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나팔꽃증후군에서 동반된 모야모야병 1예

A Case of Moyamoya Disease in Morning Glory Syndrome
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Purpose: We report a diagnosis of Moyamoya disease based on brain magnetic resonance imaging (MRI) and brain magnetic 
resonance angiography (MRA) performed in a child diagnosed with morning glory syndrome.
Case summary: A 6-year-old boy visited the hospital with a chief complaint of exodeviation of his left eye that started at 1 year of 
age. The corrected visual acuity was 20/30 in the right eye and 20/400 in the left. The Krimsky test showed exotropia of 35 prism 
diopters (PD) for near vision and 30 PD for distance. Fundus photography showed an enlarged optic disc with funnel-shaped ex-
cavation in the left eye. With a diagnosis of morning glory syndrome accompanied by exotropia, the patient underwent brain MRI 
and brain MRA. The patient had no neurological symptoms such as headache and muscle weakness. Moyamoya disease was 
diagnosed, as brain MRI and MRA showed tiny tortuous vessels forming collateral vessels from the lenticulostriatal arteries, left 
posterior cerebral artery, and left middle meningeal artery, which originated from the external carotid artery.
Conclusions: Moyamoya disease can occur in children with morning glory disease. Brain MRI and MRA can help to diagnose 
Moyamoya disease. Caution is needed because transient ischemic attack, cerebral infarction, and cerebral hemorrhage may oc-
cur in patients with Moyamoya disease.
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나팔꽃증후군은 주로 한 눈에 발생하는 시신경유두의 선

천 기형으로 안저검사상 시신경유두가 확장된 깔때기 모양

의 함몰을 보이며, 망막혈관이 시신경유두 주변부에서 방

사상으로 뻗어가며, 주변부가 맥락망막색소상피에 의해 융

기되어 둘러 쌓인 형태를 보인다.1 나팔꽃증후군의 원인은 

중배엽성 선천이상, 중배엽과 외배엽의 상대적인 성장 사

이의 동적 교란으로 알려져 있다.1 시력은 정상에서 안전수

동까지 다양하게 보고된다.2 장액성 망막박리가 약 30%의 

환자에서 관찰되며 후극부에 국한되기도 하며 전체 망막으

로 진행하기도 한다.3,4 사시가 동반될 수 있으며, 단안의 경

우에는 굴절이상으로 시력저하가 발생할 수 있으며 양안인 

경우보다 단안인 경우 시력저하가 더 심하다고 보고되고 

있다.2 바닥뇌류(basal encephalocele)나 경동맥협착, 모야모

야병 등 두개내혈관기형이 동반 가능하며 뇌 자기공명영상

이나 뇌 자기혈관조영술이 진단에 도움이 된다.5,6

저자들은 신경학적 증상이 없는 나팔꽃증후군 환아에서 

시행한 뇌 자기공명영상 및 뇌 자기혈관조영술에서 모야모

야병을 발견하였기에 이를 보고하는 바이다. 

http://crossmark.crossref.org/dialog/?doi=10.3341/jkos.2024.65.3.257&domain=pdf&date_stamp=2024-03-15
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Figure 1. Fundus photograph of the patient. (A) Right eye 
showed normal optic disc c good foveal reflex. (B) Left eye 
showed a funnel-shaped, excavated large optic disc with 
blood vessels emerging from the rim of the excavation in a ra-
dial pattern. 

A B

Figure 2. Magnetic resonance imaging and magnetic reso-
nance angiography of the patient. (A) T2-weighted magnetic 
resonance imaging showed funnel shaped excavation of the 
posterior globe on the left side. (B) Magnetic resonance an-
giography showed multiple tiny tortuous collateral vessels 
from lenticulostriatal artery, left postertor cerebral artery, 
and left middle meningeal artery.

