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2서   론

  Cantrell씨 증후군이란 매우 희귀한 선천성 기형으로 

다음 5가지 기형을 나타내는 증후군을 말한다. 첫째, 제

대 상부의 정중 복벽의 결손, 둘째, 흉골하부의 결손 및 

외심기형, 셋째, 복측 횡경막의 결손, 넷째, 횡격막과 접

한 심외막의 결손, 다섯째, 선천성 심장기형을 동반한다. 

이는 1958년 Cantrell씨 등이 다섯 개의 증례를 들어 처음 

구체적으로 기술하였다.1 우리가 보고할 13주 4일된 태

아는 산전초음파로 진단된 외번뇌증과 배꼽탈출증, 흉

골하부의 결손이 동반된 Cantrell씨 증후군으로, 분만을 

통해 이를 확인하였기에 보고하는 바이다. Cantrell씨 증
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주관책임자 : 최성은

후군이 외번뇌증과 동반되어 발표된 경우는 극히 드물

고, 국내에서 보고된 예는 2004년도에 무뇌증과 동반된 

경우가 있었고,2 국외에서도 1999년도 외번뇌증과 동반

된 경우가 발표된바 있다.3

증   례

  환  자 : 양○○, 25세

  산과력 : 0-0-2-0, 인공유산 2회 

  과거력 : 특별한 내과적 외과적 질환력은 없으며 임신

중 방사선 조사, 특이한 약물복용의 기왕력은 없었다. 

  가족력 : 환자 및 배우자 측의 가계에 특이 사항이나 

유전병, 선천성 기형병력은 없었다. 
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Cantrell’s syndrome is very rare anomaly, consists of following five anomaly. There are first, midline abdominal wall 

defect, second, a defect of the lower sternum, third, a defect of the anterior diagragm, fourth, a defect in the 

diaphragmatic pericardium, and fifth is congenital intracadiac defect. This syndrome was established by Cantrell et al. 

in 1958. We experienced a case of the fetus with multiple anomaly, include exencephaly, omphalocele, lower sternum 

defect. We diagnosed this syndrome by prenatal ultrasonography at 13 week 4 day, and confirmed it after termination. 

Then, We report a case with brief review of the literature.
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  현병력 : 위 환자는 최종 월경일이 2005년 6월 6일로, 

2005년 8월 24일 질 출혈로 처음 본원에 내원하여 초음

파 검사를 받았다. 검사상 CRL 2.0 cm으로 8주 6일 크기

였고 임신낭 주변으로 1.1×0.51 cm의 작은 혈종이 관찰

되었다. 태아심박수는 145회로 정상소견이었다. 다른 특

이 사항은 관찰되지 않았고, 혈액검사상 Hb13.4, WBC 

9200, PLT 194K로 정상범위였으며, 풍진항체 검사도 정

상범위이었다. 절박유산 진단하에 입원하여 6일간 안정

한 후 출혈이 더 이상 없음을 확인하고 퇴원하였다.

  2005년 9월 5일 정기 검진을 위해 다시 내원하였고, 

초음파 검사상 CRL 3.9 cm으로 10주 6일 크기였으며 별

다른 사항은 발견하지 못하였다.

  환자는 2주 뒤 다시 내원하였고, 초음파 검사상 태아

의 여러 가지 기형을 관찰할 수 있었다. 

  초음파 소견 : CRL은 7 cm으로 13주 2일 크기였고, 

사지는 정상으로 발달하고 있었으며, 태아 목뒤 투명대 

(nuchal translucency) 두께는 2 mm로 정상범위에 있었다. 

태아의 두부는 안구 윗부분의 두개골의 초음파음영은 

보이지 않고 뇌가 노출되어 있었으며, 안면부위는 안구

가 돌출되어 있는 형상을 보이고 있었다 (Fig. 1). 심장이 

흉부 바깥으로 나와서 뛰고 있는 모습을 관찰할 수 있었

Fig. 1. Sonographic findings of execephaly.

는데 심장 초음파에서 약 2.3 mm의 VSD를 확인할 수 있

었다 (Fig. 2). 태아의 배부위가 불룩 솟아있는 배꼽탈

출증의 소견을 나타내고 있었는데 그 크기는 13.6×7.6 

mm로 측정되며, 그 아래쪽으로 바로 제대가 연결되어 

있는 것을 볼 수 있었다 (Fig. 3). 입체초음파 사진상 제

류의 모습과 심장의 형상이 입체적으로 나타나 있는 것

을 볼 수가 있었다 (Fig. 4.).

