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산전 초음파로 진단된 사지 체벽 기형 복합체 1예
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Limb-body wall complex is associated with failure of ventral body wall to close and is a complex set of disruptive 
abnormalities consisting of short umbilical cord, the body stalk anomaly, disruption of lateral body wall, scoliosis, and 
craniofacial dysostosis. The causes of this disease are still under debate and many factors are involved in the onset 
of the disease. Since its prognosis has dreadful, identifying another body wall defect is important.

We experienced a case of limb-body wall complex, which demonstrated a large abdominal defect with eventration 
of abdominal organs, short umbilical cord, and scoliosis by ultrasound at 15 weeks of gestation and was followed by 
pregnancy termination. Thus, we report this case with brief review of the literatures.
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5서   론

사지체벽 기형 복합체 (limb-body wall complex)란 전복

벽의 폐쇄 부전를 동반하며 짧은 제대 (short umbilical 

cord), 측체벽의 파열 (disruption of lateral body wall), 척추 

측만증 (scoliosis of the spine), 안면 및 두개 기형 (facial and 

cranial anomalies)등이 단독 혹은 같이 동반되는 파행성 

기형의 복합체를 말한다.

이 선천성 기형은 부착형 기형 (body stalk anomaly), 단

제대증후군 (short umbilical cord syndrome)으로도 불리

우며 양막 (amnion)과 융모막 (chorion)의 비융합 (nonfusion) 

으로 인한 증상들이 특징적이고 이에 따라 양막이 제대

를 덮지 못하게 된다.¹
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이는 유전성이나 염색체 이상과는 무관하게 발생하고 

재발률은 없는 것으로 알려져 있으며 그 빈도는 1/10000

에서 1/40000 정도로 보고되고 있다.2

출생 후 수술에 의해 교정이 가능한 제대 기저부 탈장 

(omphalocele)이나 복벽 균열증 (gastroschisis)과는 다르게 

동반 기형이 심하고 출생전 유산이나 사산되는 경우가 

많으며 만삭으로 출생하는 경우에도 모두 사망하는 것

으로 알려져 있기 때문에 정확한 감별 진단이 중요하다. 

저자들은 최근 본원에서 산전 초음파로 진단 후 임신 

종결을 통해 사지체벽 기형 복합체를 확진한 예를 경험

하였으므로 문헌 고찰과 함께 보고하는 바이다.

증   례

환자 : O O O, 30세

산과력 : 0-0-0-0, 첫 임신으로 분만이나 유산의 과거
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Fig. 1. Transabdominal sonography shows a short umbilical cord (A) and abdominal mass (B).

Fig. 2. Infantogram shows scoliosis of fetal lumbar 

spine with right leg hypoplasia and deformity. Sac-like 

structure was out-pouching with bowel on abdomen.

력은 없었다.

월경력 : 초경은 13세였으며 최종월경 시작일로부터 

15주 6일째 본원에 내원하였다. 월경 주기는 28일로 규

칙적이었으며 약 4-5일 지속되었고 출혈량은 중증도였

으며 월경통은 없었다. 

과거력 및 가족력 : 산모는 당뇨, 결핵, 간염의 기왕력

은 없었으며 임신기간 중 흡연이나 음주, 방사선 노출은 

없었다. 선천성 기형의 가족력도 없었다.

주소 : 임신초기 개인 산부인과에서 산전 진찰 받다

가 초음파상 태아 복부에 종괴 소견 보여 제대 기저부 

탈장 의증 하에 본원 산부인과로 전원되었다.

초음파 소견 : 본원에서 시행한 초음파상 태아의 아

두대횡경은 15주 크기였고 우측 대퇴골 길이는 14주 크

기로 임신주수와 비교적 일치하는 소견을 보였다. 좌측 

대퇴골은 관찰되지 않았으며 짧아 보이는 다리소견으로 

보였다. 전복벽에 약 2.6×1.3 cm 크기의 종괴가 관찰되

었으며 내부는 잘 보이지 않았다. 제대는 짧아 보였다  

(Fig. 1).

초진 및 검사 소견 : 환자의 전신 상태는 양호하였고 

키는 147 cm, 몸무게 47 kg이었다.

혈압은 110/70 mmHg, 맥박은 분당 88회, 호흡은 분당 

20회, 체온은 37.3℃였다. 혈액검사상 혈색소는 12.7 g/dL, 

백혈구는 9,340 /mm
3
, 출혈및 응고시간은 정상범위 내

였다.

소변검사에서도 특이소견 없었으며 흉부 방사선 및 

심전도에서도 특이소견은 없었다.

분만경과 : 환자 및 보호자와 상의 후 임신중절이 결

정되었다. 임신 15주 6일 오후 4시부터 prostaglandin E1 

200 mcg을 6시간마다 반복하여 질내 투여하였고 다음날 

오전 9시 20분 남아, 100 g 사산아를 분만하였다.

태아 전신 방사선 소견 (Infantogram) : 태아의 전신 
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Fig. 3. Gross specimen of fetus shows the abdomen defects with internal organs and 

right leg deformity (A) and diaphragm defect (B).

