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임신 제 1 삼분기 초음파 검사를 통해 진단된 일과성 
거대방광을 동반한 에드워드 증후군 1예
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A Case of Edward Syndrome with Transient Megacystis Diagnosed 
at the First Trimester Scan
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Edward syndrome is the second most common chromosomal anomaly which fetal mortality rate reaches upto 85%. We 
describe a case of Edward syndrome detected by ultrasonographic finding at first trimester. Ultrasound examination at 12 (+4) 
weeks of gestation showed increased nuchal translucency and fetal megacystis. Follow up ultrasound examination was done at 
16 (+4) weeks of gestation, which showed complete resolved megacystis and multiple congenital anomaly; cerebellar vermis 
defect, hypoplastic left heart syndrome and single umbilical artery. The pregnancy was terminated at 16 (+5) weeks of gestation. 
A result of chromosomal study represent 47, XX, 18+, and autopsy showed cerebellar vermis defect, hypoplastic left heart 
syndrome, cleft lip and plate, clenched hand and normal bladder. We report a case of Edward syndrome in which detected by 
follow up of sonographic finding of an increased nuchal translucency and a fetal transient megacystis at the first trimester.
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1에드워드 증후군은 출생아 8,000명 중 1명 발생하는 

흔하지 않은 질병이며 재태 10주에서 만삭 사이에 85%

가 사망한다.1 에드워드 증후군의 고위험군을 선별하기 

위한 검사로는 현재 산모의 혈청을 이용한 임신 중기 삼

중검사 (triple marker)를 이용하고 있으나 검사의 위양성

률이 7.8%, 민감도는 약 67%로 보고되고 있으므로 검사 

상 저위험군으로 분류되었다고 하더라도 정밀한 초음파 

검사를 시행하여 태아의 기형 유무를 확인해야 한다.2 

임신 제 1 삼분기의 태아 거대방광은  1,600명 중 1명 발

생한다고 알려져 있으며 21번 삼배수체, 13번 삼배수체, 

18번 삼배수체와 같은 치명적인 상염색체 이상과 연관
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이 있다.3 따라서 임신 제 1 삼분기에 거대방광이 관찰되

는 경우 염색체 검사가 필요하다. 

 저자들은 산전 진찰에서 심장 기형 및 뇌 기형 발견 

전 임신 제 1 삼분기에 태아 목덜미 투명대의 증가와 태

아 거대 방광을 동반된 초음파 소견을 추적 관찰하여 에

드워드 증후군을 발견한 증례를 경험하였기에 문헌 고

찰과 함께 이를 보고하는 바이다.

증   례

환  자: 〇〇정 (여/31)

산과력: 1-0-1-1

월경력: 초경은 12세, 월경주기는 28일로 6일간 규칙적

이었고 월경량은 보통이었으며 1회의 자연유산 경험이 
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Fig. 1. Ultrasound scan of nuchal translucency and fetal bladder at 12+4 weeks of gestation. (A) Increased nuchal 

tranlucency, (B) color Doppler imaging shows the umbilical artery running allongside the fetal bladder.

있었고, 29세 때 여아를 정상 질식 분만하였다. 

가족력: 특이소견 없음. 

과거력: 당뇨병, 결핵, 고혈압 및 특이질병의 기왕력 

없으며 임신 후 약물복용, 방사선 노출, 음주, 외상 등의 

과거력은 없었다. 

현병력: 최종 월경 시작일은 2009년 12월 28일이고 분

만 예정일은 2010년 10월 21일이었으며 임신 12주 4일 

개인병원에서 시행한 초음파 검사 상 태아 목덜미 투명

대가 3.0 mm으로 증가되며 1.67 cm 크기의 복강 낭종이 

있어 본원 내원하였으며 임신 이중검사를 추천하였으나 

환자 거부하였다. 임신 16주 4일 본원에서 시행한 초음

파 검사 상 소뇌벌레는 보이지 않으며 좌측심장 형성부

전증, 단제대동맥 소견 보였으며 양수 검사를 추천하였

으나 환자 거부하였다. 

