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임신초기와 임신중기 태아 다운증후군 진단을 위한 
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Most women undergo screening test for detection of the fetal Down syndrome. The genetic sonogram that evolved 
in the mid-1990s has been utilized as a method to help women decide about the need for amniocentesis after maternal 
serum biochemistry. Definitely, the use of the genetic sonogram decreases the number of amniocentesis, but also reduces 
the detection rate of Down syndrome. There has been interest in screening method at first trimester and the recent trend 
of screening test for Down syndrome shifts to first trimester of pregnancy. We think that the effectiveness of genetic 
sonogram as a tool of screening for detection of Down syndrome should be refined. This review serves to recent 
researches of ultrasonogram for detection of fetal Down syndrome during first and second trimester of pregnancy. 
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서   론

다운증후군은 염색체 홀배수체가 있는 태아 중 생존

하여 태어나는 가장 흔한 기형으로 임산부 나이가 30대 

후반으로 갈수록 발생 빈도가 증가한다.
1
 임산부 나이가 

20대일 때 다운증후군 발생 빈도는 1,400명 중 1명이지

만 35세에는 200명 중 1명 빈도로 증가한다. 또한 다운

증후군 분만은 임산부나 가족에게 정신적 상처를 줄 뿐

만 아니라 양육, 교육, 의료비의 지출에 따른 재정적인 

부담을 주고 있는 것이 현실이다.
2,31

처음 다운증후군 선별검사 (screening)는 임산부 나이로 

위험도를 판정하여 양수검사를 하였다. 이럴 경우, 전체 

다운증후군 중 임산부 나이가 35세 이하에서 태어나는 
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70~80%는 진단을 할 수 없었다. 1984년 Merkatz 등이 염

색체 이상이 있는 태아를 임신한 모체혈청 태아당단백  

(α-fetoprotein, MSAFP)이 감소한다고 보고한 이후4 1988

년에 Wald 등에 의해 임산부 나이와 삼중병합검사 (triple 

test-MSAFP, free β-hCG, uE3)에 따른 선별검사가 소개되

어 위양성률이 5%일 때 60% 다운증후군을 발견할 수 

있었다.5 1999년부터 2002년까지 미국 15개 기관에서 연

구한 FASTER trial결과, 다운증후군 발견율은 (위양성률

이 5%일 때) 임신초기 초음파를 이용한 목덜미투명대 

(Nuchal Translucency, NT)와 모체혈청 표지자인 PAPP-A, 

free β-hCG를 병합검사 (combined test)했을 때 82~87%, 

임신중기 사중병합검사 (quadruple test, quad test-MSAFP, 

uE3, hCG, inhibin-A)는 81%였다. “통합선별검사” (integrated 

test-임신초기에 병합검사, 임신중기에 사중병합검사를 

한 후 그 결과를 보고함)는 94~96%, “단계적 연속검사” 
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(stepwise sequential test-임신초기에 병합검사 후 위험이 

있는 임산부는 염색체검사를 하고 위험이 낮은 임산부

는 임신중기에 quad test를 함)는 95%, “조건부 연속검사” 

(contingent sequential test-임신초기에 병합검사 후 위험이 

있는 임산부는 염색체검사를 하고 경계위험이 있는 임

산부는 임신중기에 사중병합검사를 하며 위험이 낮은 

임산부는 검사를 생략함)는 88~94%로 임신초기와 임신

중기에 함께 검사하면 발견율을 높일 수 있다.
6,7

 