Fig. 2. Sonographic finding of ectopia cordis.

Fig. 3.  Sonographic findings of omphalocele and cord 

insertion.
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Fig. 4. Three dimentioned sonographic feature of the fetus 

with excencephaly, ectopia cordis and omphalocele.

  분만경과 : 임신 13주 4일의 외번뇌증이 동반된 

Cantrell씨 증후군으로 추정진단 내린 후, 환자와 면담하

여 임신종결을 결정하였고, 다음날 질식 분만하였다.

  사태아 소견 : 육안상 태아의 크기는 10 cm 정도이었

으며 무게는 75 gm으로 측정되었고 안면부 위쪽으로 두

개골이 없었으며 결손부위에는 뇌조직이 일정한 형태가 

없이 어지럽게 흐트러져 있었다. 안면은 안구부위가 돌

출된 형상이었고, 소하악증을 보이고 있었다. 흉골하부

가 결합이 안된 상태로 벌어져 있었으며 위의 피부는 덮

혀 있지 않아 그 사이로 심장이 드러나 있었다. 흉골의 

하부와 연결된 횡격막의 앞쪽 일부분도 결손된 상태로 

의심되나 정확히 확인하기 힘들었다. 배쪽은 제대와 

제류를 덮는 막이 같이 뜯겨나간 상태였으며 장이 바

깥으로 돌출되어 있는 상태로 이는 분만과정에서 손상

된 것으로 보였다. 외성기는 여성의 성기로 관찰되었

다 (Fig. 5).

Fig. 5. Gross findings of fetus with chest wall defects and 

excencephaly.

  염색체 결과 : 태아의 태반조직을 절제하여 실온 보관

후 염색체 검사를 보냈으나, 검체의 오염으로 결과가 나

오지 않았다.

고   찰

  Cantrell 씨 증후군은 매우 드문 선천성 기형으로 주된 

증상으로 제대 상부의 정중 복벽의 결손, 흉골하부의 결

손 및 외심기형, 복측 횡경막의 결손, 횡경막과 접한 심

외막의 결손, 선천성 심장기형을 동반한다.1 드문 만큼, 

수술 후 사망률이 매우 높은 질환이지만 소아외과의 발

전과 더불어 치명적 뇌기형이나 심한 심장기형이 동반

하지 않고, 체벽의 결손부위가 적은 경우 수술로 좋은 

예후를 기대할 수도 있다.4 이 증후군은 태생기 22-28일

째 삼층판 구조의 배아체벽이 주름이 잡히는 과정을 거

치며 닫히게 되는데 이때 상부 체벽이 닫히지 못해서 발

생하는 것으로 알려져 있다. 그러나 정확한 기전은 아직 

밝혀져 있지 않다.5

  위의 태아에서는 자세한 부검이 수반되지 않아 동반

되는 기형들을 제대로 확인할 수 없었으나 고해상도 초

음파와 3차원 초음파를 통해 대략적인 태아의 기형을 

진단할 수 있었다. Cantrell씨 증후군과 연관된 기형으로 

무뇌증, 안면 기형, 내번족, 대장 이상회전, 수두증이 보

고된 바 있었고, 본 증례에서의 외번뇌증은 시간이 지나
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면서 무뇌증으로 진행하기 때문에 무뇌증과 같은 병태

생리로 이해해도 무방할 것이다.6 안면기형으로 안구 돌

출증과 소하악증을 보이고 있었는데 Cantrell씨 증후군과 

안면 기형과 연관되어 나타난 경우는 드물게 보고되고 

있으며 대부분 Cleft lip이었다. 두개결손증과 동반된 경

우는 1957년도 Crelin이 보고한 1예가 있었고, 외번뇌증

과 동반된 경우는 1999년 Bognoni 등이 보고한 바 있

다.3,7

  외심기형(ectopia cordis)은 흉골의 결손부위를 통해 바

깥으로 나와있는 것으로 흉골의 결손은 태생기 42-25일

에 흉골의 발달과정중 좌우 연골막대의 결합부전으로 

생기는 것이다. 외심기형의 대부분은 흉벽 갈림증과 횡

격막탈장, 배꼽탈출증과 연관성이 있었고 이는 외심기

형 자체가 배측 체벽의 전반적 결손으로 인한 2차적 기

형이라는 것이다.8 본 증례에서 사태아의 심장은 초음파 

소견처럼 바깥으로 돌출되어 있지 않았으나 비교적 넓

은 범위의 결손부분이 있음을 알 수가 있었다. 

