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Geographical differences in the incidence of amyotrophic lateral sclerosis (ALS) have been reported, and there are still 
many unresolved problems. The incidence as well as epidemiologic data of ALS is not known in Korea. Web-based multi-
center registry of ALS, the Korean ALS registry, was established at January, 2011. The aim of “the Korean ALS registry”
is the following: (1) to establish a database for the prospective collection of epidemiological information; (2) to assess the 
incidence and prevalence; (3) to find the temporal and geographic trends in the disease; (4) to define the full clinical spec-
trum of the disease; (5) to develop treatment guideline based on the database.
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서   론

근위축성측삭경화증(Amyotrophic Lateral Sclerosis, ALS)
는 상위운동신경세포와 하위운동신경세포의 소실로 근력

저하가 서서히 진행하여 약 3-5년 후 호흡마비에 의한 폐

렴을 포함한 다양한 합병증으로 사망하게 되는 신경계 퇴

행성 질환이다. 현재까지 ALS의 자연경과나 위험요인 등에 
대한 역학연구는 짧은 유병기간과 낮은 유병률(prevalence 
rate) 때문에 그 결과가 다양하게 보고되고 있다.
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국내 ALS에 대한 역학연구는 미비하여 유병률과 발병

률(incidence rate)도 밝혀지지 않았다. 국내 ALS 역학연구

를 위해 ALS 및 운동신경세포질환(motor neuron disease, 
MND) 환자를 대상으로 구축된 다기관 등록체계(registry)

에 대해 소개하고자 한다.

1. 다기관 등록체계의 필요성

1990년대 중반까지 보고된 ALS의 발병률은 100,000만 

명 당 0.4명에서 2.6명까지 다양한데, 그 이유는 각 연구의 

대상 환자가 적었고, 서로 다른 진단 기준을 사용하였으며, 
연구 방법이 달랐기 때문으로 생각된다.1-3 최근 다기관 등

록체계를 이용한 서양인의 발병률 연구에서는 100,000만 

명 당 1.7-2.4로 비교적 유사한 발병률을 보고하여 다기관 

등록체계를 이용한 연구의 장점을 보여주고 있다.4-12 다기

관 등록체계는 1) 유병률과 발병률을 추정하고; 2) 질환의 

시간적 변화와 공간적 분포를 파악하며; 3) 질환의 전체적

인 임상양상을 파악하고; 4) 임상적 또는 비임상적 표지자

를 발견하고; 5) 치료 방법과 사회 경제적 영향을 파악하

며; 6) 자료은행으로써의 역할을 수행하는 등의 여러 가지 

목적을 가지고 있다.13 즉 다기관 등록체계를 이용한 연구

는 전향적으로 새롭게 발생하는 환자를 등록함으로써 발

병률과 발병 위험요인을 연구하기에 적합하고, 진단이 모

호한 경우 주기적 추적 관찰을 통해 임상적 표현형

(phenotype)의 종류를 알 수 있으며, 질환의 자연경과를 연

구하기에 좋기 때문에 최근 ALS 역학연구는 하나의 병원 

기반연구 보다는 다기관 등록체계를 이용한 연구로 변환

되는 추세이다.14 
ALS 발병률은 서양인을 제외한 다른 인종에서도 다양

하게 보고되고 있다.15 아시아인과 아프리카계 미국인이 

서양인에 비해 낮은 발병률을 보이며, 같은 아시아인에서

도 일본은 100,000명당 2.0,16 중국은 100,000명당 0.8로 많

은 차이를 보이고 있다.17 인종에 따른 차이는 유전적 차이

로 인한 것으로 추측해 볼 수 있지만, 서양인과 유사한 다

기관 등록체계가 없는 상황에서 역학연구 방법의 한계에 

의한 결과일 수도 있을 것이다. 따라서 이런 유전적 차이

를 확인하고 국내 ALS 환자의 역학연구를 위해 우리나라

에서 ALS 환자를 대상으로 한 다기관 등록체계 확립이 필

요하다.

