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1서   론

  성염색체이상은 양수검사 등의 산전 검사 또는 출생 

시 가장 흔하게 진단되는 태아의 염색체 이상으로 신생

아에서는 약 400명 당 한 명의 발생 빈도를 보이며 이는 

다운증후군의 발생 빈도에 비하여 2배 높은 수치이다.1,2 

성염색체의 이상이 산전 검사에서 발견되는 경우는 이

보다 다소 많은 250-300명 당 한 명 꼴로 보고되었다.3 

또한 성염색체 이상은 양수 검사를 시행했을 때 발견되

는 염색체 이상의 13-25%를 차지한다.4-6

  미국에서는 매년 만 명 정도의 성염색체 이상이 있는 
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신생아가 태어난다고 보고된 바 있으며,7 최근 산모의 

고령화 및 시험관 시술의 증가 등 여러 가지 원인에 의

하여 염색체의 산전 진단이 증가함에 따라서 산전에 성

염색체의 이상이 발견되는 경우가 증가하고 있다. 따라

서 산전 검사에서 성염색체 이상이 발견되었을 때 산모 

및 가족에게 적절한 상담을 하는 것이 매우 중요하다고 

할 수 있다. 

  성염색체 이상은 X 염색체 또는 Y 염색체가 하나 이

상 많거나 또는 부족한 경우, 또는 성염색체의 일부분

이 부족한 경우로 정의되며, 성염색체 이상의 종류에

는 45,X (Turner syndrome), 47,XXX, 47,XXY (Klinefelter 

syndrome), 47,XYY를 비롯한 다양한 모자이시즘이 있다. 

이 중 Turner 증후군인 경우에는 80%의 prenatal loss rate
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를 보이고 심장 또는 신장 질환이 동반되거나 난소의 기

능 부전이 동반될 수 있고 Klinefelter 증후군의 경우는 남

성 불임의 원인이 될 수 있다는 것은 이미 잘 알려져 있

다. 그러나 이러한 신체적인 이상 이외에 X 또는 Y 염색

체가 하나 더 있는 경우에 어떠한 정신 병리학적인 표현

형을 나타낼 것인가가 산전 진단된 성염색체의 상담에 

있어서 산모 및 보호자뿐만 아니라 상담하는 의사에게

도 매우 중요하고 또한 궁금한 부분이라고 할 수 있겠

다. 

  1960년대에서 1970년대에 보고된 성염색체 이상에 관

한 초기 단계의 연구들은 특정 집단을 대상으로 하여 많

은 selection bias를 갖고 있었으며 따라서 성염색체 이상

에 관한 부정적인 견해를 반영하였다.8,9 1992년 미국의 

Denver group의 Robinson 등에 의해 산전 진단된 성염색

체 이상의 출생 후 성장에 관한 최초의 전향적인 연구 

결과가 발표되면서 이들의 예후가 과거의 특정 집단을 

대상으로 한 연구 결과와는 달리 양호하다는 사실이 밝

혀졌다.1 이러한 보고 이후 최근 20년 동안에 미국, 캐나

다, 영국, 덴마크 등에서 산전 염색체 검사에서 성염색

체 이상을 진단 받고 태어난 아이들의 성인기까지의 전

향적인 추적 검사 결과들이 연달아 발표되면서 이들은 

모두 성염색체 이상에 관한 긍정적인 예후를 보고하였

고,10-12 또한 대부분은 정상적인 발달 과정을 보임이 알

려졌다.13,14

  본 논문의 목적은 첫째, 최근 연구 결과들을 토대로 

성염색체 이상에 대한 정확한 정보를 제공하고, 둘째, 

산전 진단된 성염색체 이상에 관한 국내외의 연구 결과

들을 토대로 임신의 유지 또는 종결율이 나라, 연도 및 

종류에 따라서 어떻게 차이가 있는지를 알아보고, 셋째 

성염색체 이상이 산전에 진단되었을 때 산부인과 의사

는 어떻게 적절히 상담을 하여야 하는지 그 지침을 제시

하는데 있다. 

성염색체 이상에 관한 최근의 연구 결과

1. 장기 추적 검사 결과 

  성염색체의 이상에 관한 1980년 이전의 연구들은 감

옥과 같은 특정한 시설에 있는 사람들을 대상으로 한 것

으로 공격적인 성향 또는 정신 이상 등과 관련이 있다고 

보고되었으며 이는 정상적인 적응의 가능성에 대해서는 

배제된 상태에서, 즉 상당한 selection bias를 가지고 후향

적으로 보고되었다. 특히 X 또는 Y염색체의 이상과 관

련되어서는 특정한 표현형이 강조되면서 성염색체 이

상에 관한 잘못된 선입견을 제공하는데 일조를 담당하

였다. 

