. Diagnosis of neuromuscular junction disorders6

Pharmacologic tests
Edrophonium
Neostigmine
Pyridostigmine

Electrophysiologic tests
Repetitive nerve stimulation
Single-fiber electromyography

Immunologic tests
Myasthenia gravis

Acetylcholine receptor antibodies (binding, blocking,   
modulating)

Antistriational antibodies
Anti-titin, antiryanodine receptor antibodies
Antibodies to muscle-specific receptor tyrosine kinase

Lambert-Eaton myasthenic syndrome
Antibodies to the voltage-gated calcium channel

Miscellaneous
Ice-pack test
Muscle biopsy

경자극을 통한 복합근육활동전위의 진폭 변화를 관찰하는 

전기생리학적검사 등이다. 여기에서는 신경근육접합질환을 

정확하게 감별진단하기 위한 접근 과정과 그 과정에서 이용

되는 다양한 검사의 종류, 검사의 감수성 및 특이성을 알아

보고자 한다. 신경생리검사는 다른 분야에서 자세히 설명되

므로 여기에서는 언급을 피한다. 이 글의 대부분은 가장 흔한 

연접후(postsynaptic) 신경근육접합질환인 MG에 초점을 맞추

어 설명하겠지만 반드시 감별해야 할 중요한 다른 신경근육

접합질환도 함께 다루고자 한다.

중증근무력증(Myasthenia gravis, MG)

1. 임상증상과 진찰

MG는 연접후 신경근육접합질환으로 발생 빈도가 가장 

높고 임상적으로 기복이 있는 근력약화가 특징이다. 근력

약화는 모든 근육에 나타나는 것이 아니라 일부 근육에 

국한되어 나타나므로 어떤 근육이 침범되었는지에 따라 

다양한 임상증상을 보인다. 눈근육에 침범하는 경우, 복시

(dipolpia)와 눈꺼풀처짐(ptosis), 광공포증(photophobia) 등의 

증상을 보이지만 동공기능은 정상이다. 많은 신경근육질환

에서도 이와 같은 증상을 보이지만, MG와는 달리 대칭적 증

상을 보인다. 눈근육의 근력약화로 인해 ‘Cogan’s lid twitch’,3 
‘신속운동흔들림(saccadic jitter)’,7 ‘근육약화에 의한 눈떨림

(gaze paretic nystagmus)’8 등의 징후를 관찰할 수 있다. 환자와 

면담도중 기복을 보이는 눈꺼풀처짐이 한쪽 혹은 비대칭으로 

나타난다면 MG를 강력하게 의심할 수 있다. 때때로 환자는 

눈꺼풀처짐을 보완하기 위해 이마에 주름을 짓기도 한다.

