
□증 례□ 대한신생아학회지 : 제 13 권 제 2호 2006년

1)

서 론

10번 염색체 장완의 부분 단체성은 드문 염색체 이

상으로 양안격리증이 동반된 전형적인 삼각형 얼굴,

사시, 귀기형 등의 안면 기형과 선천성 심장 및 비뇨

생식기 질환을 동반하며
1)
, 대개의 경우 10q25 또는

10q26에서 변곡점(breakpoint)을 가진다
2)
. 1978년에

처음 기술된 이래 현재까지 국외에서는 수십 예 보고
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되었으나
3, 4)
국내에서는 1례만 보고되었다

5)
.

22번 염색체 장완의 부분 삼체성 또한 드문 염색체

이상으로 소두증, 눈구석 주름, 구개열 등의 안면 기

형과 선천성 심장 및 신장 질환을 동반하며, 22q 부

분 중복의 한 유형으로 볼 수 있다
6)
. 22q 부분 중복

은 장완 근위부 중복인 Cat-eye syndrome (CES)이

가장 많이 보고되었으며, 22q11.2 미세중복(micro-

duplications)과 22q 원위부(22qter) 중복도 발표되고

있으나 매우 드물다
7, 8)
. 저자들은 안면부 기형과 선천

성 심기형, 잠복고환을 가진 남아에게 염색체 검사를

시행하여 모체의 10번과 22번 염색체 간의 균형전위

에 의한 10q26.1→qter의 부분 결손과 22q11.2→qter

의 부분 중복를 발견하였으며, 10번 염색체 장완의 부

모체의 균형 전위에 의한 10번 염색체 장완의

부분 단체성과 22번 염색체 장완의 부분 삼체성 1례
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A Case of Partial Monosomy 10q with Partial Trisomy 22q due to
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Partial monosomy of chromosome 10q is a rare chromosomal anomaly. Most cases of

partial deletion 10q have chromosome breakpoints in the 10q25 or 10q26 region. Recently

about 30 cases with breakpoint in the 10q26 region have been reported. Partial trisomy

of chromosome 22q is also a rare chromosomal anomaly. Most cases of partial duplica-

tion 22q are 22q proximal segment duplications known as Cat-eye syndrome. The other

cases, 22q11.2 microduplications and 22q distal long arm (22qter) duplications, are also

reported but exceedingly rare. We experienced a male neonate who had facial dysmor-

phisms, congenital heart defect and cryptorchidism. His chromosomal analysis revealed an

deletion of chromosome 10q26.1→qter and duplication of chromosome 22q11.2→qter caus-

ed by maternal balanced translocation e.g. partial monosomy 10q and partial trisomy 22q.

Although some cases of partial monosomy 10q were accompanied by other chromosomal

abnormalities, this combination of chromosomal abnormalities has not been reported in

the literature. (J Korean Soc Neonatol 2006;13:288-293)
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― 10번 염색체 장완의 부분 단체성과 22번 염색체 장완의 부분 삼체성―

분 단체성과 22번 염색체 장완의 부분 삼체성을 나타

낸 1례를 경험하였기에 문헌 고찰과 함께 보고하는

바이다. 몇몇의 경우 10번 염색체 장완의 부분 결손과

동반된 다른 염색체 이상이 보고된 바 있으나
9, 10)
, 10

번 염색체 장완의 부분 단체성과 22번 염색체 장완의

부분 삼체성이 함께 나타난 증례는 지금까지 세계적

으로 발표된 바가 없었다.

증 례

환 아:김○○ 아기, 1일, 남아

주 소:안면부 이형증

임신 및 출생력:환아는 건강한 부모로부터 태어난

첫째아이로 재태연령 36주 4일에 태아곤란증으로 본

원 산부인과에서 응급 제왕절개술로 출생하였다. 산전

진찰에서 양수과소증이 보였으나, 약물복용이나 감염

등의 특별한 질환을 않은 병력은 없었다. 환아 어머니

의 나이는 34세, 아버지는 35세이었으며, 형태학적으

로 이상소견은 보이지 않았다. Apgar score는 1분 7

점, 5분 8점이었으며 태변착색이 관찰되었으나, 신생

아 호흡곤란증후군의 증세는 없었다.

