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와덴버그증후군(Waardenburg syndrome)은 상

염색체 우성으로 유전되는 매우 드문 청각-색소 증후군

이다. 1951년 Waardenburg에 의해 처음 보고 되었

으며 특징적 소견으로는 내안각 이소증(dystopia 

canthrom), 높고 넓은 콧날, 두 눈 눈썹근접, 저색소

성 홍채이색증, 흰 앞머리(white forelock) 또는 조

기백발(prmature graying), 선천성 감각신경 난청 

등을 나타낸다고 보고한 바 있다.
1
 1971년 Arias가 내

안각 이소증이 없으면서 청각-색소 이상을 보이는 경우

를 2형 와덴버그증후군으로 따로 분류한 이래 현재까지 

네 가지 유형이 있는 것으로 알려져 있다. 국내에서는 

Kim and Kim,
2
 Lim et al,

3
 Moon and Kim,

4
 

Song and Shin,5 Lee et al6에 의해 1형, Lee et 

al
7
에 의해 각각 2형이 보고된 바 있으나 아직까지 3형 

와덴버그 증후군에 대한 보고는 없었다.

이에 저자들은 내안각 이소증, 누점의 외측편위, 저

색소성 홍채이색증, 감각신경성 난청, 좌측 엄지의 

근육계 이상 및 간헐외사시를 동반한 3형 와덴버그

증후군 환자를 경험하였기에 문헌고찰과 함께 보고하

는 바이다.

증    례
  

5세된 남아가 출생시부터 우안 저색소성 홍채가 있었

고 4세경부터 발생한 안구의 간헐적인 외측편위를 주소

로 본원을 방문하였다. 환자의 가족력 및 과거력상 특

이사항은 없었다. 

양안의 나안시력은 모두 1.0이었으며 조절마비굴절

검사상 양안 +0.25D sph.였다. 안압은 우안, 좌안 각

각 15, 12 mmHg로 정상이었다. 눈썹의 색깔은 정상

을 보였으나 두 눈썹간의 거리가 근접되었고 넓고 평평

한 미간을 보였다. 내안각간 거리 37 mm, 외안각간 

거리 80 mm, 동공거리 55 mm로써 내안각간 거리가 

정상 소아의 평균치 33.3 mm보다 길었다.8 하누점은 

외측으로 편위되어 내측 각막연 부근에 위치해 있었으

나 누루현상은 없었고 비루관 유출경로는 검사상 정상

이었다. 좌안 홍채는 정상이었고 우안의 홍채는 색소형

성부전으로 회색을 나타내었다(Fig. 1). 각막 크기, 동

공반사, 외안근 운동은 모두 정상이었다. 환아는 좌안 

우세안의 간헐외사시 소견을 보였는데 사시각은 프리즘

교대가림검사상 근거리에서 20 프리즘디옵터, 원거리에

서 18 프리즘디옵터였다. 워트4등 검사에서 근거리에서

3형 와덴버그증후군
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목적 : 국내에서 아직 보고 된 바 없는 간헐외사시를 동반한 3형 와덴버그증후군(Waardenburg syndrome)을 경험하

였기에 이를 문헌고찰과 함께 보고하는 바이다. 

대상과 방법 : 5세 남아가 우안의 저색소성 홍채이상을 주소로 내원하여 3형 와덴버그증후군 의심하에 X선 촬영, 청력

검사, 내안각간 거리와 누점의 외측편위 여부, 프리즘교대가림검사 및 안저검사를 실시하였다. 

결과 : 저색소성 홍채이색증, 좌측엄지의 이형성증, 감각신경 난청, 내안각간 거리 증가와 누점의 외측편위, 안저검사

상 우안 후극부의 백색증, 20 프리즘디옵터의 편위각을 가진 간헐외사시 소견을 보였다. 

결론 : 본 증례는 저색소성 홍채 이색증, 내안각이소증과 누점의 외측편위, 감각신경성 난청, 좌측 엄지의 이형성 같은 

근육계 이상의 3형 와덴버그증후군의 주 진단 기준 4가지를 보였고 간헐외사시도 동반하였다.  
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는 융합하였고 원거리에서는 우안 억제 소견을 보였다.

