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서     론

측만지증 (clinodactyly)은 손가락이나 발가락이 자쪽 혹

은 노쪽으로 기운 것을 말한다. 측만지증의 어원은 고대 그

리스어 기원으로, 휘어진 것을 뜻하는 klínein와 손가락을 

뜻하는 dáktulos에서 유래하였다. 측만지증은 후천적 또는 

선천적 원인으로 인해 발생한다. 후천적 원인으로는 대개 

외상으로 인해 나타나는 것이 대표적이며, 뼈끝 (epiphysis)
의 한쪽 부분이 일찍 닫혀 나타날 수 있다 [1]. 뼈끝의 한쪽

이 일찍 닫히게 되면, 비정상적인 중간마디뼈 (middle pha-
lanx)의 관절이 형성되어, 손가락 또는 발가락이 휘게 된다.

반면, 선천적인 측만지증는 유전과 관련되어 있다고 알

려져 있다. 측만지증이 가계도 안에서 부모에서 자손에게 

전달되는 것은 명확하게 관찰되며, 상염색체 우성 유전을 

따른다고 여겨진다. 이 증상은 다른 많은 질병과도 연관

이 되어 있다. 주로 Down’s syndrome, Turner syndrome, 
Aarskog syndrome, Carpenter syndrome, Seckel syndrome, 
Cornelia de Lange syndrome, orofaciodigital syndrome 1, 
Silver-Russell syndrome이 측만지증과 연관되어 있다고 

밝혀져 있으며, 그중에서도, Down’s syndrome에서의 측만

지증이 매우 흔하다고 알려져 있다 (35%~69%) [2,3].
서양의 일반인에서 측만지증의 발생빈도는 0.1~1% 내

외로 파악되고 있다 [4]. 하지만 아직, 아시아인에서의 측만

지증에 대한 연구는 이루어진 적이 없거나, 자료가 빈약하

다. 대부분 다른 유전질환의 작은 증상 중 하나로 보고되고 

있다 [5,6]. 따라서, 본 연구에서는 한국인을 대상으로 측만

지증의 발생빈도와 가계도 조사를 통한 유전양상을 파악

하고자 한다.
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간추림 : 측만지증는 경미한 선천성 기형으로 주로 새끼손가락이 옆으로 굽게 되는 것을 말한다. 이는 주로 상염색체 

우성유전으로 나타나며, 일반적으로 그 빈도는 2~5%대로 매우 낮으나 다양한 유전질환이 동반되었을 때는 보다 높

은 빈도로 관찰되기도 한다. 본 연구에서는 가계도 조사를 통해 측만지증의 빈도와 형태를 조사하고, 유전양상을 알

아보았다. 기저 유전질환이나 선천성질환이 없는 100가구 (382명)를 관찰한 결과, 18명 (4.7%)에서 측만지증이 관찰

되었다. 모두 양측성이었고 여성 (6.8%)에서 남성 (2.6%)에 비해 높게 나타났으나 통계학적인 유의성은 없었다 (p =  

0.056). 측만지증이 나타난 5가구 중 4가구에서 상염색체 우성형태의 유전양상을 보였으며, 나머지 한 가구에서는 특

징적인 유전형태를 보이지 않았다. 본 연구를 통해 한국인에서 측만지증의 빈도와 양상, 그리고 유전형태를 확인하였

으며, 이를 바탕으로 앞으로 측만지증에 대한 관심과 인식이 고조되어야 하겠다.
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었다. 먼저 선택된 100가구의 가구원들의 측만지증 유무를 

조사하였다. 총 대상인원은 382명 (남자 190명, 여자 192
명)으로 다른 유전질환이나 손의 기형이 없는 사람만 본 

연구에 포함되었다. 100가구에서 측만지증의 가계도를 정

리하였고, 이를 바탕으로 측만지증의 빈도와 남녀에 따른 

차이는 카이제곱 방법을 이용하여 검증하였다. 모든 분석

에서 유의수준은 P<0.05로 하였다.

결     과

측만지증은 손가락이나 발가락이 노쪽 또는 자쪽으로 

꺾인 모든 경우를 의미하지만, 본 연구에서는 새끼손가

락이 10° 이상 노쪽으로 꺾인 경우를 대상을 측만지증으

로 진단하였다 (Fig. 1). 총 대상인원 382명 중 18명 (4.7%)
에게서 측만지증을 관찰할 수 있었고 모두 양측성으로 나

타났다 (Table 1). 그리고 남성 (2.6%)에 비해 여성 (6.8%)
에서 높게 나타났지만, 통계적 유의성을 가지지는 못했다 

(p = 0.056).
측만지증의 경우 대개 상염색체 우성으로 알려져 있지

만 [8], 본 연구에서는 측만지증이 확인된 5가구 중 4가구 

(Fig. 2a)에서만 상염색체 우성의 형태가 나타났고, 나머지 

한 가구 (Fig. 2b)는 우성의 유전형태가 보이지 않았다.

Table 1. The frequency of clinodactyly in Koreas

Male 

(n = 190)
Female 

(n = 192)
Total 

(n = 382)

Clinodactyly ( + )   2.6% (5)   6.8% (13)   4.7% (18)
Clinodactyly (- ) 97.4% (185) 93.2% (179) 95.3% (364)

Fig. 1. Representative image of clinodactyly of the fifth fingers.

Fig. 2. Example pedigree for a family with clinodactyly (a) Auto-
somal dominant (b) No inheritance fashion.