눈둘레근육의 약화는 눈을 뜨고 감을 때 어려움을 초래

하여 벨 현상(Bell’s phenomenon)이나, 드물지만 ‘peek’ 징후9

를 보인다. 입둘레근육의 기능 장애가 있는 환자에서 웃을 때 

입꼬리가 올라가지 않는 소위 ‘myasthenic sneer’10도 관찰할 

수 있다. 입인두(oropharyngeal) 근육과 성대를 침범하면 말이 

느려지거나 목소리가 변할 수 있고, 고음을 지속적으로 낼 때 

갑자기 음의 주파(frequency)가 감소하는 ‘sinking pitch sign’11

을 보이기도 한다. 음식을 씹거나 삼키기 어려워지며, 특히 

뜨거운 액체 류가 고체나 차가운 것에 비해 더욱 심하여 탈

수를 초래할 수 있다. 목의 근력 약화도 MG 환자에서 보일 

수 있는 증상으로 대개 통증을 동반하지 않는다. 주로 목의 

굽힘근(flexor)이 약해지지만 때때로 폄근(extensor)의 근력

약화로 인해 ‘dropped head sign’12을 보인다. 이외에도 사지의 

다양한 근육, 특히 몸쪽(proximal)근육의 근력약화 증상이 

더욱 빈번하며, 여성 환자에서 바깥조임근(external sphincter)
의 약화로 스트레스 요실금 현상이 일어날 수 있다. 그러나 

무엇보다 MG 환자에서 가장 심각하고 위험한 증상은 호흡

근육 약화에 의한 호흡곤란이다. 초기 증상의 발현 빈도를 

보면, 복시(25%)와 눈꺼풀처짐(25%)이 가장 흔하며, 이러한 

증상들은 1개월 이내 약 80%의 환자에서 관찰된다. 다음으로 

숨뇌(bulbar, 10%), 하지(10%)와 전신 증상(10%)의 순이고, 
호흡장애만 보인 경우도 1% 정도이다.13

MG환자에서 근육을 차게 하면 신경근육전달을 촉진시켜 

종판전위(endplate potential, EPP)가 향상된다.14 이러한 원리
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를 이용한 것이 ‘ice-pack’ 검사이다. 눈꺼풀처짐이 있는 눈

꺼풀에 약 2분 동안 차가운 찜질을 하면 증상이 호전(대개 

2 mm 이상)된다. 검사의 감수성과 특이성은 89%와 100% 
정도로 상당히 진단적 가치가 있는 검사로 알려져 있고,15 

간혹 에드로포니움 검사에서 음성을 보인 환자에서도 양성 

반응을 보인다. 그러나 때때로 미토콘드리아 근육병이나 

후교통동맥류에서 거짓양성을 보이기도 한다.5

MG 환자의 약 85%는 아세틸콜린수용체(acetylcholine re-
ceptor, AChR)에 대한 항체를 가지고 있다. 항체가 없는 나머

지 15% 환자를 혈청음성 중증근무력증(seronegative myast-
nenia gravis, SNMG)이라고 하며, 이 중 약 40%에서 근육특

이티로신키나아제(muscle-specific tyrosine kinase, MuSK)에 

대한 자가 항체가 발견되었다. 이 아형의 임상적 특징은 눈

근육보다 숨뇌와 머리(cranial)근육 약화 증상을 주로 보이고 

근육의 위축이 동반된다.16,17 팔, 다리의 근력약화는 MG에 

비해 심하지 않는 반면, 호흡위기의 발생빈도가 높다. 40세 

미만의 젊은 여성에서 호발하며, 콜린에스터레이스억제제

(cholinesterase inhibitor)보다 면역치료가 더 효과적이다. 항
MuSK항체가 없는 SNMG 환자는 항체양성 MG 환자의 임상 

양상과 비슷하지만 그 정도가 덜하고 숨뇌 근력약화의 빈도

도 훨씬 드물다.