다운증후군 선별검사에서 초음파검사의 역할은 임신

초기 (11~13주 6일) 병합검사를 할 때 NT를 측정하고 

임신중기 (15~20주)에는 모체혈청 표지자검사를 위한 

태아 제태 연령을 측정하고, 태아기형을 발견할 수 있으

며, 초음파 표지자 (soft markers)를 이용하여 모체혈청 표

지자검사 위험도를 보정하는 방법으로 사용할 수 있

다.
8,9

 임신중기 산전초음파검사에서 두꺼워진 목덜미 두

께 (nuchal fold thickening, NFT)가 다운증후군 발견에 유

용하다는 보고 후 많은 저자들은 맥락막총낭종 (choroid 

plexus cyst), 에코성 장 (echogenic bowel), 심장 내 에코성 

부위 (echogenic intracardiac focus, EIF), 짧은 장골 (short 

long bone), 신장신우확장 (renal pyeloectasis) 등 초음파 표

지자의 LR (likelihood ratio)를 이용하여 모체혈청 표지자

검사 후 다운증후군의 위험도를 보정하였다.
8,9

그러나 Smith-Bindman은 초음파 표지자의 양성가능도

비 (positive likelihood ratio)를 이용한 다운증후군 위험도

는 발견율이 낮아져 임상에 적용한다면 이익보다 해가 

될 수 있다고 한다.
10

 뿐만 아니라 태아기형과 NFT를 제

외한 표지자가 단독으로 있을 때 (isolated soft marker)는 

다운증후군과 관련이 없으며 모체혈청 표지자검사 후에 

genetic sonogram을 하면 모체혈청 표지자검사의 민감도

를 감소시켜 오히려 다운증후군 발견이 감소한다고 경

고하고 있다.
11

 이에 최근 모체혈청 표지자검사와 초음

파 표지자의 새로운 병합연구가 시도되고 있으며 본 저

자들은 최신 연구 경향에 관하여 문헌과 함께 고찰하고

자 한다. 

임신초기와 임신중기에 다운증후군 발견을 위한 

초음파 표지자 

2001년과 2007년 미국의 모체태아의학 (SMFM) 회원을 

대상으로 한 설문조사를 보면12
 2001년보다 2007년에 

genetic sonogram을 이용한 다운증후군 선별검사가 증가

하였으며, 초음파 표지자를 이용한 다운증후군의 위험

도 판정이 증가하였다. LR을 위험도 보정에 사용하는 경

우도 32.2% (2001년)에서 62.9% (2007년)로 증가하였다. 

이는 다운증후군 발견을 위해 초음파검사를 이용하고 

있는 산과의들이 증가하고 있다는 것을 반영한다.

Genetic sonogram이란 임신중기에 태아 홀배수체를 발

견하기 위한 표적 초음파검사를 정의하는 것으로 태아 

홀배수체와 연관된 태아기형이나 초음파 표지자를 발견

하여 그 가능도비 (LR)에 따라 모체혈청 표지자검사의 

위양성률을 감소시켜 양수검사를 줄이는 데 궁극적인 

목적이 있다. 그러나 현재 이러한 초음파 표지자의 LR는 

연구자마다 차이가 있어 임상적용에 대해서는 논란이 

되고 있다. 

1. 태아기형 (major fetal malformation) 

다운증후군의 표현형 중 흔하게 관찰되는 기형으로는 

심장기형, 십이지장폐쇄, 횡경막탈장,  납작한 얼굴, 낮은 

코, 큰 혀, 편평한 앞뒤머리, 두꺼운 목덜미 피부, 감소된 

근육긴장감, 몽골리안 주름, 원숭이 손금, 태아수종, 림프

물주머니 (cystic hygroma), 손가락기울증 등이고, 다운증후

군의 초음파 표지자는 두꺼워진 목덜미 두께, 뇌실확장, 

짧은 장골 (short long bone), 코뼈 형성 저하증 (hypoplastic 

nose), 에코성 장, 신장신우확장, 발가락 사이가 넓은 엄지

발가락 등이 있다.14 1980년대 초 Benacerraf 등은 임신중기 

초음파검사를 하여 태아기형과 다운증후군 태아에서 더 

흔하게 관찰되는 표지자를 발견하여 다운증후군의 선별

검사에 사용할 수 있다고 보고한13 이후 많은 연구가 이

루어져 왔다.

Smith-Bindman은 여러 연구를 정리하여 메타분석한 결

과 태아기형과 초음파 표지자가 같이 보일 때 다운증후
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군의 LR는 18로 민감도 69% (위양성률 8%)로 보고하였

고10
 태아기형 중 한 가지가 보일 때 Nyberg 등은 LR를 

28,
15

 Bromely 등은 22로 164명의 다운증후군 중 26.8% 

(위양성률 1.2%) 발견율을 보고하였다.
8

심장기형은 다운증후군 태아의 약 30~40%에서 나타나

며 심장기형의 종류는 AVCD가 45%로 가장 흔하고 VSD 

(35%), PDA (7%), TOF (4%)를 볼 수 있다.
16,17

 Devore에 의

하면 태아 심초음파검사를 할 때 심장표지자 (좌우 심실

크기 불일치, 심실중격결손, 삼첨판역류, 심막삼출)를 사

용하면 다운증후군의 발견율을 높일 수 있다고 한다.
18 

2. 두꺼워진 목덜미 두께 (nuchal fold thickening, 

NFT) 