  이에 반하여 지난 20년간 unselected population을 대상

으로 전향적인 장기 추적 검사한 결과, 믿을 만한 많은 

정보들이 발표되었다. 따라서 최근에는 성염색체 이상

이 있는 개인들은 약간의 발달 장애를 보일 수도 있으나 

이는 모두 정상 범위 안에 있으며 현저한 발달의 이상은 

발견되지 않는다고 보고되었다.10,14 특히, 2001년 Bender 

등은 신생아기에 성염색체 이상이 진단되었던 35명

(1964년부터 1974년까지 출생)의 cohort에 대한 36년 간

의 추적 검사 결과를 발표하였는데 이들은 동료들보다 

지능지수 측면에서는 약간 감소되는 경향이 있었으나 

대부분 학교를 마치고 결혼을 하고 직장을 마치고 경제

적으로 독립적인 생활을 하고 있음을 보고하면서 성염

색체이상이 심각한 정신적인 문제를 야기한다고 보고된 

과거의 보고들이 잘못된 것임을 보여주었다.14

  더군다나 산전에 진단된 성염색체 이상의 예후는 점

점 좋아지는 것으로 보고되었으며 이는 산전에 진단된 

성염색체 이상이 있는 신생아를 분만한 가정의 사회경

제적인 상태가 출생 이후에 진단된 성염색체 이상의 가

족보다 더 좋은 것이 개인의 발달에 더 긍정적인 작용을 

한 것으로 추정할 수 있다.1 

2. 성염색체 이상과 정신 지체, 지능 지수와의 관계

  정신 지체(mental retardation)의 정의는 지능 지수

(intelligence quotient)가 70 이하로 정의되며,15 성염색체 

이상이 있는 아이들의 지능 지수는 대부분 정상의 범위

에 있다고 보고되었다.10,14,16 이들의 연구 결과를 정리하

면 다음과 같다. 
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  1992년 Robinson 등이 보고한 산전 진단된 성염색체 

이상 20예의 출생 후 성장에 관한 첫 연구에서 이들은 

모두 동료와 비슷한 정도의 성장 및 발달 과정을 보였으

며 2명에서 지능 지수가 90 정도였고 나머지에서는 모

두 110 이상의 지능 지수를 보였다. 또한 이들 부모의 

85% 이상이 대학을 졸업하였고 전문직을 가진 경우가 

많았으며 중등도 이상의 사회경제적 상태에 있었다. 따

라서 산전에 성염색체 이상이 진단된 아이들의 부모의 

특성이 이전의 출생 이후 성염색체 이상이 진단된 부모

와는 다른 특징을 보이는 바, 결국 성염색체 이상의 발

달 능력(developmental competence)에 중요한 역할을 하는 

것은 임신을 유지하기로 결정한 의식 있는 부모의 

supportive care에 기인한다고 결론지었다.1

  1995년 Extra X aneuploidy를 갖고 있는 35명의 남아와 

12명의 여아를 대상으로 한 14년에 걸친 Canada의 한 연

구에서는 이들의 verbal IQ는 정상 염색체를 가진 아동에 

비하여 약간 감소하였으나 performance IQ는 정상 염색체

를 가진 아동과 비교하여 차이가 없었다고 보고하였다. 

또한 지능 지수가 높은 경우 학업 능력은 성염색체 이상

의 유무에 영향을 받지 않음을 보여주었고 이들은 결론

적으로 extra X aneuploidy의 지능 저하는 과거에 보고된 

바와 달리 경한 정도이며 이는 주로 XXX female에서 나

타난다고 하였다.13

  2001년 Denver group은 1964년에서 1974년 사이에 태

어난 신생아를 대상으로 한 염색체 선별 검사에서 성염

색체 이상이 진단된 사람의 장기 추적 검사 결과를 보고

하였다. 이 연구는 지금까지 성염색체 이상에 관한 연구 

결과 중 가장 장기적인 추적 검사로써 연구 대상자

(N=35)의 연령은 26-36세까지 분포하였으며 여러 가지 

검사 방법에 의해서 이들의 지능 지수 및 신경 정신과학

적인 또는 인지 능력에 대한 분석을 시도하였다. 그 결

과, 지능 지수의 분포는 47,XXX인 경우 62-121, 47,XXY

인 경우 76-117로 이들은 모두 정상적인 분포를 하고 

있으나 평균적인 지능 지수는 동년배에 비하여 20 정

도 낮은 수치를 나타내었다. 또한 신경 정신과학적 또

는 인지 능력 측면에서 45,X인 경우는 공간 지각력

(spatial thinking skill)이 부족한 경향이 있고, 47,XXY인 

경우는 언어 능력(language and reading comprehension skill)

