
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

I. 서  론  

 

  태아 중추신경계(central nervous system, CNS) 기형은 분만 후 심각한 장애를 유발하기 때문

에 산전에 이를 정확히 진단하기 위한 많은 노력이 이루어져 왔다. 최근에는 고해상 초음파

의 등장으로 태아의 해부학적 구조를 정확히 확인할 수 있게 되었고, 임신 중기에 임산부 

혈액 알파태아단백(alpha-fetoprotein, AFP)을 측정하게 됨에 따라 태아가 생존력(viability)을 가

지기 이전(약 임신 24주 이전)에 중추신경계 기형을 대부분 진단할 수 있게 되었다. 여기서 

생존력을 가지기 이전에 태아기형을 진단하는 것은 임신 지속 여부를 부모가 선택할 수 있

기 때문에 매우 중요하다.  

  다른 태아기형과 마찬가지로 중추신경계 기형도 산전에 초음파로 정확히 진단하고 동반 

기형(심장, 중추신경계 이외 구조적 기형, 염색체 이상)을 평가하며 그 질환의 예후를 정확

히 예측하는 것이 중요하다. 만일 태아 중추신경계 기형이 염색체 이상과 관련성이 높다면 

양수천자나 제대혈액 채취로 염색체 검사를 시행하여야 하며 , 심장질환과 연관성이 높으면 

반드시 태아 심에코검사(fetal echocardiography)를 시행하여야 한다. 이러한 결과를 토대로 부

모에게 적절한 산전상담과 유전상담을 통하여 산전 치료계획을 세우게 된다. 생존력이 없는 

기형태아의 경우 부모에게 원인과 예후를 충분히 설명한 후 임신중절(termination) 여부를 결

정하도록 맡기고 , 생존력이 있는 태아의 경우 분만 후 생존이 불가능하거나 예후가 극히 나

쁠 것으로 예상될 때에는 분만시 태아곤란증이 발견되어도 임산부 손상을 줄이기 위하여 질

식분만을 고려한다 . 그러나 예후를 기대할 만한 기형태아는 세심한 산전평가를 시행하고, 필

요한 경우 제왕절개술, 태아 수술 등을 고려하여야 한다.  

 

Ⅱ. 본  론  

 

1. 수두증(Hydrocephalus/Ventriculomegaly) 

  1) 정의 

  일반적으로 수두증은 뇌척수액이 비정상적으로 축척되어 뇌실계(ventricular system)가 커지

는 것을 말한다. 
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  2) 빈도 : 0.12-2.5/1,000명 출생 

 

  3) 뇌척수액의 순환 

  뇌척수액은 뇌실계 내에서 만들어지는데 맥락총에서 50%, 뇌 모세혈관(cerebral capillaries)

에서 50% 형성한 방향으로 순환하며 측뇌실에서 몬로공(foramen of Monro)을 통해 제 3 뇌실

로, 제 3 뇌실에서 실비우스관(aqueduct of Sylvius)을 통해 제 4 뇌실로 나가게 된다. 제 4 뇌

실에서는 마젠디공(foramen of Magendie)을 통해 척수지주막하 공간(spinal subarachnoid space)

으로, 루스카공(foramen of Luschka)을 통해 뇌저지주막하저(basal cistern)로 나간 후 상시상정

동맥(superior sagittal sinus)에 분포된 거미막과립(arachnoid granulation)에서 다시 재흡수되어 순

환계(bloodstream)로 들어가게 된다. 수두증은 이와 같은 뇌척수액 흐름의 장애가 있거나 뇌

척수액이 과도하게 생성되거나 뇌척수액 흡수 장애가 있는 경우 발생하게 된다. 

 

  4) 산전진단  

  과거에 수두증의 진단기준으로 많이 써왔던 LVW: HW ratio (lateral ventricular to hemispheric 

width ratio)는 최근 잘 사용하지 않고, 측뇌실의 atrial diameter를 진단기준으로 이용하고 있다

1,2). Atrial diameter는 임신 15주에서 35주 사이에 거의 변화가 없으며 대개 7 mm 정도로 일

정하게 측정되는데 10 mm가 넘는 경우 비정상으로 간주한다. 초음파상 뇌실내 맥락총이 분

리되고 매달려 있는(dangling) 소견도 수두증의 특징이다. 임신 초기에는 연속적으로 초음파

를 시행하여 뇌실이 점차적으로 증가하는 것을 확인함으로써 수두증을 확진할 수 있다. 

