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Motor neuron diseases (MND) are heterogeneous spectra of disorders that that primarily affect the motor neurons (MN) 

resulting in motor nerve and muscle degeneration. The pathophysiological mechanisms of MN cell death are known to be 

combined with disturbance of proteostasis, ribonucleostasis and exaggerated neuro-inflammation. Amyotrophic lateral 

sclerosis is the prototypic disease of MND followed by spinal and bulbar muscular atrophy, spinal muscular atrophy, benign 

focal amyotrophy and other various diseases. Although diverse spectra of these diseases share common symptoms, 

significant differences are known in their clinical manifestations and their clinical progression. With increasing number of 

new clinical trials, the importance of selecting appropriate clinical scales for the monitoring of clinical progression in 

different types of MNDs should be emphasized. The purpose of this review is to illustrate different types of clinical scales and 

demonstrate how to utilize these in the clinical research field with consensus. With these efforts, we hope to be ready to 

understand different kinds of clinical scales in MND in participating global standard clinical trials.
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서 론

운동신경세포병은 운동신경의 이상으로 인해 발생하는 이질적

인 신경퇴행질환이다. 이 질환에서 가장 대표적인 운동신경세포병

으로는 근위축측삭경화증(amyotrophic lateral sclerosis, ALS)이 

있으며, 이외에는 척수숨뇌근위축증(spinal and bulbar muscular 

atrophy, SBMA), 척수근위축증(spinal muscular atrophy, SMA), 

양성국소근위축증(benign focal amyotrophy, 히라야마병) 등으로 

나뉠 수 있다.1,2 2005년 대한신경과학회지에 근위축측삭경화증에

서 사용되는 임상 척도에 대한 종합적인 분석이 처음으로 소개되

었다.3 수년간 운동신경세포병은 개별적인 분류에 따른 세부적인 

연구와 다양한 임상시험을 통해 치료적 접근이 이루어지고 있다. 

그러나 다양한 시도에도 불구하고 임상시험이 대부분 실패함에 따

라 질환의 특성에 기반한 임상적 악화를 정확하게 반영하는 임상 

척도에 대한 개발과 적절한 시행에 대한 필요성이 대두되고 있

다.4,5 본 종설에서는 앞서 언급하였던 운동신경세포병에서 ALS, 

SBMA, SMA에서 일반적으로 쓰이는 한글화된 척도와 임상 척도 

위주로 소개하며 임상의가 적절하게 시행할 수 있도록 이해를 높

이고자 하는데 목적이 있다. 다만, 삶의 질(quality of life, QoL)의 

영역은 이번 종설의 범위에는 포함되지 않고, 전체 신경근육질환

의 삶의 질 척도에서 다룰 예정이다.
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1. 근위축측삭경화증(ALS, 루게릭병)

근위축측삭경화증은 특징적으로 상위운동신경과 하위운동신경

이 동시에 침범하여 상위운동신경징후와 하위운동신경후가 모두 

나타나는 질환이다. ALS는 운동피질과 척수의 국소적인 침범을 

시작으로 점진적으로 운동신경의 손상의 범위와 중증도가 진행하

며, 결국 근육의 위축과 마비를 일으키는 질환이다. 약 5-10%의 

환자는 유전적인 원인이 있는 것으로 알려져 있으나 국가별, 인종

별 유전적 배경이 매우 다양하여 유전자변이의 영향도 매우 다양

하다. 일반적으로 국소 부위의 근쇠약으로 시작하여 호흡근을 포

함한 전신의 근육으로 확산하게 되며, 증상 발생 후 3-5년 내에 호

흡마비에 의한 사망까지 발생하게 되는 치명적인 경과를 거치게 

되어,1 5년 이내 90%의 환자가 사망하는 질환이다. 수십 년간 많은 

임상시험이 진행되었으나, 대부분 연구가 실패하였고, 리루졸

(riluzole)과 에다라본(edaravone) 만이 현재까지 미국 식품의약국

(Food and Drug Administration)에서 승인된 유일한 약제이다. 그

러나 이러한 절망적인 실패의 역사에도 불구하고 지속적으로 많은 

치료적 접근이 시도되고 있으며 국제 임상시험에서 발생할 수 있

는 한계를 줄이기 위해 공통적인 임상 척도가 사용되고 있다. 2005년 

Sung 등3의 종설을 통해, ALS는 전반적 기능 척도, 근력을 포함한 

신경근육계 정량검사, 전기생리학적검사, 삶의 질(QoL) 척도 등으

로 주로 평가 및 측정되고 있음을 알 수 있다.6 1999년 ALS에서 

실시되는 임상시험의 합의 지침이 발표된 이후,7 ALS의 연구와 임

상시험의 다양한 영역에서 발전이 있었다. 발전된 실험모델, 질환

연관 유전자의 발견, 이질적 질환(heterogeneous disease)의로의 

인식, 개인맞춤 질환 예측이 가능해진 빅데이터 분석의 발전, 새로

운 결과 지표의 출현 등으로 ALS에서 실시되는 임상시험에 대한 

기대감이 상승하였으며, 2019년 개정된 Airlie House 합의 지침에

서 결과 측정에 대한 지침을 설명하고 있다.5 본문에서는 진료 현

장에서 주로 사용되는 임상 척도와 최근의 임상시험에서 실시하는 

지표에 대해 설명할 것이다. 

