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듀센형근이영양증(Duchenne Muscular Dystrophy)은 성염색체 열성 유전 질환으로, 남자 신생아

3600-6000명당 1명 정도로 보고되고 있다.1) 듀센형근이영양증은 21번 X 염색체의단완(short arm)

에 있는 디스트로핀(dystrophin) 합성 유전자 (DMD; locus Xp21.2)의 결핍으로 발생한다. 디스트로

핀은 subsarcolemmal cytoskeletal network에 존재하는 길고 가는 단백질로서 actin filament와 

dystroglycan complex를 연결하여 근육세포막의 강도를 유지시키는 역할을 하는 것으로 알려져 

있다.1) 듀센형근이영양증은 보통 5세 이전에 골격근의 괴사, 섬유화, 위축으로 인해 근위부 근육

이 약화되어 Gower 증후가 나타나고, 10세가 되면 대부분의 환자가 보행을 하지 못하게 되어 보

행기에 의존하게 되며, 주로 20세 이전에 심장 및 호흡기 근육의 침범으로 사망한다.2) 대부분의 

사망원인은 호흡기능부전이며, 심부전이 그 다음을 차지한다.1,3) 그러나, 최근 들어 적극적인 호흡

기계 관리의 발달로 인하여 이러한 환자들의 생존율이 증가하고 있어, 이 환자들의 생존 및 활동

에 있어서 심장 침범의 중요성이 커지고 있어 심혈관계 합병증의 관리에 대한 필요성이 증가하게 

되었다.1,3) 

듀센형근이영양증에서 심근병증은 주로 10세 이후부터 나타나기 시작하여, 18세에 이르면 90%이

상의 환자들에게 발병한다고 한다.3) 심근의 디스트로핀의 소실은 결국 심근병증병을 일으키고 심

부전을 일으킨다.4) 듀센형근이영양증의 심장침범에 대해서는, 사후 부검을 통해, 환자의 50% 이

상에서 심장근의 퇴행과 섬유질화가 존재하고,5) 심장조직이 결체조직이나 지방질로 대체되어 심

장근육의 약화, 판막의 이상, 심장근육벽의 비후 및 부정맥 등이 발생된다고 알려져 있다.6)  

이러한 변화들은 심전도 상에서 V1 유도의 R:S 비≥1, I, aVL, V5-V6 유도의 깊은 Q파, 우측편위, 

완전 우각차단 등으로 나타난다,1),7) 심초음파 상에서도 진행성의 좌심실의 확장과 수축기 기능의 

장애가 나타나며 심한 경우에는 4세 이전에 발생하는 것도 보고되었다. 특히 좌심실의 후벽과 외

벽의 심한 운동이상이 동반된다.2) 또한 최근의 발전된 초음파 기술 중 심근속도(myocardial 

velocity), 최대 수축기 Strain (peak systolic strain) 등이 수축기 기능이 정상인 환자들일지라도 이

상이 있음을 보고하였다.3) 최근에 심혈관 자기공명영상(cardiovascular magnetic resonance 

imaging, CMR)을 이용하여 전 심장주기 동안 정확하고 빠른 국소적인 심근의 이상상태를 확인할 

수 있어 전체 심기능의 이상발현 전에 부분적인 심기능의 이상을 조기에 진단할 수 있다.2) 또한 

조영 강화(contrast enhanced) CMR이나 후기 gadolinium 조영증가의 유무 등으로 심근손상의 정

도를 평가할 수 있다.3) 따라서 CMR을 이용한 심장의 평가는 심전도나 고식적 심초음파보다 심근



의 이상을 발견하는데 유용할 것이다. 3)  

치료에 있어서 스테로이드는 근이영양증 환자에 대해 보행을 연장하고 호흡기 근육의 강도를 개

선하고 듀션형근이완증을 가진 환자의 호흡근이 강도를 개선한다고 하였으며 스테로이드 치료가 

진행하는 심장 기능이상을 늦추고 Deflazacort사용시 좌심실의 수축기 기능의 호전을 보이기 때문

에 스테로이드는 급격히 나빠지는 심기능, 부작용에 대한 주의 깊은 관찰이 필요하다고 하겠다.3)  

현재 심부전이 동반된 경우에 안지오텐신전환효소억제제, 베타 차단제, 이뇨제 등을 이용하여 좌

심실 수축기능장애가 나타나는 것을 지연시키고, 진행하는 것을 예방할 수 있음을 보고하였다.8) 

또한 최근 동물연구에 의하면 phosphodiesterase 5 (PDE5) 차단제인 Viagra를 듀센형근이영양증 

모델 쥐에게 장기간 사용하였을 때 심기능 이상의 호전뿐만 아니라 심근병증으로 진행한 후에도 

증상 호전되는 것을 보고하기도 하여 향후 인간에도 치료에 도움이 될지 연구가 더 필요할 것이

다.9) 

결론적으로, 후기 아동이나 청소년에서의 듀센형 근이영양증의 심장침범은 빈번하게 나타나며, 그 

양상은 나이, 유병기간, 폐 침범 여부, 호흡곤란 유무에 상관없이 나타난다. 따라서, 심장 침범의 

임상적인 의심이 가지 않는 경우라 하더라도 듀센형근이영양증 환자들에 대한 보다 적극적인 심

장기능의 평가가 이루어져야 할 것이다. 또한, 심장질환의 침범 정도와 적극적인 치료에 의하여 

병의 경과나 예후가 크게 달라질 수 있으므로, 정확한 진단과 그에 따른 적절한 치료가 필요할 

것으로 생각된다. 
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