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산전 초음파를 이용한 태아 얼굴의 계측적 평가
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Assessment of Fetal Face by Ultrasound
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Seoul, Korea

Prenatal recognition of a fetal facial anomaly is important because it can lead to the suspicion of genetic disorders such as 
syndromes or chromosomal abnormalities. Most studies involve qualitative methods but a more quantitative approach may be 
necessary for the detection of minor anomalies of the fetal face. This review was written to give help to clinical practice, by 
summarizing objective methods and literature concerning the measurement of fetal face according to each pregnancy trimester.
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서   론1

얼굴기형은 얼굴에 국한된 기형일 수도 있으나, 염색체 

이상, 유전적 또는 비유전적 증후군, 환경적인 요인에 

의한 여러 증후군과의 연관성이 높은 것으로 알려져 있다. 

얼굴기형은 소아과 영역에서 낮게 위치한 귀 (low-set ear), 

두눈먼거리증 (Hypertelorism), 두눈가까움증 (Hypoterlorism), 

작은안구증 (Microphthalmia), 작은턱증 (Micrognathia), 

무턱증 (agnathia) 등의 특징이 하나 이상 복합적으로 나

타나면서 진단되는 것이 일반적이며, 250가지 이상의 증

후군들이 얼굴의 불균형적 성장과 연관되어 있다.1,2
 태

아의 얼굴은 초음파 영상구조 검사에 있어 기본적 항목

이 되어, 미국 초음파 협회는 임신 2삼분기와 3 삼분기

의 태아 초음파 지침에 태아의 얼굴을 검사하는 것을 포

함하고 있다. 그러나, 얼굴 기형에 대한 대부분의 연구

들은 얼굴의 주관적 평가, 즉 특징적 소견을 찾아내는 
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것이었으며, 얼굴 기형 평가의 객관적 기준이 명확하지 

않아 태아 얼굴의 평가는 아직 미흡한 실정이다. 현재

까지 이마 (forehead),3 안와 (orbits),4,5 코,6,7 치조융기 (alveolar 

ridge),8 하악,9 인중,10 턱10,11 등에 대한 노모그램 (Nomogram)

이 보고되어 있으며, 최근 임신 11-13주의 시상면에서 

전두상악얼굴각 (frontomaxillary facial angle, FMF각)이 목

덜미투명대 (nuchal translucency)와 함께 세염색체 21선별

검사의 표지자로 제시될 수 있다라는 연구결과들이 발

표되고 있다.12,13

이 글에서는 초음파를 이용한 태아 얼굴의 객관적 평

가에 대하여 알아보고자 한다.

얼굴의 발생 및 임신 1삼분기의 태아 얼굴 평가

임신 4주 말에 얼굴 중앙에 원시구 (stomodeum)가 형

성되고 첫번째 인두굽이에 의해 둘러싸이게 된다. 태아

의 얼굴은 태아기 5주경에 형성되기 시작한다. 코 기원판 

(nasal placodes)은 외전되어 코 오목 (nasal pit)을 형성한다. 

그 융기는 앞코융기 (frontal nasal prominance)를 형성하고, 



고현선 외 2인. 산전 초음파를 이용한 태아 얼굴의 계측적 평가

- 99 -

Fig. 1. Measurement of a frontomaxillary facial (FMF) 

angle at 11-13 gestational week.

이는 원시구의 위쪽 경계를 이룬다. 첫번째 인두굽이에

서 기원한 상악 융기 (maxillaray prominences)는 원시구의 

외측 경계를 형성한다. 역시 첫 번째 인두굽이에서 기원

한 하악 융기 (mandibular prominence)는 아래쪽 경계를 형

성한다. 5주에서 8주 사이에 상악 융기는 가운데로 자라

고, 그 결과 상악 융기와 코 융기 사이의 고랑이 없어지

게 된다. 그러므로 윗입술은 상악 융기와 코 융기의 융

합으로 형성되게 된다. 하악 융기는 합쳐져 아래 입술과, 

턱과 하악골을 형성한다.14-16
 코는 다섯 개의 융기에 의해 

형성되는데, 전두융기 (prefrontal prominence)는 콧마루 

(nasal bridge)를, 두개의 내측코융기 (medial nasal prominence)