 

  5) 동반기형 

  수두증의 85%에서 다른 기형과 동반되는데(수두증만 발견되는 경우 약 15%), 이중 30%는 

두개내(intracranial) 기형이고 나머지 약 65%는 두개외(extracranial) 기형이 동반되며3) 약 

10%에서 염색체 이상이 발견된다4). 수두증시 흔히 발견되는 동반기형으로 이분척추(spina 

bifida, 약 30%) 심장기형(약 15%)이 있으며 양수과다증도 30%에서 발견된다1).  

 

  6) 예후  

  예후는 수두증의 정도 , 동반기형, 염색체 이상 여부와 밀접한 관련이 있다. 특히 무뇌수두

증(hydranencephaly), alobar 전전뇌증, 혹은 염색체 이상이 있는 경우 그 예후는 극히 불량하

며, 선천성 감염에 의한 수두증도 지적발달 면에서 그 예후가 극히 불량하다 . 그러나 수두증

만 단독으로 있는 경우 약 70%의 생존율을 보이고 생존아 중 59%는 정상발육이 가능한 것

으로 알려져 있다5).  

 

  7) 치료  

  초음파에서 수두증이 진단되면 첫째 , 두개내 기형과 두개외 기형 여부를 알기 위한 세심

한 초음파검사 둘째 , 심장질환을 진단하기 위한 태아 심에코검사 셋째 , 염색체 이상을 진단



하기 위한 양수검사 넷째, 거대세포바이러스(cytomegalovirus), 매독(syphilis), 톡소플라즈마증

(toxoplasmosis), 풍진(rubella) 등 선천성 감염 여부를 확인하기 위한 모체 혈청검사를 시행해

야 한다. 모든 산전진단 검사가 정상이면 특발성 단독 수두증(idiopathic isolated hydrocephalus)

으로 진단하지만 그럼에도 불구하고 약 20%는 뇌량무형성증(agenesis  of corpus callosum), 기

관식도루공(tracheoesophageal fistula), 무공항문(imperforated anus), 심실중격결손(ventricular 

septal defect, VSD) 등과 같은 산전에 진단하기 어려운 기형이 동반될 수 있기 때문에 산전 

상담시 주의를 요한다.  

  예후가 극히 불량한 기형이 동반되고 태아의 두위가 37 cm 이상인 경우 두개천자

(cephalocentesis)를 시행한 후 질식분만을 시도할 수 있다. 거대두개(macrocrania)가 없을 때는 

질식분만을 시도하고 제왕절개술은 일반적 적응증에 준하여 시행한다. 특발성 단독 수두증

의 경우 초음파를 연속으로 시행하여 수두증이 진행되는지 여부를 잘 관찰하고 만일 진행된

다면 태아 폐성숙 상태를 확인한 후 분만을 고려한다.  

 

2. 뇌량무형성증(Agenesis  of corpus callosum) 

  1) 병리소견 

  뇌량(corpus callosum) 은 제 3 뇌실의 중앙에 위치하며 양측 대뇌반구를 연결하는 신경섬유

의 집합체이다. 뇌량이 존재하지 않을 경우 측뇌실이 분리되고 제 3 뇌실이 위쪽으로 이동

하게 되며 뇌척수액 순환 장애가 없기 때문에 수두증은 발생하지 않는다. 뇌량은 밑에 있는 

투명중격과 해부 발생학적으로 밀접하게 관계되기 때문에 뇌량무형성증시 흔히 투명중격도 

존재하지 않는다.  

 

  2) 동반기형 

  뇌량무형성증은 단독으로 나타날 수 있지만 전전뇌증, Dandy-Walker syndrome, 수두증 , 소

두증 등 중추신경계 기형, 심장 기형, 소화기계 기형, 생식비뇨기계 기형을 흔히 동반한다. 

뇌량무형성증이 의심되는 경우 특히 안면과 후두와를 세심히 관찰하여 동반기형을 확인하여

야 한다.  