NFT은 15~20주에 태아의 소뇌와 cavum septum pellucidum

이 보이는 면에서 머리뼈 후두부 밖에서 부터 두피의 밖

까지 두께를 재는 것으로 6 mm 이상인 경우 비정상으로 

정의한다.13 메타분석 (meta-analysis)에 의한 연구를 보면 

NFT의 LR는 17 (CI 8-35)이고 민감도는 연구자마다 약간

씩 차이가 있긴 하나 위양성률이 2%일 때 약 5~75%로 

보고되고 있다.10 NFT는 다른 염색체 이상, 심장기형, 

Noonan syndrome, 단일 유전자 질환에서도 볼 수 있다.19,20 

3. 태아계측 (biometry)

Benacerraf는 다운증후군의 신생아들이 키가 작은 것에 

착안해 임신중기에 태아 근위부 장골 길이를 측정하여 

다운증후군의 선별검사에 적용하였다. 15~20주에 태아 

장골 길이는 두개골의 양두정골 직경 (BPD)에 비례해서 

표준화된 길이를 사용하는데 다운증후군 50%에서 상완

골과 양두정골 직경의 비가 0.9 이하였으며 위양성률은 

6.25%였다.
21

 NFT와 태아장골길이, quad test를 함께 사

용하면 민감도를 높이고, 위양성률을 감소시킬 수 있다

고 한다.
22

 Bahado-singh 등에 의하면 다운증후군의 초음

파 표지자로 임신 14~16주에 태아장골길이를 측정했을 

때 임신 15~24주에 한 검사와 동일한 민감도를 보인다

고 한다.
23

 그러나 짧은 대퇴골길이 LR는 2.7 (95% CI, 

1.2-6.0)로 단독으로는 다운증후군의 발견에 도움이 되지 

않는다.
10

 임신중기에 태아 장골이 짧은 경우 정상적으

로 키가 작은 태아, 염색체이상이 아닌 틀린 임신 주수, 

태아발육제한, 골격계기형에 대해서 감별이 필요하다.
24 

4. 기타 초음파 표지자

에코성 장 (echogenic bowel)은 임신중기 초음파검사에

서 태아 복부 안에 장이 뼈와 같이 하얗게 보일 때를 정

의하며 다운증후군, 낭성섬유증 (cystic fibrosis), 양수 내 

출혈, 태아거대바이러스 감염과 관계있다. 이 소견은 다

운증후군의 13.5%, 정상 태아의 0.6%에서 볼 수 있다. 