는 코능선 (nasal crest), 코끝, 입술의 가운데 부분 혹은 악

간분절을, 바깥쪽 융기는 코의 측면과 날개 (alae)를 형성

한다. 두개의 내측코 융기는 서로 융합하여 악간분절을 

형성하는데 이는 윗입술을 구성하는 인중뿐만 아니라 

앞니와 입천장의 앞쪽을 형성한다. 한쪽 또는 양쪽모두

의 상악 융기와 내측코융기 일부 혹은 전체적인 융합결

여는 한쪽 또는 양쪽의 입천장갈림증 (cleft palate)과 입

술갈림증 (cleft lip)을 유발한다. 이는 통앞뇌증 (holopro-

sencephaly)과 같은 심각한 선천성 복합기형과 동반되는 

경우가 많다. 첫 번째 인두굽이에서 기원하는 기형은 두

개 신경능선 세포가 첫번째 인두굽이로 불완전하게 이

동하여 일어나며 이러한 장애에 의해 야기되는 증후군

은 Treacher Collins 증후군과 Pierre Robin 증후군이 있다. 

신경능선 세포는 또한 대동맥과 폐동맥 형성에도 기여

하므로 첫번째 인두굽이 이상에 의한 몇몇 증후군은 선

천성 심장 기형을 동반할 수도 있다. 임신 6주부터 태아 

얼굴이 형성되어 감을 초음파로 알 수 있으며, 임신 8주 

말에는 얼굴의 윤곽이 나타나지만, 임신 9주부터 몸과, 

목, 머리가 명확히 분리되며, 임신 10주가 지나면서 초

음파를 통해 얼굴의 관찰이 점차 용이해 진다.14-16 임신 

11-12주가 되면 코, 안와, 상악골, 하악골, 눈, 입 등의 얼굴 

구조의 관찰이 초음파를 통해 가능해진다.17

앞서 언급한 바와 같이, 임신 11-13주의 시상면 영상

에서 FMF각이 정상 염색체 태아들에서는 평균 78.1° 

(66.6-89.5°)이나, 세염색체 21 태아들은 평균 88.7° (75.4-104°)

로 더 증가되는 것으로 보고된 바 있다.2 임신 11-13주에 

세염색체 21 태아의 69%, 정상 염색체 태아의 5%에서 

FMF각이 85° 이상으로 보고되었다.2 세염색체 21환아들

은 납작한 측면상 (flat profile)을 보이는 것이 특징이다.
18

 

상악골의 저형성, 지연된 치아성장, 치아의 수와 크기 

감소, 코뼈의 무형성 또는 저형성 등도 세염색체 21환아

들의 얼굴 특징 중 하나이며, 산전 초음파에서 상악골의 

길이와 두께 형성저하가 나타날 수 있음도 보고된 바 있

으나, 이는 보고마다 차이가 있으며, 상악골을 직접 계

측하는 것은 실제 임상에서 유용한 지표로 쓰이지는 못

하고 있다.19-21 FMF각은 얼굴의 정시상 단면에서 상악골

의 윗표면과 전두골 사이의 각을 말하며, 세염색체 21환

아들에서는 상악골이 저형성 되거나, 후방으로 위치가 

변동되어 있기 때문에 이 각이 커지는 것으로 여겨진다 

(Fig. 1).
12,13

그 외에 개방형 척추이분증 (spina bifida)은 Arnold-Chiari 

기형과 연관이 있는데, 이는 뇌척수액이 양막강 내로 빠

져나가면서 지주막하 공간의 압력을 떨어뜨리고 그로 
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Fig. 2. Measurement of a mandibulomaxillary facial 

(MMF) angle at 11-13 gestational week.