이 부족한 경향이 있으며, 47,XXX인 경우는 개념 및 문

제 해결 능력(conceptual and problem solving)이 부족한 경

향이 있음을 보고하였다. 따라서 연구자들은 정신 지체

(mental retardation)가 성염색체 이상의 특징은 아니며 성

염색체 이상이 있는 개인의 인지 능력은 대부분 정상 범

위에 있으며 개인의 인지 능력은 결국 염색체라는 유전

적인 요인뿐만 아니라 환경적인 요인의 영향을 받는 것

으로 결론지었다.14 

  2002년 같은 Denver group은 산전에 성염색체 이상이 

진단된 51명에 대한 7-18세까지의 추적 검사 결과를 보

고하였고, 그 결과를 신생아기에 진단된 성염색체 이상

에 관한 이전의 연구 결과와 비교하였다. 그 결과 47, 

XXY인 경우 지능 지수는 100-113, 47,XYY인 경우는 

100-147, 47,XXX인 경우 73-128로 분포하였다. 또한 이

들은 산전에 진단된 성염색체 이상이 신생아기에 발견

된 성염색체 이상에 비해 더 예후가 좋음을 보여 주었으

며, 이는 아마도 산전 진단된 군이 더 높은 사회경제적

인 상태에 있었기 때문이며 따라서 후천적인 교육의 중

요성을 강조하였다.12

성염색체의 이상과 임신 유지율

1. 성염색체 이상에 관한 임신 유지율은 나라마다 매

우 다양하게 보고되었다. 

  지금까지 성염색체 이상의 산전 진단에서 임신의 유

지 또는 종결에 관한 연구 중 임신종결율이 가장 낮게 

보고된 연구는 1998년 독일의 보고로 이들의 연구 결과, 

성염색체 이상이 산전에 발견되었을 때 임신을 종결한 

경우는 12.7%이었다.17 미국의 연구 결과는 32-42.5%로 

보고되었으며1,18,19
 이스라엘에서는 80%의 높은 임신종

결율을 보고하였다.20 이렇게 나라마다 다른 임신종결율

을 보이는 원인으로 고려해 볼 수 있는 것으로는 나라 

또는 인종마다 태아의 성염색체 이상이 발견된 임신에 

대한 태도의 차이와, 보고하는 센터마다 특정 염색체 이

상의 비율이 달라질 수 있다는 점, 또한 초음파에서 발
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견되는 동반 기형의 유무 등을 들 수 있다. 또한 상담하

는 의료진의 차이에 의해서도 임신유지율이 차이가 있

을 수 있다. 가장 낮은 임신종결율을 보고한 독일의 보

고에서는17
 이러한 원인으로 문화적인 차이뿐만 아니

라 이들의 독특한 유전 상담 프로그램(genetic counseling 

program)에 기인한다고 결론지었다. 이들의 유전 상담

(genetic counseling)은 대부분 MD genetist에 의해 이루어

졌으며 상담 시간은 약 1-2시간 정도를 소요하였다. 상

담의 내용은 다음과 같은 순서로 진행되었다. 먼저 염색

체 이상의 종류에 대해서 설명을 하고 다음 이러한 아이

들의 정신-신체 발달(psychomotor development)에 대한 설

명을 하고 Klinefelter 증후군인 경우는 성선기능 저하증

(hypogonadism)에 대한 설명을 하고 소아 내분비 의사와 

면담을 하도록 하고, 이미 성염색체 이상을 가진 아이를 

키우는 부모를 만나게 하는 순서로 진행한다고 하였다. 

특히 정신 지체의 문제에 대해서는 1) 성염색체의 이상

(47,XXX, 47,XYY, 47XXY)에 있어서 정신 지체(mental 

retardation)는 동료에 비하여 증가하지 않으며, 2) 평균 

지능 지수는 동료에 비해서 10-15 정도 감소하는 경향을 

보인다고 보고되기는 하였으나 평균적으로는 정상범위

에 속하며 이것이 사회 생활을 하는데 문제가 되지는 않

는다는 점을 강조하고, 3) 인구 집단을 대상으로 한 연구 

결과에 의해서 이러한 염색체 이상의 대부분은 평생 모

르고 지내는 경우가 많다는 점을 강조하여 상담한다고 

하였다. 