1) 통괄기능 척도(global scales)

(1) Amyotrophic lateral sclerosis functional rating scale – 

revised (ALSFRS-R)

ALSFRS-R은 일상생활 수행에 필요한 신체평가를 반영할 수 

있으며, 임상 연구에 가장 널리 사용되며 신뢰도와 민감도가 인정

된 임상 척도이다. 전화면담을 통해서도 측정이 가능한 편리성이 

있어서, 최근의 비대면 의료에 대한 요구가 높아진 상황에서 유용

한 지표가 될 수 있을 것이다. ALSFRS-R은 4가지의 중간 항목의 

숨뇌기능(bulbar), 세밀한 운동기능(fine motor), 대 운동기능(gross 

motor) 그리고 호흡기능(respiratory)으로 나뉘며, 12가지 소항목으

로 구성된 설문지 형식의 척도로써, 총 48점으로 이루어져 있다

(Appendix 1).8 점수가 높을수록 기능적으로 정상에 가깝다고 볼 

수 있으며 약 10-15분 정도의 시간이 소요된다. 한글판 척도는 한

국인의 식사습관을 반영하여 신뢰도와 타당성까지 확인하였다.9 

원문에서 사용된 5번째 항목이 한국인 특성에 맞게 젓가락질로 수

정되었고 기관절개술을 시행한 경우에는 호흡기능을 평가하는 항

목을 모두 0점으로 처리할 수 있게 더 명확하게 한 것이 한글판 

ALSFRS-R의 가장 큰 특징이다. ALSFRS-R을 이용한 질환진행도

(ΔFS)는 질환의 중증도를 예측하는 지표로 연구 및 임상시험에서 

광범위하게 사용되고 있다. 이 질환진행도는 ALSFRS-R의 총점인 

48점에서 진단 당시 측정한 ALSFRS-R 점수를 뺀 수치를 증상 발

생 시점부터 ALS 진단 시점까지의 개월 수로 나눈 값으로 정의한

다.10 질환진행도는 증상 발생 시부터 진단받기 시점까지의 진행 

정도를 나타내는 척도이며, 임상시험 또는 임상 연구에 등록되는 

시점을 기준으로 ALSFRS-R 하락의 기울기(slope of ALSFRS-R 

decline)가 지표로 사용되기도 한다.11

(2) Appel ALS Rating Scale (AALSRS)

AALSRS는 1987년도에 발표된 것으로 말하기와 삼킴기능으로 

구성된 숨뇌기능, 호흡기능 그리고 양쪽 상하지의 근력과 기능을 

측정하게 되어 있다.12 평가 점수는 최소 30점에서 최대 164점까지 

분포되어 있으며, 30점이 정상이며 점수가 높을수록 기능적인 악

화를 시사한다. 이 연구에서는 6개월 동안 22점 이상 감소하였을 

때 일년 뒤에는 휠체어 사용이 필요할 가능성이 높았고, 22점 이하

로 변화하였을 때는 일년 뒤에도 독립적인 보행을 할 가능성이 높

았다고 하였다. 이 척도는 비교적 자세히 환자의 변화를 파악할 수 

있다는 장점이 있으나 또 다른 척도에 비해 상당한 시간이 소요되

는 단점이 있다. 

(3) 숨뇌기능 평가: Center for Neurologic Study Bulbar 

Function Scale (CNS-BFS)과 Center for Neurologic Study 

Emotional Lability Scale (CNS-LS)

루게릭병에서 숨뇌기능은 상당히 삶의 질에 중요한 역할을 한

다. 이를 중점적으로 측정하는 척도의 필요성이 대두됨에 따라 

자기보고(self-report)를 기반으로 하는 CNS-LS와 CNS-BFS가 개
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발되어 사용되고 있다.13,14 이 척도는 감정실금(emotional incon-

tinence)에 대한 연구로 시작하여 뉴덱스타(dextromethorphan hy-

drobromide/quinidine sulfate)의 임상시험에 적용되면서 많이 활

용되고 있다.14,15 국내에서는 2018년 뉴덱스타가 국내에서 의사의 

소견서와 함께 식품의약품안전처의 승인을 받은 경우에 사용 가능

하게 법이 개정된 이후 많이 사용되고 있다. 국내에서도 보고를 통

해 임상적 호전과 CNS-BFS를 통해 측정한 임상 척도에서도 호전

된 결과가 보고되기도 하였으나,16 아직 한글판 척도의 타당성은 

연구되어 있지 않다.

CNS-BFS는 말하기(speech), 삼키기(swallowing), 침분비(salivation) 

3가지의 항목이 있고, 각 항목 안에 해당 기능에 대한 7개의 질문

으로 구성되어 있다.14 각 질문마다 경한 증상은 1점에서 심한 증상

은 5점까지 점수를 매길 수 있고, 말하기가 불가한 환자에서는 말

하기 영역에서만 각 질문에 6점까지 점수를 줄 수 있다. CNS-BFS

에서 가장 낮은 총점은 21점이 되고, 가장 높은 총점은 112점으로, 

점수가 높을수록 증상이 심한 것으로 이해하면 된다.