 

  3) 산전진단  

  초음파에서 제 3 뇌실이 확장되고 위쪽으로 이동하며 투명중격이 보이지 않고 측뇌실의 

atrium과 후두각이 확장되어 눈물방울 모양(teardrop appearance)을 보이며 측뇌실이 심하게 분

리되어 보인다.  

 

  4) 예후 및 치료 

  뇌량무형성증 단독으로 있는 경우 예후는 비교적 양호하여 85%에서 정상발육을 보이며 

15%만 불구(handicap)를 나타내며 약 10%에서 염색체 이상이 동반된다6). 따라서 뇌량무형

성증이 발견되면 다른 동반 기형 유무와 관계없이 염색체 검사를 시행하는 것이 적절하다7).  

 



3. Dandy-Walker malformation (DWM) 

  1) 정의  

  Dandy-Walker malformation은 첫째, 다양한 정도의 수두증 둘째, 소뇌충부(cerebellar vermis) 

결손 셋째 , 제 4 뇌실과 연결된 후두와 낭종을 특징으로 한다. DWM variant (cerebellar 

dysgenesis)는 소뇌충부 발육부전(vermian hypoplasia)이 심하지 않고 제 4 뇌실 낭종 크기가 

작으며 수두증이 없거나 그 정도가 약한 것이 특징이다8). 

 

  2) 빈도 : 1/25,000-1/35,000명 임신 

 

  3) 동반기형 

  약 50%에서 중추신경계내 다른 기형 특히 뇌량무형성증(agenesis  of corpus callosum)이 흔히 

발견]과 흔히 동반되며 염색체 이상의 빈도는 약 50%, 중추신경계외 다른 구조적 기형(얼굴, 

사지, 손발가락, 심장 등)의 빈도는 약 60%로 보고되고 있다9). 

 

  4) 산전진단  

  초음파상 대조(cisterna magna)가 커지고(>10 mm), 소뇌충부의 무발생 (agenesis) 혹은 발육부

전으로 제 4 뇌실과 대조가 연결되어 후두와 낭종이 보이며, 다양한 정도의 수두증을 확인

함으로써 진단할 수 있다 . 소뇌 결손은 소뇌충부가 거의 존재하지 않는 경우부터 소뇌하부

에만 국한된 경우까지 다양하게 나타날 수 있다.  

 

  5) 예후 

  예후가 불량하다. 임신을 지속한 경우 신생아 사망률이 약 50%에 달하고 생존아 중 대부

분 심각한 불구(handicap)를 가지며 특히 60%에서 지능 장애를 나타낸다1). 

 

  6) 치료 

  임신 20주 경부터 진단이 가능하지만 대개 예후가 불량하고 생존하더라도 수두증, 신경기

능장애 등 후유증이 남기 때문에 생존력이 없는 태아는 진단시 임신중절을 권할 수 있다. 

생존력이 있는 태아는 동반 기형의 빈도가 매우 높기 때문에 세심한 초음파검사, 염색체 검

사, 태아 심에코검사로 다른 동반 기형 유무를 확인하여야 한다10). 

 

4. 전전뇌증(Holoprosencephaly)  

  1) 정의  

  전뇌(forebrain, prosencephalon)의 시상분할(sagittal division)이 이루어지지 않아 생기는 기형

이다. 중심선 안면 구조물(midline facial structure)은 전뇌의 분화(differentiation)와 밀접한 관계

가 있기 때문에 전전뇌증 기형태아는 흔히 중심선 안면 기형(proboscis, cyclopia, cebocephaly, 

median cleft lip/palate)을 동반한다.  

 



  2) 빈도 : 4/1,000명 임신 

 

  3) 병리학  

  대뇌피질(cerebral cortex), 시상(thalamus), 시상하부(hypothalamus)의 시상분할 정도에 따라 

alobar, semilobar, lobar형으로 나눈다11). Alobar 전전뇌증은 엽(lobe), 반구간열(interhemispheric 

fissure)이 없는 뇌피질(brain cortex) 과 시상이 융합(thalamic fusion)되고, 소뇌(cerebellum)와 중

뇌(midbrain)는 정상이면서 단일 뇌실(single ventricle)을 나타낸다.  