증례보고

이 연구는 후향적인 연구로 계명대학교 동산병원 임상윤

리위원회의 심사면제 해당승인(2023-05-023)을 받았으며 

헬싱키선언의 윤리원칙을 준수하여 수행하였다. 6세 남아

가 만 1세경부터 시작된 좌안이 바깥으로 나가는 증상을 

주소로 내원하였다. 과거력상 발달지연으로 타 병원 재활

의학과 진료를 시행한 기왕력이 있었다. 초진 시 시행한 교

정시력검사상 우안 0.6 좌안 0.02로 측정되었다. 현성굴절

검사상 우안 -1.50디옵터의 근시 및 -1.00디옵터의 난시가 

180도 축으로 관찰되었으며 좌안 -8.50디옵터의 근시가 관

찰되었다. 세극등현미경검사상 특이 소견은 발견되지 않았

다. 크림스키검사상 근거리 35프리즘디옵터(prism diopter, 

PD), 원거리 30 PD의 좌안 외사시 소견을 보였다. 안저검

사상 우안은 정상 소견을 보였다(Fig. 1A). 좌안은 시신경

유두가 커져 있었으며 시신경 주변부는 융기되어 있고 중

심부는 함몰되어 있는 형태를 보였으며, 망막혈관이 시신

경유두 가장자리에서 주변부를 향해 방사상으로 뻗어있는 

소견이 관찰되었다(Fig. 1B). 나팔꽃증후군과 동반된 좌안

의 감각외사시로 진단하였다. 환아는 두통, 근력약화 등의 

증상이 없었다. 환아의 활력징후는 정상이었으며 다른 신

경학적 이상 소견은 보이지 않았다. 뇌 자기공명영상 및 뇌 

자기공명혈관조영술을 시행하였다. 작고 구불거리는 혈관

들이 좌측 렌즈핵선조체동맥, 후대뇌동맥, 외내경동맥으로

부터 중경막동맥에 이르는 부분까지 측부혈관을 이루는 모

습이 관찰되어 모야모야병으로 진단하였다(Fig. 2). 모야모

야병에서 보이는 RNF213 gene R4810K mutation 여부를 

확인하기 위해 유전검사를 시행하였다. RNF213 유전자의 

exon 60번에 대한 직접염기서열 분석 결과 c.14429G>A (p. 

Arg4810Lys) 변이는 관찰되지 않았다.

고 찰

나팔꽃증후군은 시신경유두 결손 질환으로 깔때기 모양

으로 함몰된 확장된 시신경유두와 회백색의 융기된 맥락망

막색소병변을 주변부에 보이는 특징적인 안저 소견을 가진 

질환이다.1,7 대개는 어린 나이에 발견된 사시나 저시력으로 

진단된다. 본 증례에서도 좌안의 외사시를 주소로 내원하

여 시행한 안저검사를 통해 나팔꽃증후군으로 진단되었다. 

나팔꽃증후군의 유병률은 10만 명당 2.6명으로 최대교정시

력은 안전수동에서 0.65로 다양하게 나타난다.8 나팔꽃증후

군 환자의 시력은 대개 불량하며 30%에서 0.5 이상의 시력

을 가진다.9 본 증례에서 환아는 좌안의 교정시력이 0.02로 

측정되었다.

대부분의 나팔꽃증후군은 단독으로 발생한다고 알려져 

있으나, 구개열, 구순열, 뇌량 무형성, 바닥뇌류와 같은 전신

이상을 동반하는 경우도 보고되었다.9 Lenhart et al6은 20명

의 나팔꽃증후군 환자를 대상으로 조사하여 45%에서 뇌혈

관기형이 동반되며 15%에서 모야모야병을 동반함을 보고 

하였다. Wang et al10은 1981년부터 2019년까지의 문헌 고

찰을 통해 나팔꽃증후군과 모야모야병이 동반된 사례 총 

11예를 보고하였다. 양측성 모야모야병을 가진 환자가 8명

(72.7%)이었으며 이 중 7명이 한 눈의 나팔꽃증후군을 보

였고 1명은 두 눈의 나팔꽃증후군을 보였다. 3명에서 일측

성 모야모야병이 관찰되었으며 이 중 2명은 나팔꽃증후군

도 동측에서 관찰이 되었고, 1명은 두 눈에서 나팔꽃증후군

이 관찰이 되었다.10 본 증례에서는 좌안 한 눈의 나팔꽃증

후군이 관찰되었으며 모야모야병도 동측인 좌측에서 관찰

이 되었다. Khodeiry et al11은 나팔꽃증후군에서 모야모야

병과 뇌하수체 줄기 중복을 보고하였다. See et al12은 미국
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에서 발견된 모야모야병과 나팔꽃증후군의 동반 사례에 대

해 발표하였다. 한국인에서 모야모야병과 나팔꽃증후군이 

동반된 사례를 보고한 바는 드물다.

