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부계 7번염색체 균형전좌에 기인하여 
der(7)t(5;7)(p15.3;q32)pat를 보인 통앞뇌증 1예
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A 25-year-old primigravida woman visited our hospital at 14 weeks gestation. Prenatal ultrasonogram at 14 
gestational weeks showed alobar holoprosencephaly with fused thalami, central monoventricle and cleft palate. 
Miscarriage occurred at 17 weeks of gestation and a female abortus measured 15 cm in length and 73.7 g in 
weight. The father was a carrier of balanced translocation; 46,XY,t(5;7)(p15.3;q32) and the karyotype of the 
mother was 46,XX,inv(9)(p11q13). No phenotypic abnormality of parents was depicted. The karyotype of the 
fetal abortus was confirmed to 46,XX,der(7)t(5;7)(p15.3;q32),inv(9)(p11q13). The clinical phenotype in autopsy 
showed dysmorphic features of cleft lip and palate, ambiguous external genitalia, and alobar holoprosencephaly with 
central monoventricle. Haploinsufficiency of the sonic hedgehog gene at 7q36 does account for the occurrence 
of holoprosencephaly in this fetus with deletion of distal 7q(32→qter).
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3서   론

통앞뇌증은 중배엽 발생 시 문제가 있어 발생하는 것

으로 알려져 있으며 그 발생 정도에 따라 무엽형 (alobar), 

반엽형 (semilobar), 엽형 (lobar)으로 나뉜다.
1
 또한 각각의 

형태에 따라서 서로 다른 예후를 나타내는 것으로 알려

져 있다. 통앞뇌증은 많은 경우 심각한 뇌의 기형과 동

반되며 이에 따라 태아는 자궁 내에서 사망하거나 생존 

출생하더라도 생후 1년 이내에 사망하는 등 대단히 불

량한 주산기 예후를 나타낸다.
2
 다만 예외적으로 엽형인 
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경우는 경한 정도의 정신지체와 경련을 나타내기는 하

지만 거의 정상에 가까운 뇌구조를 보이며 정상 평균 수

명기간을 생존하는 것으로 보고되고 있다.
3,4

 현재까지 

알려진 바에 의하면 통앞뇌증의 발생은 유전 또는 환경

의 변화 등 다양한 기전에 의해 발생하는 것으로 알려져 

있다.
5,6

 유전적으로는 삼배수체 (triploids), 13, 18번 세염색

체증 또는 12번 유전자 재배열 등이 알려져 있고 sonic 

hedgehog gene (SHH)이 중요한 역할을 한다. SHH는 신경아

교종 (glioma), 속질모세포종 (medulloblastoma), 기저세포암

종 (basal cell carcinoma) 등의 발생과 관련이 있는 것으로 

보고 되어 있으며 태아 발달의 과정에서는 VACTERL 증

후군과 관련이 있으며 또한 끝뇌 (telencephalon)의 발달에 

영향을 미쳐 통앞뇌증을 유발한다고 보고되고 있다.
7,8
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Fig. 1. (A) Gross picture of abortus and placenta showing facial dysmorphism including cleft palate (B) Gross 
picture of the brain (side view) showing no division into hemisphere or lobe (C) Gross picture of the brain (cross 
section view) showing central monoventricle.

저자들은 산전 진찰 중 발견된 통앞뇌증 태아의 세포

유전 검사에서 부계 균형전좌에 기인한 파생염색체 der 

(7)t(5:7)(p15.3;q32)에 의한 SHH 유전자 결손을 확인하여 

문헌 고찰과 함께 보고하는 바이다.

증   례

환  자：김 O 아, 25세

산과력：0-0-0-0

월경력：초경은 13세, 월경주기는 규칙적이었으며 기

간은 4일, 양은 보통이었으며 월경통은 없었다. 

과거력：문진상 특이 소견은 없었다.

가족력：특이 사항 없었다. 

주  소：임신 14주 2일로 타병원에서 산전 진찰 시행 

중 초음파 검사에서 두경부 낭종 소견으로 본원 전원

되었다.

현병력：임신부는 타 병원에서 정기 산전진찰을 시행 

받아 왔으며 임신 초기 정기 검진에서 시행한 혈액 검사, 

면역 혈청 검사, 자궁경부 세포진 도말 검사 등에서 특이

소견을 보이지 않았으나 목둘레 투명대 측정 위하여 시

행한 초음파 검사에서 두경부 낭종 소견을 보였다. 