 

  4) 산전진단  

  Alobar, semilobar형은 반구간열이 없기 때문에 초음파상 중심선 에코(midline echo)가 보이

지 않고 단일 뇌실과 시상이 융합된 소견을 보인다. 그러나 소뇌를 포함한 후두와(posterior 

fossa)는 정상 소견을 나타내며 흔히 안면 기형(hypotelorism, central cleft, facial asymmetry)을 동

반한다. Lobar형은 반구간열이 존재하고 전두각(frontal horn)을 제외한 측뇌실이 분리되는 매

우 경미한 이상이므로 초음파로 산전에 진단하기 어렵다. 제일 중요한 진단기준은 초음파에

서 투명중격(cavum septum pellucidum)이 정상적으로 보이면 전전뇌증을 배제할 수 있다. 

 

  5) 예후 

  전전뇌증의 형태에 따라 예후가 달라진다. Alobar, semilobar 형은 대부분 신생아기에 사망

하거나 정신박약(amentia)을 나타내며, lobar 형은 정상생활이 가능하지만 지능장애가 동반된

다1).  

 

  6) 치료 

  Alobar, semilobar 형은 생존이 불가능하므로 생존력이 없을 때 진단 되면 임신중절을 권하

고, 생존력이 있는 태아는 동반 기형의 빈도가 매우 높기 때문에 세심한 초음파검사, 염색체 

검사, 태아 심에코검사로 다른 동반 기형 유무를 확인하여야 한다. 전전뇌증으로 진단되면 6

개월까지 생존할 가능성이 매우 낮기 때문에 임산부 손상을 줄이기 위하여 가능하면 제왕절

개술은 피한다12).  

 

5. 신경관결손(Neural tube defects, NTD) 

  신경관(neural tube)은 태생기 초기에 형성되는데 수정후 18-20일에 함입(invagination)되어 

신경구(neural groove)를 형성하고 수정후 24-27일에 신경구의 입쪽 개구부(rostral opening, 

anterior neuropore)부터 꼬리쪽 신경공(caudal neuropore) 순으로 닫히게 된다. 이 시기에 결함

은 신경관 결손을 초래하게 된다.  

  신경관결손은 광범위한 중추신경계 기형을 의미하며 여기에는 무뇌증(anencephaly), 뇌류

(encephalocele), 이분척추(spina bifida)를 포함한다. 신경관결손은 무뇌증, 이분척추가 대부분

(약 90%)을 차지하고 다인성(multifactorial)으로 1/500-600명 출생의 빈도로 발생하는 것으로 

알려져 있다. 신경관결손은 재발율이 높아 신경관결손 태아를 분만한 산과력이 있는 임산부



의 재발율은 2-10%에 달한다13). 최근 CDC (Center for disease control)에서는 재발을 감소시키

기 위한 노력의 일환으로 신경관결손 태아를 분만한 산과력이 있는 고위험 임산부에서 임신 

1개월 전부터 임신 3개월 사이에 1일 4 mg 의 엽산(folic acid)을 섭취할 것을 권하고 있다

14)15).  

 

  (1) 무뇌증(Anencephaly) 

  1) 정의  

  전뇌, 두개골이 없는 기형으로 후뇌(hindbrain)의 태아 뇌신경조직이 변성되어 스폰지 , 혈관 

조직으로 대체되며 결손 부위는 혈관막 (vascular membrane, 긝rea cerebrovasculosa )으로 덮이

게 된다. 원래 무뇌증은 꺍解  없다꽩  것을 의미하지만 보통 뇌간(brain stem) 대뇌기저핵

(basal ganglia)은 미발달되며 그 흔적은 존재한다. 

 

  2) 빈도 : 1/1,000명 출생 

 

  3) 산전진단  

  초음파에서 두개천장(cranial vault)을 확인할 수 없는 전형적인 개구리 모양(froglike 

appearance)을 볼 수 있다 . 임신 10-12주에 머리쪽 결손을 확인하면 진단이 가능하지만 확진

은 임신 13주 이후에 내리는 것이 좋다16). 

 

  4) 동반기형 

  약 50%에서 양수과다증이 동반되며 이는 연하(swallowing) 장애에 기인할 것으로 생각된

다. 무뇌증의 약 5%는 양막대증후군(amniotic band syndrome)이 원인이기 때문에 사지 결손이

나 척추 결손 여부를 확인하여야 한다17). 