CNS-LS는 감정실금 또는 거짓숨뇌감정(pseudobulbar affect)을 

평가하는 7개 항목의 자가보고 척도로 구성되어 있다. ALS와 다발

경화증의 대규모 연구에서 타당성이 확인되었다.13 감정실금에 해

당하는 7개의 질문으로 구성되어 있으며, 무증상에 해당하는 1점

(applies never)에서 매우 심한 증상의 5점(applies most of the 

time)까지 점수로 측정할 수 있다. 총점이 13점 이상인 경우 거짓

숨뇌감정을 시사한다.13,15

2) 병기결정 체계(staging system)

ALS는 다양한 표현형과 질환 분류체계를 바탕으로 예후 예측 

모델이 많이 만들어졌지만, 보편적인 병기결정(staging) 체계는 구

축되지 않았다. 병기결정 기준은 일반적으로 간단하면서도, 질환의 

중증도, 예후, 치료 방안을 반영하는 임상 이정표(clinical mile-

stones)로 정의한다.17 전반적인 기능 척도인 ALSFRS는 장애의 중

증도를 측정하지만, 다양한 세부항목으로 평가되고 기능의 진행과 

연관된 단일의 집계 점수로 생성하는 장애 척도이기 때문에 단순

한 병기 체계의 이정표로 간주하기 어렵다.18 그러나 ALS의 병기

결정 기준은 질환의 진행에 대한 전반적이고 객관적인 지표로서 

환자의 관리, 자원의 할당, 연구 분류 및 임상시험 설계에 도움이 

될 수 있기 때문에 지속적으로 개발에 대한 요구가 있었다. 최근에 

발표된 두 개의 병기결정 체계인 King’s staging와 Milano-Torino 

(MITOS) staging는 질병의 이환 범위와 세부기능의 자율성 여부

에 기반한 체계로 상보적인 역할을 할 수 있을 것이다.18-21

(1) King’s staging 

2015년 Roche 등18에 의해 발표된 King’s staging(또는 King’s 

College staging)은 임상적으로 환자가 외래를 방문하였을 때 쉽게 

적용할 수 있으며, 표현형 분류 시에도 질환의 침범 범위와 경관영양 

또는 인공호흡기 사용 여부를 기반으로 하여 효과적으로 이정표를 

결정하였다. 이정표로 사용되는 중추신경계 부위는 숨뇌(bulbar), 

상지(upper limb), 하지(lower limb), 호흡(diaphragmatic)의 4개의 

항목으로 분류한다. 단계의 분류는 증상의 시작(첫 번째 부위의 침

범, stage 1), 진단(stage 2A), 두 번째 범위의 침범(stage 2B), 세 

번째 범위의 침범(stage 3), 경관영양의 필요(stage 4A) 또는 비침

습적 인공호흡기 적용의 필요(stage 4B) 그리고 사망(stage 5)으로 

나뉜다. 신경계 증상은 위에서 언급된 4부위의 침범으로 인해 발생

하는 근쇠약(weakness), 근육소모(wasting), 경직(spasticity), 조음

장애 또는 삼킴곤란으로 정의된다.

King’s staging은 증상을 보고하는 환자와 신경과 전문의를 통

해 제시되는 정보를 모두 반영하는 체계이다. 또한 병기 체계에서

는 El Escorial 진단기준에서 제시하는 상위운동신경징후와 하위

운동신경징후22가 필요 없다는 장점이 있다. 그리고 질병 병기를 

활용한 질병 진행의 예측에서도 이전의 임상경과와 유사한 곡선형

을 확인할 수 있다.18

그러나 대부분 기존의 코호트를 이용한 연구와 신규 발생 코호

트를 활용하는 연구 결과가 다르기 때문에, Roche 등18의 연구에서 

발표한 개별적인 이정표는 신규 코호트를 이용한 연구에서는 다른 

결과가 될 수 있다고 설명하고 있다. 뿐만 아니라, 코호트에 포함된 

연령, 성별, 표현형의 비율, 유전적 배경 등에 따라 다를 수 있다. 

이정표의 순서도 개별적인 환자들에 따라 상이할 수 있으며, 호흡

증상이 최초로 발생하는 환자들은 병기 체계에서 stage 4B로 시작

되거나 3부위의 발현이 되기 전에 이미 경관영양 또는 인공호흡기

를 필요로 하는 상태가 초기 단계로 될 수도 있다는 점들이 현실적

인 제한점이 될 수 있다.18 또한 ALS에서 경증의 인지행동장애 또

는 중증으로 진행된 전두측두엽치매가 많게는 약 50%에 이르게 

되지만, 병기 체계에서는 이러한 인지행동장애가 반영되지 않았

다.23,24 더 나아가 인지행동장애는 일정한 시점에 발행하지 않고 질

병 경과 중 어느 시점에도 발생할 수 있으며, 경증의 인지행동장애

가 모두 전두측두엽치매로 진행하는 것이 아니기 때문에 일정한 

이정표로 적용하기 어려운 점도 있다. 하지만 ALS에서 인지행동

장애가 예후, 진단, 기능의 영역에 매우 중요하기 때문에 추후에는 

인지장애(cognitive impairment)의 여부를 부차적으로 표시되는 

것도 고려되어야 한다.