인해 뇌조직이 후방이동을 하고 폐쇄성 수두증을 일으

킴으로써 일어나는 것으로 여겨진다. Arnold-Chiari 기형

은 임신 2삼분기에 ‘lemon’과 ‘banana’ 사인의 초음파적 

소견을 나타낼 수 있는데, 임신 1삼분기에 Arnold-Chiari 

기형이 발달될 경우에는 제 4뇌실을 압박하고 전두골의 

발달을 저해함으로써 정상 태아들에 비하여 임신 11주

에서 임신 13주 사이 측정한 FMF 각이 더 감소함이 최

근 보고되었다.22-25 임신 1삼분기 정상 염색체 태아들의 

머리엉덩길이가 45 mm 인 경우 평균 FMF 각이 84.0°, 84 

mm인 경우 76.5° (SD, 3.26 )인데 비하여, 척추이분증 태

아들의 평균 FMF 각은 9.9°가 작게 측정되었고 90%가 

5 퍼센타일 미만을 나타내었다.
25

세염색체 21 다음으로 흔한 세염색체 18 태아의 얼굴

에서 나타날 수 있는 초음파 소견은 작은턱증이 흔한 것

으로 알려져 있으나, 작은턱증의 초음파 진단은 두드러

진 윗입술과 함께 작은 턱이 관찰되는 소견으로 주관적

으로 평가되어 왔다.
26 최근 임신 1삼분기에서 연구된 바

로는 임신 11-13주경 세염색체 21 태아에서 나타나는 

FMF 각의 증가가 세염색체 18 태아들에서도 나타나며, 

작은턱증으로 인하여 임신 11-13주경 하악-상악 얼굴각 

(mandibulo-maxillary facial angle, MMF각)이 정상 태아에 

비하여 감소된다는 것이 보고되었다 (Fig. 2).
27 세염색체 

13 태아에서는 통앞뇌증이 동반된 경우에만 임신 1삼분

기 초음파에서 FMF각의 증가 (95퍼센타일 이상)를 나타

내었다.
28 

그러나, 얼굴은 인종에 따라 다른 특징적 소견을 가지

고 있으며, 이에 따라 발생시기에 있는 태아에서의 초음

파 계측치도 인종에 따라 다를 수 있다. 정상 한국인 태

아들을 대상으로 임신 11-13주 에 측정한 FMF각의 평균

은 88.6±9.7°으로 나타났으며, 머리엉덩길이가 40-49, 

50-59, 60-69, 70-79 mm의 태아 FMF각의 평균은 각각 

93.7°; 92.6°; 85.3°; 81.0°로 백인 태아들의 정상치보다 그 

각이 크게 나타났다.
29 따라서 임신 1 삼분기 태아의 얼

굴기형을 초음파로 예측하는 데에 인종적 차이를 고려

한 연구가 지속되고 평가되어야 할 것이다.

임신 2 삼분기 태아의 얼굴 평가

태아 얼굴의 축면 (axial), 관상면 (coronal), 시상 (sagitta)

면의 세가지 축 영상이 2차원 초음파 검사의 기본이 되

며 3차원 초음파를 통해 표면영상 (surface rendering mode)

과 함께 2차원 초음파에서의 축 영상을 보다 정확히 얻

고자 하는 노력이 시도되고 있다. 임신 13-14주 이후에

는 태아 얼굴의 세 축 관찰이 가능한 것으로 알려져 있

으나, 대부분 임신 18주 이후 태아들에서 얼굴의 관찰이 

용이해진다. 자궁 내 태아의 얼굴기형의 진단은 세가지 

축 영상에 대한 분석을 통해 급속하게 증가하여, 과거 

21-30%에 머물렀던 구순열의 진단율을 약 88%정도로 

증가시켰다.
30,31 관상면 (coronal) 영상에서는 얼굴의 연부

조직, 뼈와 대칭성을 관찰하며, 축면 (axial) 영상에서는 

하악, 상악, 구개, 치아싹, 안와 등을 관찰하고, 시상면에

서는 이마, 콧마루, 하악 등을 주로 관찰하게 된다. 