2. 국외 다기관 등록체계의 현황 및 문제점

ALS 다기관 등록체계는 1990년대 이전부터 미국과 유

럽 국가들에서 구축되어 임상연구에 널리 이용되고 있다. 
근래에 기존의 유럽 각 나라의 등록체계를 통합하여 범유

럽 ALS 등록체계(pan European ALS register, EURALS)를 

확립하였으며,18 미국에서는 1990년대 후반부터 환자와 

간병인의 삶의 질을 파악하고 여러 전문분야적 접근

(multidisciplinary approach)을 통한 치료의 효용성을 평가

할 수 있는 등록체계(ALS Patient Care Database)를 만들어 

운용하고 있다.19 호주지역에서도 웹을 기반으로 ALS와 

MND의 등록체계(Australian Motor Neuron Disease Registry, 
AMNDR)를 구축하여 조직은행과 함께 환자의 임상적 자

료를 모으고 있다.20

다기관 등록체계를 이용한 ALS의 유병률과 발병률에 

대한 여러 연구를 통해 ALS 발병률은 40세 이후 증가하지

만 60대 후반이나 70대 초반 이후 다시 감소함을 알게 되

었다.7-9,21 이는 고령인구에서는 동반된 질환이 많아서 ALS
를 진단하기 어렵고, 더 빨리 진행하며, 병원에 내원할 확

률이 떨어지는 것 등이 원인이 될 것이다. 다른 한 편으로

는 80대 이후의 생존자는 운동신경세포 손상을 보호하는 

작용이 있을 것이라는 추측도 가능하게 한다.22 또한 성비

에 관한 최근 연구에서 과거 ALS가 남성에서 더 많이 보

고되었던 것과 달리 성별 차이가 줄어들고 있는 추세이

다.21 이와 같이 최근 ALS 역학연구는 남녀 성비가 과거 

연구와 다르게 보고되고 있으며, ALS의 원인과 위험요인

에 대한 연구가 부족하여 향후 다기관 등록체계를 이용한 

추가 연구가 필요하다.
EURALS에서는 현재까지 유럽 여러 나라의 등록체계를 

이용하고 통합한 경험을 바탕으로 국제 워크숍을 개최

하여 다기관 등록체계의 설계 및 운용에 필요한 내용을 다

루었다.18 이에 따르면 다기관 등록체계를 이용하는 경우 

양질의 데이터를 유지하기 위해서 동일한 진단기준을 사

용하여야 하며, 이 진단기준의 적용에 있어 연구자간에 동

질성이 있어야 하고, 데이터의 보안 및 대상환자 동의가 

철저히 이루어져야 한다.23 입력하는 변수를 최소화하고 

웹을 기반으로 한 등록체계를 유지하는 것이 여러 연구자

가 지속적으로 자료를 입력하는 데에 많은 도움을 준다.18 
연구자 간에 동질성을 유지하고 입력된 데이터의 질을 

관리하기 위해 질 관리위원회가 있어야 하며, 이를 통해 

연구자간의 의사소통과 데이터 질 관리가 같이 이루어져

야 한다.

3. 한국 ALS 등록체계(The Korean ALS registry)

1) 한국 ALS 등록체계의 목적

앞서 살펴본 바와 같이 국외 ALS 역학연구는 다기관 등

록체계를 이용한 전향적 연구로 기본적인 역학정보와 함

께 병인에 대한 연구, 치료 효과에 대한 연구, 환자의 삶의 
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Table 1. List of variables to be included in the Korean ALS
registry

Registration and Follow up

Demographics

  Name, gender

  Onset region, onset date

  Diagnosis

Level of diagnosis certainty

  Clinical and electrophysiological findings at diagnosis by 
region and upper/lower motor

  Neurons

Status examination

  Body weight & height

  Forced vital capacity

  Functional disability (ASLFRS)

Management

  Enteral nutrition

  Non-invasive ventilation

  Medication

Termination

Cause of termination

  Expire

  F/U loss, transfer

Place of termination

  Hospital

  Home

Cause of death

  ALS associated cause

  Cause which is not associated with ALS

질에 대한 연구 및 조직은행을 이용한 연구 등 다양하게 

진행되고 있다. 국내에서는 현재까지 기본적인 역학정보

에 대한 연구가 없는 실정이다. 따라서 국내 다기관에서 

ALS 및 MND의 임상적 자료를 모아 기본적인 국내 역학

정보를 확보하고, ALS의 지역적 차이, 자연경과, 임상적 

표현형들의 구성과 분포, 현재 국내 ALS 치료 현황 파악 

및 향후 치료 지침 개발을 목적으로 한국 ALS 등록체계의 

구축을 진행하게 되었다.
등록체계를 구축 및 유지하고 등록된 데이터의 질 관리 

및 연구자 간의 동질성 유지를 위해 EURALS의 조언에 따

라 전문위원회를 구성하였으며, 이를 통해 향후 운용 시 

발생할 수 있는 시행착오를 최소화 하고자 하였다. 또한 

ALS의 진단이나 치료효과에 관한 새로운 연구를 진행하

고자 할 경우 웹을 이용할 수 있도록 하여 향후 새로운 연

구 진행의 바탕이 되고자 하였다.