에코성 장의 LR은 6.1 (95% CI, 3.0-12.6)이며 단독으로는 

다운증후군의 위험도와 관련이 없다.10 

Echogenic intracardiac focus는 심장, 특히 좌심실 안에 

밝은 점으로 보이는 것을 정의하며 가끔은 우심실에서

도 볼 수 있다. 정상의 3~6%에서 관찰되며, 특히 아시

아 인종의 30%에서 볼 수 있다. 세염색체 13이 있는 사

산아 39%에서 관찰되기도 하며25 genetic sonogram에서 

echogenic intracardiac focus의 LR는 2.8 (95% CI, 1.5-5.5)로 

단독으로는 의미가 없다.10 

신장신우확장은 신장신우의 전후직경이 4 mm (16~20

주), 5 mm (20~30주), 7 mm (30~40주) 이상인 경우를 정

의하고, 다운증후군의 15%, 정상태아 중 2~3%에서 볼 

수 있다.15.26 단독으로 있을 때 신장신우확장의 LR는 1.9 

(95% CI, 0.7-5.1)로 다운증후군의 위험도에 영향을 미치

지 않는다.10

맥락막총낭종은 뇌측실에 있는 맥락막총에 3 mm 이

상의 낭종이 있는 경우를 정의하며 일측 또는 양측일 수

도 있다. 맥락막총낭종은 세염색체 18의 가장 흔한 소견

이다. 임신 14~24주 사이에 맥락막총낭종, 대퇴골 길이, 

2개의 제대혈관, 임산부 나이를 사용하면 세염색체 18 

진단에 매우 유용한 검사다.27 2개의 제대혈관은 태아의 

세염색체 13, 18과 관계있으나 다운증후군과는 관계가 

없다.28 



대한태아의학회지 제5권 1호

- 6 -

5. 최신 경향 

최근 산전초음파검사에 의한 다운증후군의 선별검사

는 임신초기에 시작하여 임신중기에 확인하는 추세이

다. 그 이유는 FASTER trial 후 임신초기 (11~13주 6일)부

터 초음파검사 (NT)와 모체혈청 표지자 (PAPP-A, hCG)

를 이용한 다운증후군 선별검사를 시작하고 있고, 초음

파기기가 발전함에 따라 NT를 측정할 때 태아기형, 심

장기형, 삼첨판역류 (tricuspid regurgitation), 태아 코뼈 측

정, 정맥관 도플러, 전두악안면각 (frontomaxillofacial angle, 

FMF 각)과 같은 다운증후군의 표지자들을 함께 검사할 

수 있기 때문이다. 

1990년대 초 임신 10~14주에 태아의 목덜미 투명대가 

태아 염색체 이상과 관계있다는 보고 이후 여러 학자들

에 의하면 NT 경계치를 3 mm로 할 때 민감도는 77.3% 

(위양성률은 5.9%)로 보고하고 있다.29-31 NT 측정치가 

3 mm일 때 3배, 4 mm이면 18배, 5 mm는 28배, 6 mm는 

36배의 염색체 질환위험도가 증가하며, 염색체 이상이 

없다면 태아기형, 심장기형, 유산이나 자궁내사망과 같

은 고위험임신과 관계있다.32,33 Simpson 등에 의하면 NT

가 2.5 MOM 이상일 경우 심장기형의 위험성이 높기 때

문에 (LR 22.5) 태아 심초음파검사가 필요하나 모든 임산

부를 대상으로 적용하는 것은 논란이 있다.33 다운증후

군에서 NT가 증가하는 것은 태아심장기형으로 인한 심

부전, 비정상적인 세포 밖 기질 (extracellular matrix), 림프선

의 비정상 발육에 의할 것으로 추정되고 있다.

그러나 NT는 미세한 구조이기 때문에 정확한 측정과 

검사자간 오차를 줄이기 위해서 정해진 지침에 따라 측

정해야 하고 측정치가 아닌 중앙값 (MOM)을 사용하여

야 한다. 또한 비만, 임신주수에 따라 측정에 실패할 확

률이 높다. 다운증후군 선별검사는 NT단독으로 (위양성

이 5%일 때 발견율이 64~70%) 하는 것보다 모체혈청 

표지자와 함께 (위양성이 5%일 때 발견율이 82~87%) 

검사해야 한다.34 12주에 NT를 검사하는 것이 13주보다 

정확하고 모체혈청 표지자검사를 위한 채혈을 10주에 

하고 12주에 NT를 측정하여 결과를 보는 것이 가장 정

확하다고 한다.35

임신초기 태아기형 초음파검사는 1990년대 초부터 연

구되기 시작하여 그에 대한 여러 보고가 발표되었다. 

Timor-Tritsch에 의하면 임신 11~13주 6일 사이에 질초음

파와 복부초음파로 태아의 37가지 해부학적 구조를 관

찰하였는데, 그 결과 64~99%에서 태아장기 대부분을 

볼 수 있었으나 소뇌 후 오목 (posterior fossa), 심장, 외부

생식기, 천추는 관찰하기 어려웠다고 한다.
36

 Souka 등은 

태아 머리엉덩길이가 45~54 mm일 때 심장을 제외한 태

아장기를 84%에서, 65 mm인 경우 96%에서 관찰할 수 

있었고,
37

 39,572명의 저위험군을 대상으로 무작위로 임

신 12~14주와 15~22주에 초음파검사를 하였는데 임신

초기에 38%, 임신중기에 47%의 기형을 발견할 수 있었

다고 한다.
38

 그러나 일부 태아장기 (소뇌, 뇌들보, 뇌고

랑, 뇌이랑)는 늦게 발달하기 때문에 이와 같은 장기들

의 기형진단에 임신초기는 시기가 너무 빠르다. 심장기

형 중 심장형성저하증 (hypoplastic heart syndrome), 판막질

환은 임신이 진행되면서 나타나는 질환으로 임신초기가 

지나야 진단할 수 있다.
39

 