이러한 한계점에도 불구하고, 각 병기별로 전문적인 인력과 기
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관에 기반한 의료 서비스를 접근할 때 도움이 될 수 있을 것이다. 

Stage 1에서는 신경과 의사를 포함한 의료기관의 진단, stage 2와 

stage 3에서는 다학제팀에 의한 의료서비스, stage 4단계부터는 경

관영양과 인공호흡기와 같은 중재 치료와 생애 말기의 완화 의료

와 돌봄에 대한 접근으로 나뉠 수 있으며 이를 통한 좀 더 체계적

인 사회적 시스템을 기반한 분류가 가능하다. 현재는 이를 반영하

듯이 다양한 후속 연구에서 King’s staging에 기반한 질병의 부담, 

신경심리검사, 임상시험 지표로서 활발하게 활용되고 있다.18,24-26

(2) ALS-MITOS staging 

2015년 Chiò 등19은 ALS의 병기 체계에서 사용되는 중요한 이정

표가 질환과 질환의 경과에 대한 이해도를 높여야 할 뿐만 아니라, 

질환의 진행에 따라 삶의 질과 경제적 부담에 대해서도 의미 있는 

차이를 반영할 수 있어야 한다는 견해를 바탕으로 ALS-MITOS 

staging을 개발하였다.

ALS 진행의 중요 이정표는 ALSFRS와 ALSFRS-R 모두에 포

함되고, 자율성 상실을 수반하는 주요 지표 4가지(걷기/자기관리, 

삼키기, 의사소통 및 호흡)에서 기능의 독립성이 상실되는 시점으

로 정의한다. 4가지 영역 중 걷기/자기관리(walking/self-care)는 

ALSFRS-R (Appendix 1)의 8번 항목(걷기) 또는 6번 항목(옷 입

기와 위생), 삼키기(swallowing)는 3번 항목(삼키기), 의사소통

(communicating)은 1번 항목(말하기) 그리고 4번 항목(쓰기), 호흡

(breathing)은 10번 항목(호흡곤란) 또는 12번 항목(호흡부전)에서 

결정된다.9,19

각 영역의 손상은 ALSFRS/ALSFRS-R 전체 항목 중 특정 항목

에서 자율성 상실을 반영한 문턱 값에 의해 결정된다. 0점(문턱 값 

미만) 또는 1점(문턱 값 초과)의 값이 배정되며, 4개 영역에서 각 

수치의 합을 병기로 결정한다. 병기는 총 6단계로 구분된다. Stage 

0은 기능적인 침범은 되어 있지만, 모든 영역에서 독립성 상실이 

전혀 없는 상태이며, stage 1-4는 독립성을 상실한 영역의 개수에 

따른 분류하고, stage 5는 사망으로 정의한다.

ALS-MITOS 병기 체계는 임상 현장과 임상시험에서 매우 익숙

하게 사용하고 있는 ALSFRS와 ALSFRS-R을 기반으로 개발되었

기 때문에 추가적인 평가 없이도 쉽게 이해할 수 있으며, 질병 단

계를 중요한 일상기능의 독립성 상실 정도에 따라 구분할 수 있다. 

전체 병기에 걸친 환자의 분포와 병기의 단계 간 전이 확률은 진행

하는 병기에 따른 순차적 질병의 진행과 일치한다.

그러나 초기 연구에 등록되기 전 기능손상에 필요한 소요되는 

기간을 결정할 수 없으며, 일부 환자에서 병기를 건너뛰거나 이전 

병기로 역전하는 환자들의 경우에는 질환의 진행을 다르게 반영한

다는 사실은 한계점으로 작용한다. 이 또한 숨뇌 증상을 먼저 시작

하는 환자들이 사지 증상으로 시작되는 사람에 비해 충분하게 모

집되지 않은 점도 해석할 때 주의해야 한다. 마지막으로 전두측두

엽변성이나 ALS플러스증후군 등이 연구대상자에서 제외되었기 

때문에 질환 병기 체계에서 인지장애의 영향에 대해서는 분명하게 

밝혀진 것은 없다. King’s staging과 MITOS staging은 둘 다 중복

된 지표가 아닌 상호 보완적일 수 있을 것이다. King’s staging은 

질병의 진행에서 임상적 또는 해부학적 확산을 중요하게 판단하고 

있고, MITOS staging은 질병의 기능적 부담을 중요한 지표로 판

단하고 있다. Ferraro 등21의 연구에서는 King’s staging이 질병 과

정 전체에 걸쳐 균등하게 간격을 두고 있는 것으로 보이지만, 

MITOS staging은 대부분 질병의 후기로 치우쳐 있다고 보고하였

다. King’s staging과 MITOS staging 시스템은 질병이 진행함에 

따라 환자와 보호자에게 요구되거나 예상되는 치료와 돌봄 등에 

대해 반영을 하기에 결과적으로 질병 병기를 통해 질환의 경과를 

예측하고 그에 따른 치료 계획을 이해하며, 전반적인 의료 자원의 

활용에 대해 주치의와 관련 의료 인력, 환자와 보호자 간에 이해를 

높일 수 있는 논의할 수 있다는 장점이 있다.