2. 약물진단검사

신경근육전달을 촉진하는 약물을 이용하여 MG를 진단

할 수 있다. 가장 대표적이고 잘 알려진 약물진단검사가 작용

시간이 매우 짧은 콜린에스터레이스억제제인 에드로포니

움검사이다.18 효과는 30초 이내 나타나서 5-10분 지속된다. 
약물에 의해 객관적으로 확실한 효과가 나타날 때 비로소 

양성반응으로 인정된다. 방법은 시험 삼아 2 mg을 먼저 정주

하고 효과가 나타날 때까지 추가로 3-8 mg을 투여하거나, 
혹은 총 용량이 10 mg이 되도록 주사한다. 각 용량을 주고 

60초 정도, 전체 용량을 주고 나서 3-5분간 객관적 증상의 

변화를 관찰한다. 부작용으로 과다한 침 분비와 발한, 오심과 

복통, 근육다발수축(fasciculation), 저혈압과 서맥이 있다. 서
맥이 심하면 0.4-2 mg 정도의 아트로핀을 주사한다. 숨뇌근

육이나 입인두근육의 약화가 있는 환자는 약물에 의해 침 

분비가 증가하여 호흡장애를 일으킬 수 있으므로 특히 주

의해야 한다. 검사의 감수성은 눈근육무력증(ocular myas-
thenia gravis)의 경우 60-95% 정도이고 전신근육무력증은 

71.5-95%이지만,19 특이성에 대한 정확한 보고는 없다. LEMS
나 보툴리눔독소증과 같은 신경근육접합질환에서도 양성을 

보일 수 있지만, 운동신경원병, 뇌간종양, 압박성동맥류, 길
랑-바레 증후군과 심지어 정상 대조군에서조차 거짓양성 

반응을 보일 수 있다.
또 다른 약물진단검사는 네오스티그민검사이다.20 0.5 mg

의 네오스티그민을 근육내 혹은 피하로 주사하고 증상의 

변화를 관찰한다. 작용은 주사 후 5-15분에 나타나고 작용

시간이 길어 소아환자의 평가에 유용하다. 간혹 피리도스

티그민이나 네오스티그민을 경구로 투여하고 효과를 관찰

하는 방법도 있지만 결과 해석에 주의를 요한다. 대개 MuSK
항체양성 SNMG 환자는 에드로포니움이나 피리도스티그

민 검사에 별 다른 반응을 보이지 않고 오히려 증상을 악화

시킬 수 있다.21

3. 면역학적 검사

항AChR항체의 존재는 후천성 MG 환자를 진단하는데 

매우 중요하다. 가장 널리 사용되는 측정법은 골격근에서 

추출한 순수 AChR를 이용하여 radioiodinated α-bungarotoxin
을 부착시키는 방법이다. 검사의 민감성은 전신근무력증의 

경우 70-95%, 눈근무력증은 50-75% 정도이다.22 항체의 혈중 

농도로서 병의 심한 정도를 정확하게 예견할 수 없지만 

대체로 전신(generalized) MG 환자에서 높은 경향을 보인다. 
그러나 개개의 환자에서 항체의 농도는 임상상태와 밀접한 

관계가 있고 스테로이드 치료와 가슴샘절제술 후에 농도가 

변한다. 자가면역 간질환, 전신루프스, 염증신경병증, 근위

축성측삭경화증 등과 같은 상태에서도 거짓양성을 보일 수 

있으나 검사의 특이성은 매우 높다. 지금 측정되고 있는 항체

는 대부분 결합(binding)항체이지만, 이외에도 차단(blocking)
항체나 조정(modulating)항체도 드물게 발견된다. 이들 항체

는 대개 결합 항체와 같이 존재하므로 추가적 진단 효과는 

거의 없는 것으로 알려져 있다. 다만 가슴샘종(thymoma)이 

있는 MG 환자에서 조정항체가 자주 발견되므로 이 항체가 

높다면 가슴샘종에 대한 조사가 필요하다.23

항AChR항체 음성 환자의 약 40% 정도는 MuSK에 대한 

항체를 가지고 있다. MuSK는 태아의 발달과정 동안 AChR이 

무리(clustering)를 이루는데 중요한 역할을 한다. MG환자에서 

항MuSK항체의 작용기전은 자세히 알려져 있지 않지만, 항
AChR항체와 달리 주로 IgG4이므로 보체(complement)의 활

성을 통한 AChR의 소실을 초래하지 않는다.24 항MuSK항체 

양성인 SNMG 환자에서 혀를 포함하는 근육들에서 근육위

축이 관찰되는데, 이는 MuSK항체가 근육위축과 관련된 유

전자 발현을 촉진시키는 것으로 알려져 있다.25 최근에는 

항MuSK항체 음성인 SNMG에서도 비록 친화력은 낮지만 

AChR에 결합하는 면역글로불린(IgG1) 항체가 발견되어26 

향후 이들 환자에서도 면역학적 진단이 가능할 것으로 생각

된다.
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Table 3. Selection of the diagnostic tests based on clinical features6

Distribution of Weakness Bedside Test Sensitivity, % Edx Test (muscle) Sensitivity, % Immunologic Sensitivity, % Other

Ocular Edrophonium 60-95 SFEMG (facial) 90 AChR-Ab 50 　
Ice pack* 89

Oropharyngeal None RNS
(limb/cranial)
SFEMG
(limb/facial)

60

99

AChR-Ab

MuSK-Ab
(if above 
negative)