방사선 소견상척추 이분증 (spina bifida)이 의심되었으며 

요추의 옆굽음 (scoliotic change)을 보였다. 우측 장골뼈 

(iliac bone)는 형성되지 않은 것으로 보였다. 우측 다리는 

좌측에 비해 형성부전 및 변형의 소견을 보이고 있었으

며 복부에는 내부장기를 포함한 제대 기저부 탈출증의 

소견을 보였다 (Fig. 2).

태아 부검소견 : 태아는 남아로 두정-둔부 길이 10 cm, 

둔부-족지 길이는 5.5 cm였고, 무게는 78 gm이었다. 정

면에서 봤을 때, 복벽이 제대주위로 부풀어 있으면서 이 

부위로 복부내용물이 탈출된 소견을 관찰 할 수 있었고, 

제대는 4.5 cm으로 매우 짧았다. 복벽을 제거하고 관찰

하였을 때, 간, 비장, 위, 소장 및 대장, 신장 및 방광 등

의 내부 장기는 빠짐없이 모두 존재하였고, 발생학적 과

정에 비추어 볼 때, 비교적 정상적인 위치와 크기를 보

이고 있었다. 횡격막이 결손되어 있음을 관찰한 후, 흉

벽을 열어보았을 때, 정상적인 흉선, 심장과 폐엽, 기관

지와 식도의 구조를 가지고 있음을 확인할 수 있었다. 

두부와 얼굴의 특이 이상소견은 관찰되지 않았고, 중등

도 이상의 척추 측만증이 있었으며, 우측 하지가 좌측에 

비하여 작아져 있는 기형이 관찰되었다. 상지는 양쪽 모

두 육안적으로 정상적이었다 (Fig. 3).

태아 염색체 검사 : 임신 종결후 태아의 심장 천자를 

통해 태아의 혈액을 채취해 염색체 검사를 시행한 결과 

태아 염색체는 정상 염색체 소견을 보였다 (46, XY).

고   찰

사지체벽 기형 복합체는 전복벽의 폐쇄 부전으로 인

한 장기 노출과 함께 짧은 제대, 척추 측만증, 안면 및 

두개기형, 사지 기형 등을 단독 혹은 복합적으로 동반

하는 선천성 기형이다. 이 질환의 발생 빈도는 연구에 

따라 1/10000에서 1/40000, 혹은 1/7500 정도로 보고되고 

있으며 이렇게 차이가 나는 이유는 출생 전 자연 유산 

및 사산의 빈도가 높기 때문이다.
2-3 가족력 및 염색체 

이상과는 무관하게 산발적으로 발생하며 남아에서 우세

하게 발생하고 부모 연령이 적을 때와 다산부에서 많이 

발생하는 것으로 알려져 있다.
4

국내에서는 2예가 보고된바 있는데 그 중 1예는 임신 

15주에 산전초음파로 진단이 되어 임신 중절을 시행한 

경우이고 이 증례의 경우 태아 전복벽 및 흉벽의 결손은 
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현저하였으나 안면 두개기형 및 사지 기형은 뚜렷하지 