  Marteau 등의 보고에서는 1986년부터 1997년까지 유럽

의 5개의 나라에서 진단된 111명의 Klinefelter 증후군의 

산전 진단 증례의 후향적 분석 결과 총 44%의 임신종결

율을 보였다. 또한 이들은 다변량분석을 통해서 임신을 

유지하는데 영향을 미치는 유일한 인자는 전문 유전 상

담자(genetic specialist)와의 상담 유무로서, 성염색체 이상

의 진단 후에 genetic specialist와만 상담한 경우가 genetic 

specialist와 상담을 하지 않거나 산부인과 의사나 소아과 

의사 등 다른 의료진과 같이 상담을 한 경우에 비해서 

임신 유지율이 두 배 이상 높았다고 보고하였다(relative 

risk: 2.42, CI[1.14-5.92]).
21
 1989년 Robinson 등의 보고에

서도 산전에 진단된 318명의 성염색체 이상의 증례에서 

다른 의료진과의 상담이 이루어진 경우의 임신종결율은 

41%로 genetic specialist와 전화만으로 상담을 한 경우의 

임신종결률인 25%에 비해 높았다.22 최근 Brun 등(2004)

은 성염색체의 상담 기술에 따라 임신유지 또는 종결율

이 많은 차이를 보인다고 보고하면서 실제적으로 산부

인과 의사가 이러한 성염색체의 표현형에 관하여 잘 알

지 못하는 경우가 많고, 산부인과 의사는 의료 소송의 

관점에서 상담을 하는 경우가 많다고 지적하였다.23 결

론적으로 성염색체의 산전 진단에 있어서의 상담자의 

역할을 매우 중요하다고 할 수 있다.

2. 성염색체 이상의 종류에 따라서 임신 유지율도 현

저한 차이를 보인다. 

  1987년 Holmes-Siedle 등은 성염색체의 산전 진단 이후 

임신 유지율에 영향을 미치는 요인을 분석한 결과, 성염

색체 이상의 종류에 따라 차이를 보임을 보고하였는데 

즉, XYY, XXX가 XXY에 비하여 임신을 더 많이 유지하

였다고 하였다. 덧붙여 부모의 나이가 많은 경우, 이미 

자녀가 있는 경우에 임신을 유지하는 경우가 더 많았다

고 보고하였다.24

  Hamamy 등(2004)은 성염색체 이상이 산전에 진단된 

61예의 보고에서 임신종결율은 Turner 증후군이 100%로 

가장 높았고, Klinefelter 증후군의 경우 73%, 47,XXX의 

경우 70%, 47,XXY의 경우 50%로 보고하였으며 모자이

시즘의 경우 임신종결율이 42.9%로 가장 낮았다고 하였

다.25 이는 성염색체 이상의 종류에 따라서 다른 임상 양

상을 나타내는 점을 고려하였을 때 당연한 결과이며 모

자이시즘인 경우에는 일반적으로 표현형이 경한 정도로 

의료진 및 부모가 판단하기 때문이라고 생각된다. 각각

의 성염색체 이상의 종류에 따른 임신 유지 또는 종결 

여부에 관한 국내외의 보고들을 Table 1에 정리하였다. 

2004년 Mezei 등도 산전 진단된 성염색체 이상의 임신종

결율이 45,X나 47,XXY의 경우가 47,XXX 및 47,XYY에 

비하여 높았다고 보고하였다.26
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Table 1. Pregnancy termination rate by specific sex chromosome aneuploidy

Author                     Study period       Country       45,X       47,XXY      47,XXX     47,XYY   Mosaicism

Holmes-Siedle et al (1987)24 1970-1984 UK, Finland  6/6  10/15   3/8  1/3  5/8

(100%)  (67%)  (38%) (33%) (63%)

Vincent et al (1991)
18 NA-1986 USA  7/13  11/32   7/16  6/11  4/19

(54%)  (34%)  (44%) (55%) (21%)

Robinson et al (1992)
1 1964-1991 USA  7/13  51/127  57/162 31/111 21/111

(54%)  (40%)  (35%) (28%) (19%)

Gravholt et al (1996)
38 1970-1993 Denmark 71/100    -    -   -   -

(71%)

Meschede et al (1998)
17 1989-1997 Germany   -   4/23   2/12  1/10  0/10

 (17%)  (17%) (10%) (0%)

