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Electrophysiologic Feature of Six Cases with Arthrogryposis 
Multiplex Congenita
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Arthrogryposis multiplex congenita (AMC) is a rare disease characterized by fixed position of multiple

joints and an associated limitation of movement due to many fetal and neonatal disorders of the motor

system. Multiple contractures are more common in distal joints than proximal joints and can accompany

congenital anomalies of other organs. The development of fixed joints with limitation of movement is

secondary to impaired intrauterine motility which is caused by muscle weakness. The basis for the weak-

ness that leads to AMC resides at every major level of the motor system. We introduce six cases diag-

nosed as AMC and their electrodiagnostic findings. The first and next two cases were myopathic and neu-

ropathic each in the electrodiagnostic evaluations. The last three cases showed normal findings.
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서 론

선천성 다발성 관절구축증(Arthrogryposis multi-

plex congenita)은 출생 시부터 관찰되는 여러 관절의

구축과 이로 인한 운동 장애로 특징지어지는 질환이다.

이 질환은 1841년 Otto에 의해 처음 보고된 이래 1923

년 Stern에 의해“Arthrogryposis multiplex con-

genita”라고 명명되었다.1

선천성 다발성 관절구축증은 비교적 드물며 태생기나

신생아기의 운동신경계 질환으로 발생하고 그 중증도는

매우 다양하여 하나의 질환이 아닌 증후군으로 분류되어

진다. 이 증후군은 다발성 관절구축과 운동제한 및 다른

기관의 선천성 기형을 동반하는 등의 다양한 임상양상을

가지며, 근위약을 일으키는 운동신경계의 다양한 병변에

의해 초래 될 수 있으므로 이에 대한 조사 또한 매우 중

요하다. 신경근육 질환의 원인 파악에 있어 근전도 검사

는 중요한 검사방법으로 운동신경계의 다양한 원인분석

에 있어 필수적이다. 이에 저자들은 임상적으로 선천성

다발성 관절구축증으로 진단되어 전기진단 검사를 시행

한 6례에 대해 보고하고, 관련 문헌을 고찰하였다.

증 례

증례 1

생후 14일된 여아로 재태연령은 34주, 출생 시 몸무

게는 2.5 kg이었으며, 정상 분만으로 출생하였고, 주산
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기적 문제는 없었다.(Table 1) 출생 시부터 양측 완관

절 구축이 관찰되었고, 이학적 검사에서 양측 완관절 굴

곡구축을 제외한 이상소견은 관찰되지 않았다. 혈청학적

검사와 뇌 초음파는 정상이었다.(Table 2) 근전도 검사

에서 신경전도검사는 정상이었으며, 침근전도 검사에서

양측 상지에서 비정상 자발전위는 관찰되지 않았으나 짧

은 지속기간의 다상성 활동전위가 감소된 동원 양상으로

관찰되어 근육질환으로 진단되었다.(Table 3)

증례 2

생후 15일된 여아로 재태연령은 38주, 출생 시 몸무

게는 2.6 kg이었으며, 제왕절개로 출생하였다. 임신 17

주에 시행한 다운 증후군 선별검사에서 양성 반응을 보

였으나 양수 검사에서는 정상이었다.(Table 1) 이학적

검사에서 내번족, 편평 안면, 완관절의 굴곡구축, 고관

절 탈구, 배부의 피부손실 등의 복합적 기형 및 좌측 상

완골 골절이 관찰되었다. 혈청학적 검사와 뇌 초음파는

– 136 –

Table 1. Characteristics of Cases

Sex Age (day) GA1) (week) Weight at birth (Kg) Delivery PeriPro2)

Case 1 F 14 34 2.5 ND3) NL4)

Case 2 F 15 38 2.6 C/S5) Mul Ano6)

Case 3 M 40 38 3.8 C/S3) NL3

Case 4 F 04 39 2.9 C/S3) NL3

Case 5 M 05 ? 2.7 C/S3) Hypo7)

Case 6 F 24 37 2.3 C/S3) Hypo3

1. GA: gestational age, 2. PeriPro: perinatal problem, 3. ND: normal delivery, 4. NL: normal, 5. C/S: cesarian section, 6. Mul Ano:

multiple anomaly, 7. Hypo: hypoactivity

Table 2. Results of Workup

SerEval1) Br-US2) Br-MRI3) Other MRI M-Bx4) CS5)