85

40-50

Generalized (reflexes normal, no 
autonomic signs), suspect MG

None RNS
(limb/cranial)
SFEMG
(limb/facial)

60

99

AChR-Ab

MuSK-Ab
(if above
negative)

85

40-50

Generalized (hyporeflexia, 
autonomic signs),
suspect LEMS

None RNS (hand)

SFEMG (limb)

98

100

VGCC-Ab 90

Suspect botulism None RNS (limb) ? None

Suspect CMS None RNS (limb)* ? None Muscle 
biopsy

Edx, electrodiagnostic; SFEMG, single-fiber electromyography; AChR-Ab, acetylcholine receptor antibody; RNS, repetitivenerve stimu-
lation; MuSK-Ab, muscle-specific receptor tyrosine kinase antibody; MG, myasthenia gravis; LEMS, Lambert-Eaton myasthenic syndrome; 
VGCC-Ab, voltage-gated calcium channel antibody; CMS, congenital myasthenic syndrome.*Only if ptosis is present.

MG 환자에서 발견되는 다른 형태의 항체는 가로무늬근

(striated muscle)에 대한 항체, 항titin항체, 혹은 ryanodine수
용체에 대한 항체이다. 성인 MG 환자의 약 30%에서 측정

되지만 가슴샘종이 동반되어 있는 경우 그 빈도는 80% 이상

까지 올라가며,27 titin에 대한 항체의 빈도가 더 높다. 따라서 

이러한 항체들은 40세 미만의 MG 환자에서 가슴샘종의 동

반여부를 확인할 수 있는 지표로서 유용하다. 그러나 페니

실라민 치료와 연관된 류마티스관절염, LEMS, 골수이식을 

받은 환자들에게서도 나타날 수 있다.27

4. 기타

MG 환자는 갑상선병, 류마티스관절염과 전신홍반루프스 

등의 자가면역병을 자주 동반하므로 이에 대한 검사를 시행

해야 한다. 가장 중요한 동반 질환은 흉선 이상으로 환자의 

10-15%에서 가슴샘종이 발견되므로 반드시 가슴 CT나 MRI 
검사가 요구된다.28 가슴샘종이 있는 모든 환자들은 혈청 

AChR항체의 수치가 증가되어 있고 골격근 항체(skeletal 
muscle antibody) 또한 대부분 환자에서 높다. 특히 45-50세 

미만의 환자에서 striational antibody가 있으면 가슴샘종이 

동반되었을 가능성이 매우 높다.

이와 같은 진단방법을 통하여 MG를 시사하는 다양한 질환

(Table 2)들을 감별할 수 있으며, 각각의 질환에 대한 진단적 

검사 방법은 Table 3에서 보는 바와 같다.

Lambert-Eaton 증후군(Lambert-Eaton 
myasthenic syndrome, LEMS)

이 증후군은 신경근육접합의 연접전(presynaptic) 이상에 

의해 발생하며, 주로 팔다리의 몸쪽 근육의 근력약화가 기

복을 보이는 것이 특징이다. 이외에도 근육통이나 근육경

직, 입마름, 동공이상, 발기부전 등의 자율신경 증상을 종종 

동반하지만, MG에 흔한 눈꺼풀처짐, 복시, 삼킴곤란과 호흡

장애 등의 증상은 드물다. 증상은 오랜 시간에 걸쳐 서서히 

진행된다. 환자의 약 절반에서 단기간의 운동으로 근력약

화가 호전되는 특징을 보이지만 지속적으로 운동하면 힘은 

더욱 감소한다.29 환자로 하여금 검사자의 손을 강하게 잡아

보라고 할 때, 처음에는 악력이 약하다가 5초에 걸쳐 점차 

악력이 강해지는 것은 느낄 수 있다(‘Lambert 징후’). 건반

사는 대개 없거나 저하되어 있지만, 이 역시 단기간의 운동 

후에 나타나거나 항진될 수 있다.29 에드로포니움이나 피리

도스티그민은 증상을 호전시킬 수도 있지만 MG와 같이 극

적인 효과를 기대하기 어렵다.
LEMS가 MG보다 발생 빈도가 현저히 적지만(1:10 정도), 

임상적 중요성은 약 절반의 환자에서 악성종양, 특히 폐의 

소세포암종(small cell carcinoma)이 동반된다는 점이다.30 악

성종양은 증상이 시작되고 2년 이내 대부분 발생하며, 특히 
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Table 4. Classification congenital myasthenic syndrome 
(CMS) based on side of defect*,35