Christian et al (2000)
29 1971-1997 Canada  6/7  21/24  17/26  3/15 18/36

(86%)  (88%)  (65%) (20%) (50%)

Perrotin et al (2000)
39 1990-1998 France 22/25   5/12   2/6  1/2

(88%)  (42%)  (33%) (50%)

Sagi et al (2001)
20 1989-1998 Israel  5/5  17/20   4/6  6/8 16/21

(100%)  (85%)  (67%) (75%) (76%)

Bojesen et al (2003)
40 1970-2000 Denmark   - 114/163    -   -   -

 (70%)

Forrester et al (2003)
41 1986-1999 Hawaii 14/26  11/24   2/12  2/7  6/21

(54%)  (46%)  (17%) (29%) (29%)

Hamamy et al (2004)
25 1980-2001 Swiss 13/13  17/23   7/10  4/8  3/7

(100%)  (74%)  (70%) (50%) (43%)

Brun et al (2004)
23 1991-2001 France 38/41  10/31   4/16  2/10   -

(93%)  (32%)  (25%) (20%)

Mezei et al (2004)
26 1990-2001 Hungary 13/18  13/18   2/7  2/5  5/25

(72%)  (72%)  (29%) (40%) (20%)

Kim et al (2002)
30 1992-2001 Korea   3/6   2/4  5/14

  -  (50%)  (50%)   - (36%)

Total 202/267 287/518 109/285 59/190 83/272

 (76%)  (55%)  (38%) (31%) (31%)

NA: Not availabe

  결론적으로 성염색체의 산전 진단시 임신의 유지 또

는 종결의 결정에 있어서 부모들은 불임이나 성적 발달

에 대한 염려를 많이 하는 것으로 보이며 따라서 터너 

증후군이나 Klinefelter 증후군이 47,XXX나 47,XXY에 비

하여 높은 임신종결율을 보이는 것으로 생각된다. 한편, 

남아 신생아의 500명 중 한 명은 성염색체 이상을 갖고 

태어나며 특히 Klinefelter 증후군이나 47,XYY이 산전에 

진단이 되는 경우가 실제로 이러한 염색체 이상이 있는 

경우의 10% 미만에 해당한다.27 따라서 이러한 성염색체

의 이상이 있는 남자는 특별히 의학적 적응증에 의해서 

염색체 검사를 시행하지 않는다면 염색체의 이상 자체

를 모르고 삶을 살게 된다는 것을 의미한다. 

3. 보고 연도에 따른 차이: 성염색체 이상에 관한 임

신종결율은 과거에 비해 감소하고 있다.
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  성염색체 이상이 산전에 진단된 후의 임신종결율은 