2) ALS의 진단

ALS의 진단은 현재까지 가장 널리 사용되고 있고, 높은 

진단 특이도(specificity)를 보이는 El esocorial criteria (EEC)
를 이용하였다.24 EEC는 상위운동신경세포와 하위운동신

경세포의 소실을 나타낼 수 있는 지표에 따라 definite, 
probable, possible, suspected ALS로 나눈다. EEC 기준 중 

전기진단검사(electrophysiological test)의 효용성을 높이기 

위해 laboratory-supported ALS를 새로 추가하고 suspected 
ALS를 제외한 개정기준이 2000년에 새롭게 제안 되었다.25 
그러나 EEC와 개정기준을 비교한 연구에서 개정기준이 

진단 민감도(sensitivity)를 높이지 못했고, suspected ALS를 

제외함으로써 사망 당시까지 ALS로 진단받지 못하는 환

자가 많았다.26 따라서 본 등록체계에서는 EEC의 개정기준

과 함께 기존 EEC에 언급되어 있던 suspected ALS를 포함

하기로 하였다. 이를 통해 전향적으로 자료를 추적 입력함

으로써 ALS 임상 표현형의 변화를 알 수 있을 것이다.
ALS의 진단 기준에 맞지 않는 그 외 MND도 현재까지 

역학연구가 제대로 이루어지지 않고 있다. 따라서 전향적 

등록체계에서 같이 등록함으로써 향후 ALS 이외의 MND
들의 기본적인 역학자료를 파악하는 데에 도움을 줄 수 있

을 것이다.

3) 등록체계의 구성 및 등록방법

본 등록체계는 다기관의 자료를 전향적으로 등록하며, 
웹을 바탕으로 하고 있다 (www.kalsr.net). 등록체계의 기본 

구성은 Table 1과 같다. ALS로 진단된 환자나 그 외 MND 
환자를 전향적으로 등록하며, 최소 6개월 간격으로 추적 

등록한다. 신규환자 등록 시 주민번호 앞자리를 이용하여 

중복 여부를 확인할 수 있으며, 이미 등록된 환자는 자료

등록 관리자(alskorea@gmail.com)에게 연락하여 이전에 등

록했던 연구자로부터 등록 권한을 이양 받을 수 있다. 별
표로 표시되어 있는 demographic features, level of diagnosis 
certainty, status examination은 필수 입력 사항이며, 약물 복

용이나 보조기 사용여부는 선택사항으로 하여 연구자의 

입력 편의를 높였다. 등록 작성폼은 부록에 추가하였다.
또한 웹 등록 시 가장 문제가 될 수 있는 개인정보 보호

를 위해 등록 시부터 개개의 환자를 코드화하여 등록하고, 
등록 이전에 환자의 동의를 받으며, 접속이 허가된 연구자

들만 등록체계에 접속할 수 있도록 하여 환자의 개인정보

를 보호하도록 하였다.

4) 향후 연구방향

전국 다기관 웹 바탕 등록체계를 이용함으로써 현재까
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지 알려지지 않았던 한국인 ALS의 여러 역학 정보를 얻을 

수 있을 것으로 기대된다. 환자의 삶의 질에 대한 설문을 

추가함으로써 사회경제적 영향에 대한 연구를 진행할 수 

있으며, 새로운 신약 개발 시 약물 치료효과를 판정하기 

위해 등록체계를 이용할 수 있을 것이다. 또한 웹을 통해 

등록체계에서 새로운 연구과제와 연결시켜 더 많은 연구

자가 새로운 연구에 참여할 수 있게 함으로써 다른 연구 

진행의 기본 바탕이 될 수 있을 것이다. 즉 여러 연구자의 

의견과 아이디어로 새롭게 발전하는 유연한 웹 등록체계

를 만드는 것이 “The Korean ALS registry”의 목표이다. 향
후 여러 연구자의 손에 의해 더 발전하는 등록체계가 될 

수 있을 것이라 기대한다.
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[부록: 증례 작성폼]

The Korean ALS registry CRF
연구자ID  |__|__|__|   환자ID |__|__|__|__|

I. 신규입력폼

Name* ________  ex) 홍길동 → ㅎㄱㄷ 주민번호 (앞 6글자)*

Gender* ○ M      ○ F Age*
등록일 (환자로부터 본 레지스트리 서면 등록을 받은 날)*        년     월     일

II. 임상양상(Clinical features)

최초 증상 발현* ○ Monofocal        ○ Multifocal

최초 증상 발현 부위*
○ Bulbar ○ Cervical(Right) ○ Cervical(Left)
○ Thoracic ○ Lumbosacral(Right) ○ Lumbosacral(Left)