초음파 검사 시행하였으며 태아 크기 측정에서 양두정

골 직경 2.67 cm (14주 5일), 복부둘레 9.28 cm (15주 5일), 

대퇴골 길이 1.59 cm (14주 5일) 소견을 보였으며 추가적

으로 시행한 초음파 검사에서 태아두부의 중앙부위에 

낭성의 커다란 단일 뇌실과 융합된 시상이 관찰되었으며 

뇌실질은 전방으로 치우쳐서 반월형 모양을 이루고 있었

으며 대뇌검과 뇌간열이 관찰되지 않았다.

분  만：상기 초음파 소견을 근거로 유전 상담 시행하

였고 2주 후 추적 검사 시행하였으며 초음파 검진에서 

자궁 내 태아 사망소견이 관찰되었다. 이후 prostaglandin 

E1에 의한 유도 분만을 시행하였다. 사산아는 여아 15 cm,  

73.7 g이었으며 육안 관찰상 구개순이 관찰되었다. 부검 

시행하였으며 부모 및 사산아에 대하여 세포유전 검사 

시행하였다.
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Fig. 2. Paternal cytogenetic analysis showed 46,XY,t(5;7)(p15.3;q32).

Fig. 3. Maternal cytogenetic analysis showed 46,XX,inv(9)(p11q13).

부검 소견 및 세포유전 검사：태반, 안면, 대뇌에 형

태이상이 관찰되었으며 안면에서 구개순 소견이 관찰되

었으며 대뇌는 반구 또는 엽으로 분화된 소견을 보이지 

않았다. 또한 대뇌의 중앙 부위에 낭종 소견이 관찰되어 

무엽형 통앞뇌증 소견을 나타내었다.

모체의 세포유전 검사는 46,XX,inv(9)(p11q13)으로 정상 

변이였으며 부체의 세포유전 검사는 46,XY,t(5;7)(p15.3; 

q32) 소견으로 염색체 5번 7번간 균형전좌를 나타내었



박인양 외 5인. 부계 7번염색체 균형전좌에 기인하여 der(7)t(5;7)(p15.3;q32)pat를 보인 통앞뇌증 1예

- 257 -

Fig. 4. Cytogenetic analysis of abortus showed 46,XX,der(7)t(5;7)(p15.3;q32)pat,inv(9)(p11q13)mat.

으나 아버지는 형태학적으로 정상이었다. 사산아의 세포

유전 검사는 46,XX,der(7)t(5;7)(p15.3;q32)pat,inv(9)(p11q13) 

mat이었다.