2. 척수숨뇌근위축증(SBMA, Kennedy’s disease)

SBMA는 유전운동신경세포병으로, 특히 뇌간과 척수에 분포한 

운동신경의 퇴행이 진행되는 성염색체 열성질환이다. 안드로젠 수

용체의 엑손 1번에 polyglutamine을 형성하는 데 중요하게 작용하

는 CAG 반복서열이 비정상적으로 증폭(38회 이상의 삼염기반복

서열)되어 발생한다. 이로 인해 안드로젠 불감증으로 인해 불임, 

여성형 유방, 근위축, 근육의 속상 수축, 삼킴장애 등이 특징적인 

임상증상이다.27 이 질환은 루게릭병과는 다르게 상대적으로 퇴행

성 변화가 점진적으로 일어나게 되며 진행은 느리나 분명한 지속

적인 운동 및 숨뇌기능의 악화가 있다. 근래에 이 질환에 대한 몇 

가지의 약물 치료가 적용되고 있으며,28 이로 인해 이 질환에 적합

한 임상 척도에 대한 필요성 및 중요성이 더 요구되고 있다.

1) Spinal and Bulbar Muscular Atrophy Functional Rating 

Scale (SBMAFRS)

2015년에 처음으로 일본에서 일본어와 영어로 SBMA에 적합하

게 만들어진 이 임상 척도29는 이후 다양한 나라에서 타당성과 신

뢰성에 대해 연구되었다.30,31 SBMAFRS는 ALSFRS-R과는 다르

게 5개의 소항목인 숨뇌기능, 상지기능, 하지기능, 몸통기능 그리

고 호흡기능으로 나뉘어져 있다. 이는 ALSFRS-R는 4개의 소항목
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이 있는 반면에 SBMAFRS는 몸통의 운동 기능에 대한 소항목이 

추가가 되었고, 숨뇌기능이 포함된 소항목은 더 세분화된 반면 호

흡기능을 반영하는 항목은 축소되는 등, 질환에 더 적합하게 구성

되었다. 근래에 한국판 SBMAFRS도 제작되어 신뢰도와 타당도 

조사가 완료되었다.31 한국판 SBMAFRS도 5개의 소항목으로 나

뉘어 있다. 총 14개의 아이템이 구성되어 있으며 각각 0점에서 4점

까지 있다. 총점은 56점으로 점수가 높을수록 정상적인 기능을 수

행하는 것으로 이해 가능하다. 한글판 SBMAFRS도 한글화 작업

을 거치며 한국인에게 더 적합하게 번역이 되었다. 예를 들어 상지

기능에서 식사습관에 대한 평가항목은 영문화된 SBMAFRS에서 

사용한 “칼”과 “포크” 대신 “숟가락질”과 “젓가락질”로 수정 및 

변경되었다(Appendix 2).

3. 척수근위축증(SMA)

척수근위축증은 열성 유전으로 유전되는 운동신경세포병이다. 

이 질환은 생존운동신경세포(survival motor neuron, SMN) 1의 

돌연변이로 인해 운동신경에 많이 분포되어 있는 SMN 단백질의 

결핍에 의해 발생한다.32 최근에는 이 질환에서 유사한 SMN2유전

자의 발현을 RNA 기반 반의미가닥올리고뉴클레오타이드(antisense- 

oligonucleotide)기법을 이용한 유전자 치료제인 스핀라자(nusinersen)

이 국내에도 시판되며 치료 가능한 질환으로 주목받고 있다.33 이 

질환은 증상 발생 시점에 따라 1형에서 4형까지 나뉘어 있으며 1형

은 태어날 때부터 근력의 약화가 있으며, 4형은 성인이 되어 발병한 

경우이다. 대부분의 경우 신경과에서는 3형과 4형을 보게 되며 이 

경우 가장 많이 사용되는 임상 척도가 Hammersmith functional 

rating scale revised, revised upper limb module (RULM), 6 mi-

nute-walk test 등이 있다.34

1) Hammersmith Functional Motor Scale (HFMS), extended 

(HFMSE)

HFMS는 보행이 불가능한 척수근위축증 환자들을 위해 만들어

진 척도이다.35 이 척도는 20개의 항목으로 이루어져 있다. 각 항목

당 0에서 2점까지 있으며 총 점수는 40점이며 점수가 높을수록 독

립적인 생활이 가능하다. HFMS에서 13개의 소항목이 추가되어 

보행이 가능한 척수근위축증 환자들에게 더욱더 적합하게 만들어

진 척도가 HFMSE이다. 예를 들어 바닥에서 일어나기, 웅크림

(squatting), 제자리 뛰기 그리고 계단 사용하기 등의 소항목이 추

가되어 총 33의 소항목으로 이루어져 있다.36 각 항목마다 HFMS

와 동일하게 0에서 2점까지 있으며 총 66점으로 이루어져 있고 점

수가 높을수록 독립적인 운동이 가능하다. 그리고 환자들의 피로

도를 최소화하는 것을 목표로 순서가 정해져 있다. 현재 국내에서

도 시판 중인 유전자 치료제도 이 점수의 유지 혹은 호전 유무를 

가지고 의학적 판단을 하고 있다. 