가족력:양 가계의 3대에 걸친 가계력에서 외형상

형태학적 기형이나 기타 특이한 병력은 없었다.

이학적 소견:출생시 체중 1,950 g (10 백분위수),

신장 41 cm (<10 백분위수), 두위 29 cm (<10 백분

위수)이었으며, 입원 당시 활력 증후는 체온 36.2℃,

호흡수 58회/분, 맥박수 116회/분이었다. 외견상 소두

증과 단두증을 보였으며 둥글고 납작한 얼굴, 양안격

리증, 짧고 쳐진 눈꺼풀 틈새, 눈구석 주름, 넓고 납작

한 코, 낮게 위치한 귀, 활 모양의 돌출된 윗입술, 높

은 입천장, 설유착증, 소악증, 높은 피치의 울음소리가

관찰되었다. 흉부 진찰상 짧은 목과 넓은 가슴, 낮게

위치한 젖꼭지를 보였고, 복부에서 간이나 비장은 만

져지지 않았다. 관절은 근육긴장과다증으로 인해 굴곡

된 상태로 수축되어 신전에 제한이 있었으며 짧은 손

가락을 보였다. 양측 고환은 촉지되지 않았다(Fig. 1).

검사 소견:입원 당시 말초 혈액 검사상 혈색소

14.7 g/dL, 적혈구 용적 43.4%, 백혈구수 12,000/

mm
3
, 혈소판 178,000/mm

3
이었고, 생화학 검사상 Na/

K/Cl 147/5.4/110 mEq/L, Ca 9.7 mg/dL, BUN/ Cr

8.0/1.6 mg/dL, AST/ALT 41/11 IU/L, 혈당 93 mg/

dL로 크레아티닌이 높게 확인되었으나 추적 검사상

정상소견을 보였다. 혈청내 ESR, CRP 및 소변검사는

정상이었으며, 혈액, 소변, 대변 배양검사는 모두 음성

이었다. 면역학적 검사에서 TORCH IgM 검사는 모

두 음성이었고, 신생아 선천성 대사 이상 검사 또한

모두 정상이었다. 흉부 X-선 및 두부 X-선 검사상

Fig. 1. General appearance of the patient showed hypertelorism and
flattened nasal bridge and micrognathia (A), short neck and low placed
nipple (B).
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이상 소견은 없었다. 두부 초음파 검사 및 뇌파 검사

상에서도 특이소견은 없었으며, 복부 초음파에서 양측

서혜부에서 고환이 관찰되었다. 신장 및 다른 내부장

기 이상은 없었다. 심초음파상 매우 작은 동맥관개존

증, 심방중격결손(4.5×7 mm), 심실중격결손(4 mm)

이 있었고 경도의 우심방 확장과 삼첨판 폐쇄부전이

있었다. 청성 뇌간 반응(auditory brainstem re-

sponse, ABR) 검사는 정상이었으며, 안과 정밀 검사

상에서도 특이 소견은 관찰되지 않았다.

염색체 검사 소견:환아의 말초 혈액을 이용하여

시행한 염색체 검사상 10번 염색체 장완에 추가적인

염색체가 보였으며, 이 부분은 모체의 10번 염색체 장

완과 22번 염색체 장완간의 균형전위에 의한 것으로

밝혀졌다. 모체의 핵형은 46, XX, t(10:22)(q26.1;

q11.2)였으며, 환아의 핵형은 46, XY, der(10)t(10:22)

(q26.1;q11.2)mat로 10q 부분 단체성과 22q 부분 삼

체성을 나타내었으나(Fig. 2), 아버지의 핵형은 정상

이었다.