입원 시 진찰 소견: 체중이 54 kg, 혈압 110/60 mmHg, 

맥박 88회/분, 체온은 36.3℃이었다. 전신 상태는 양호하

였고, 청진 상 심장과 폐에는 이상 소견을 보이지 않았

다. 진찰 상 자궁 저고는 18 cm이었으며 외음부와 질은 

정상이었고 내진 상 자궁경부는 닫혀 있었으며 양막 파

열의 증거는 없었다. 태아는 두위였다.

검사 소견: 혈액 검사 소견 상 백혈구 8,400/mm
3
, 혈색소 

11.7 g/dL, 혈소판 수 256,000/mm3
, 소변검사, 간 및 신장 

기능검사, 혈청 전해질 검사 상 정상 소견을 보였으며, 

심전도와 흉부 X-선 검사 상 정상 소견이 관찰되었다. 

초음파 소견: 임신 12주 4일 시행한 복부초음파 소견 

상 태아 복강 내 13 mm 크기의 거대방광이 있었으며 태

아 목덜미 투명대는 3 mm이었다 (Fig. 1). 임신 16주 4일 

시행한 복부 초음파 소견 상 태아의 양두정골 직경은 

38.3 mm (17+5주), 장골길이는 21.1 mm (16+2주), 복부

둘레는 104.4 mm (16+3주)로 임신 주수에 합당한 성장 

소견을 보였으며, 방광은 정상 크기였으며 소뇌벌레에 

결손이 보이며, 심초음파 소견 상 기능적 단 심실만 보

이는 좌측 심장 형성 부전증이 관찰되었다(Fig. 2). 양수

양이나 태반 위치에 이상은 관찰되지 않았다.

임상 경과 : 임신 16+4주에 프로스타그란딘 E1 400 μg

을 3시간 간격으로 2회 질 내 투여한 후 풍선 도뇨관을 

자궁경부에 위치시켜 40 mL 풍선화 시킨 후 개대시키고 

옥시토신을 정주하여 20시간 후 150 g 여아를 분만하였

다. 외견 상 구개순과 구개열 및 주먹 쥔 손(clenched hand) 

소견을 보였다(Fig. 3). 부검 소견 상 방광은 정상이었

으며 소뇌벌레 무형성증 소견, 좌측심장 형성부전증 소

견을 보였다. 태반조직을 이용한 염색체 검사 상 47, XX, 

18+ 염색체 핵형을 나타내었다. 

고   찰

임신 제 1 삼분기의 태아 거대방광은 1,600명 중 1명

에서 발생하며, 임신 제 1 삼분기 태아 방광의 세로축 

A  B
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Fig. 2. Ultrasound scan of fetal cerebellum and heart at 16+4 weeks of gestation. (A) Cerebellar vermis defect. (B) 

Hypoplastic left heart syndrome.

 

Fig. 3. Postmortem finding. (A) Cleft lip and palate. (B) Clenched hand (arrow).