최초 증상 발현 시기* 년     월      일

진단 시기* 년     월      일

진단

sporadic ALS □ Familial ALS □

ALS-mimic syndrome

□
spinal muscular atrophy ○, distal SMA/hereditary motor neuropathy ○,
bulbospinal muscular atrophy ○, multifocal motor neuropathy ○,
benign focal amyotrophy ○, brachial amyotrophic diplegia ○,
hereditary spastic paraplegia ○, 기타○, specify : _________________

ALS-plus syndrome
□
dementia ○, parkinsonism ○, 기타 ○, specify : ____________________

III. 이환부위와 진단확실성*

III.1. 진단시점*

임상소견

Upper motor neuron sings* □ Bulbar □ Cervical □ Thoracic □ Lumbosacral □ Unknown   

Lower motor neuron sings* □ Bulbar □ Cervical □ Thoracic □ Lumbosacral □ Unknown   

EMG 소견   ○Not done  ○Unknown   ○EMG 시행

EMG 시행일*            년      월    일

EMG – fasiculations* □ Bulbar □ Cervical □ Thoracic □ Lumbosacral □ Unknown   

EMG – fibrillation/psw* □ Bulbar □ Cervical □ Thoracic □ Lumbosacral □ Unknown   

EMG – Neurogenic MUP* □ Bulbar □ Cervical □ Thoracic □ Lumbosacral □ Unknown   

진단 확실성 수준 (Level of diagnostic certainty)*

○Definite  ○Probable  ○Probable-lab supported  ○Possible  ○Suspected  ○ Unknown
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III.2. 등록시점*

임상소견    ○환자 직접 방문   ○보호자만 대신 방문

환자와의 관계 ○부부  ○자녀  ○간병인  ○unknown  ○기타 specify :

Upper motor neuron sings* □ Bulbar □ Cervical □ Thoracic □ Lumbosacral □ Unknown   

Lower motor neuron sings* □ Bulbar □ Cervical □ Thoracic □ Lumbosacral □ Unknown   

EMG 소견   ○Not done  ○unknown   ○EMG 시행

EMG 시행일*            년      월    일

EMG – fasiculations* □ Bulbar □ Cervical □ Thoracic □ Lumbosacral □ Unknown   

EMG – fibrillation/psw* □ Bulbar □ Cervical □ Thoracic □ Lumbosacral □ Unknown   

EMG – Neurogenic MUP* □ Bulbar □ Cervical □ Thoracic □ Lumbosacral □ Unknown   

진단 확실성 수준 (Level of diagnostic certainty)*

○Definite  ○Probable  ○Probable-lab supported  ○Possible  ○Suspected  ○UNKNON

IV. ALS-FRS*

IV.1. 진단시점*

Forced Vital Capacity (FVC)* ___ .___  Liters, ___ .__ % Predicted (자동계산가능)  □unknown

Height  ________  cm Weight   ________  kg

BMI  ________  (kg/m2) (자동계산가능)

ALS-FRS-revised 

○UNKNOWN    ○Obtained from the patient    ○Obtained from the caregiver

1)말하기 ○4   ○3   ○2   ○1   ○0

2)침흘리기 ○4   ○3   ○2   ○1   ○0

3)삼키기 ○4   ○3   ○2   ○1   ○0

4)글씨쓰기 ○4   ○3   ○2   ○1   ○0

5)식사도구 다루기 ○4   ○3   ○2   ○1   ○0

6)옷입기와 개인 위생 ○4   ○3   ○2   ○1   ○0

7)침상에서 몸 돌리기 ○4   ○3   ○2   ○1   ○0

8)걷기 ○4   ○3   ○2   ○1   ○0

9)계단오르기 ○4   ○3   ○2   ○1   ○0

10)호흡곤란 ○4   ○3   ○2   ○1   ○0

11)좌위 호흡곤란 ○4   ○3   ○2   ○1   ○0

12)호흡부전 ○4   ○3   ○2   ○1   ○0

Total        점
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IV.2. 등록시점*

Forced Vital Capacity (FVC)* ___ .___  Liters, ___ .__ % Predicted (자동계산가능)  □unknown

Height  ______ cm Weight  _______ kg

BMI  ______ (kg/m2) (자동계산가능)