안저검사상 우안의 후극부위는 망막색소상피의 전

반적인 형성부전을 보이는 백색증의 소견을 보였다

(Fig. 2). 전신이화학적 검사에는 정상소견을 보였

다. 수지의 이상 소견으로 좌측 엄지의 근육과 건의 이

형성이 있어 외전과 신전에 제한이 있었다(Fig. 3). 청

력은 소아에서의 선별검사인 이음향 방사검사상 좌측

은 정상이었고 우측에서는 40dB이상의 감각신경 난청

이 관찰되었다.     

고    찰 

와덴버그증후군은 1948년 Waardenburg가 처음

으로 기술했으며 그 뒤에 6가지의 특징적 소견을 보이

는 상염색체 우성유전을 하는 증후군이라고 하였다.9 

와덴버그증후군은 임상과 유전적 근거에 따라 4개의 형

으로 구분하였다. 임상양상에 의한 1형은 내안각과 누

점의 외측편위와 청각색소 이상이 있다고 하였다. 

1971년 Arias는 내안각 이소증이 없는 청각-색소 이

상만을 보이는 2형을 따로 구분하였고 1형의 변형으로 

근골격계 이상을 동반한 3형, 선천성 거대결장을 동반

한 4형으로 각각 구분하였다.
10-13
  유전은 1, 2, 3형은 

대부분 상염색체 우성유전을 하며 4형은 상염색체 열성

유전과 관련이 있다.10.14-16 와덴버그증후군의 발생률은 

40,000명당 1명으로 보고되고 있고,
17
 Waardenburg

가 기술한 6가지 주 증상을 빈도순으로 나열하면 외측

Figure 1. Unilateral hypochromic heterochromia iridia (OD, A) and lateral displacement of the lacrimal punctum (LL, OD, B).

Figure 2. Albinoid appearance with prominent choroidal vasculature in the fundus (OD, A) contrast with normal fundus (OS, B).

Figure 3. Dysplasia of left thumb.
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으로 편위된 내안각(99%), 넓고 튀어나온 코(78%), 

눈썹의 비후(45%), 저색소성 홍채이색증(25%), 선천

성 난청(20%), 그리고 하얀 앞머리털(17%) 순이며, 

증상 모두 나타나는 경우는 드물며 주로 2가지 이상을 

보인다고 하였다.
18

Waardenburg가 제시한 5가지 주 진단 기준은 선

천성 감각신경 난청, 홍채의 색소 이상증, 모발의 저색

소증, 내안각 이소증, 1차 혈연관계 내에서 이환된 가

족력이며, 5가지 부 진단 준으로는 선천성 백반, 두 눈

썹근접, 넓고 높은 콧날, 볼의 저형성, 두발의 조기 백

발화가 있다. 1형 와덴버그증후군을 진단하는 데에는 2

개의 주 진단 기준 또는 1개의 주 진단 기준과 2개의 

부 진단 기준을 포함해야 하며, 2형의 진단은 내안각 

이소증이 없어야 하며 2개의 주 진단 기준을 포함하도

록 권유하고 있다.10 그리고 다른 안소견으로는 안와 발

육부전, 안저를 포함한 안백색증, 10% 정도에서 나타

나는 사시, 사시약시, 소각막, 소수정체, 망막분지 정맥

폐쇄, 시신경 형성부전, 백내장, 녹내장, 안검하수 등이 

있다.
3
 본 증례에서는 좌측엄지의 이형성 같은 근육계 

이상, 내안각간 거리 증가와 누점의 외측편위, 저색소

성 홍채이색증, 감각신경성 난청 등이 있어 3형 와덴버

그증후군으로 진단되었다. 