길이가 7 mm 이상인 경우 진단할 수 있다.
4
 임신 제 1 

삼분기 태아 방광의 세로축 길이에 따라 세 가지 단계로 

나눌 수 있다: 경증은 8 에서 11 mm 까지, 중등도는 12

에서 15 mm 까지, 중증은 15 mm 이상이다.3 임신 재 1 

삼분기의 태아 거대방광은 20주 이전에 사라지는 일과

성 현상이거나, 요로계 기형 또는 염색체 이상과 연관되

어 있다고 알려져 있다. 임신 제 1 삼분기 태아 거대방

광과 염색체 이상의 연관성은 몇몇 저자에 의하여 발표

되었으며 Sebire 등은 15명 중 3명에서, Favre 등은 9명 중 

2명에서, Liao 등은 145명 중 30명에서 발생한다고 보고

하였다.4-6
 임신 제 1 삼분기의 태아 거대방광과 에드워

드 증후군과의 연관성은 Liao 등이 145명 중 7명에서 발

생한다고 발표하였다.6 Liao 등은 태아 방광 세로축의 길

이가 7에서 15 mm 사이인 경우는 약 25%에서 염색체 

이상을 동반할 수 있으며 15 mm 이상인 경우는 10%에

서 염색체 이상이 동반할 수 있다고 보고하였다.6

A  B

A  B
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에드워드 증후군은 신생아에서 다운 증후군 다음으로 