치료 및 경과:환아는 생후 2일째 호흡곤란이 있어

산소치료와 정맥용 항생제를 투여하였으며 점차 호전

을 보였다. 생후 4일째부터 경구영양을 시도하였으나,

입천장인두 기능부전으로 목 삼킴이 잘 되지 않았으

며, 경관영양으로 바꿔 수유량 점차 증량하였으나 체

중 증가가 잘 이루어지지 않았다. 내원 40일경 몸무게

2,000 g까지 체중 증가가 되었으나, 여전히 목 삼킴은

잘 되지 않았으며, 우측 서혜부 탈장이 관찰되었다.

내원 76일째 보호자에게 경관영양법 교육 후, 2,560 g

으로 퇴원하였다. 퇴원 후 외래 추적 관찰상 3,060 g

까지 몸무게가 늘었으나, 더 이상은 체중증가가 잘 되

지 않았다. 그 후 여전히 경구영양은 못하였으며, 목

가누기도 되지 않았다. 생후 3개월에 폐렴, 모세기관

지염으로 입원하여 인공호흡기 및 항생제 치료를 하

였으나, 괴사성 장염 및 패혈증 소견을 보이며 사망하

였다.

고 찰

Larson과 Titus
11)
는 정상 임신의 2.3% 내지 3%가

염색체 이상이 있으며, 그 중 85%가 자연 유산된다고

하였다. 그리고 자연유산 된 825건에 대해 핵형을 조

사하여 9.3%에서의 상염색체 삼체성과, 0.7%에서의

상염색체 단체성을 보고하였으며, 염색체 이상을 가지

고 태어나 생존할 가능성은 매우 희박하며 상염색체

의 단체성은 삼체성에 비해 그 발생빈도가 매우 드물

다고 하였다.

10번 염색체 장완의 부분 단체성은 매우 드문 염색

체 이상으로, 1978년 Lewandosky 등
3)
에 의해 처음

기술되었다. 대개의 경우 10q25 또는 10q26에서 변곡

점을 가지며
2)
, 국외에서는 10qter의 간질성 결손과 가

족성 균형 전위에 의한 결손을 제외하고, 10q26에서

변곡점을 가지는 약 30례의 증례가 발표되었으며
4)
, 몇

몇 증례에서는 다른 염색체 이상이 동반되는 경우도

관찰되었다
9, 10)
. 국내에서는 1999년 김 등

5)
이 10q26을

변곡점으로 가지는 1례를 발표하였다. 임상증상으로는

저출생체중, 성장발달장애, 정신지체 등이 나타날 수

있으며, 외관상 소두증, 단두증, 귀기형, 양안격리증이

동반된 전형적인 삼각형 얼굴, 사시, 돌출되거나 넓은

콧잔등, 쳐진 눈꺼풀 틈새, 활 모양의 윗입술과 소악증

을 보인다
1, 4, 12)

. 중추신경계 기형으로 Wegner 등
13)
이

뇌량무형성증이 동반된 증례를 보고하였으며, 골격계

질환으로 근육긴장저하증, 제한된 관절 신전, 합지증,

척주전만증/척주후측만증 등이 나타난다. 동맥관개존

Fig. 2. GTG-banded partial karyotype of chromo-
some 10 and 22 pairs from mother showed a karyo-
type of 46, XX, t(10:22)(q26.1;q11.2) (A). The pa-
tient's chromosome was identified as 46, XY, der(10)
t(10:22)(q26.1;q11.2)mat caused by maternal balanced
translocation (B).
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증, 심실중격결손, 팔로4징, 폐동맥협착과 같은 선천성

심장 질환이 약 1/3에서 보이며, 잠복고환, 왜소음경과

같은 비뇨생식기 질환도 잘 동반된다
4, 14)
.

