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□증 례□

1)

서 론

Weaver 증후군은 과도한 성장, 증가된 골연령 소견을 보이고

특징적인 두부 및 사지 이상을 나타내는 매우 드문 질환이다
1)
.

Weaver 증후군의 원인은 명확히 알려진 바는 없지만 중간엽 결

손이 그 원인으로 골화중심에 조기에 무기질침착이 되어 나타나

는 것으로 추측하고 있다
2)
. 대부분의 경우 산발성 발생을 보이

며
3, 4)
, 성별제한발현적 우성유전 또는 X-연관 열성유전

2, 3, 5-7)
,

상염색체 열성유전
8-10)
을 나타내기도 한다. Weaver 증후군의 특

징적인 소견으로는 두개안면부이상, 사지골격이상, 지능저하, 행

동 및 성장발달 장애, 신경학적 장애, 심장기형, 비뇨기계 기형

을 나타내는 증후군으로 알려져 있다. 저자들은 국내에서 희귀한

Weaver 증후군 환아를 경험하여서 문헌 고찰과 함께 보고하는

바이다.

증 례

환 아:박○○ 아기, 여, 2일

출생력:재태 기간 41주 1일에 태아곤란(fetal distress)으로

응급제왕절개술에 의해 개인병원에서 태어난 환아로 Apgar 점

접수 : 2004년 7월 15일, 승인 : 2004년 8월 31일

책임저자 :이상락, 계명대학교 의과대학 소아과학교실
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수는 1분 6점, 5분 8점이었고 두위는 36 cm(90 백분위수 이상),

신장은 49.5 cm(25-50 백분위수), 체중은 3,370 g(50-75 백분위

수)였으며 특이한 얼굴 모습을 주소로 본원으로 전원되었다.

산모력: 34세로 임신한 중 특별한 문제는 없었고, 약물에 대

한 기왕력도 없었다.

가족력:부모와 22개월 된 언니는 모두 건강하였다.

진찰 소견:내원 당시 혈압은 70/45 mmHg, 맥박수는 분당

120회, 호흡수는 60회, 체온은 36.5℃이었으며 전신 소견으로 대

두증과 전두골 돌출, 낮게 위치한 귀, 큰 귀, 양안과다격리증, 아

래로 치우친 안검열, 안각격리증, 낮은 콧등, 긴 인중, 작은턱증,

좁은 골반, 원선, 수지 만곡증 등의 신체기형이 관찰 되었다(Fig.

1 & 2). 심 청진소견상 좌측 흉골 상연에서 2도의 수축기성 심

잡음이 들렸다. 신경학적 검사상 흡유 및 울음반사, 근긴장도는

감소되었다.

검사 소견:호르몬 검사에서 이상소견은 없었으며, 심초음파

검사에서 동맥관 개존과 심방중격결손이 있었다. 생후 2일에 골

발육 평가를 위한 방사선 소견상 손목의 화골핵이 2개가 나타나

골연령은 생후 6개월에 해당하는 빠른 골성숙 소견을 보였다

(Fig. 3A). 뇌 자기공명영상 소견상 특이소견은 없었으며 염색

체 검사상 46, XX로 정상 소견이 나타났다.

경 과:환아는 경구 수유가 증가하고 임상적으로 호전 보여

서 퇴원하였으며 생후 14개월 때 시행한 손목부위의 추적 방사

선검사에서 골연령은 생후 51개월에 해당하는 증가소견이 있었

으며(Fig. 3B) 생후 13개월에 심초음파 추적 관찰하여 동맥관

개존과 심방중격결손은 없어졌다. 재활의학과에서 저하된 근긴장
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Weaver syndrome is a very rare overgrowth syndrome with accelerated skeletal maturation, unusual
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도에 대한 재활치료를 받고 있으며 전반적으로 근긴장도가 호전

을 보이고 있는 상태이며 안과에서 주기적으로 검진하고 있는

상태이다. 생후 15개월에 시행한 한국형 영유아 발달 검사상

12-15개월에 해당하여 발달 장애는 없었다.

고 찰

Weaver 증후군은 과도한 성장, 증가된 골연령을 보이고 특징

적인 두부 및 사지 이상을 나타내는 질환으로 1974년도에 처음

으로 Weaver 등
1)
이 보고하였다. 대부분의 경우 산발적인 발생

을 보이지만
3, 4)
일부는 상염색체 우성유전 또는 X-연관 열성유

전을 하고
2, 3, 5-7)

혹은 상염색체 열성유전을 한다고 보고되었다
8-10)
. 염색체 검사상 많은 연구자들

3, 4, 6, 7, 11, 12)
에 의해 Weaver

증후군 환아에게서 이상 소견은 없는 것으로 알려져 있으며 본

증례도 염색체 이상은 없었다. 남녀비는 Opitz 등
13)
에 의하면 37

명의 Weaver 증후군 환아에서 21명이 남자에서 발생하여 남자

가 많다고 하였으며, Ardinger 등
2)
도 남자가 여자보다 3배 많은

것으로 보고하였다.