 

  5) 예후 및 치료 

  예후는 치명적(fatal)으로 사산 혹은 출생 후 이내 사망한다. 생존 가능성이 없기 때문에 

임신주수에 관계없이 어느 시기에 진단되더라도 임신중절이 가장 좋은 방법이며 , 수술적 분

만은 피하고 질식분만이 원칙이다.  

 

  (2) 뇌류(Encephalocele) 

  1) 정의 

  두개골의 골결손(bony defect)을 통하여 뇌조직을 포함한 낭이 탈출(herniated sac)하는 것이

다.  

 

  2) 빈도 : 1/2,000명 출생 

 

  3) 동반기형 



  뇌류는 단독 혹은 Meckel꼜  syndrome (polycystic kidney, encephalocele, polydactyly)과 같은 증

후군의 일부로 발생할 수 있으며, 수두증(80%), 이분척추(7-15%), 소두증(20%), 안면기형 , 골

격 및 신장기형 등이 흔히 동반된다 . 특히 사지 절단이나 흉벽 및 복벽에 결손이 보이면 양

막대증후군을 뇌류의 원인으로 생각할 수 있다. 

 

  4) 산전진단  

  초음파에서 두개골 결손을 통하여 액성(fluid) 혹은 뇌를 포함한 낭(brain-filled sac)이 돌출

하고, 낭 속에 중격(septum) 이 없는 소견으로 진단할 수 있다. 뇌류는 후두(occipital, 75%), 전

두(frontal, 13%), 두정 부위(parietal region, 12%)의 순으로 발생한다. 감별진단은 낭성히그로마

(cystic hygroma), 아가미틈낭(branchial cleft cyst), 기형종(teratoma), 혈관종 (hemangioma) 등이 있

고 낭성히그로마는 다수의 내중격(internal septum)과 수종(hydrops)을 보이고 골결손이 없다.  

 

  5) 예후 

  뇌류 단독으로 존재하는 경우는 1) 소두증 여부, 2) 탈출낭 내에 뇌조직이 존재하는지 혹

은 존재한다면 어느 정도 존재하는지, 3) 뇌류의 위치 등이 예후를 결정하는데 중요하다1). 

탈출낭에 뇌조직이 포함된 경우 사망률이 40%, 신경학적 장애가 80%에서 나타나며 뇌조직

이 포함되지 않은 순수한 수막류(pure meningocele)는 수술 후 50% 이상에서 정상지능을 나

타낸다18,19). 뇌류는 전두에 위치한 경우 예후가 가장 좋고, 소두증이 존재하면 신생아 사

망률이 40%에 달하고 생존한 신생아 모두 지능 장애를 나타내는 것으로 알려져 있다18). 

 

  6) 치료 

  생존력이 없는 태아의 경우 부모에게 임실중절 여부를 결정하도록 맡긴다. 생존력이 있는 

태아의 경우는 분만방법을 결정하는 것이 중요한데 첫째 , 많은 양의 뇌조직이 탈출된 경우 

둘째, 소두증 셋째 , 동반기형 혹은 유전증후군이 있는 경우는 좋은 예후를 기대할 수 없기 

때문에 가능하면 제왕절개술은 피하는 것이 좋다. 그러나 동반기형 없이 뇌류만 존재하는 

경우에는 제왕절개술은 뇌조직의 오염을 방지하고 분만 손상을 최소화하여 신생아 예후를 

향상시킬 수 있기 때문에 이에 관한 적절한 상담이 필요하다19). 

 

  (3) 이분척추(Spina bifida)  

  1) 정의  

  척추의 정중 결손을 통하여 신경관(neural canal)내 내용물이 노출되는 것이다. 이분척추는 

크게 낭성 이분 척추(spina bifida cystica)와 잠복 이분 척추(spina bifida occulta)로 구분된다. 낭

성 이분 척추는 이분척추의 중증 형태로 척추궁(posterior arch)의 결손 사이로 척수(spinal 

cord)와 뇌수막(meninges)이 튀어나오며 , 이때 낭속에 뇌수막 및 척수액이 포함되면 수막류

(meningocele), 척수와 척수신경근(nerve roots)이 포함되면 뇌수막류(meningomyelocele)라 정의

한다. 잠복 이분 척추는 척추궁 결손 부위에 피부 결손이 없고 모발이 덮여 있으면서 작은 

함몰(dimple)이 존재하며 임상 증상을 나타나지 않는 이분척추의 경증 형태이다.  