(a)

(b)
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고     찰

측만지증은 임상적으로 큰 관심을 가지지 못하지만, 이
에 대한 빈도는 다양한 인종에서 연구되었다. 측만지증을 

가진 사람들은 대개 기능적으로 문제를 가지고 있지 않다. 
하지만 20° 이상 deviation 또는 30° 이상의 심한 deformi-
ty가 있거나, 기능적 혹은 미용상 문제나 통증이 있을 시

에는 수술을 고려할 수 있다 [7,8]. 이전 연구자료에 의하면 

총 4304명 (남 2117명, 여 2187명)의 백인 중 4명에게서만 

측만지증이 발견되었고, 그중 3명은 남성이었으며 1명은 

여성이었다 [9]. 또한 4412명의 신생아를 대상으로 시행한 

검사에 따르면 측만지증은 정상 신생아에서는 약 1%에서 

발견되었으며, 다른 주요한 선천적 질환을 가진 신생아에

서는 약 12%에서 발견되었다 [10]. 본 연구에서는 총 382
명 (남 190명, 여 192명) 중 4.7% (18명)에게서 측만지증이 

확인되었다. 이들 모두 양측성으로 나타났으며 측만지증 

외 다른 유전 질환을 가진 사람은 없었다. 이전 한국인에

서의 자료에 의하면 626명 중 22명 (3.6%)에서 측만지증이 

나타났고, 다른 수부기형이나 선천성 기형이 동반되는 경

우는 조금 더 높게 나타났다 [11]. 앞선 연구 결과와 우리의 

결과에 따르면 한국인에서 측만지증이 다른 인종에 비해 

조금 흔히 나타났으나, 인종에 따른 통계학적인 차이를 보

이지는 않았다. 또한 비록 통계적 유의성은 없었으나 측만

지증이 여성보다 남성에서 흔히 관찰되었으나, 이와 비슷

한 결과나 원인에 대한 연구는 없다. 이는 측만지증의 절

대적인 빈도가 낮기 때문에 나타난 것으로 생각된다.
한편, 측만지증은 거의 대부분 유전질환과 함께 동반되

어 나타나는 경우가 많고, 상염색체 우성으로 유전되는 형

태를 보였다. 하지만 다른 유전질환이 없는 정상인에서 측

만지증의 빈도가 매우 낮기 때문에 이에 대한 유전형태를 

알아보기 위해 한국인 가계도를 바탕으로 측만지증이 연

구된 적이 없다. 본 연구 결과 100가구 중 5가구의 18명

에서 측만지증이 관찰되었고, 그중 4가구는 상염색체 우

성의 형태가 관찰되었다. 나머지 한 가구에서 관찰된 측만

지증은 외상이나 다른 원인에 의한 것은 아니었으나, 우성 

유전의 양상이 관찰되지 않았다. 최근 스마트폰의 사용량

이 증가함에 따라 한 손으로 스마트폰을 잡았을 때 새끼손

가락으로 스마트폰을 받치면서 휘어지게 되는 현상이 나

타나며 이를 ‘스마트폰 핑키 (smartphone pinky)’라 부른

다 (Fig. 3) [12]. 하지만 이러한 작용에 의해 손가락의 형

태가 변형될 확률이 지극히 낮고 일시적인 변형일 뿐이라

고 한다. 하지만 스마트폰이나 이와 비슷한 도구의 지속적

인 사용이 몇 세대를 거쳤을 경우 어떠한 변형이 나타날지 

알 수 없다. 이러한 경우는 가계도를 통해서 확인할 수 있

는 유전에 의한 변형이 아닌 후생학적 변화에 따라 측만지

증이 나타날 수 있음을 제기하기도 한다. 따라서 아직까지 

측만지증의 빈도가 낮지만 이에 대한 연구와 관심이 필요

할 것으로 생각된다.
본 연구에서는 한국인에서 측만지증의 빈도와 유전양상

에 대해 살펴보았다. 이전 연구에 비해 측만지증의 빈도가 

약간 높게 나타났으나, 대부분 알려진 바와 같이 상염색

체 우성의 유전형태를 보였다. 비록 측만지증에 대한 빈도

와 임상적 의의가 미미하지만, 다양한 기기와 장비의 발달

과 더불어 손의 해부학적 분화 및 발달의 양상은 다양해질 

것이며, 측만지증은 이러한 양상에 중요한 요소가 될 수도 

있다. 본 연구를 바탕으로 측만지증에 대한 해부학적 그리

고 사회적인 관심과 이해가 고조되기를 기대한다.
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Abstract : Clinodactyly, as rare congenital malformation, refers to a curvature of a digit in a radial or ulnar 
direction in the coronal plane. The abnormality is inherited as an autosomal dominant trait. And its frequency 
was low, however, it was higher by accompanying other congenital anomaly. In present study, the frequency and 
genetic characteristics of clinodactyly were investigated. In 100 family (382 peoples), clinodactyly was found in 
4.7% (n = 18). All clinodactyly were bilateral and it was more frequent in female (6.8%) than male (2.6%), without 
statistical difference (p = 0.056). Its inheritance was autosomal dominant trait in 80% (4/5) families, however, one 
family did not have any inheritance pattern. We described the frequency and clinical implication of clinodactyly, 
and this description will be lead to an improved understanding of its spectrum and inheritance.

Keywords :   Clinodactyly, Autosomal dominant, Hand deformity, Smartphone pinky
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