과거와 비교하여 감소하고 있는 경향을 보이며 이는 

1990년대 말부터 2000년대 초반에 걸친 성염색체 이상

을 진단 받고 태어난 아이들의 성인기까지의 전향적인 

추적 검사에서의 긍정적인 결과들에 기인한다고 할 수 

있다.12 

  1996년 Evans 등은 1986년부터 1994년까지 산전에 진

단된 염색체 이상의 임신유지율의 변화를 조사하였는데 

상염색체 이상(autosomal trisomy), 불균형전좌, 초음파 

이상이 동반된 터너 증후군의 경우 임신유지율은 연도

에 따른 변화가 없었으나 기타 성염색체 이상, marker 

chromosome, 모자이시즘, 역위(inversion) 등의 심하지 않

은 염색체 이상의 임신 유지율은 1986년부터 1988년까

지 50%에서 1992년에서 1994년까지는 71%로 증가하는 

추세를 보였다고 보고하였다.28 2000년 Canada의 연구에

서도 1971년부터 1997년까지 169예의 산전 진단된 성염

색체 이상의 임신종결율을 조사한 결과 1976-1979년에

는 100%에 달했던 임신종결율이 1995-1997년에는 54%

로 감소하였음을 보고하였다.29 2004년 프랑스의 Brun 등

도 산전 진단된 성염색체 이상의 임신종결율이 1991년

에서 1994년에는 34%를 보이던 것이 1999년에서 2001년

에는 12%로 감소하였다고 보고하였다.23 헝가리의 Mezei 

등(2004)도 연도에 따른 성염색체이상의 임신종결율이 

1990-1992년까지 67%에서 1999-2001년에는 36%로 현저

히 감소하였음을 보고하였다.26

  이러한 연도에 따른 임신종결율의 감소는 국내의 보

고에서도 비슷하게 보고되었는데 즉, 2002년 김 등은 산

전 진단된 성염색체이상의 임신종결율이 1992-1995년에

는 67%에 달했던 것이 1996-1998년까지는 50%였으며, 

1999-2001년에는 20%로 감소하였다고 보고하였다.30

적절한 산전 상담의 지침

  앞서 언급한 바와 같이 성염색체 이상의 산전 상담에 

있어서 상담하는 의사의 역할은 매우 중요하다고 할 수 

있다. Abramsky 등(2001)은 성염색체 이상이 산전에 진단

된 경우 실제로 부모들에게 어떻게 상담을 받았는지를 

의료진과 부모의 설문 조사를 통해서 조사한 결과, 부적

절한 상담이 이루어진 경우가 많았고 실제로 의료진이 

성염색체 이상에 관하여 알고 있는 지식 자체가 부족한 

경우도 있었다고 보고하면서 성염색체 이상의 적절한 

상담을 위해서 다음과 같은 4가지를 제안하였다.31

  첫째, 산전 염색체 검사를 시행하는 center에서는 미리 

성염색체 이상의 상담에 관한 적절한 protocol을 마련한

다. 

  둘째, 산전 검사를 시행 받는 모든 산모 및 보호자에

게 검사 이전에 다운증후군 이외의 다른 성염색체 이상

이 진단될 가능성이 있다라는 사실을 미리 알려준다. 

  셋째, clinical genetist는 성염색체 이상에 관한 최신 정

보를 세포유전학 검사실(cytogenetic laboratory)에 전달한

다. 

  넷째, 산전 염색체 검사의 결과에 대해서 산모 및 보

호자와 상담을 하게 되는 병원의 모든 의료진(의사 및 

간호사)은 최신 정보에 입각한 성염색체의 상담 지침에 

대하여 숙지한다.

  성염색체 이상에 관한 적절한 산전 상담의 내용을 아

래에 정리하였다.

1. 산전 검사를 시행하기 전 

  산전 염색체 검사를 시행하는 산모 및 가족은 신경관 

결손증 또는 다운증후군의 가능성 때문에 검사를 하게 

되는 경우가 대부분이다. 따라서 산모 및 가족은 산전 

검사에서 기대하지 않았고, 처음 들어보는 성염색체 이

상이 있다는 사실을 알게 될 때 매우 당황하게 된다. 그

러나 성염색체 이상의 빈도가 다운증후군의 빈도의 2배

임을 고려할 때 산전 검사를 시행하는 환자는 염색체 검

사의 결과가 다운증후군이 아닌 성염색체 이상 등이 우

연히 발견될 수도 있다는 사실에 대해서 검사 전에 미리 

알려주는 것이 도움이 된다.22,25,32 

2. 산전 검사의 시행 이후: 다음과 같은 순서에 의해 

상담한다.
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1) 다운증후군은 아니다

  염색체 결과에 대해서 알려줄 때에 ‘태아가 다운증후

군은 아니다’라는 사실을 먼저 주지시키고 그러나 특징

적인 성향(distinctive feature)을 갖는다는 것을 알려준다. 

즉 성염색체를 제외한 다른 상염색체가 정상임을 강조

할 필요가 있다.

2) 성염색체 이상의 빈도 

  산모와 가족은 성염색체 이상의 빈도가 출생아 400명

당 한 명 꼴로 매우 흔하게 발생하는 일이라는 것을 알

려주는 것이 좋다. 또한 성염색체 이상의 발생은 무작위

적으로(random event) 발생하는 일로서 이의 원인이 되는 

일을 한 것도 아니고 이를 막기 위한 방법이 있지도 않

았다는 사실을 알려주는 것이 좋다.

3) 성염색체 이상이 있는 아이들은 어떠한 문제가 발생하

는가?

  ① 신체적인 측면: 성염색체 이상 중 47,XXX, 47,XXY, 

47,XYY는 주된 신체적 이상을 나타내지 않는다. 그러나 

성염색체 이상의 빈도가 흔한 점을 고려할 때 다른 기형

이 우연히 동시에 발생할 가능성은 존재한다고 알려준

다. 성염색체 이상 중 터너 증후군(45, X)의 태아는 심장, 

신장, 목 등에 동반 기형이 있을 수 있으므로 정밀초음

파 검사를 하는 것이 도움이 되며 심한 이상이 동반된 

경우에는 자연 유산 내지는 자궁내 태아 사망으로 진행

할 수도 있다고 알려준다.