네심방촬영상 (four chamber view)은 임신 11~11주 6일 

까지는 88%에서, 13~13주 6일까지는 100%에서 관찰 할 

수 있고,
40

 임신초기 태아 심초음파검사는 85%에서 10분 

안에 검사가 가능하다.
41

 Becker 등에 의하면 태아기형에 

중점을 두고 임신초기에 초음파검사를 하였을 때 염색

체 이상이 있는 주요심장기형의 84%를 발견될 수 있었

다고 한다.
42

 

임신초기 삼첨판역류는 염색체 이상 태아의 83%에서 

볼 수 있으며 삼첨판역류가 있는 59%는 심장기형을 가

지고 있기 때문에 임신초기 삼첨판역류가 있으면 태아 

심장질환과 염색체 이상 유무를 검사해야 한다.
43

 19,614

명의 임산부를 대상으로 임신초기 병합검사와 태아 심

장 박동수, 임산부 나이를 포함한 선별검사와 임신초기 

병합검사와 삼첨판역류를 포함한 선별검사에 대한 비교 

연구에서 발견율은 (위양성률이 3%) 다운증후군이 91%

에서 96%로 증가하였고, 세염색체18은 100%에서 92%로 

감소, 세염색체13과 터너증후군은 모두 100%로 동일한 

결과를 보였다. 이 연구에서 삼첨판역류는 정상태아의 

0.9%, 다운증후군의 56%, 세염색체13의 30%, 세염색체



정효영 외 1인. 임신초기와 임신중기 태아 다운증후군 진단을 위한 초음파검사 

- 7 -

18의 33%, 터너증후군의 38%에서 볼 수 있었다.
44

 따라

서 임신초기 NT검사와 함께 삼첨판역류가 관찰될 때 염

색체검사를 시행한다면 다운증후군의 조기 발견이 가능

하리라 생각된다.

Cicero 등은 임신초기 NT가 증가된 고위험군 701명의 

태아에게 코뼈 유무를 조사한 결과 73% (59명 중 43명)

의 다운증후군에서 코뼈가 없었고 정상 태아는 0.5%만 

코뼈가 없었다고 한다. 이 연구에 따르면 NT가 증가된 

태아에서 코뼈의 유무를 조사한다면 다운증후군 발견율

이 (위양성률은 1%) 85%였다.
45

 그러나 모든 임산부를 

대상으로 태아코뼈검사를 한다면 적절한 영상을 얻기 

힘들뿐 아니라 다운증후군 42%에서만 코뼈가 없기 때

문에 임상적용에는 한계가 있다.
46

 

Matias 등은 임신초기에 NT 측정과 함께 정맥관 혈류 

(ductus venosus flow)를 측정하여 심방 수축기에 역류하는 

혈류가 있는 경우 염색체 이상이나 심장기형과 관계있

으며 이 검사로 59~93%의 염색체 홀배수체 (aneuploidy)

를 발견할 수 있다고 하였다.
47

 그러나 임신초기에는 정

맥관의 크기가 매우 작아 정확한 측정이 힘들고 정상 태

아의 21%에서도 역류현상이 관찰되며 도플러의 위치가 

제대 가까이 위치하면 제대정맥의 정상적인 혈류에 역

류 혈류가 감춰질 수 있고 하행 대정맥에 근접해 있으면 

정상적으로 하행 대정맥에서 나타나는 역류현상이 기록

될 수 있어 도플러를 정확한 위치에서 측정해야 하는 어

려움이 있다.
48

 최근 연구에 의하면 정맥관 도플러 파형

에서 a파 역류는 염색체 이상, 심장기형, 태아사망이 증

가하지만 역류가 있는 태아의 80%는 정상 경과를 보이

기 때문에 임신 초기에 NT가 증가하고 정상 염색체를 

보인 태아의 예후를 예측하는데 제한적으로 적용하는 

것이 추천된다.
49

전두악안면각도는 임신초기에 태아 머리 정중선 영상

에서 상악골 상변과 전두골사이의 각도를 정의하고 정상 

태아의 5%, 다운증후군 69%에서 85° 이상을 보인다.
50

 

