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크로이츠펠트-야콥병(Creutzfeldt-Jakob disease, CJD)은 흔한 

질병은 아니나 빠르게 진행하는 인지저하와 신경계증상이 함께 나

타날 때 의심할 수 있다. 산발형으로 발생하는 경우가 가장 많으며, 

변형 프리온(prion) 단백질에 의해 뇌조직의 해면화가 비가역적으

로 나타난다.1 확진을 위해서는 병리 또는 면역세포학적 소견이 필

요하지만, 임상에서는 주로 특징적인 증상, 영상 소견, 뇌파 소견, 

뇌척수액 생체표지자에 의해 진단을 내리게 된다. 증상은 빠르게 

진행하는 인지저하와 더불어 근간대경련, 시각 또는 소뇌증상, 추

체로/추체외로증상, 무운동함구증이 나타날 수 있으며, 약 20% 환

자에서 초기에 인지기능의 저하 없이 시각증상만을 보이는데 이를 

“Heidenhain variant” 표현형으로 부른다.2 저자들은 초기에 시각 

증상으로 내원한 CJD 환자가 증상의 일시적인 호전을 보인 증례

를 경험하여 이를 보고하고자 한다.

증 례

69세 남자 환자가 시각증상으로 왔다. 환자는 시야가 휘어져 보

이는 증상(visual distortions)과 색각이상(dyschromatopsia)을 호

소하였다. 그 외 신경계진찰상 이상 소견은 없었으며 최근에 있었

던 일에 관한 기억력이 조금 떨어지고 말이 입안에서 맴도는 것 

같다고 하였지만 일상생활에 지장은 없었다. 한글판간이정신상태

검사(Korea-Mini Mental State Examination, K-MMSE)는 23점, 

통괄퇴화척도(global deterioration scale, GDS)는 3점이었다. 내과

적 과거력은 없었으며 외상이나 감염의 병력도 없었다. 첫 번째 시

행한 뇌 magnetic resonance imaging (MRI)의 확산강조영상

(diffusion weighted image, DWI)에서 좌측 후두엽 피질을 따라 

고신호강도(Fig. A)를 보였으나 해당 영역의 혈관 협착은 없었다. 

그 외 다른 MRI영상에서 특별한 이상 소견은 없었다. 3개월 후에 

환자는 주관적인 기억력장애를 호소하기 시작하였으나 일상생활

에서 드러나는 문제는 없었고, 시각이상증상이 호전되었다고 하여 

경과 관찰하기로 하였다. 처음 증상 발생으로부터 5개월 정도 지난 

시점에서 급격하게 기억력저하 및 일상생활 수행에 장애를 보여 

재평가가 진행되었다. 신경계진찰에서 근간대경련, 실행증, 구음장

애가 확인되었고 K-MMSE는 11점, GDS는 6점이었다. 두 번째 시

행한 뇌 MRI DWI에서 양측 꼬리핵은 정상 강도였으나, 양쪽 측두

후두엽 피질에 고신호강도가 확인되었다(Fig. B). 다만, 이전 뇌 

MRI상 확인되었던 좌측 후두엽 피질의 고신호강도는 소실되었다. 
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Figure. Diffusion-weighted magnetic resonance images of the patient’s brain. (A) An initial image showed diffusion restriction lesion in the left 
medial occipitotemporal area (arrows). (B) Follow-up image after 5 months revealed normal signal intensity in the previous lesion (arrowheads), 
accompanied with diffuse high signal in the bilateral occipitotemporal cortices. 

환자의 혈관염, 결체조직질환 등을 포함한 혈액검사는 모두 음성

이었으나 뇌척수액검사에서 real-time quaking-induced conversion 

(RT-QulC) 검사 양성 소견이었고, 14-3-3 단백질과 변형프리온단

백(PrPSc)이 양성으로 확인되었다.

고 찰

통상적으로 CJD에서는 비가역적인 뇌세포 손상이 발생하면서 

신경계증상이 빠르게 지속적으로 악화되는 양상을 보인다. 환자에

게 처음 시행한 뇌 MRI에서 좌측 후두엽 피질을 따라 고신호강도

를 보이는 병변(Fig. A)이 확인되어 CJD의 가능성을 고려할 수 있

겠으나, 대뇌피질병변이 한 군데이고 환자는 당시 증상의 호전을 

보이는 경과여서 진단에 혼란을 주었다. CJD 환자에서 증상의 변

동은 보고된 바가 없으나, 질병이 경과하면서 초기에 DWI에서 고

신호강도로 보였던 병변이 추적검사에서는 정상신호강도를 보일 

수 있음이 보고되어 있다(pseudo-normalization).3 이는 해당 뇌 실

질 부위에서 병이 진행함에 따라, 신경세포의 사멸과 손실이 일어

나고 이로 인해 대뇌 피질이 위축되어 발생하는 현상으로 보인다. 

환자의 추적 뇌 영상에서 처음 병변이 있었던 후두엽 부위는 정상

신호강도를 보였는데, 이는 더 이상 급성기 반응은 일어나지 않고 

있음을 시사한다. 환자의 일시적인 시각이상증상 변동은 뇌졸중에

서 시간의 경과에 따라 대뇌 피질 신경망의 재조직(neural network 

reorganization)이 일어나는 것과 같은 기전으로 처음에 있었던 시

각증상이 주관적으로 호전되었다고 느낀 것으로 추정된다. 환자는 

이후 뇌척수액검사 결과 및 임상 증상, 영상 소견으로 미루어 

‘CJD 환자(probable CJD)‘로 진단할 수 있었다.

본 증례는 증상의 변동을 보인 첫 번째 CJD 환자라는 점에서 

특별한 의미가 있다. 임상적으로 증상 호전이 있어도 다른 검사, 

특히 MRI에서 CJD를 시사하는 특징적인 소견이 나타난다면, 추

적 관찰 및 검사를 통해 반드시 정확한 진단을 내리는 것이 필요하

겠다. 
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