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산과 초음파로 진단된 염색체 이상
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Fig. 2. Omphalocele is seen by sonography.

Fig. 1. Amniotic band around fetal head is observed in fetal 
sonography.

  G3P1 33세 여자 환자가 산부인과 일차병원에서 임

신중 초음파 이상이 발견되어 전원되었다. 일차병원 

산부인과 초음파에서 태아의 심박수가 감소되어 있었

고 태아 기형이 의심되는 소견이 있었다고 한다. 본원 

입원 당시 임신 13주 3일로 초음파에서 띠유착을 동

반한 무뇌증(Fig. 1), 선천성 배꼽내장탈장(Fig. 2), 심
장기형 관찰되었으며, 태아의 심음은 관찰되지 않았

다. 과거력에서는 특이소견 없었으며 다른 신체적 이

상소견은 관찰되지 않았다. 2병일에 자궁소파수술 시

행후 출혈소견 없고 양호하여 3병일에 퇴원하였다. 
자궁소파수술후 수집한 검체에서 태아의 외형상 무뇌

증, 배꼽내장탈장과 비정상적인 양측 손의 모양 관찰

되었으며(Fig. 3), 염색체 분석에서 염색체 18번의 tris-
omy가 관찰되었다(Fig. 4). 이상과 같은 검사 결과에 

따라 에드워드 증후군으로 확진할수 있었다.
  전체 출생아에서 염색체 이상을 동반하는 경우는 

0.7∼0.8%의 빈도를 나타내며[1], 염색체 이상의 빈도

는 산모의 연령이나 임신주수와 관련이 있다. 염색체 

이상은 유산의 가장 흔한 원인으로 적어도 95%의 염

색체 이상 태아가 만삭전에 유산된다. 일반적으로 염

색체 이상을 확진하기 위해 산모의 나이가 많거나 염

색체 이상의 가족력이 있거나 임신 제 2삼분기 산모의 
혈청검사에서 이상소견을 보이는 경우 양수검사 등을 
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Fig. 3. Gross findings of evacuated fetus. (A) Omphalocele and 
abscense of both hand are seen at the evacuated fetus. (B) By 
lateral position, Abscense of a major portion of the brain, skull, 
scalp are seen. (C) Omphalocele and abscense of both hand are 
seen.

Fig. 4. Chromosomal analysis. 18 trisomy is seen (white head
arrow).

통한 태아 염색체 검사를 시행하나, 최근 초음파 기기

의 해상도의 발달로 임신 제 1삼분기부터 초음파를 

이용하여 선천성 기형의 진단이 가능해졌으며 초음파 

검사를 이용한 태아 염색체 이상의 검진은 염색체 이

상의 위험이 있는 경우를 선별하여 확진을 위한 양수

검사등의 침습적 검사를 시행 받을 기회를 제공하기 

위한 유용한 검사가 되고 있다. 산전 초음파를 통한 

염색체 이상의 발견율은 염색체 이상의 종류에 따라 

다양하다. 일반적으로 파타우 증후군을 가진 태아의 

약 90%에서[2], 에드워드 증후군은 약 80%에서 하나 

이상의 초음파 이상이 동반되나[3] 다운증후군은 약 

16∼17%에서만 주요 기형이 동반되므로 다른 염색체 

이상에 비해 발견율이 현저히 떨어지는 것으로 알려

져 있다[4].
  에드워드 증후군은 두번째로 흔한 상염색체 삼배수

체(autosomal trisomy)로 발생빈도는 8,000 출생당 한

명이며 임신 초기 자연 유산이나 자궁내 태아사망의 

경우를 포함하면 이보다 더 많은 빈도로 발생한다. 에
드워드 증후군의 경우 임신 제 2삼분기에 시행하는 

모체 혈청 선별검사에서 모두 정상보다 낮은 수치를 

보이게 되며 이러한 혈청검사로 에드워드 증후군의 

60∼75%를 진단할수 있다. 하지만 전체적으로는 에
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드워드 증후군의 유병률이 낮기 때문에 혈청검사 이

후에도 초음파 검사가 권장된다[5]. 에드워드 증후군

의 경우 일반적으로 초음파 이상소견이 75∼80%에서 

동반되어 비교적 높은 진단률을 보인다[6]. 에드워드 

증후군은 특징적으로 태아발육제한이 대부분의 경우

에 동반되며 이는 임신 제3삼분기의 대부분에서 관찰

된다. 초음파 소견으로는 임신중기 태아발육제한, 임
신말기 양수과다, 태아활동감소, 선천성 심장질환(심
실중격결손, 심방중격결손, 방실중격결손, 양대혈관

우심실기시), 횡격막 탈장, 제대탈장, 식도폐쇄, 물콩

팥증, 말굽콩팥, 신경관결손증, 림프물주머니, 사지이

상(곤봉발, 흔들의자바닥모양발, 주먹쥔손, 겹쳐진손

가락), 전신성관절구축, 두개안면기형(작은턱증, 장두

증, 뒤통수융기, 딸기모양두개골, 대조의 확정, 댄디-
워커 기형), 맥락막총낭종 등이 관찰될 수 있다. 
  본 증례는 초음파 검사상, 양막띠증후군 및 에드워

드 증후군이 의심되며, 자궁내 태아사망으로 자궁경

부 개대 및 소파술을 시행한 환자의 경우로, 시술후 

시행된 염색체 검사를 통해 에드워드 증후군으로 확

진할수 있었다.
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