　 Index 
cases

Presynaptic defects (7%)
Choline acetyltransferase deficiency† 13
Paucity of synaptic vesicles and reduced 1
     quantal release
Lambert-Eaton syndrome like 2
Other presynaptic defects 2

Synaptic basal lamina-associated defects (14%)
Endplate AChE deficiency† 36

Postsynaptic defects (73%)
Kinetic abnormality of AChR with/without 52
     AChR deficiency†

AChR deficiency with/without minor kinetic 93
     abnormality†

Rapsyn deficiency† 38
Kinetic defect in Na 1.4† 1
Plectin deficiency 1

Synaptopathy (6%)
Dok-7 myasthenia† 14

Total (100%) 253
*Classification based on cohort of CMS patients investigated at 
the Mayo Clinic between 1998 and 2007. †Gene defects identified. 
AChE, acetylcholinesterase; AChR, acetylcholine receptor.

50세 이상의 고령 혹은 흡연자에게 빈번하게 동반되므로 

이에 대한 검사가 반드시 필요하다. LEMS는 다양한 자가

면역질환을 동반한다. 악성종양이 없는 LEMS 환자가 있는 

환자에 비해 악성빈혈(pernicious anemia)이나 갑상샘저하증과 

같은 자가면역질환을 4배 이상 동반한다(27% vs 6%).31 갑
상샘, 벽세포(parietal cell), 혹은 가로무늬근과 같은 기관특

이항체(organ-specific antibody)나 ANA와 같은 비기관특이

항체(non-organ specific antibody)도 흔히 발견된다.
LEMS 환자의 혈청을 동물에게 주입하면 증상이 재현되고 

특징적인 전기신경생리학적 소견을 보여 이것이 자가면역

질환임을 의미한다. 발병기전은 콜린성 신경말단에 존재하는 

P/Q형 전압관문칼슘통로(voltage-gated calcium channel, VGCC)
에 대한 자가항체와 연관이 있다.32 원발성 폐암을 가지고 

있는 거의 모든 LEMS 환자에서, 그렇지 않은 환자는 90%
에서 이 항체에 대한 양성반응을 보인다.33 VGCC 항체는 

면역치료를 받으면 음성을 보일 수 있으므로 반드시 면역

치료 시작 이전에 혈액검사를 해야 한다. LEMS의 임상증상이 

없는 소세포암 환자, 전신홍반루프스, 류마티스관절염, 심
지어 MG 환자의 5%미만33에서 VGCC 항체 검사에 대한 거짓

양성을 보일 수 있음을 명심해야 한다. 때때로 병의 초기에 

음성을 보이다가 진행하면서 양성을 보일 수 있으므로 반

복검사가 의미 있을 수 있다. 항체가 양성인 환자와 음성인 

환자 간에 임상증상은 별로 차이를 보이지 않으며, 항체의 

농도가 병의 심한 정도와 연관이 없지만 개개의 환자에서 

증상이 호전되면 항체의 수준은 감소한다.34

임상증상에서 이미 예측할 수 있지만, 대부분 환자는 자율

신경검사에서 교감신경과 부교감신경의 기능이상을 보인다. 
심지어 자율신경장애 증상이 없는 환자에서도 비정상 검사 

소견을 보일 수 있다.