3형 와덴버그증후군은 Kelvin에 의해 난청, 두발과 

피부의 부분적인 백색증, 푸른색의 홍채, 내안각 이소

증, 넓은 콧날, 검열축소, 상지의 근골격계 이형성증

을 가진 소녀를 처음 보고한 이후 위에서 열거한 안 

증상, 청각, 색소이상, 상지와 흉곽대의 근골격계 이

형성증 같은 증상이 있는 경우를 케빈-와덴버그증후

군이라고 하였다.
19,20
 3형 와덴버그증후군은 안, 청

각-색소이상 이외에 특징적으로 상지와 흉곽대의 이

상을 동반하며 상지의 이상으로는 근육 혹은 골격계

의 이형성증, 신전의 제한, 손가락붙음증 같은 증상

을 포함한다.19 

색소이상으로 홍채이색증은 전체 또는 부분 이색증

을 보일 수 있으며, 특히 저색소성 홍채 이색증이 있는 

경우 청각 소실의 정도가 심한 경우가 많다.7 안저의 백

색증은 색소상피 변화에 의해 발생되어 색소침착과 비

례해서 그 정도가 결정된다. Goldberg
21
에 의하면 홍

채조직의 색소형성부전과 함께 동측의 안저에서 저색소

증이 나타나나 황반의 형성부전, 엽황소의 소실 등의 

소견은 없어 정상 중심시력은 유지되며 망막전위도 검

사에서도 정상에 가까운 소견을 나타낸다는 것으로 진

성 안백색증과 구별되어야 한다고 하였다. 본 증례에서

는 우안의 홍채는 색소형성부전으로 회색을 나타내어 

한눈 이색성 홍채를 나타냈으며 안저검사상 우안의 후

극에 망막색소상피의 전반적인 형성부전을 보이는 백색

증의 소견을 보였으나 황반 침범소견은 없어 시력은 좋

았다. 

내안각 이소증은 내안각의 외측편위를 일으키고 이

로 인해 수평방향으로의 안검열 축소를 형성하고 공막 

내측부위의 노출을 감소시키게 된다. 하누점은 외측으

로 편위 되어 각막의 앞쪽에 위치하게 된다.6 본 증례에

서는 내안각간 거리가 정상 소아의 평균치 33.3 mm
8

보다 길어짐을 보였고 하누점은 외측으로 편위 되어 내

측 각막연 부근에 위치해 있었다.

청각 이상은 선천성, 감각 신경성이며 대개 비진행성

이다. 편측 또는 양측에 발병하며 청각이상의 정도는 

다양하게 나타난다. 본 증례에서는 청력검사 소견상 우

측에 감각신경 난청이 관찰되었다. 1형 와덴버그증후군

을 대상으로 한 보고에 따르면 난청이 없는 경우보다 

동반된 경우에 눈, 머리카락, 피부에 색소 이상의 빈도

가 유의하게 높다고 보고하였으므로 색소이상이 동반되

는 환자에서는 반드시 청각검사를 시행하는 것이 좋다

고 생각된다.6

이상으로 본 증례는 좌측 엄지의 이형성 같은 근육계 

이상, 내안각과 누점의 외측편위, 색소이상, 감각신경 

난청 등의 3형 와덴버그증후군의 주 진단 기준 4가지

를 모두 보였고 간헐외사시도 동반하였기에 보고하는 

바이다.
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=ABSTRACT=

Type 3 Waardenburg Syndrome

Se-Young Kee, M.D.1, Young-Chun Lee, M.D.2, Se-Youp Lee, M.D.1

Department of Ophthalmology, College of Medicine, Keimyung University1, Daegu, Korea
Department of Ophthalmology, College of Medicine, The Catholic University of Korea2, Uijongbu, Korea

Purpose: We report a case of Type 3 Waardenburg syndrome accompanied by intermittent exotropia, which 
had not previously been encountered in Korea  along with the literature study     
Methods: A 5-year-old boy visited as a result of hypochromic heterochromic iridum in the right eye. 
Suspecting Type 3 Waardenburg syndrome, plain radiography, a hearing test, an alternate prism cover test and 
fundus examinations were performed and the presence of lateral displacement of the lacrimal puntum was 
evaluated. 
Results: The presence of hypochromic heterochromic iridum, dysplasia of the left thumb, sensorineural 
deafness, dystopia canthorum along with a lateral displacement of the lacrimal puntum, albinism of the 
posterior pole upon a fundus examination, and intermittent exotropia with a 20 prism diopters of deviation 
were found. 
Conclusions: This patient showed the 4 criteria for a diagnosis of Type 3 Waardenburg syndrome including 
hypochromic heterochromic iridum, dystopia canthorum along with lateral displacement of the lacrimal 
puntum, sensorineural deafness, and a muscular system abnormality, i.e., dysplasia of the left thumb. He also 
showed intermittent exotropia.
J Korean Ophthalmol Soc 46(4):726-730, 2005
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