하악골의 평가는 100가지 이상의 유전성 증후군이나 

세염색체 18과 13, 삼염색체 (triploidy), 유전자 결손, 또는 

전위와 같은 다양한 염색체이상과 연관이 있으므로 매

우 중요하다.
27,32,33 하악골 기형을 가진 태아들은 혀가 
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Fig. 3. Sonographic images of the fetal face showing typical facial concavities and protrusions. Calipers indicate 

measurement between the upper philtrum and mouth, and the mouth and upper concavity of the chin (A) and 

between the tip of the nose and mouth, and the mouth and chin (B).

상기도를 막음으로써 생후 신생아 호흡곤란 증후군을 

일으킬 수 있을 가능성이 있으므로, 산전 초음파에서 하

악골 기형이 관찰된 경우 출산시 신생아 전문의가 함께 

대기하여 필요에 따른 즉각적 응급조치가 제공되어져야 

한다. 앞서 언급한 바와 같이 하악골 기형은 주관적으로 

평가되어진 경우가 대부분이었으나, 이를 객관적으로 

측정하고가 하는 시도가 있었다.
34

 그러나, 하악후퇴증 

(retrognathia)과 작은턱증을 구분하는 것은 쉽지 않은데, 

이를 위해 Rotten 등은 아래얼굴각 (inferior facial angle)을 

측정하여 하악후퇴증 (retrognathia)을 판단하고, 상악과 

하악골의 넓이 비율을 측정하여 작은턱증의 여부를 가

늠하고자 하였다.
32

 Paladini 등은 작은턱증을 진단하는 

데에 하악골의 전후직경과 양측직경을 측정하여 턱지수

를 계산하여 평가하고자 하기도 하였다.
35

정시상면의 얼굴영상 (Midsagittal profiles)

최근 정시상면의 얼굴 영상을 통해 얼굴의 구조를 객

관적으로 평가하려는 노력이 임신 2삼분기에서도 활발

해지고 있다. 전두이마의 굴곡에 대한 평가는 편평한 이마, 

소두증 (microcephaly), 또는 두개유합증 (craniocynostosis)에

서의 전두이마의 융기와 같은 이상소견을 발견하는 데

에 도움을 줄 수 있다.
3
 콧마루에 대한 평가는 Apert 증

후군이나 Carpenter 증후군을 진단하는 데에 도움을 줄 

수 있고,
1
 정시상면에서의 턱에 대한 평가는 작은턱증 

또는 돌출된 턱 (prognathia) 등을 진단하는 데에 도움을 

줄 수 있다. 그 외에도 선천성 증후군을 진단하는 데에 

있어 ‘soft sonographic signs’을 찾아내는 데에 정시상면의 

평가의 중요성이 강조되고 있다. 머리얼굴기형의 가능

성이 있는 태아의 이상여부를 판단하기 위하여, 임신 

14-33주 정상 태아들의 정시상면 얼굴영상에서 얼굴의 

굴곡을 고려한 얼굴 하방에 대한 계측치의 비가 임신 주

수별로 제시되었으며, 정시상면 얼굴의 표지점들을 이

용하여 코-입 (the nose to the mouth) 또는 입-턱 (the 

mouth to chin)까지의 거리가 임신 주수와 연관성이 인중

의 시작점-입 (upper philtrum to the mouth) 또는 입-턱의 

상방굴곡 (mouth to upper concavity of the chin)까지의 거

리와 임신 주수와의 연관보다 높은 상관관계를 이룸을 

A  B
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Table 1. Nomenclature of measurements and landmarks

Measurement Abbreviation Description

Nose length NL Distance between nasion* and

and upper anterior corner of maxilla

Nose protrusion NP Distance between pronasale landmark† and line used for 
nose-length measurement (perpendicular on the NL line)

Pronasale-subnasal distance PS Distance between pronasale and subnasale landmarks‡

Philtrum length Ph Longest straight distance from the line along the skin from the 
subnasale landmark to

the upper lip

Facial height FH Distance from the nasion to the lower anterior corner of the 
mandible

Maxilla-nasion-mandible angle MNM Angle between the lines maxilla-nasion and

mandible-nasion. The landmarks on the maxilla and mandible 
are in the middle of the anterior borders of the jaws

* The nasion landmark is located in the midline, at the intersection of the frontal bones and the nasal bones. †

The pronasale landmark is the most protruding point of the apex nasi. ‡ The subnasale landmark is located in the 
midline at the columella base, where the lower border of the nasal septum and the upper lip meet.