  ② 지능적인 측면: 일반적으로 지능 지수는 정상 범위

에 안에 있다. 다만 평균적으로는 동료들에 비해 평균 

지능지수는 10-15 정도 저하되어 있다고 보고되었지만
17,33
 일반적으로 정신 지체(mental retardation)가 나타나지

는 않는다고 알려 준다. 

  ③ 발달적인 측면: 성염색체 이상이 있는 경우 경하거

나 중등도의 motor, speech, language측면에서 발달 장애

(developmental problem)가 있는 경우가 있으며 이러한 문

제의 치료는 정상 염색체를 가지면서 동일한 발달 장애

가 있는 아이들의 치료와 동일하다고 알려준다. 또한 안

정적이고 교육적인(nurturing) 환경이 성염색체 이상이 

있는 아이들의 발달에 도움이 된다고 알려준다. 성염색

체 이상에서 심한 정신병은 흔하지 않다.

  ④ 모자이시즘을 보이는 성염색체 이상인 경우에는 

일반적으로 발달장애의 위험도가 감소하고 가임 능력이 

있는 경우가 많다.

  결론적으로, 산전에 진단된 성염색체 이상의 예후는 

매우 다양하므로 단정지어서 이야기 할 수 없다는 사실

을 부모에게 이야기하는 것이 좋다. 즉, 성염색체 이상

이 있는 아기가 발달 과정에서 문제가 있을 수 있다(at 

risk of developmental problems)라는 사실이 모든 경우에 

있어서 발달 지연이나 행동의 문제가 있을 수 있다는 것

을 의미하지는 않는다는 사실을 이야기 할 필요가 있다. 

또한 임신을 유지하기로 결정을 한 부모에게는 모두 다 

발생하는 것도 아니고 발생할 가능성이 있는 일이 발생

할 것을 기대하기보다는 정상 성장 및 발달을 보일 것으

로 기대하는 것이 가족을 위해서는 바람직한 자세라고 

할 수 있다. 

4) 다른 사람들은 어떠한 결정을 하였는가? 

  즉, 성염색체 이상에 관한 최근 문헌에 의거하여 임신

을 종결 또는 유지하는 경우가 어느 정도에 이르는지를 

부모에게 알려주는 것이 좋다. 1980년대 후반부터 1990

년대 후반까지의 발표된 논문에 의하면 성염색체 이상

이 산전에 발견되었을 때 정확한 정보로 상담을 받고 임

신을 종결한 경우는 3분의 1 이하였고 3분의 2 이상에서 

임신을 유지하였다고 알려준다.17,22,33 

5) 잘못된 정보에 대한 반박 

  산모 및 가족은 태아에게 성염색체 이상이 있다는 사

실을 알고 난 후에 대부분 인터넷 등을 이용한 정보 수

집을 독자적으로 시행한다. 그러나 1980년대 이전에 쓰

여진 문헌을 기초로 하여 제공된 정보는 bias가 많고 따

라서 잘못된 정보를 제공할 수도 있다는 미리 사실을 알

려주는 것이 좋다. 따라서 산전 염색체 검사를 시행하는 

의사는 미리 이러한 성염색체 이상에 관한 산모의 잘못

된 지식을 반박할 정확한 정보를 갖고 있어야 한다. 

  성염색체 이상에 관한 다음과 같은 정보는 20년 전 이
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전의 결과로 이는 명백한 오류가 있는 것이다.29,34 따라

서 의료진은 인터넷 등을 통하여 다음과 같은 잘못된 정

보를 전달하지 말아야 하며, 또한 잘못된 정보를 수집하

여 질문하는 산모 및 보호자에게 이는 잘못된 정보임을 

확실하게 이야기 해줄 필요가 있다. 

  첫째, Klinefelter 증후군의 남자는 homosexual 경향을 갖

고 정신 지체가 있다.

  둘째, 47,XXX의 여자는 불임이고 psychotic하다.

  셋째, 47,XYY의 남자는 ‘supermale’로서 범죄성향이 있

다.

3. 비교적 흔하게 진단되는 성염색체 이상의 특징과 

치료에 관한 내용을 아래 요약하였다.2 

1) 47,XXY

  발생 빈도: 600명의 남자당 한 명

  신체적인 특징: 큰 키, 고환 용적 감소, 여성형 유방을 

가질 수도 있으나 이는 수술적인 치료가 가능함

  생식기능: 불임(그러나 최근 미세조작, 시험관아기 시

술 등의 도움으로 임신 가능한 경우의 보고가 증가되는 

추세임)35,36 

  발달적인 측면: 경한 정도의 언어발달지연이나 학습

장애가 있을 수 있다.