이 척도의 가장 큰 장점은 대부분의 근래 임상시험이 이 점수를 

기준으로 평가되고 있으며, 또 이 질환의 자연사에 대한 횡단적 변

화에 대한 고찰도 잘 정리되어 있어 비교하기가 수월하다. 하지만 

척수근위축증 증상이 대부분 아동기 및 학동기에 발생하기 때문에 

이 점수가 아이들의 정상적인 성장이 어느 정도 영향을 끼치며, 또 

성장의 개인별 차이가 있을 수 있어 일반화하기에 현실적으로 어

려움이 있다.37,38 또한 이 척도도 다른 임상 척도들과 유사하게 기

능적으로 많이 진행되거나 기능적으로 크게 문제없는 환자들에게

서 바닥효과(floor effect)와 천장효과(ceiling effect)가 보인다는 

제한점이 있다.38 

2) Revised Upper Limb Module (RULM)

이 척도는 거동이 불가능한 SMA 환아들을 위해 개발된 Upper 

Limb Module에서 시작되었다. 이 임상 척도는 진행이 상당히 된 

환아들을 대상으로 하여 천장효과의 문제가 꾸준히 지적되어 왔

다.39 이를 극복하기 위해 보행이 가능한 경증 SMA 환아들까지 

포함할 수 있고 임상적으로 의미 있는 일상생활의 수행능력을 더 

잘 반영할 수 있는 소항목이 추가되었다. 예를 들어 물건을 들고 

어깨 근육을 사용한 벌림(abduction), 굽힘(flexion) 가능 여부 및 

손을 무릎 위에서 책상에 올려놓기나 동전줍기 등의 미세한 운동 

여부를 확인하는 소항목이 추가되었다.40 이 임상 척도의 장점은 

보행이 가능한 SMA 환자가 보행이 안될 때까지 횡단적으로 확인 

가능하다는 장점이 있다. 근래에는 SMA 2형과 3형 환아들에게서 

1년간의 변화를 보았고 일년에 약 0.41점의 감소를 보였다. 그리고 

이 점수의 변화는 SMA 유형이나 보행 가능 여부와는 상관이 없었

다.41 하지만 이 척도 또한 결국 상지의 기능의 평가 위주로 되어 

있어 보행이 가능한 SMA 환자에게는 다른 임상 척도들에 비해 

반영이 덜 된다는 단점이 있다.

3) 32-item Motor Function Measure (MFM32)

이 척도는 총 32개의 소항목으로 구성되어 있으며 다양한 유전신

경근육질환에서 사용될 수 있다. 크게는 3개의 중간 항목인 서기 

및 걷기, 근위부 및 등 근육의 기능 그리고 원위부 근육의 기능을 

평가한다.42 SMA에서는 특히 근력과 상지의 기능에서 민감하게 가

장 잘 반영한다고 알려져 있다.43 또한 앉을 수 있는 환아와 앉지 

못하는 환아 그리고 보행이 가능한 환아와 보행이 불가능한 환아들
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을 유의미하게 구분할 수 있다. 근래에 들어 Risdiplam이라는 SMN2 

단백질을 생성하는 RNA잘라이음변경인자(splicing modifier)를 사

용한 SUNFISH (NCT2908685), JEWELFISH (RO7034067) 등의 

임상시험에서 사용되고 있는 임상 척도이며 유럽에서 많이 사용되고 

있다. 하지만 이 척도는 SMA라는 질환에 특이성이 있는 척도가 

아니라는 단점이 존재한다.

결 론

현재까지 다양한 종류의 운동신경세포병에 대한 간략한 소개와 

함께, 각 질환에 적합하게 만들어진 임상 척도를 소개하였다. 아직

까지 한글화되지 않은 임상 척도도 있으나 한글화까지 이루어진 

척도를 위주로 소개하였다. 또한 최근 많은 운동원성신경질환에서 

치료적 목표를 가지고 임상시험이 진행되고 있어 임상 척도에 대

한 깊이 있는 이해와 함께 적절하게 시행되는 것이 더욱 더 중요해

졌다. 본 논문을 통해 신경과 의사들이 임상 척도를 적절히 수행하

여 이를 바탕으로 하여 앞으로 다가올 다양한 임상 연구에 참여할 

수 있기를 기대한다.
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영역 점수 설명

1. 말하기 4 점 정상

3 점 검사자가 인지할 만한 말하기 장애를 가지고 있습니다.

2 점 환자가 반복해서 말을 해야 의미를 알 수 있습니다.

1 점 비언어적인 방법(몸짓 등)을 사용해야 의사소통이 가능합니다.

0 점 의미 있는 말하기 능력을 소실했습니다.

2. 침흘리기 4 점 정상

3 점 경하기는 하지만 입안에 분명한 침의 과다분비가 있습니다 밤중에 입 밖으로 침이 새는 경우도 있습니다.

2 점 중간 정도의 침 과다분비가 있습니다. 평소에도 약간의 입 밖으로 침이 새는 경우가 있습니다.

1 점 과다한 침 분비와 중간 정도 이상의 침 흘리기를 동반합니다.

0 점 심한 침 흘리기로 평상시에도 항상 휴지나 손수건이 필요합니다.

3. 삼키기 4 점 정상

3 점 경한 삼키기 장애가 있습니다. 가끔 사래가 들립니다.