Adapted from De Jong-Pleij et al. 2010.37

보고하였다 (Fig. 3).
36

정시상면을 이용한 다른 얼굴 계측연구에서는 임신 

21-28주의 정상태아들의 초음파에서 얼굴의 표지점을 

이용하여6가지 즉, 코의 길이 (nose length, NL), 코의 융기 

(nose protrusion NP), 인중 길이 (philtrum length, Ph), 코의 

전후거리 (pronasale-subnasale distance, PS), 얼굴길이 (facial 

height, FH), 상악-비근점-하악각 (maxilla-nasion-mandible 

angle, MNM 각)을 측정하였다 (Table 1, Fig. 4).
37

임신 2삼분기 FMF 각의 측정에 대한 연구에서는 임신 

16-24주의 정상 태아에서 FMF 각은 주수에 관계없이 평

균 83.9° (76.9-90.2°)이고 95 퍼센타일은 88.5°이며, 세염

색체 21 태아의 65.2%가 95 퍼센타일 이상이었음을 보

고한 바 있다.38
 다른 유사한 연구에서도 임신 2삼분기 

세염색체 21 태아들의 FMF 각이 정상염색체 태아들 보

다 증가되어 있음이 보고되었다.
39

개인을 구별할 수 있는 가장 확실한 지표인 얼굴은 환

경에 가장 적게 영향을 받고 주로 유전적 영향을 받기 

때문에 체질인류학적으로도 중요하게 연구되는 부분이

다.40,41 18세에서 30세 미만의 청년기 한국인 얼굴을 다

른 인종들과 비교하여 계측관찰한 연구에 따르면 청년

기 한국인 얼굴의 특징은 높은 머리, 좁고 긴 얼굴, 넓은 

안쪽눈구석사이거리, 높이는 낮고 넓은 하악과 낮은 아

래얼굴이 특징으로 연구된 바 있다.
42 이러한 인종적 차

이가 어느시점부터 어느 시점부터 뚜렷해지는가에 대해

서는 확실하지 않지만, 임신 1삼분기 한국인 태아의 

FMF각의 크기가 백인에 비하여 증가되어 있음을 고려

할 때 임신 2삼분기 태아의 정시상면 얼굴 평가에 있어

서도 인종적 차이과 정상범위의 기준이 필요할 것이다.

3차원 초음파를 이용한 태아의 얼굴 평가

약물 복용, 염색체 이상이나 유전성 증후군 등에 의한 

특징적 얼굴 기형은 3차원 초음파의 표면 영상을 이용

할 때 더욱 뚜렷하게 관찰될 수 있으며, 구순열, 작은턱

증, 귀의 기형, 돌출된 이마 등을 관찰하는 데에 3차원 

초음파 영상이 우수하다는 것인 이미 알려져 있는 사실

이다.
42-51 구개열의 진단에 있어서도 3차원 초음파의 

multislice view를 이용할 경우 보다 자세한 관찰이 가능
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Fig. 4. Ultrasound images of the fetal face showing nose length (NL), nose protrusion (NP), philtrum length (Ph) 

and pronasale-subnasale distance (PS) (A) and facial height (FH) and maxilla-nasion-mandible angle (MNM) (B).