흔히 발생하는 삼배성 염색체 질환으로 그 빈도는 임신 

2분기에 약 2,400명 중 하나이나 임신 제 3 삼분기까지 

사산율이 68%까지 높으므로 출생 당시의 빈도는 신생

아 7,000-8,000명당 1명이다.1 정확한 원인은 밝혀지지 

않았으나, 산모의 연령이 높을수록 발생빈도가 증가하

며, 임신 중 방사선 노출, 바이러스 감염, 약물 투여 등

에 의해 영향을 받는다고 알려져 있다.7

대부분의 산전 염색체 검사는 다운 증후군의 선별을 

위하여 시행된다. 몇몇 연구에 의하면 초음파를 이용한 

점수지표로 4.4%의 위양성률로 81%의 다운 증후군을 

발견할 수 있다.8,9
 3가지의 생화학 지표 [α-fetoprotein (αFP), 

unconjugated estriol (uE3), human chorionic gonadotrophin 

(hCG)]와 산모의 나이를 이용하여 다운 증후군의 위험성

을 예측할 수 있으며 이는 35세 이하의 산모에서 69%의 

유의하게 높은 예민도를 보인다.10 하지만 에드워드 증

후군은 낮은 유병율과 높은 치사율로 인하여  효과적인 

선별검사는 아직 정립되지 않아 있다. 에드워드 증후군

의 임신에서 위의 3가지의 생화학 지표의 의의는 정상 

임신에서 보다 낮다.11,12
 비정상 세 가지 생화학 지표를 

이용하면 (αFP ≤ 0.75 MoM, uE3 ≤0.55 MoM, hCG ≤0.60 

MoM), 위양성률 0.4%로 60%의 에드워드 증후군을 진단

할 수 있다고 알려져 있다.11
 모체 연령, 목덜미 투명대, 

모체 혈청 유리 베타 융모성성선 자극호르몬과 pregnancy- 

associated plasma protein A(PAPP-A)를 이용한 선별 검사로 

에드워드 증후군의 위양성율을 2%로 유지하면서 발견

율을  90.9%까지 보고하였다.12

임신 중반기에서 초음파 이상소견이 산모 연령과 세 

가지 생화학 지표보다 홀배수체 태아의 진단에 양성 예

측도가 더 높다.13,14 임신 중반기 (재태연령 14-22주)에서 

에드워드 증후군 진단에 대한 초음파 검사와 세 가지 생

화학 지표 (α-FP, uE3, hCG)에 대한 후향적 연구에 따르

면 초음파 검사(70%)가 생화학 지표 (43%)보다 더 이상

소견이 잘 발견된다.15 

에드워드 증후군에서 동반되는 것으로 보고된 기형의 

종류는 약 130가지이나16 가장 흔히 동반되는 초음파적 

소견으로는 심실 중격 결손 등의 심장 기형, 주먹 쥔 손, 

안면 기형, 태아 발육제한, 배꼽 탈장 및 태아 거대방광

이 있다.17
 임신 16주 이후에는 심실 중격 결손, 사지 기

형, 안면 기형이 흔하게 동반되는 반면 임신 16주 이전

에는 목덜미 투명대 증가 등의 두부와 경부의 기형이 흔

히 동반된다. 하지만 에드워드 증후군을 가진 태아의 

35%가 초음파상 이상 소견을 보이지 않는 다고 알려져 

있다.18

임신 제 1 삼분기의 초음파 검사 상 거대방광 소견을 

보인 태아 중 정상 염색체형을 가진 경우, 추적 관찰 시 

90%의 태아가 거대 방광이 소실된다. 하지만 Maymon 

등은 임신 12주에 10 mm의 일과성 거대방광과 정상 목

덜미 투명대를 보인 다운 증후군 태아 1예를 보고하였

다.19
 따라서 자연 소실된 태아 거대방광 소견은 산모에게 

염색체 이상의 가능성이나 예후에 대하여 상담할 때 이

용하면 안 되며 임신 제 1 삼분기 초음파 검사에서 일과

성 거대방광 소견을 보인 경우에도 염색체 검사가 추천

된다.

에드워드 증후군의 약 70%가 유산되며, 그 중 85%는 

임신 10주 이후에 발생하며, 생존에 대한 예후는 매우 

불량하여 환아의 90%가 생후 6개월 이전에 선천성 심장 

기형, 중추신경계 기형 및 호흡기 감염으로 사망한다. 

생존하더라도 대부분 심한 정신지체를 동반한다. 원인 

및 치료에 대한 한계와 산모의 가정에 정신적, 경제적, 

신체적으로 손상이 매우 크기 때문에 산전에 에드워드 

증후군이 진단되면, 임신 중절을 결정하는 것이 최선의 

방법으로 고려되며, 제왕절개술의 태아 측 적응증이 있

더라도 수술적인 방법을 선택하지 않는 것이 합리적인 

것으로 간주된다. 에드워드 증후군에서는 대부분 태아

발육제한을 보이므로 진단이 되지 않은 경우엔 제왕절

개술의 빈도가 50%이상으로 증가하게 된다.20 따라서 생

존 가능성이 희박한 태아들의 정확한 예측과 이에 따른 

산전관리를 하는 것이 불필요한 임신기간을 단축하며 

제왕절개술을 줄여 모체의 육체적, 정신적 충격과 손상

을 최소화 할 수 있다.  

임신 제 1 삼분기의 산전 초음파 검사에서 태아 목덜미 

투명대 증가와 일과성 태아 거대방광 등의 이상 소견이 

보일 때 태아의 염색체 이상에 대한 평가가 필요하며 다



｢국문초록｣
에드워드 증후군은 두 번째로 가장 흔한 염색체 이상이며, 태아 사망률이 85%에 이른다. 임신 제 1 삼분기에 초음파 

검사 소견으로 진단된 에드워드 증후군 1예가 있어 보고한다. 환자는 임신 12주에 시행한 초음파 검사 상 목덜미 투명

대 증가와 태아 거대방광 소견을 보였다. 추적 초음파 검사는 임신 16주에 시행되었으며 소뇌벌레 결손,  좌측 심장 

형성 부전증, 단일 제대동맥의 다양한 선천성 기형 소견과 정상 방광 소견을 보였다. 임신 16주에 임신 종결하였다. 
염색체 검사의 결과는 47, XX, 18+이었으며, 부검 소견 상 소뇌벌레 결손, 좌측 심장 형성 부전증, 구개순, 구개열, 
주먹 쥔 손 및 정상 방광 소견을 보였다. 저자들은 임신 제 1 삼분기에 목덜미 투명대 증가와 태아 거대방광 초음파 

소견을 추적 관찰함으로써 에드워드 증후군을 진단한 증례가 있어 보고하는 바이다.

중심 단어: 에드워드 증후군, 목덜미 투명대 증가, 태아 거대방광

대한모체태아의학회지 제7권 2호

- 142 -

른 구조적 이상의 동반 가능성을 염두에 두고 주기적인 

초음파 검사가 필요할 것으로 사료된다.
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