선천근육무력증후군(Congenital 
myasthenic syndrome, CMS)35

한 가지 이상의 특정 기전에 의해 신경근육전달의 safety 
margin에 이상이 생겨 발생하는 신경근육전달의 유전병으로

서 운동시 피로(fatigability)를 보이는 근력약화가 주된 증상

이다. 임상적 진단은 출생직후 혹은 어린 나이에 증상을 보

이고, 머리근육을 포함하는 근력약화의 전형적인 분포, 활
모양 높은 입천장(high-arched palate), 가족 중 유사한 증상을 

보이는 환자가 있는 경우, 운동신경의 저빈도 반복자극에 

의한 decremental response, AchR항체를 포함하는 여러 종류의 

항체에 음성인 경우 진단이 가능하다. 신경근육접합의 장애 

위치에 따라 CMS를 분류할 수 있다(Table 4).35 신체진찰에서 

가장 특징적 소견은 운동을 계속하면 근력약화가 심해지는 

점이다. 계속 위로 보게 하여 눈꺼풀처짐이 심해지는지, 팔을 

옆으로 벌린 상태로 유지하는 시간을 측정할 수 있다. 특히 

목 근육이나 손목과 손가락 폄근이 심하게 약하면 endplate 
AChE deficiency와 slow channel syndrome을 의심해야 한다. 
빛에 대한 동공반사가 지연되면 endplate AChE deficiency를, 
건반사가 감소하면 endplate AChE deficiency, slow channel 
syndrome, DoK-7 myasthenia의 가능성을 염두에 두어야 한다. 
관절굽음증(arthrogryposis)은 AChR δ-subunit, fetal AChR γ
-subunit와 rapsyn의 돌연변이와 연관되어 있고, 갑자기 무호흡

(apnea)이 있다면 ChAT deficiency와 sodium channel myasthenia
를 반드시 생각해야 한다.

정맥내 에드로포니움검사에 대한 반응은 병의 종류에 따라 

다르다. ChAT deficiency와 AChE deficiency는 음성반응을 

보이지만, slow-channel syndrome은 항상 양성반응을 보인다. 
이 검사에서 양성이라고 해서 모두 CMS라고 할 수 없으며, 
반드시 후천자가면역 MG를 감별해야 한다.

기타 신경근육접합질환들36

1. 보툴리눔독소증

부패한 음식을 먹고 12시간에서 48시간 사이에 복시, 눈
꺼풀처짐, 발음곤란(dysarthria), 삼킴곤란의 증상을 보이고 



대 한 근 신 경 질 환 학 회 지  200956

Korean Journal of Neuromuscular Disorders Vol. 1, 2009

연달아 상지와 하지의 근력약화를 보인다(“descending para-
lysis”). 심하면 호흡장애를 일으켜 기계호흡에 의존해야 한다. 
변비, 창자막힘증(ileus), 입마름, 확장된 동공 등의 자율신경 

이상도 흔히 나타난다. 8종류의 독소가 있지만 사람에게 증

상을 일으키는 종류는 A, B, E형이다. 모두 비슷한 증상을 보

이지만 A형이 가장 심한 증상을 일으킨다. 독소는 혈액검

사에서 30-40% 정도 발견되고 대변에서는 더 높은 빈도로 

발견되므로 반드시 두 가지 샘플을 모두 검사해야 한다. 보툴

리눔독소증은 음식 이외에도 상처나 연축기운목(spasmodic 
torticollis)과 같은 운동질환의 치료에 널리 사용되고 있는 

독소에 의해서도 삼킴곤란 등의 증상이 생길 수 있다.

2. 진드기독마비(Tick paralysis)

주로 소아에서 호발한다. 진드기에 물리고 5-7일 후에 증

상이 발현하며 수일에 걸쳐 빠르게 진행한다. 증상은 암컷

진드기가 만드는 신경독소인 ixotoxin에 의해 발생한다. 처음

에는 하지의 감각이상(paresthesia)과 근력약화를 보이다가 

점차 축상(axial)근육, 숨뇌근육과 호흡근육을 침범하기 

때문에(“ascending paralysis”) 임상적으로 길랑-바레 증후군과 

감별을 요한다. 진드기는 주로 두피와 머리카락 사이에 있고 

이를 제거하면 증상은 수시간에서 수일 내 극적으로 호전

된다. 따라서 급성 마비를 보이는 소아 환자의 경우 두피의 

세심한 진찰이 필요하다.
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