않았다.
5
 다른 1예는 산전 진단을 받지 않은 32주의 필리

핀계 산모로서 흉벽의 결손은 심하지 않았으나 복벽의 

결손 및 심한 척추 측만증과 사지기형을 동반한 경우

였다.
6

이 질환의 발생 원인과 기전에 대해서는 아직 많은 

논란이 있으나 그 중 Torpin이 처음 제안한 양막대설 

(amnionic band theory)이 널리 알려져 왔다.
7
 이 이론에 의

하면 양막의 조기 파열로 인한 양막과 융모막의 분리로 

양막대 (amnionic band)가 형성되고 이 양막대가 태아의 

여러 부위에 유착되어 기형을 유발한다. 그러나 이 이론

만으로는 흉복벽의 결손이나 다른 동반 기형에 대한 설

명이 어려운 단점이 있었다. 그래서 이후 또 다른 이론

들이 나오게 되는데 그 중 Van Allen 등의 혈관 파괴설 

(vascular disruptive theory)이 가장 널리 알려지게 되었다.
8
 

이 이론에 의하면 자궁 및 태반과 태아자체에 혈류의 

변화가 생겨 임신 4주에서 6주경에 배아 조직의 출혈성 

괴사 (hemorrhagic necrosis)나 무산소증 (anoxia)이 생기고 

이로 인한 배아 조직의 불완전한 발달이나 파괴가 와서 

정상적인 발달이 차단되거나 기존의 구조물들이 파괴

된다. 또한 배아의 손상으로 인한 측추벽 형성 (lateral 

folding)에 이상이 생겨 연결된 배아 내강과 외강 사이로 

흉벽 및 복벽의 결손이 생기고 이에 따른 내장 탈출이나 

기형, 파괴의 유발이 생긴다는 가설이다. 이 가설에서 

양막대 (amnionic band)는 배아 조직의 괴사로 인한 결손 

부위가 양막과의 유착으로 생긴 것으로 양막대가 태아 

결손의 원인이 아닌 결과라는 이론이다. 실제로 양막대

는 사지체벽 기형 복합체의 약 40% 정도에서만 관찰되

며 실제 기형부위도 양막과의 유착부위가 아닌 곳이 많

다는 사실에서 이 가설이 뒷받침이 된다. 하지만 이 이

론은 혈관에만 관심이 집중되어 있으며 일부 예에서는 

기계적 요인만으로도 기형을 충분히 설명할 수 있었다

는 반박이 있기도 하다. Hartwig 등은 배아의 외배엽판 

(ectodermal placode) 의 형성 장애로 인한 기형 발생 이론

을 제시하였으며 이후 여러 연구의 일부 예에서 이 이론

을 증명하기도 하였다.
9
 Viscarello 등은 임신 전 코카인 

남용 (cocaine abuse)이 이 기형을 일으킴을 보고하였다. 

이 연구에 의하면 코카인이 혈관 수축제 (vasoconstrictor)

로 작용해 발생의 중요한 시기에 자궁과 태반과의 혈류

를 방해함으로써 이 기형을 유발한다고 하였다.
10

 이 이

론은 부분적으로 혈관 파괴설과 밀접한 관계에 있어 보

이며 최근에는 알콜이나 기타 약물의 작용에 대한 연구

들도 활발히 이루어지고 있다.

결론적으로 사지체벽 기형 복합체에 나타나는 다양한 

기형이나 파괴는 어느 한 가지 이론으로는 설명되어 지

지는 않으며 위의 이론들과 같은 다양한 병리 기전들이 

복합적으로 작용하는 것으로 보인다.

임신 일 삼분기말 이후에 산전 초음파검사상 특징적

인 태아 태반 부착형태와 기형을 관찰할 수 있다고 알려

져 있다. 최근에는 자기 공명 영상 장치 (magnetic reso-

nance imaging, MRI)를 이용해 태아의 사지, 척추, 내부 

장기들을 관찰해서 사지 체벽 기형 복합체를 진단한 

예도 보고되었다.
11

보통 짧아진 제대는 태반과 유착되어 있어 관찰하기 

힘들다. 복벽 결손은 약 64%에서 발생하는데 좌측 복벽 

결손이 우측의 3배 정도로 흔하다.
12

척추 측만증은 약 77%에서 관찰되며 복벽 결손과 동

반된 척추 측만증은 진단의 중요한 기준이 될 수 있다.
13 

내반족 (club foot), 결핍지 (oligodactyly) 등의 사지 기형이 

약 95%에서 동반되며 사지가 없는 경우도 있다. 구개열 

(clefts), 뇌 탈출증 (cephalocele), 바깥 뇌증 (exencephaly) 등

의 안면 두개 기형은 약 40%에서 관찰된다. 또한 횡경막 

결손이 약 74%에서 관찰되며 신장의 이상 (renal anomaly)

도 약 65%에서 관찰된다. 양막대는 약 40%에서 발생

하는 것으로 알려져 있다.
1
 또한 모체의 혈액에 α-feto-

protein 치가 매우 상승하는 것으로 알려졌으며, 삼염색

체증 (trisomy)과 연관이 있다고 알려진 제대 기저부 탈장

과는 다르게 사지 체벽 기형 복합체의 태아는 보통 정상 

염색체를 가지고 있다고 알려져 있다.
14,15

 이번 증례에

서는 태아의 복벽 및 횡경막의 결손이 있었고 제대는 

4.5 cm으로 짧았으며 척추 측만증 및 우측 하지 기형을 

보였다. 태아의 염색체는 정상이었다.

이 질환은 그 기형의 정도가 심하고 동반 기형도 많

으며 만삭까지 유지되는 경우가 거의 없으며 유지된다 
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｢국문초록｣
사지체벽 기형 복합체란 전복벽의 폐쇄 부전를 동반하며 짧은 제대, 측체벽의 파열, 척추 측만증, 안면 및 두개 기형 

등이 단독 혹은 같이 동반되는 파행성 기형의 복합체를 말하며 부착형 기형 혹은 단제대 증후군이라고도 불린다. 이 

질환의 발생기전에 대해서는 아직 논란의 여지가 많으며 다양한 요인들이 상호 작용하는 것으로 보인다. 산전에 초음

파로 진단이 가능하며 그 예후가 극히 좋지 않으므로 다른 복벽 결손증과의 감별이 중요하다.
저자들은 임신 15주에 산전 초음파를 통해 사지체벽 기형 복합체를 진단 후 임신 종결로 확진한 예를 경험하였기에 

문헌 고찰과 함께 보고하는 바이다.

중심단어: 사지체벽 기형 복합체, 산전 초음파

하더라도 태아의 생존력이 없기 때문에 산전 검사에서 

조기에 발견하는 것이 매우 중요하다고 하겠다. 저자들

은 산전 검사에서 사지 체벽 기형 복합체 진단 후 임신 

종결을 통해 확진한 예를 경험하였기에 문헌 고찰과 

함께 보고하는 바이다.
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