Case 1 NL6) NL - - - -

Case 2 NL6) NL - LP7) - NL

Case 3 NL6) NL - - -) NL

Case 4 NL6) NL - MD8) NL) NL

Case 5 CK&LDH↑9) NL NL - - -

Case 6 NL6) NL - - - NL

1. SerEval: serologic evaluation, 2. Br-US: brain ultrasonography, 3. Br-MRI: brain magnetic resonance image, 4. M-Bx: muscle

biopsy, 5. CS: chromosomal study, 6. NL: normal, 7. LP: lipomyelocele on back magnetic resonance image, 8. MD: muscular dystro-

phy on thigh magnetic resonance image, 9. CK&LDH: creatinine kinase and lactic dehydrogenase

Table 3. Results of EDx1)

NCS2)

Needle EMG Conclusion
Sensory Motor

Case 1 NL3) NL NMU4) & Short ply5) Myopathy

Case 2 NL3) NL ASA6) (+) & R/S7) NMU Neuropathy

Case 3 NL3) NL ASA (+) & R8) NMU Neuropathy

Case 4 NL3) NL NL NL

Case 5 NL3) NL NL NL

Case 6 NL3) NL NL NL

1. EDx: electrodiagnosis, 2. NCS: nerve conduction study, 3. NL: normal, 4. NMU: normal motor unit, 5. Ply: polyphasic, 6. ASA:

abnormal spontaneous activity, 7. R/S: reduced single, 8. R: reduced



정상이었으며, 요천추 자기공명영상에서 제1번 천추 부

근에 지방척수 탈출증의 소견이 관찰되었고, 염색체 검

사는 정상이었다.(Table 2) 신경전도 검사는 정상이었

으나 침근전도 검사에서 하지의 근육에서 비정상 자발전

위가 관찰되었고, 긴 지속기간의 다상성 운동단위 활동

전위가 감소된 동원 양상으로 관찰되어 전각세포 질환으

로 추정되는 신경병증 소견을 보였다.(Table 3)

증례 3

생후 40일된 남아로 재태 연령은 38주, 출생 시 몸무

게는 3.8 kg이었으며, 제왕 절개로 출생하였고, 주산

기적 문제는 없었다.(Table 1) 출생 시 양측 상하지의

다발성 관절구축이 관찰되었고, 이학적 검사에서 양측

주관절, 완관절 및 고관절의 굴곡구축이 관찰되었다.

혈청학적 검사와 뇌 초음파 및 염색체 검사는 정상으로

관찰되었다.(Table 2) 신경전도 검사는 정상이었으며,

침근전도 검사에서 하지 근육에서 비정상 자발전위가

관찰되었고, 긴 지속기간의 다상성 운동단위 활동전위

가 감소된 동원 양상으로 관찰되어 역시 전각세포 질환

으로 추정되는 신경병증 소견을 보였다.(Table 3) 현

재 생후 11개월로 발달 지연 소견은 보이지 않고, 수지

의 굴곡구축이 추가로 관찰되어 물리치료 중이며, 양측

주관절의 관절구축이 일부 남아있으나 호전된 상태이

다. 완관절 및 고관절의 굴곡구축도 역시 호전되었다. 

증례 4

생후 4일된 여아로 재태 연령은 39주, 출생 시 몸무

게는 2.9 kg이었으며, 제왕 절개로 출생하였고, 주산

기적 문제는 없었다.(Table 1) 출생 시부터 다발성 관

절구축이 관찰되었고, 이학적 검사에서 근육의 긴장도

는 정상으로 보였으나, 주관절 및 고관절, 슬관절의 신

전구축이 관찰되었다. 혈청학적 검사와 뇌 초음파는 정

상이었으며, 근육 생검 전 시행한 대퇴부 자기공명영상

에서 대퇴부 근육이 장딴지 근육에 비해 상대적으로 그

부피가 감소되어 있었고, 지방조직으로의 대체가 비교

적 많이 진행되어 방사선학적으로 근이영양증을 의심하

였다. 그러나 근육 생검은 정상이었으며, 염색체 검사

또한 정상이었다.(Table 2) 신경전도 검사와 침근전도

검사 모두 정상이었다.(Table 3) 

증례 5

생후 5일된 남아로 재태 연령은 미상, 출생 시 몸무

게는 2.7 kg이었으며, 제왕 절개로 출생하였다.(Table

1) 출생 시부터 양측 상지의 관절구축이 관찰되었고,

이학적 검사에서 양측 상지관절의 굴곡구축이외의 이상

소견은 관찰되지 않았다. 자발적인 움직임이 감소되어

있었으며, 피부 자극에 대한 반응이 저하되어 있었다.