2 점 음식물을 삼키기 위해 연식이나 유동식이 필요합니다.

1 점 위관의 사용이 필요합니다.

0 점 입으로는 음식물을 섭취할 수 없습니다(비경구적, 또는 장으로 직접 주입해야 합니다).

4. 쓰기(오른손잡이는 
오른손, 왼손잡이는 왼손 
기준)

4 점 정상

3 점 글쓰기가 느려지거나 글씨가 번져서 지저분해 집니다; 모든 글씨는 알아볼 수 있습니다.

2 점 일부 글씨는 읽기 어렵습니다.

1 점 펜을 잡을 수는 있지만 글쓰기는 불가능합니다.

0 점 펜을 잡기가 불가능합니다.

5-a. 식사하기
식사도구 
다루기(위루설치술을 
하지 않은 상태)

4 점 정상

3 점 조금 느리고 부자연스럽지만 숟가락, 젓가락질이 가능합니다. 도움이 필요하진 않습니다.

2 점 느리고 어둔하지만 숟가락, 젓가락질이 가능합니다: 일정 부분 도움이 필요합니다.

1 점 숟가락, 젓가락질이 불가능하지만 다른 사람이 숟가락에 음식을 떠 주면 음식물을 천천히 입에 넣을 수 있습니다.

0 점 전적으로 타인의 도움이 필요합니다.

5-b. 식사하기
식사도구 
다루기(위루설치술을 
한 상태)

4 점 정상

3 점 어둔하지만 도움을 받지 않고 모든 조작을 할 수 있습니다.

2 점 닫고 잠그는 데만 약간의 도움이 필요합니다.

1 점 닫고 잠그는 것 이외에도 간병인의 도움이 필요합니다.

0 점 전적으로 타인의 도움이 필요합니다.

6. 옷 입기와 위생 4 점 정상 

3 점 느리고 어둔하지만 도움을 받지 않고 옷 입기와 몸 씻기가 가능합니다.

2 점 간헐적으로 도움이 필요하거나 타인의 도움을 대신할 대체 방법을 사용합니다.

1 점 자발적인 옷 입기와 몸 씻기 동작이 일부 가능하나 지속적인 도움이 필요합니다.

0 점 전적으로 타인의 도움이 필요합니다.

7. 누운 자세에서 
몸돌리기와 침대모포 
정리하기

4 점 정상

3 점 조금 느려지거나 어둔하지만 도움을 필요치 않습니다.

2 점 몸을 돌리거나 이불을 바로 할 수는 있지만 매우 힘이 듭니다.

1 점 시작은 할 수 있지만 혼자서 몸을 돌리거나 이불을 바로 할 수는 없습니다.

0 점 전혀 아무 것도 할 수 없습니다.

8. 걷기 4 점 정상 

3 점 경한 걷기 장애가 있습니다.

2 점 보조기(워커[walker], 지팡이, 족부보장구[AFO])를 사용해서 걸을 수 있습니다.

1 점 다리를 움직일 수는 있으나 걸을 수 없습니다.

0 점 다리를 의도대로 움직일 수 없습니다.

Appendix 1. 한글판 Amyotrophic lateral sclerosis functional rating scale – revised 
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9. 계단 오르기 4 점 정상

3 점 느려져 있습니다(중간 휴식 없음).

2 점 계단을 오르기 불안정하고 피로가 쉽게 옵니다(중간 휴식 있음).

1 점 보조기(난간, 지팡이, AFO, 워커)나 타인의 도움이 필요합니다.

0 점 전혀 계단을 오를 수 없습니다.

10. 호흡곤란(기관절개술 시 
0점)

4 점 없음 

3 점 보행 시에 숨이 가쁩니다.

2 점 식사시, 목욕시, 옷 갈아 입을 때 중 1가지 이상에서 숨이 가쁩니다.

1 점 휴식 시에 생기며 앉거나 누울 때 숨쉬기가 힘이 듭니다.

0 점 뚜렷한 호흡 장애가 있으며 인공호흡기 착용을 고려하게 됩니다.

11. 좌위호흡(기관절개술 시 
0점)

4 점 없음

3 점 호흡 곤란으로 밤에 약간의 수면장애가 있으나, 수면을 위해서 2개 이상의 베개를 항상 사용하지는 않습니다.

2 점 수면을 위해서는 2개 이상의 베개가 필요합니다.

1 점 누워서는 잘 수 없고 앉아서만 수면이 가능합니다.

0 점 호흡 곤란으로 전혀 잠을 잘 수 없습니다.

12. 호흡부전(기관절개술 시 
0점)

4 점 없음

3 점 때때로 코나 입을 통해서 압력을 주는 기계호흡기(BiPAP)를 사용합니다.

2 점 밤에는 지속적으로 코나 입을 통해서 압력을 주는 기계호흡기(BiPAP)를 사용합니다.

1 점 하루 종일 코나 입을 통해서 압력을 주는 기계호흡기(BiPAP)를 사용합니다.

0 점 기관내 삽관이나 기관절개술에 의한 인공호흡기(Invasive mechanical ventilation)를 사용합니다.

총점 (0-48)

Adapted from Kim et al.9 with permission. 점수는 각 항목 점수의 총합으로 한다(Score = 0-48). K-ALSFRS-R Score = ( ).
AFO; ankle foot orthosis.