22번 염색체 삼체성은 자연유산이 잘되는 염색체

이상으로 생존 출생하는 경우는 매우 드문 것으로 알

려져 있으며, 완전형, 모자이크형 및 부분 삼체성형

등으로 3형태로 나뉜다
15)
. 본 증례와 같은 22번 염색

체 장완의 부분 삼체성의 경우는 22q 부분 중복의 한

유형으로 중복되는 유전자의 위치와 양에 따라 표현

형이 매우 다양하게 나타나며
7)
, 22q 부분 중복은

Cat-eye syndrome (CES), 22q11.2 미세중복, 22q

원위부 중복으로 나누어진다
8)
. CES은 22q 근위부 중

복으로 22q 부분 중복 중에서 가장 많이 보고되었으

며, 귓바퀴 앞기형, 안조직결손증, 항문폐쇄증, 선천성

Table 1. Comparison of Clinical Manifestation of Partial Monosomy 10q, Cat-eye syndrome, Microduplication

22q11.2, Distal Trisomy 22q and Our Proband

Characteristic
Partial Monosomy
10q (del10q26)

4, 12, 14)
Our

Proband
Cat-Eye
syndrome

16)
Microduplication
22q11.2

18, 19)
Distal Trisomy

22q
6, 8)

Number of patients

Low birth weight

Postnatal growth retardation

Psychomotor retardation

Cognitive deficits/

behavior problems

Craniofacial

Microcephaly

Long narrow face

Hypertelorism

Ocular coloboma

Strabismus

Epicanthic folds

Microphthalmia

Palpebral fissures

Upslanting

Downslanting

Horizontal

Malformed/low-set ears

Preauricular anomalies

Flattened nasal bridge

Cleft lip/Cleft palate or

absent uvula

Micro/retrognathia

Short neck

Abnormal nipples

Limbs

Hypotonia

Skeletal anomalies

Fingers/toes anomalies

Others

Congenital heart defects

Hernia

Anorectal anomalies

Urogenital malformation

Hearing loss

21

5/18

15/19

20/20

8/18

10/19

10/16

13/13

1/14

5/14

8/14

17/18

16/20

3/19

9/13

4/5

11/15

7/21

3/16

8/21

3/21

11/21

＋

＋

-

＋

-

-

＋

＋

＋

＋

-

＋

-

＋

＋

＋

-

＋

＋

＋

＋

-

＋

-

90

56%

70%

61%

Not Indicated

65%

39%

68%

69%

86%

31%

56%

73%

63%

81%

71%

16%

13

7/12

11/11

2/13

6/13

9/13

0/13

2/12

2/12

9/12

5/12

1/12

4/13

5/13

6/12

5/12

2/12

0/13

5/11

5/12

17

7/8
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심장 및 비뇨생식기 기형, 양안격리증, 소악증, 정신