혈청 크레아티닌 키나아제와 락틱 디하이드로게나아제

가 상승되어 있었으며, 뇌 초음파 및 자기공명 영상은

정상이었다.(Table 2) 신경전도 검사와 침근전도 검사

모두 정상이었다.(Table 3) 

증례 6

생후 24일된 여아로 재태 연령은 37주, 출생 시 몸무

게는 2.3 kg이었으며, 제왕 절개로 출생하였다.(Table

1) 출생 시 호흡 및 울음이 없어서 기관내 삽관을 시행

하였고 신생아 집중치료실에서 치료를 받은 과거력이

있으며, 출생 당시 다발성 관절구축과 이학적 검사에서

양측 고관절, 슬관절, 족관절과 완관절의 관절구축이

관찰되었다. 혈청학적 검사, 뇌 초음파와 염색체 검사

는 정상이었다.(Table 2) 역시 신경전도 검사와 침근

전도 검사 모두 정상이었다.(Table 3)

고 찰

선천성 다발성 관절구축증의 중요한 임상적 특징은 이

환된 관절의 구축과 운동제한이며, 근위부보다는 원위부

관절이 더욱 흔히 침범되는 것으로 알려져 있다. 흔한

이상소견으로 첨내반족과 완관절의 굴곡변형이 있다. 또

한 고관절의 탈구 등도 동반될 수 있으며, 약 반수 이상

의 환아에서 다른 기관의 선천성 기형을 갖고 있는 경우

가 관찰되기도 한다.2-4 Fisher 등5은 세가지 판정 기준

에 합당할 때 선천성 다발성 관절구축증이라고 하였는

데, 즉 태어날 당시 적어도 다른 두 부위 이상의 관절구

축이 관찰되어야하고, 진행하는 신경학적 질환이 아니어

야하며, 방추상의 관절 모양을 동반한 근육위축의 소견

이 있어야한다는 것이다. 이중 진행성 신경학적 질환은

아니어야한다는 두 번째 기준을 고려할 때 본 증례들의

경우 다른 병원으로의 전원 또는 환자 보호자들의 치료

에 대한 수동적 태도 등의 이유로 인해 추적검사를 할

수 없는 경우가 대부분이어서 환자에 대한 자료가 불충

분하며, 다만 증례 3의 환아는 본원 재활의학과를 통해

치료를 받고 있어 경과관찰이 가능하였다.

관절구축과 운동제한의 병태생리에 대해서는 근위약

으로 인한 자궁내 운동성 저하가 알려져 있는데,2,4,6,7 근

위약을 일으키는 원인에는 운동신경계의 다양한 병변이

있을 수 있다.(Table 4) 전각세포 병변은 선천성 다발

성 관절구축증을 일으키는 가장 흔한 질환이라 할 수

있으며, 약 20~25%를 차지하는 것으로 알려져 있

다.2,6 전각세포 병변의 이상 소견은 기형적, 파괴적, 또

는 퇴행성 이상으로 나눌 수 있는데, 이중 기형적 이상

선천성 다발성 관절구축증 6예의 전기진단학적 소견
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은 전각의 신경원 수나 이동에 이상이 오는 경우이고,