Weaver 증후군의 특징적인 전신소견은 두개안면부 이상으로

넓은 이마 및 전두부 돌출, 편영후두, 큰 귀, 양안과다격리증, 저

명한 인중, 작은 턱, 낮게 위치한 귀, 안각 격리증, 안내각 췌피

주름 등이 있다
2, 14)
. 증례는 전두부 돌출, 양안과다격리증, 안각

격리증, 낮은 콧등, 작은 턱, 낮게 위치한 귀, 큰 귀의 소견을 보

였다.

Weaver 증후군 환아의 안소견에 대해서는 Proud 등
7)
이 보

고한 Weaver 증후군 환아 3례 중 1례에서는 출생당시 경한 내

사시가 동반되었고 이 환아가 5.5세가 되었을 때 외사시, 안각

격리증, 양안과다격리증, 수평안검열을 보였고 다른 예에서는 눈

물관 폐쇄도 동반되었다고 하였다. Ardinger 등
2)
은 유아기 때

외사시에 대한 수술적 교정을 시행한 예를 보고하였으나 본 례

는 안과 검사에서 특별한 이상은 없었다.

사지, 골격계의 이상으로 손목뼈, 대퇴골 말단, 척골에 전반적

인 골연령의 증가소견을 나타낸다
2, 14)
. 그리고 팔꿈치, 엉덩이,

손목, 발목 그리고 무릎의 신전장애나 과신전이 나타나며, 대퇴

골 말단이 넓어지며, 척추 측만증, 척추 후만증, 수지 만곡증, 큰

엄지, 저명한 손가락 결절, 얇고 깊게 위치한 손톱 등을 나타낸

Fig. 2. Left hand showed clenched fist(clinodactly).

Fig. 1. Face of the patient (A) shows macorcephaly, hyperte-
lorism, down slanting palpabral fissure, low nasal bridge, long
philtrum, left low set ear. Lateral view of head (B) shows
frontal bossing, micrognathia and large right ear.
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다고 알려져 있다
2, 14)
. 본 증례에서는 방사선 검사상 손목뼈, 발

목뼈, 제 1번 경추뼈의 전고리, 대퇴골 말단에서 골연령의 증가

소견을 보였고, 수지 중간마디뼈와 첫마디뼈의 수축, 엄지의 중

간마디뼈의 굽힘수축상태 등의 소견을 보였다. 신경정신행동이상

로는 긴장항진, 저긴장, 발작, 쉰 낮은 울음소리, 발달지연, 과다

식욕 등을 나타낸다고 알려져 있으며
2, 10, 12, 15)

, 본 증례에서는 저

긴장은 있었지만 15개월간 추적 관찰에서 뚜렷한 발달지연의 소

견은 없었다.

심기형으로는 심방중격결손, 심실중격결손, 동맥관 개존 등의

심기형이 동반되는 것으로 알려져 있다
4, 7, 8, 11, 12, 15)

. Huffman

등
4)
은 신경모세포종과 심실중격결손, 동맥관 개존이 같이 동반

된 Weaver 증후군에 대한 보고를 하였고 본 예에서도 심방중격

결손, 동맥관 개존이 있었다.

내분비학적 검사나 다른 혈액학적 검사소견은 보고에서 대부

분 정상소견을 나타낸다고 하였지만
3, 6, 8, 11, 16)

, Weaver 등
1)
이

보고한 2명의 Weaver 증후군 환아 중 1명에게서 생후 1주간

고빌리루빈 혈증을 나타내었고 그 외의 검사실 소견은 정상이었

다고 하였고 Kondo 등
6)
은 고콜레스테롤 혈증 이외에는 정상소

견을 보였다고 하였다. 본 례에서는 생후 3일간 고빌리루빈 혈

증으로 2일 동안 광선치료를 받은 것 외에 염색체 검사, 내분비

검사 그 외 혈액학적 검사 등에서는 모두 정상범위를 나타내었

다. 본 증례에서는 환아가 보이는 전신적 소견은 모두 Weaver

증후군의 특징에 속하는 것임을 알 수 있었다.

요 약

저자들은 대두증과 특이한 얼굴모습, 원선, 수지 만곡증 등의

신체 기형과 근긴장도 저하, 빠른 골 성숙, 선천성 심장질환 등

을 동반한 Weaver 증후군 1례를 경험하였기에 문헌 고찰과 보

고하는 바이다.
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