  배꼽탈출증(Omphalocele)은 발생 6주쯤 정상적으로 태

아의 중장이 제대쪽으로 이탈이 되고 12주까지 다시 복

강으로 복귀하는데, 이때, 복벽근육층의 분화가 제대로 

이루지지 않으면 중장이 정상적으로 들어가지 않아 생

기는 것이다.9 본 태아의 주수는 13주 4일로 생리적 탈장

의 시기가 지났으므로 여기에 해당되며, 저자들은 초음

파 상으로 배꼽탈출증를 확인하였으나 분만중에 복벽이 

손상되어 육안으로 제류를 확인할 수 없었다. 배꼽탈출

증은 보통 50-70%에서 다른 기형과 연관이 되어 나타난

다고 알려져 있으며 그중 심기형이 가장 흔하고, 요로계 

기형, 신경관 결손도 흔하게 동반된다. 또한 염색체이상

이 동반되는 경우도 30-40%까지 보고되었다.10

  Cantrell씨 증후군에서 심내 기형으로 흔히 보이는 것

은 심방 중격 결손인데, 그 외에도 심실중격결손, Fallot

씨 증후군, 좌심실게실, 좌측 상대정맥, 폐동맥판막 협착

증 등이 보고되었다.7,11,12 본 태아에서는 돌출된 심장의 

초음파상 심실중격결손을 나타내었다. 

  두개골과 두피의 형성이 안되어 뇌조직이 돌출된 외

번뇌증은 인간에게 희귀하게 보고되고 있는데, 그 이유

는 수태기간이 짧은 동물들에게는 외번뇌증이 흔히 나

타나나 인간의 경우는 수태기간이 비교적 길어 양수에 

오랜 기간 뇌조직이 노출이 되면 여러 화학적 물리적 자

극으로 임신 10주 이상이 되면 뇌조직이 완전 파괴가 되

어 무뇌증을 초래하게 되기 때문이다.13,14 외번뇌증의 발

생에 대하여 가장 대표적인 가설은 발생 24-25일에 신경

판의 앞측 신경공 부위가 정상적으로 닫히게 되는데 이 

과정이 실패하게 되면 중간엽과 외배엽 조직이 뇌조직 

위로 이주하는데 실패하여 두개골(Cranial vault)이 형성

이 되지 않아 뇌조직이 노출되게 된다는 것이다. 인위적

으로 수태기간을 연장시킬 경우 외번뇌증은 결국 무뇌

증으로 진행하게 된다.15,16

  전체적으로 볼 때 저자가 보고한 태아는 발생초기의 

어떤 이유로든 체벽이 닫히는 과정에서 상부쪽이 불완

전하게 닫혀 생긴 복합적 결과이라고 볼 수 있을 것이

다. 그 과정에 대한 자세한 내용과 관여하는 인자에 대

한 연구는 앞으로 지속되어야 할 것이다. 

  Cantrell씨 증후군의 감별을 위하여 임신초기 초음파상 

배꼽탈출증 같은 전복벽 결손이 의심이 될 경우 심초음

파와 정밀 초음파검사를 통해 동반된 심기형이나 신경

계기형이 있는지 면밀히 살펴보는 것이 필요할 것이다. 

현재 고해상력의 초음파로 인해 임신초기의 여러 기형

의 진단이 더욱 빨라지게 되었지만 위의 경우는 두개골

의 석회화가 이루어지는 임신11주 이후에나 진단이 가

능하였다. Cantrell씨 증후군이라도 증상이 경미한 경우

는 출산 후 교정으로 생존율을 증가시킬 수 있으나 외번

뇌증 같은 치명적인 기형이 동반되는 경우는 가능한 빨

리 진단이 이루어져 임신을 조기에 종결시키는 것이 중

요할 것이다. 
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｢국문초록｣
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의 정중 복벽의 결손, 둘째, 흉골하부의 결손 및 외심기형, 셋째, 복측 횡경막의 결손, 넷째, 횡격막과 접한 심외막의 

결손, 다섯째, 선천성 심장기형을 동반한다. 이는, 1958년 Cantrell씨 등이 다섯개의 증례를 들어 처음 구체적으로 기술
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