 

  2) 빈도 : 1/1,000명 출생  

 

  3) 동반기형 

  중추신경계내 다른 기형과 족부 기형은 이분척추에서 동반되는 두 가지 중요한 기형이다. 

소뇌 하부(inferior cerebellum), 제 4 뇌실이 밑으로 이동하고(caudal displacement) 연수(medulla)

가 경추척추관(cervical spinal canal) 속으로 밀려들어가는 Arnold -Chiari malformation type Ⅱ와 

수두증, 말초신경(peripheral nerve) 결손으로 하지가 마비되어 생기는 족부 기형(clubfoot, 

rockerbottom foot)이 흔히 발견된다1,4). 또한 염색체 이상(약 10%)과 중추신경계외 다른 기형

(신장, 위장관계, 안면, 흉곽, 사지 기형)도 흔히 동반된다1,12). 

 

 4) 산전진단  

  이분척추는 크기가 작고 , 한 두개 분절(segment)만을 포함하는 경우 진단이 어렵고 세개 

이상의 분절이 포함되고 척추 뒤쪽으로 낭종(수막류)이 보이는 경우 진단이 용이하다. 횡단

주사(transverse scan)에서 후골화중심(posterior ossification center)이 바깥쪽으로 벌어져 V자 혹

은 U자형으로 보이면 낭종이 없어도 진단이 가능하지만 산전 초음파상 놓치기 쉽다 . 척추 

뒤에 연조직(soft tissue) 결손 혹은 낭종(수막류)이 확인되면 진단이 용이한데, 이때 낭안에 

음영증가 구조물(echogenic structure)이 보이면 신경조직이 포함된 뇌수막류로 진단이 가능하

다. 관상주사(coronal scan)에서 이분척추는 척추체(vertebral body) 양쪽에 정상적으로 보이는 

후골화 중심이 밖으로 벌어져 보인다. 초음파에 의한 횡단영상(transverse view)은 어떤 다른 

영상보다 이분척추 진단에 중요하다. 이분척추의 80%에서 수두증이 동반되며 , 특히 임신 20

주 이전에는 대조 소실(effacement, <4 mm, banana sign)과 뾰족한 전두골 (lemon sign)이 흔히 보

이므로 뇌에서 이러한 소견을 찾는 것은 진단에 큰 도움이 된다1,4,20). 감별진단으로 천미

부 기형종(sacrococcygeal teratoma), 혈관종(hemangioma) 등이 있다.  

 

  5) 예후 

  결손의 위치, 크기 , 동반기형, 수두증 유무에 따라 예후가 결정되며 결손부위가 높을수록

(high level) 신체적 결함이 커진다. 일반적으로 이분척추는 예후가 좋지 않아서 동반기형이 

없는 경우에도 98.6%에서 신체적 장애를 가지며, 지능은 수두증 유무에 따라 결정되는 것으

로 알려져 있다4). 결손부위가 피부로 덮여 있는 잠복 이분 척추는 보통 수두증을 동반하지 

않고 분만 후 수술적 교정으로 신체기능에 손상 없이 정상발육이 가능한 예후가 좋은 질환

이다.  

 

  6) 치료 

  산전에 이분척추가 진단되며 동반 기형의 빈도가 매우 높기 때문에 세심한 초음파검사, 

염색체 검사, 태아 심에코검사로 다른 동반 기형 유무를 확인하여야 하며14) 필요한 경우 

부부로 하여금 신경외과 전문의와 상담하도록 한다. 진단이 모호한 경우 임신 16-20주 사이



에 양수내 AFP과 cholinesterase 측정을 시행하는 것이 도움이 된다 . 진단시 생존력이 없는 

태아의 경우 부모에게 임신유지 여부를 선택하도록 하고 , 태아가 생존력이 있는 경우는 낭

에 손상을 주지 않기 위하여 제왕절개술이 도움이 된다4,21,22).  

 

6. 소두증(Microcephaly) 

  1) 정의  

  소두증은 머리 크기가 작은 것을 의미하지만 정신지체(mental retardation)와의 관련성이 임

상적 의미를 가진다23).  