Borenstein 등은 정상 태아의 FMF 각은 CRL가 45 mm일 

때 83.5°이고 84 mm일 때 76.4°로 임신연령에 따라 감소

하는 양상을 보이며 임신초기 병합검사와 함께 사용하면 

다운증후군 발견율을 높일 수 있다고 한다.
51

 그러나 검

사자간의 오차를 줄이기 위한 적절한 교육이 필요하고 

대규모 전향적 연구에 의한 유용성이 입증될 수 있도록 

산과의의 노력이 필요하리라 생각된다. 임신중기 (14~23

주)에 다운증후군의 FMF 각은 평균 88.7° (75.4~104°)이

고 정상 태아는 78.1° (66.6~89.5°)로 최근 다운증후군의 

초음파 표지자로 연구되고 있다.
52

모체혈청 표지자와 초음파 표지자의

다양한 프로토콜

 

다운증후군의 위험도 측정에는 임산부 나이, 모체혈

청 표지자검사, 초음파검사 방법이 있다. 임산부 나이, 

모체혈청 표지자검사 결과로 다운증후군의 위험을 계산 

한다면 (임산부 나이에 따른 위험도) × (모체혈청 표지자

검사의 위험도), 임산부 나이, 모체혈청 표지자검사, 초

음파검사를 한다면 (임산부 나이에 따른 위험도) × (모체

혈청 표지자검사의 위험도) × LR (초음파 표지자)로 측

정할 수 있다. 최근 FASTER trial 결과 발표 후에는 임신

초기 병합검사와 임신중기 사중병합검사를 함께 사용하

는 통합검사가 정확한 방법으로 보고되고 있다. 통합검

사는 새로운 프로그램을 구입해야만 위험도를 계산할 

수 있다. 그러나 composite likelihood ratio [ (임신초기 위

험도÷나이에 따른 위험도)×임신중기 사중검사위험도]를 

적용하더라도 통합검사와 같은 결과를 보인다고 한다.
53

 

임신중기 초음파검사 (genetic sonogram)는 모체혈청 표

지자검사의 위양성률이 높아 양수검사를 할 것인가 도

움을 받기위해 사용하여 왔다. 모체혈청 표지자검사가 

정상이거나 임산부 나이가 35세 미만이라도 genetic sonogram

에서 비정상 소견 (태아기형, 표지자)을 보이면 positive 

LR에 따라 양수검사를 할 수 있다.
54

 반대로 “모체혈청 

표지자검사에서 고위험인 경우 genetic sonogram에서 정

상 이면 (초음파 표지자가 한 가지도 보이지 않을 경우) 

negative LR에 따라 양수검사를 할 필요가 없다.”라고 주

장한 학자도 있었으나,
55

 실제 초음파 표지자에 관한 문

헌들은 연구방법과 연구대상이 다르고 결과가 과장되어 

있어 초음파 표지자의 negative LR로 다운증후군 위험도

를 계산하는 것은 논쟁의 여지가 있다.
10,56,57

 메타분석에 
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의한 Smith-Bindman 연구를 보면 NFT를 제외한 초음파 

표지자의 LR는 낮아 다운증후군에서도 보이지 않는 경

우가 많기 때문에 genetic sonogram이 정상이라고 해서 양

수검사를 생략하는 것은 다운증후군 발견율을 감소시키

는 결과를 초래할 수 있다고 한다.
10 

임신초기 병합검사와 초음파표지자, 임신중기 모체혈

청 표지자와 초음파검사의 프로토콜을 변형시켜 다운증

후군 선별검사에 적용하려는 연구가 시도되고 있다. 