모야모야병은 뇌혈관동맥조영상 특별한 이유 없이 두개 

내 내경동맥의 끝부분이나 전대뇌동맥과 중대뇌동맥 시작 

부분에서 협착이나 폐색이 보이고 그 부근에 모야모야혈관

이라 불리는 작은 이상혈관이 관찰되는 질환이다.13 모야모

야병은 우리나라와 일본과 같은 동아시아 국가에서 호발한

다.13 유전자 분석검사상 RNF213 유전자의 R4810K muta-

tion이 우리나라와 일본의 모야모야병 환자의 70%에서 발

견되었다.13 본 증례에서는 RNF213 유전자의 R4810K muta-

tion이 발견되지 않았다. 

모야모야병 환아는 일과성 허혈 발작이 흔하며 수분 내

에 호전되지 않으면 뇌졸중으로 진행할 수 있다. 모야모야

병은 성인에서 지주막하 출혈을 일으킬 수 있다. 2015년 

Kuroda14은 증상이 없는 모야모야병에서 일과성 허혈 발작

이 일어나는 연간 위험률을 5.7%, 뇌졸중이 일어나는 연간 

위험률을 3.2%로 보고하였다. 최근 연구 결과에 따르면 증

상이 없는 모야모야병 환자에서 뇌졸중이 발생할 연간 위

험률은 1.4%로 보고되고 있다.15 모야모야병은 대개 특발성

으로 나타나지만 두개 내 방사선 조사 또는 두개 내 죽상 

동맥경화증으로 인하여 발생할 수 있다.13 모야모야혈관은 

신경섬유종증이나 결절경화증, 겸상적혈구빈혈증, 다운증

후군, 뇌동맥류, 동정맥기형과 같은 선천성 질환에서 동반

될 수 있다.13 본 증례에서는 다른 선천성 질환은 동반되지 

않았다.

본 증례에서 모야모야병과 동반된 나팔꽃증후군 환자의 

안저 소견은 기존 나팔꽃증후군의 안저 소견과 차이가 없

었다. 최근 여러 연구에서 나팔꽃증후군과 모야모야병의 

연관성에 대해 주목하고 있다.10,12 모야모야병이 동반된 나

팔꽃증후군의 안저 소견과 모야모야병이 동반되지 않은 나

팔꽃증후군의 안저 소견의 비교를 위해서는 추후 나팔꽃증

후군 환자를 대상으로 뇌 자기혈관조영술을 시행하는 보다 

큰 규모 연구가 필요할 것으로 사료된다. 

나팔꽃증후군에서 증상이 없더라도 중추신경계 이상 동

반 가능성이 있으므로 뇌 자기공명영상촬영 및 뇌 자기혈

관조영술 등 두개 내 혈관이상에 대한 검사를 시행하는 것

이 도움이 된다. 모야모야병에서는 일과성 허혈 발작, 뇌경

색, 뇌출혈 등이 발생할 수 있어 주의하여야 한다.
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= 국문초록 = 

나팔꽃증후군에서 동반된 모야모야병 1예

목적: 나팔꽃증후군으로 진단받은 환아에서 시행한 뇌 자기공명영상 및 뇌 자기공명혈관조영술상 모야모야병을 진단하였기에 이를 

보고하고자 한다.

증례요약: 6세 남아가 만 1세경부터 시작된 좌안이 바깥으로 나가는 증상을 주소로 내원하였다. 교정시력 우안 0.6 좌안 0.02로 측정

되었으며, 크림스키검사상 근거리 35프리즘디옵터(prism diopter, PD), 원거리 30 PD의 외사시 소견을 보였다. 안저검사상 좌안에 

깔때기 모양의 함몰과 함께 커져 있는 시신경유두가 관찰되었다. 나팔꽃증후군과 동반된 외사시로 진단하였다. 환아는 두통, 근력 

약화 등의 증상이 없었으며 신경학적 이상 소견은 보이지 않았다. 동반된 뇌기형을 알아보기 위해 뇌 자기공명영상 및 뇌 자기공명혈

관조영술을 시행하였다. 작고 구불거리는 혈관들이 좌측 렌즈핵선조체동맥, 후대뇌동맥, 외내경동맥으로부터 중경막동맥에 이르는 

부분까지 측부 혈관을 이루는 모습이 관찰되어 모야모야병으로 진단하였다.

결론: 나팔꽃증후군 환아에서 모야모야병이 동반될 수 있으며, 뇌 자기공명영상 및 뇌 자기공명혈관조영술이 진단에 도움이 될 수 

있다. 모야모야병에서는 일과성 허혈 발작, 뇌경색, 뇌출혈 등이 발생할 수 있어 주의하여야 한다.
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