지체 등을 주요 증상으로 나타낸다
16)
. CES는 대부분

이 염색체 22q11의 부분과 p-arm 사이 지역의 부분

사체성으로 인해 정수이상(supernumerary), 양부수체

(bisatellite), 이동원체(dicentric)의 염색체 형태를 가

지며
17)
, Meins 등

18)
은 22q11.2 부분의 간질성 중복으

로 인한 CES 결정영역 부분의 삼체성도 전형적인

CES 증상을 보인 증례를 발표하여 삼체성도 CES과

연관이 있다고 하였다. 22q11.2 미세중복 증례도 최근

몇몇 발표되고 있으며, 주로 양안격리증, 높게 위치한

눈썹, 안검하수증을 동반하거나 동반하지 않은 쳐진

눈꺼풀 틈새, 경한 소악증 및 길고 좁은 얼굴 등의 안

면기형과 입천장인두 기능부전, 청력장애, 인지장애

등을 나타내고, 경한 학습장애로부터 심각한 선천기형

으로 인한 조기 사망에 이르기까지 다양한 임상증상

을 가진다
19, 20)
. 22q 원위부 중복은 매우 드물어서 현

재까지 세계적으로 약 20례의 22q12 또는 22q13→

22qter 중복 증례가 보고되었고
6, 8)
, 비록 보고된 증례

들은 적으나, 대개 구개순을 동반하거나 동반하지 않

은 구개열을 가지며, 뇌수종을 동반하지 않으며, 안조

직결손증 또는 다른 전형적인 CES의 증상들을 거의

보이지 않는다는 비슷한 공통점들을 가지며, 대체적으

로 정신운동지체, 산전 및 산후 성장지연, 구개열, 소

악증, 소두증, 양안격리증, 낮게 위치한 귀, 선천성 심

장 질환, 신장 및 생식기 기형, 근육긴장저하증을 나

타낸다
6, 8)
.

본 증례의 환아는 소두증, 양안격리증, 짧고 쳐진

눈꺼풀 틈새, 눈구석주름, 낮게 위치한 귀, 활 모양의

돌출된 웟입술 및 소악증 등의 안면부 기형과 젖꼭지

위치 이상, 짧은 목 등을 보여 외관상 10번 염색체 장

완의 단체성과 22번 염색체 장완의 삼체성에서 보는

증상과 비슷한 모습을 나타냈으며, 중추신경계 기형은

보이지 않았다. 근육긴장저하증이 두 염색체 이상에서

주로 나타나는데 비해, 본 증례에서는 근육긴장과다증

을 보였으며 이로 인한 각 관절의 신전장애를 나타냈

다. 그 외에 입천장인두 기능부전과 서혜부 탈장을 보

였으며, 선천성 심장 질환으로 동맥관개존증, 심방중

격결손, 심실중격결손을, 비뇨생식기 질환으로 잠복고

환을 나타냈다. 본 증례의 임상증상과 10q 부분 단체

성, CES, 22q11.2 미세중복, 22q 원위부 삼체성에 대

한 임상증상의 비교를 Table 1에 정리하였다.

환아의 핵형은 모체의 균형전위에 의한 46, XY,

der(10)t(10:22)(q26.1;q11.2)mat로, 22q11.2 지역부터

부분 중복을 보이며, 이로 인한 CES 증상이나

22q11.2 미세중복 증상을 생각해볼 수 있으나, CES에

주로 나타나는 안조직결손증, 귓바퀴 앞기형, 항문폐

쇄증은 나타나지 않았으며, 저명한 22q11.2 미세중복

증상도 나타나지 않았다.

10번 염색체 장완의 부분 단체성과 22번 염색체 장

완의 부분 삼체성은 각각 다양한 신체적 기형과 밀접

한 관계를 가지고 있으나, 이 두 염색체 이상이 같이

동반되었을 때 나타나는 증상에 대해서는 아직 세계

적으로 발표된 바가 없으며 앞으로 더 많은 증례연구

가 이뤄져야 할 것으로 사료된다.

요 약

10번 염색체 장완의 부분 단체성은 드문 염색체 이

상으로 대개의 경우 10q25 또는 10q26에서 변곡점을

가지며, 최근까지 국외적으로 10q26을 변곡점으로 가

지는 약 30례의 증례가 보고되었다. 22번 염색체 장

완의 부분 삼체성 또한 드문 유전 질환으로, 22q 근

위부 중복인 Cat-eye syndrome이 22q 부분 중복중

에서 가장 많이 보고되었으며, 그 외에 22q11.2 미세

중복과 22q 원위부 중복도 발표되고 있으나 매우 드

물다. 저자들은 안면부 기형, 선천성 심기형, 잠복고환

을 가진 남아에게 염색체 검사를 시행하여 모체의 10

번과 22번 염색체 간의 균형전위에 의한 10q26.1→

qter의 부분 결손과 22q11.2→qter의 부분 중복를 경

험하였으며, 10번 염색체 장완의 부분 단체성과 22번

염색체 장완의 부분 삼체성이 함께 나타난 증례는 지

금까지 세계적으로 발표된 바가 없기에 문헌 고찰과

함께 보고하는 바이다.
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