하다.52

2차원 초음파에 비하여 3차원 초음파는 다축 영상 

(multiplanar) 모드를 통하여 정시상면을 보다 정확하게 

측정할 수 있으며, 관찰자간의 측정오차를 줄일 수 있다

는 것이 장점이다. 시간의 효율성이나 정확도 면에서 2

차원 초음파를 이용한 정시상면 영상이 3차원 초음파와 

유사하다고 주장하기도 하지만, 태아의 자세 등으로 인

하여 정시상면 영상이 용이하지 않을 경우에는 3차원 

초음파의 다축 영상모드를 이용하면 보다 정확한 각도

로 측정할 수 있고, 나중에 영상을 재현하여 검토, 재구

성할 수 있다는 점에서 태아 얼굴의 3차원 영상관찰의 

필요성이 있다.

다축영상을 이용한 태아 얼굴 기형관찰의 또다른 장

점으로 안검열 (palpebral fissure)의 관찰이 3차원 다축영

상의 관상면 영상을 이용할 때 용이하다는 점이 있다. 

태아 알코올 증후군 환아에서는 짧은 안검열을 나타낼 

수 있고, 세염색체 21과 다른 유전성 증후군들에서 윗쪽 

또는 아랫쪽으로 기울어진 소견을 보일 수 있는데 3차

원 관상면 영상을 통하여 2차원 초음파에 비해 보다 정

확한 각도를 관찰할 수 있을 것으로 여겨진다.
53

 그 외, 

3차원 초음파의 임계값 (threshold)을 조절하여 두개골의 

봉합선들과 코뼈를 보다 명확히 관찰할 수 있다.
54,55

4차원 초음파

4차원 초음파로 태아의 눈의 깜박거림, 삼킴, 하품, 찡

그림, 등의 태아 얼굴의 미세한 표정과 행동패턴의 관찰

이 가능하게 되었다.55 태아의 얼굴과 표정을 보다 현실

감 있게 보여주기 때문에 예비부모와 아기와의 교감을 

증진시키는 데에 도움을 주는 것은 알려져 있는 사실

이고, 얼굴 신경 마비 등을 자궁 내에서 관찰할 수 있을 

가능성이 있으나, 이에 대한 연구는 아직 초기 단계

이다.
56,57

결   론

얼굴기형은 다른 기관을 침범하는 다른 숨겨진 기형

의 존재 혹은 여러 증후군을 암시할 수도 있기 때문에 

A  B
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태아의 얼굴을 평가하는 것이 중요하다. 그러나, 얼굴의 

구조를 체계적으로 분석하고자 하는 연구는 아직 초기

단계이며, 얼굴은 유전적 영향을 매우 많이 받기 때문에 

연구에 있어 인종적, 발생적 특성 역시 고려되어야 한다. 

2차원 초음파를 통한 얼굴의 관상면, 축면, 시상면의 관

찰이 기본적으로 시행되어야 할 것이며, 태아의 자세에 

따라 3차원 초음파의 다중영상이 기본축을 관찰하는 데

에 도움을 줄 수 있고, 영상 재현과 재구성에 용이하므

로, 임신 2삼분기 얼굴의 형태적 또는 계측 관찰에 3차

원 초음파는 유용하게 사용될 수 있다. 4차원 초음파 영

상의 효용성은 모체-태아간 교감형성 이외에 추가적인 

의학적 효용성에 대한 연구들이 아직은 미흡한 실정이

다. 단일민족인 한국인의 특성을 고려하여, 태아의 얼굴

을 관찰하고 얼굴 기형을 진단하는 데에 있어 객관적 계

측을 통한 연구가 지속되어야 할 것이다.
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｢국문초록｣
태아의 얼굴기형은 염색체 이상, 유전적 또는 비유전적 증후군, 환경적인 요인에 의한 여러 증후군과의 연관성이 

높은 것으로 알려져 있다. 그러나, 현재까지 얼굴에 관한 많은 초음파 연구들이 주관적 평가에 의해 이루어져 왔다. 
이 종설은 얼굴의 평가에 있어 얼굴의 단면에 따른 객관적인 계측에 관한 평가 방법과 문헌들을 임신 분기별로 정리하

여, 임상진료에 도움을 주고자 하였다.

중심 단어: 얼굴기형, 증후군, 계측
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