Appendix 1. Continued
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척수숨뇌근위축증 기능평가척도 검사일 .       . 

검사자

4점 3점 2점 1점 0점

숨뇌관련 하위 
척도

말하기 정상으로 말함 약간 비음이 섞인 어조로 
말함

말하는데 불편하나 
내용은 이해가 가능함

말하는 내용의 일부는 
반복하여 들어야 
이해가 가능함

음성이 아닌 다른 수단이 
있어야 의사소통이 
가능함

침 분비 
조절

침을 흘리지 않음 수면 중이나 식사 중에 
가끔 침을 흘림
(주 1회 미만)

수면 중이나 식사 중에 
종종 침을 흘림
(주 1회 이상)

상기 명시된 경우 
외에도 침을 흘림

침을 많이 흘려서 휴지나 
손수건이 항상 필요함

삼키기 어려움이 없음 음식의 식감에 따라 가끔 
목에 걸리는 일이 있음

목에 걸릴 수 있는 등의 
일부 특정한 식감의 
음식은 피하고 있음

항상 음식의 식감을 
부드럽게 하거나 잘게 
썰어야 함

경장영양이나 
경정맥영양이 필요함

혀 위축이 없음 위축이 있으나 혀끝을 
부드럽게 좌우 구석으로 
이리저리 움직일 수 있음

부드럽게 움직이지는 
않지만 혀끝을 좌우 
구석으로 이리저리 
움직일 수 있음

혀끝이 입안 구석에 
닿지 않음

혀를 전혀 움직이지 못함

볼 부풀리기 (볼을 부풀린 후) 
볼을 꽉 눌렀을 
때 공기가 새어 
나오지 않음

(볼을 부풀린 후) 볼을 꽉 
눌렀을 때 공기가 새어 
나옴

볼을 부풀릴 수 있으나 
완전히 부풀리지 못함

입술을 오므릴 수 
있으나, 볼을 부풀릴 
수는 없음

입술을 오므릴 수 없음

상지관련 하위 
척도

글씨 쓰기 어려움이 없음 글을 쓰는 데에 약간의 
어려움이 있으나 긴 
문장도 쓸 수가 있음

긴 문장을 쓸 때 글을 쓰는 
속도가 느려짐

짧은 문장을 쓰는 
데에도 어려움이 있음

글을 쓰지 못함

먹는 행동 식사에 문제없음 일반적인 시간 안에 
식사를 마칠 수 있으나, 
숟가락과 젓가락 사용이 
어느 정도 어려움

숟가락과 젓가락을 
사용하는 데에 어려움이 
있어 식사 시간이 
길어짐

젓가락은 사용할 수 
없지만, 숟가락은 
사용이 가능함

식사하는 데 도움이 
필요함

몸통관련 하위 
척도

옷
입기

문제없음 어려움이 어느 정도 
있으나, 옷을 갈아입는 
데 추가적인 시간이 
소요되지는 않음

일부 어려움이 있으나, 
옷을 갈아입는 데 
추가적인 시간이 필요함

부분적인 도움이 
필요함

전적인 도움이 필요함

앉은
자세에서
일어나기

문제없음 약간의 문제가 있음 혼자서 일어날 수 있으나 
무언가를 붙잡아야 함

항상 도움이 필요함 전혀 일어날 수가 없음

바로 누운
자세에서
일어나기

문제없음 약간의 문제가 있음 혼자 일어날 수 있으나 
어느 정도의 노력이 
필요함
(예, 일어나기 전에 
옆으로 누운 자세 유지)

일어나기 위해서는 
항상 도움이 필요함

전혀 일어날 수 없음

숙이기 일어선 자세에서 
머리를 완전히 
숙일 수 있음

일어선 자세에서 머리를 
숙일 수 있으나 완전히 
숙이지는 못함

일어선 자세를 유지할 수 
있으나 머리를 숙이기가 
약간 어려움

일어선 자세를 
유지하기 어려우나 
앉은 자세에서 머리를 
숙일 수는 있음

앉아 있는 자세에서조차 
머리를 숙일 수 없음

하지관련 하위 
척도

걷기 걷거나 뛰는 데 
문제없음

걷는 것은 괜찮으나, 뛰는 
것이 어려움

지팡이나 다른 보조 
기구가 때때로 필요함

지팡이나 다른 보조 
기구가 항상 필요함

걷기가 불가능함

계단 계단을 오르는 데 
문제없음

느리지만 난간을 짚지 
않고 계단을 오를 수 있음

난간이 있으면 도움 없이 
계단을 오를 수 있음

타인의 도움이 필요함 계단 오르기가 불가능함

호흡관련 하위 
척도

호흡 호흡곤란 없음 걷기 같은 활동을 하면 
숨이 가빠짐

일어서기와 같은 약간의 
움직임만으로도 숨이 
가빠짐

가만히 있어도 숨이 
가빠짐

비침습적(코 또는 입 
연결) 또는 
침습적(기관절개술) 
인공호흡기가 필요함

Adapted from Oh et al.31 with permission.

Appendix 2. 한글판 Spinal and Bulbar Muscular Atrophy Functional Rating Scale (K-SBMAFRS)