Krantz 등에 의하면 임신초기 병합검사 후 연속검사로 

genetic sonogram을 할 때와 모체혈청 표지자검사 (triple 

test)할 때를 비교한다면 두 군간 다운증후군의 발견율에

는 차이가 없다고 한다.
58

 Rosenberg 등에 의하면 임신초

기 병합검사 후 저위험군에게 임신중기 모체혈청 표지

자검사와 초음파검사를 하여 모체혈청 표지자가 정상이

더라도 초음파표지자 중 NFT나 주요태아기형이 발견될 

때 양수검사를 한다면 다운증후군 발견율을 향상 시킬 

수 있다고 한다.
59

초음파표지자 중 다운증후군의 LR가 높은 NFT와 주

요태아기형만을 이용한다면 발견율을 높일 수 있을 것

이다. Smith-Bindman 등에 의하면 모체혈청 표지자검사

에서 고위험 임산부 9,244명을 대상으로 전향적 코호트 

연구 결과 245명의 다운증후군과 192명의 다른 염색체

이상 태아를 진단하였다. 이 연구 결과 genetic sonogram

이 정상인 경우 LR는 0.55로 이때 양수검사를 하지 않는

다면 약 절반 (245명 중 115명)의 다운증후군을 진단할 

수 없었을 것이라고 하였다. modified genetic sonogram이 

정상인 경우 (주요태아기형과 NFT가 없는 경우) 다운증

후군의 위험도는 30%로 감소하였으며 (LR 0.67), 비정상

인 경우 (주요 태아기형 또는 NFT가 있는 경우) 다운증

후군의 위험은 9배 증가되어 (LR 9.2) 다른 초음파표지자

보다 유용하였다. 주요태아기형이 있는 다운증후군에서

는 초음파표지자 몇 개가 함께 있는 경우가 많았으며 이

때 LR는 16.3이었다. 단독 초음파표지자는 다운증후군을 

진단하는데 또는 배제하는데 아무런 도움이 되지 않았

다. 이를 근거로 임산부 10만 명을 대상으로 모의실험을 

하여 모체혈청 표지자검사에서 위음성으로 나온 다운증

후군을 발견하기위해  modified genetic sonogram을 모체혈

청 표지자검사에서 정상으로 나온 임산부에게 적용시킨

다면 genetic sonogram을 할 때 보다 위양성률을 감소시켜 

(13,681명에서 3,650명) 양수검사를 줄일 수 있을 것이라 

주장하였다.
11

 

Maymon 등에 의하면 NT와 NFT는 다운증후군의 위험

도를 결정하는데 독립적인 관계로 작용하기 때문에 임

신초기 병합검사와 임신중기 NFT를 연속검사에 포함시

킨다면 발견율을 87%에서 94% (위양성률 5%일 때)로 

높일 수 있다고 한다.
60

 

과거 삼중병합검사는 위양성률이 5%일 때 발견율이 

69%였으나 최근 FASTER trial 이후 다운증후군의 발견율

은 최고 96%에 달하고 있다. 선별검사가 임신초기 부터 

시작하고 선별검사의 다운증후군 발견율이 높은 현 시

점에서 정확하지 않은 임신중기 초음파표지자를 이용해 

다운증후군 위험도를 결정하는 것은 적절하지 않다고 

사료된다. 

결   론 

최근 임신초기와 임신중기의 다운증후군에 관한 선별

방법으로 초음파검사가 다양하게 사용되고 있다. 그러나 

임신중기 초음파검사는 임신초기 NT를 포함한 병합검사 

보다 정확하지 않고, 표준화된 방법이 없는 실정이다. 향

후 언제, 누가, 어떻게 검사해야 하는지 표준화방법의 개

발이 필요하고, 대규모 전향적 연구에 의한 표준화방법

의 효과를 입증해야 할 것이다. 기존 표지자 중에서 유용

한 초음파표지자를 임신초기 병합검사와 임신중기 모체

혈청 표지자검사에 혼합하여 적절하게 사용한다면 다운

증후군의 발견율을 높일 수 있을 것으로 사료된다. 
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｢국문초록｣
대부분 임산부는 다운증후군에 대한 선별검사를 받는다. genetic sonogram은 1990년대에 사용하기 시작한 단어로 

모체혈청 표지자검사 후에 양수검사가 필요한지 결정하는데 사용되어져왔다. 그러나 genetic sonogram을 하면 양수검

사 수는 확실하게 감소하지만 다운증후군 발견도 감소한다. 임신초기 선별검사에 관심이 집중되면서 다운증후군 선별

검사는 임신초기로 이동하고 있다. 저자들은 다운증후군을 발견하기위한 도구로 genetic sonogram의 효용성에 대해서

는 재평가되어야 한다고 주장하며, 이에 다운증후군 진단을 위한 임신초기, 임신중기 초음파검사에 관한 최신 연구 

경향에 대해서 기술하고자 한다.
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