  지능: 정상범위이나 동료보다 평균 10-15 정도 낮다.

  출생: 정상

  유아기 및 학동기: 학습능력을 평가하고 필요하면 

intervention을 시행할 수 있다.

  청소년기: testosterone 치료를 시작하고 정액검사를 통

해 불임 여부를 검사한다.

  성인기: testosterone 치료를 지속한다. 

  성인기의 적응: 정상

2) 47,XXX

  발생 빈도: 1000명의 여자당 한 명

  신체적인 특징: 큰 키

  생식 기능: 정상 

  발달적인 측면: 경한 정도의 언어발달지연이나 학습

장애가 있을 수 있다.

  지능: 정상범위이나 동료보다 평균 10-15 정도 낮다.

  출생: 정상

  유아기 및 학동기: 학습능력을 평가하고 필요하면 

intervention을 시행할 수 있다.

  청소년기: 정상 

  성인기: 일년에 한번 정기검진 

  성인기의 적응: 정상

3) 45,X

  발생 빈도: 2000명의 여자당 한 명

  신체적인 특징: 작은 키, 심장 또는 신장 질환의 가능

성, webbed neck, lymphedema

  생식 기능: 불임 

  발달적인 측면: 경한 정도의 언어발달지연이나 학습

장애가 있을 수 있다. 공간적인 지각력이 부족할 수 있

다.

  지능: 정상범위이나 동료보다 평균 10-15 정도 낮다.

  출생: 심장 및 신장 초음파 검사 시행

  유아기 및 학동기: 학습능력을 평가하고 필요하면 

intervention을 시행할 수 있다. 성장호르몬의 투여 

  청소년기: 여성호르몬 투여 시작, 성장호르몬 치료의 

지속 

  성인기: 여성호르몬 투여 지속, 일년에 한번 신체 검

사, 심장 및 갑상선 검사, 혈압 측정 

  성인기의 적응: 정상

4) 47,XYY

  발생 빈도: 1,000명의 남자당 한 명

  신체적인 특징: 큰 키

  생식 기능: 정상 

  발달적인 측면: 경한 정도의 언어 발달 지연이나 학습 

장애가 있을 수 있다.

  지능: 정상범위이나 동료보다 평균은 동료 보다 10-15 

정도 낮다.

  출생: 정상

  유아기 및 학동기: 학습능력을 평가하고 필요하면 
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intervention을 시행할 수 있다. 감정격분(tamper tantrum)

이 있을 수 있으나 공격성의 경향이 증가되지는 않는다.

  청소년기: 정상 

  성인기: 일년에 한번 신체 검사 

  성인기의 적응: 정상

결   론

  1956년 사람의 염색체는 22쌍의 상염색체와 XX 또는 

XY의 성염색체로 구성된다는 것이 알려진 이후 반세기 

동안 성염색체 이상의 표현형에 대한 많은 연구들이 이

루어졌다. 더군다나 1966년에 Steel과 Breg가 양수천자를 

이용하여 양수 세포의 염색체 핵형 분석을 시도함으로

써 산전 태아의 유전학적 진단의 신기원을 이룬 이후37 

과거에는 전혀 진단되지 않았던 성염색체 이상의 진단

이 증가되고 있다. 또한 1990년대 초반 이후로는 산전 

진단된 성염색체 이상의 장기 추적 검사 결과가 각국에

서 발표되었고, 이들은 모두 긍정적인 보고를 하였다. 

그러나 안타깝게도 성염색체 이상에 대한 1960년대에서 

1970년에 걸친 잘못된 연구 결과들의 영향으로 산전 상

담을 하는 의료진은 구체적이지 못하고 적절하지 못한 

지식을 전달하는 경우가 있고 또한 최근에는 인터넷 등

을 통해서 잘못된 정보가 유포되는 경우가 있다.

  따라서 산전 검사를 시행하는 의료진 및 검사 센터는 

최근의 전향적인 연구 결과들을 토대로 성염색체 이상

에 관한 적절한 상담 지침을 마련하고 이를 바탕으로 하

여 구체적이고 non-directive한 상담을 하는 것이 중요하

다고 하겠다. 또한 성염색체 이상의 산전 진단된 증례들

에 대한 국내의 자료를 확보해 나아가는 것이 앞으로 중

요한 과제라고 할 수 있다. 
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