ALS-FRS-revised 

○UNKNON    ○Obtained from the patient    ○Obtained from the caregiver

1)말하기 ○4   ○3   ○2   ○1   ○0

2)침흘리기 ○4   ○3   ○2   ○1   ○0

3)삼키기 ○4   ○3   ○2   ○1   ○0

4)글씨쓰기 ○4   ○3   ○2   ○1   ○0

5)식사도구 다루기 ○4   ○3   ○2   ○1   ○0

6)옷입기와 개인 위생 ○4   ○3   ○2   ○1   ○0

7)침상에서 몸 돌리기 ○4   ○3   ○2   ○1   ○0

8)걷기 ○4   ○3   ○2   ○1   ○0

9)계단오르기 ○4   ○3   ○2   ○1   ○0

10)호흡곤란 ○4   ○3   ○2   ○1   ○0

11)좌위 호흡곤란 ○4   ○3   ○2   ○1   ○0

12)호흡부전 ○4   ○3   ○2   ○1   ○0

Total        점

V. 위루술/호흡보조*

위루술

시행 여부* ○Yes   ○No

시행방법 ○PEG   ○PRG (Percutaneous Radiologic Gastrostomy)

위루술 시행 시기       년     월     일

위루술 시행 당시 FVC   ____ .____ Liters,  ____ .____ % Predicted    □unknown

위루술 시행 당시 체중   ____ . ____ kg, □unknown

위루술 시행 후 합병증 ○Yes   ○No

합병증 발생 시기       년     월     일

합병증이 있었던 경우 Specify : ___________________________________

NIV (noninvasive ventilation)

시행여부* ○Yes   ○No

NIV 최초 적용 시기       년     월     일

NIV 최초 적용 당시 FVC   ____ .____ Liters,  ____ .____ % Predicted    □unknown

NIV 적용 시간 ○밤에만   ○밤과 낮에 일부   ○하루종일   ○적용하지 않고 있음
○ unknown

Tracheostomy

시행여부* ○Yes   ○No

Tracheostomy 시행 시기 년     월     일

Mechanical ventilator 적용 시간 ○밤에만    ○하루종일    ○적용하지 않고 있음    ○ unknown
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Riluzole ○Yes   ○No   ○ unknown

복용기간 언제부터 :      년     월     일 ~        년     월     일 까지

투약에 대한 정보를 입력하시겠습니까? ○Yes   ○No

우울증 □

TCA(tricyclic antidepressants) □ SSRI □ SNRI □

기타 □ Specify : __________________________________________

불안 □

Benzodiazepines □ 기타 □ Specify : ______________________________

불면증 □

Benzodiazepines □ TCA(tricyclic antidepressants) □

기타 □ Specify : _________________________________________________________

관절/근육통 □

NSAIDs □ Opioids □ 기타 □ Specify :_____________________

경직 (spasticity) □

Benzodiazepines □ Baclofen □ Tizanidine □

기타 □ Specify :________________________________________________

근경련 (cramps) □

Quinine □ Carbamazepine □ Phenytoin □ Benzodiazepines □

Baclofen □ 기타 □ Specify :__________________________________________

침 과다분비 □

Amitriptyline □ Glycopyrrolate □ Atropine □ Scopolamine(transdermal patch) □

Botox injection □ 기타 □ Specify :__________________________________________

변비 □ 

MgO □ Lactulose □ Biascodyl (Ducolax) □ 

VI. 동반 증상/증후/사건

동반 증상/증후/사건에 대한 정보를 입력하시겠습니까? ○Yes  ○No

근육관련 □

근경련 □ 통증(관절,근육) □

정신관련 □

피로 □ 우울증 □ 불안 □ 불면증 □

감정조절장애 (pseudobulbar affect) □

기타 내과적 문제 □

변비 □ 폐렴 □ 흡인(aspiration/choking) □ 폐색전증 □

외상관련 □

넘어짐 (fall) □ 외상 □ 골절 □ 욕창 □

응급실, 입원 □

응급실 방문 (ALS와 관련된) □ 입원 (ALS와 관련된) □

기타 □

기타 □ Specify :________________________________________________

VII. 투약 및 보조기
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기타 □ Specify :___________________________________________________________

기타투약 □

기타투약
Specify and their purposes of use :

 _______________________________

보조기에 대한 정보를 입력하시겠습니까? ○Yes   ○No

보조기

AFO (ankle foot orthosis) □ Cane □ Walker □

Wheel chair □ Head or Neck support □ Communication device : low tech □

Communication device : computer □ 가족 외 간병인 (for ADL needs) □

Comment

VIII. Comment
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