파괴적 이상은 자궁내 허혈성 사고로 인한 것이며, 퇴

행성 이상은 Werdnig-Hoffman 질환과 형태학적으로

유사한 퇴행성 변화를 보이는 경우이다. 전각세포 질환

을 이루는 이 세 가지군의 주요 질환들은 임상적으로는

구별하기가 힘들며, 단지 신경학적 악화나 속상수축을

보이는 경우가 기형적 또는 파괴적 이상이라기보다는

퇴행성임을 시사한다고 알려져 있다. 본 증례 2와 3 경

우의 근전도 검사결과를 전각세포 질환의 가능성이 있

는 신경병증으로 결론지었는데, 두 경우 모두 정상적인

신경전도검사를 보인 반면 침근전도 검사에서 하지의

근육에서 주로 비정상 자발전위가 관찰되었고, 긴 지속

기간의 다상성 운동단위 활동전위가 감소된 동원 양상

으로 관찰되었다. 특히 증례 2의 경우 요천추 자기공명

영상에서 제1번 천추부근에 지방척수탈출증(lipomye-

locele)의 소견도 관찰되어 요천추부 다발성 신경근병증

의 가능성을 배제할 수 없을 것이다. 선천성 다발성 관

절구축증을 일으키는 근육과 관련된 질환들은 비교적

잘 알려진 편이다. 그 중 비교적 흔한 근육질환의 원인

으로는 선천성 근위축증, 선천성 근긴장성 이영양증,

그리고 근세관 근육병증 등을 들 수 있다.8 본 증례 4의

경우에서는 임상적으로 근육질환을 의심하여 근생검을

시행하기 전 대퇴부 자기공명영상을 시행하였는데, 대

퇴부 근육이 장딴지 근육에 비해 상대적으로 그 부피가

감소되어 있었고, 지방조직으로의 대체가 비교적 많이

진행되어 방사선학적으로 근이영양증을 의심할 수 있는

경우였으나, 근생검과 근전도검사 상 정상소견을 보였

다. 근전도 검사에서 근육질환으로 진단된 증례 1과 같

은 경우는 오히려 근전도 검사 이외의 다른 검사를 더

이상 시행하지 못하여 확진을 하는 데에는 어려움이 있

다. 말초 신경질환이나 신경근접합부 질환들도 선천성

다발성 관절구축증을 일으킬 수 있다고 보고된 바 있는

데 그 비율은 상대적으로 드문 편이다.2,4 Banker2는

96명의 선천성 다발성 관절구축증 환자에서 단 2명만이

말초신경병증을 가졌다고 보고한 바 있다. 자궁 내에서

생길 수 있는 대뇌나 뇌간의 질환 또한 선천성 다발성

관절구축증을 일으킬 수 있으며, 이 질환군이 차지하는

비율은 10~30%정도 되는 것으로 알려져 있다.2,9 이외

에 연부조직 질환이나 자궁내 기계적 폐색 등도 원인

인자로 알려져 있으나 극히 드문 것으로 알려져 있다.10

선천성 다발성 관절구축증의 진단에는 중추신경계의

방사선학적 검사를 포함해 혈청 효소 검사, 근전도, 근

또는 신경조직 검사 및 뇌척수액 검사 등이 포함될 수

있으며, 그 중에서도 다양한 원인에 대한 분석을 위해

서는 근전도 검사가 시행되어야 한다. 특히 임상적 진

단이나 유전자적 검사 결과가 모호한 경우에 근전도검

사는 매우 유용한 것으로 알려져 있다.11

기존에 보고된 2예12,13의 증례들은 환아의 나이를 고

려해 볼 때 비교적 뒤늦게 보고된 경우로 관절구축이

심하게 진행된 상태였으며, 교정에 어려움이 있었던 것

으로 생각된다. 이에 반해 본 증례들은 조기에 보고된

신생아들로 특히 증례 3은 지속적인 재활치료로 관절구

축이 많이 호전된 경우로 관절구축 예방과 기능향상 도

모에 조기 진단 및 치료의 중요성을 반영하고 있다.

저자들은 임상적으로 보기 드문 선천성 다발성 관절

구축증을 의심하여 근전도 검사를 시행한 6례에 대해

그 임상 양상과 근전도 검사소견을 보고하였다. 본 증

례들에서도 알 수 있듯이 외형적으로 유사한 양상을 보

이는 선천성 다발성 관절구축증을 일으키는 원인은 근

육질환, 신경병증 등 매우 다양하므로 임상적으로 이

질환이 의심된다면 근전도 검사를 포함한 다양한 검사

방법을 통한 원인 규명이 조기에 이루어져야 할 것으로

생각된다. 특히 선천성 다발성 관절구축증은 신생아 시

기부터 나타나는 다발성 관절구축으로 인해 보행 장애

및 심한 기능장애 등을 초래하므로 조기진단과 적극적

재활치료가 중요할 것으로 생각된다. 
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Table 4. Major Causes of AMC1)

Site of major
Disorder

pathologic findings

Anterior horn cell
Werdnig-Hoffman diseases(?), cervical spinal atrophy, lumbar spinal atrophy, lum-

bosacral meningomyelocele

Muscle Congenital muscular atrophy, congenital myotonic dystrophy

Peripheral nerve or root Hypomyelinating polyneuropathy, axonal polyneuropathy, neurofibromatosis

Neuromuscular junction Congenital myasthenia, infant of mother with multiple sclerosis

Cerebrum-brain stem
Microcephaly, agenesis of corpus callosum, fetal alcohol syndrome, cytomegalovirus

infection, hydrocephalus

Primary disorder of connective tissue Marfan syndrome, other disorder of joint and/or connective tissue

Intrauterine mechanical obstruction Uterine abnormality, amniotic bands; oligohydramnios, twin pregnancy

1. AMC: arthrogryposis multiplex congenita
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