고   찰

통앞뇌증은 원시 전뇌의 분화 장애로 인한 복합적 이

상 질환으로 대뇌반구와 간뇌 구조물의 비정상적 중심 

분할이 특징이다. 이 질환은 과거 무후뇌증 등의 진단명

으로 불리었으며 현재는 De Myer와 Zeiman에 의해 기술

된 holoprosencephaly (통앞뇌증)라는 용어를 사용한다.
1,2 

발생 빈도는 100,000 생존 출생아 중 10명 정도로 보고 

되고 있으며 자연 유산 후 시행한 조직 검사 결과에 따

르면 0.4% 정도의 유병률을 나타내며 자연 유산 및 자궁 

내 태아 사망의 원인 중 하나로 알려져 있다.
3
 표현형에

서 통앞뇌증을 나타내는 경우 염색체 이상과의 관련은 

30% 정도로 보고되고 있으며 원인으로 규명된 유전자는 

SHH이다.
7,8

 이외에 알려진 유전자 이상은 SIX3, ZIC2 등

이 있으며 이러한 유전자 이상이 관련되어있는 통앞뇌

증의 경우 보다 상세한 가족력 조사와 산전 유전 상담이 

필요하다.
9
 알려진 통앞뇌증의 또 다른 원인으로는 저

열량 식사, 항혈소판 제제의 사용, 설파계 약물의 사용, 

선천성 거대세포 바이러스 감염, 산모의 당뇨병 등이 있

으며 현재까지 많은 연구가 진행되고 있다.
10-14

 이 중 

특히 임신 중 당뇨병은 통앞뇌증 발생과 밀접한 관련이 

있는 것으로 알려져 있으며 이는 통앞뇌증의 발생 빈도

를 3배 가량 증가시키는 것으로 보고되어 있다.
15

 통앞뇌

증이 다발성 선천성 이상과 동반되는 경우는 18-25% 정

도이므로 산전 초음파 검사에서 다발성이상이 관찰되는 

경우 반드시 중추신경계에 대한 면밀한 검사가 이루어

져야 하며 관련 이상으로 알려진 pseudotrisomy 13 syn-

drome, Smith-Lemli-Opitz syndrome, Martin syndrome, Steinfeld 

syndrome 등에 대한 조사가 필요하겠다.
16,17

 해부학적 소견

으로는 전뇌 발달과 분할의 정도에 따라서 무엽형, 반엽

형, 엽형으로 분류되며 무엽형은 가장 심한형태로 대뇌

반구의 분리가 이루어지지 않고 기저핵, 시상 등도 분리

가 이루어지지 않은 형태를 나타낸다.
4,5

 이 때 뇌실은 

많은 경우 하나의 큰 뇌실만이 관찰되며 후방액낭과의 

연결도 관찰된다. 반엽형은 대뇌반구 앞쪽의 분리는 이

루어지지 않았으나 뒤쪽은 분리가 이루어져 있어 전각
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(frontal horn)이 없는 것이 특징적 소견이다. 엽형은 대뇌

반구의 분리가 이루어진 형태로 일부 전각의 발달도 관

찰된다. 또한 통앞뇌증은 두개부, 안면부의 이상과 동반

되어 나타나는 경우가 있으며 이를 몇 가지 형태로 분류

하여 구분한다. 통앞뇌증의 예후는 염색체 이상과의 동반 

여부에 따라 달라지며 염색체 이상이 있는 경우 예후가 

나쁜 것으로 보고되어 있다.
15

 염색체 이상이 없는 경우 

1년 생존율이 30-50% 정도로 보고되어 있으나 염색체 

이상과 동반된 경우 1년 생존율이 2% 정도로 알려져 있

다. 이러한 이유로 산전 검사에서 통앞뇌증이 관찰되는 

경우 반드시 부모와 태아의 세포유전학적 검사가 필요

하다 하겠다.
13-15,18-20

저자들은 임신 14주경 산전 검사에서 다발성 형성 부

전을 보인 태아를 산전 진찰 하였으며 다발성 형성 부전

의 원인을 찾기 위하여 세포유전학 검사를 시행하였다. 

세포유전 검사에서 부체의 세포유전학 검사 결과는 46, 

XY,t(5;7)(p15.3;q32)를 보여 5번 7번 염색체간 균형전좌가 

있음을 확인하였다. 또한 사산아의 세포유전 검사에서 

46,XX,der(7)t(5;7)(p15.3;q32)pat,inv(9)(p11q13)mat 소견을 

보여 부체의 균형전좌에 따른 이상이 태아의 SHH 유전

자결손을 유발하게 되고 이에 따라 태아에서 통앞뇌증

이 발생한 것으로 판단할 수 있었다. 일반적으로 이러한 

균형전좌를 갖는 경우 태아에 미치는 영향에 대하여 면

밀한 유전 상담이 필요하다.
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｢국문초록｣
25세 임신 14주 초산모가 산전 초음파 검사에서 병합된 시상, 단일뇌실, 구개순 등의 소견이 동반되어 무엽형의 통앞

뇌증에 합당한 소견으로 전원되었다. 태아는 임신 17주 자궁 내 태아 사망 소견을 보였으며 유도분만 시행하였다. 사
산아는 키 15 cm, 체중 73.7 g이었다. 부체의 세포유전 검사는 46,XY,t(5;7)(p15.3;q32)로 균형전좌 소견이었으며 모계의 

세포유전 검사는 46,XX,inv(9)(p11q13)로 정상변이 소견이었다. 양측 부모의 외관상 표현형은 특이 소견이 없었다. 
사산아의 세포유전 검사는 46,XX,der(7)t(5;7)(p15.3;q32)pat,inv(9)(p11q13)mat 소견을 나타내었다. 부검 소견에서 

사산아는 구개순, 구개열, 모호한 외성기 소견을 보였으며 두경부 검사에서 대뇌의 단일 뇌실과 동반된 무엽형의 

통앞뇌증에 합당한 소견이 관찰되었다. 본 증례의 경우 부계의 염색체 5번 7번간의 균형 전좌에 기인하여 태아에게 

sonic hedgehog 유전자 결손이 발생되었으며 이에 의해 발생한 통앞뇌증으로 진단되었다.

중심단어: 통앞뇌증, 균형 전좌, Hedgehog