 

  2) 빈도 : 1.6/1,000명 출생 

 

  3) 동반기형 

  염색체 이상 , 공뇌증(porencephaly), 무뇌회증(agyria), 뇌량무형성증 , 대뇌위축 , 전전뇌증 , 무

뇌증, 수두증 등과 같은 기형이 동반될 수 있다.  

 

  4) 산전진단  

  두위(head perimeter)가 해당 임신주수 평균의 3SD (standard deviation) 이하인 경우 정신지체

와 유의한 관련성을 나타내기 때문에 일반적으로 이를 소두증의 진단 기준으로 정의하고 있

다24). Chervenak 등24)은 소두증 진단시 두위가 해당 임신주수 평균의 3SD 이하로 정의하면 

위음성이 없는 매우 민감한(sensitive) 기준이고 두위가 해당 임신주수 평균의 4SD 이하로 정

의하면 위양성이 없는 매우 특이한(specific) 기준임을 보고하였다 . 아두대횡경(biparietal 

diameter, BPD)을 이용하여 소두증을 진단하는 것은 위양성의 위험이 높다.  

 

  5) 치료 

  소두증이 의심되는 경우 동반기형 여부를 확인하기 위하여 세밀한 초음파 검사와 염색체 

검사를 시행하여야 한다 . 소두증은 치료가 불가능한 질환이므로 만일 생존력 이전에 진단된 

경우(특히 4SD 이하)는 임신중절을 고려할 수 있다.  

 

7. 맥락총 낭종(Choroid plexus cyst) 

  1) 빈도 : 0.18-2.5/100명 임신  

 

  2) 산전진단  

  초음파상 측뇌실방(atrium of lateral ventricle) 수준(level)에서 맥락총내에 생긴 작은 낭종을 

발견함으로써 진단한다.  

 

  3) 예후  

  대개 임신 16주에서 21주 사이에 발견되며 임신 24주에 사라지는 것이 보통이고 뇌에 대



한 손상은 없다25-28). 맥락총 낭종이 존재하는 경우 trisomy  18, trisomy  21의 염색체 이상의 

빈도가 1-1.5%로 약간 증가한다.  

 

  4) 처치 

  맥락총 낭종이 발견된 태아에서 꺒醍  경우 염색체 이상 여부를 확인하여야 하는지꽣  가

장 큰 관심의 대상이다. 비록 논란의 여지는 있지만 낭종의 크기가 10 mm 이상 혹은 양측

성이 아닌 경우의 염색체 이상 빈도는 임산부 나이 기준의 위험도보다 더 증가하지는 않을 

것으로 생각되고 있다29). 또한 Trisomy  18, trisomy  21 태아는 흔히 다른 기형이 동반되고 주

먹을 웅켜쥐고(clench) 있다28). 따라서 초음파상 다른 동반 기형이 없고 손을 펴고 있는 태

아는 trisomy  18의 가능성이 매우 적어지기 때문에, 맥락총 낭종이 발견된 태아에서 염색체 

검사는 임산부 나이, 동반 기형 유무, 낭종 크기와 위치, 양수 검사로 인한 유산 위험성 등

을 고려하여 결정하여야 한다30,31). 

 

Ⅲ. 결  론  

 

  산전에 초음파로 태아 두개골과 척추를 세심히 검사하는 것은 태아 중추신경계 기형을 발

견하는데 매우 중요하다 . 특히 진단적 오류를 최소화하기 위해서는 임신 제 1기 이후 태아 

두개골과 척추에 관한 체계적인 접근이 필요한데, 산전 초음파시 태아 뇌에서는 

transventricular, transthalamic, transcerebellar 영상을, 태아 척추에서는 longitudinal 

(sagittal/coronal), transverse 영상을 기본적으로 확인하여야 한다.  

  태아 중추신경계 기형이 의심되는 임산부는 정확한 산전진단, 동반기형의 평가, 적절한 산

전 치료 및 상담을 위하여 3차 의료기관으로 의뢰하고 여기에서도 신중하게 최종진단이 내

려져야 한다 . 또한 중추신경계 기형태아는 산전관리 및 분만을 위한 산과전문의 , 진단 및 유

전상담을 위한 유전학자(geneticist), 소아수술을 위한 소아 신경외과 전문의 등 전문가로 이

루어진 팀에 의한 처치(team approach)가 이루어져야 한다.  
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