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Cornelia de Lange syndrom 환아에서 발생한 

Incom이ete cleft p이허e이 치험례
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—ABSTRACT ---------------------------------------------------------------------------------------------------

Incomplete cleft palate related to Cornelia de Lange syndrome

-A case report-

Bo-Keun Yoon., Hwan-Soo Lee., Hyo-Keun Shin.
Dept, of Oral and Maxillofacial surgery, School of Dentistry, Institute of Oral Bio-Science, 

ChonBuk National University

Cornelia de Lange syndrome is a disorder of unknown biochemical and genetic basis that is 
recognized on the basis of characteristic facies(low anterior hairline, synophrys, anteverted nares, 
maxillary prognathism, long philtrum, carp mouth) in association with prenatal and postnatal 
growth retardation, mental retardation and, in many cases, upper limb anomalies.

We treated the patient with incomplete cleft palate related to Cornelia de Lange syndrome.
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I. 서론

Cornelia de Lange syndrome 1）^ 1937년 

Cornelia de Lange 에 의해서 보고되었으며, 

BrachmannD）은 1916년 autopsy상에 서 최 초로 

이러한 증후군을 발표한 바 있다.

Cornelia de Lange syndrome은 여러 가지 특 

징적인 증상을 나타낸다. 대표적으로 전체적 

인 성장이 저하되고, Mental retardation을 볼 

수 있으며, 두경부에서는 microbrachycephaly와 

Bushy eyebrows, synophiys, depressed nasal 
bridge와 상순의 경우 thin upper lip과 long 
Philtrum 등을 볼 수 있다. 대부분 하악골은 

저성장되며, 고구개와 구개열을 동반하는 경 

우도 있다 1）. 본 증례는 이러한 Cornelia de 
Lange syndrome으로 진단 되어진 환자에서 발
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생한 불완전 구개열을 치료하였으며, 그 희소 

성에 이를 보고하는 바이다.

II. 증례보고

출생 시 Hyperbilirubinemia, microcephaly오｝ 

developmental delay 소견을 보였던 환아로서 

mental retardatiori을 보이고 있었으며, 안모에 

서는 Bushy eyebrows 와 synophrys, long eyelash 
가 보였다. 그리고 nasal bridge 부분은 

depression 되어 있었으며, long philtrum과 thin 
upper lip을 가지고 있었고 불완전 구개열 소 

견도 발견되었다. 피부는 창백하게 보였으며, 

상지나 하지에는 특이한 anomaly 소견은 보이 

지 않았다.（그림，2） 이상의 증상으로 Cornelia 
de Lange syndrome으로 진단되어졌으며 불완

33



윤보근, 이환수, 신효근

Fig. 2 술전 구강 내 상태(불완전 구개 열).Fig. 3 Bushy eyebrow, depressed 

nasal bridge, long philtrum, 
thin upper lip을 볼 수 있타.

전 구개열에 대하여는 18개월 시 구개성형술 

을 시행하였고, 술후 합병증 없이 퇴원하였다.

III. 총괄 및 고찰

Cornelia de Lange syndrome은 뚜렷한 생화 

학적 기준이나 유전적인 원인이 불분명한 증 

후군으로 매우 특징적인 안모의 형태를 갖는 

디(low anterior hairline, synophrys, anteverted 
nares, maxillary prognathism)1),2). 또한 postnatal 
growth retardation, mental retardation 등을 볼 

수 있으며, 많은 경우에 있어서 upper limb 
anomalies를 볼 수 있다. Melegh3) 등은 이 de 
Lange syndrome을 가진 신생아에서 dyspnea, 
hypertonia, hyper-thermia 등의 증상을 보고하 

였으며, muscle biopsy 시 mitochondrial 
architecture의 심한 distortion을 발견하였다. 현 

재 de Lange syndrome으로 알려져 있는 이 증 

후군은 1916년 Brachmann2)에 의해 최초로 발 

견되어졌으며, 이후 Cornelia de Lange에 의하 

여 mental deficiency를 가진 2가지 증례가 보 

고되었다!). 이후 Ireland加) 등은 31개의 증례 

를 조사한 결과, 앞서 언급한 characteristic 

eyebrows (neat, well-defined & arched), long 
philtrum, thin upper lip, crescent-shaped mouth 
등을 가진 특징적인 안모의 비정상적 형태가 

진단의 가장 중요한 diagnostic value가 된다고 

하였다. 또한 Schlesrger6) 등은 삽 모양의 손 

과, short tapering fingers, 안쪽으로 휘어진 

fifth finger, 손바닥의 single transverse crease 
그리고 proximal portion에 위치한 thumb을 가 

진 상지의 anomalies 가 가장 특징적인 진단 

기준이 된다고 하였다. 이외에도 Halal & 
Preus7) 와 Filippi^ 등은 hand 에서 metacarpal 
boned중 첫 번째 metacarpal bone이 심하게 匸卜 

른 bones 보다 짧으며, 두 번째와 다섯 번째가 

세 번째와 네 번째보다 짧고, index finger의 

경우 mid히e phalanx가 항상 저형성 되어 있는 

것을 발견하였다. 그러나 이러한 변형 없이 

short arm에 단 1개의 finger 만을 가진 경우도 

Ullich9)에 의해 보고 된 바 있다. 상지에 앞서 

언급한 anomalies 를 가지고 있으며, Bushy 
eyebrows 와 buttock 에 발생한 carvemous 
hemangioma와 관련되어 thrombocytopenia# 보 

이는 증례가 Froster & GortneF이에 의해 보고 

된 바도 있다. 이 Cornelia de Lange syndrome 
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은 mild한 경우와 seve冀한 경우로 나뉠 수 있 

으며, Allansonll) 등은 약 2〜3세 까지는 본 

증후군의 특징적인 얀모 형태가 잘 나타나지 

않는 mild phenotype과 출생 시부터 특징적인 

안모 형태가 나타나는 classic phenotype으로 

분류하였으며, mild phenotype에서는 성장에 

따라 본 증후군의 안모 형태가 점점 사라진다 

고 하였으며, mild pheontype  과 classic 
phenotype 모두 microbrachycephaly를 보이고 

있으나, mild group의 경우 좀더 normal 에 가 

까운 외형을 지닌다고 보고하였다, 또한 이들 

은 줄생 시 major limb anomalies가 없고 

2,500g 이상인 경우를 mild type으로 그렇지 

않은 경우를 severe type으로 분류하였다.

본 증후군의 발생에 있어서, Robinson & 
Jonesl2)는 24세 된 mild affected mother에서 

severely affected 5-month old boy의 증례를 보 

고하면서 이 증후군은 상염색체 우성 유전이 

며, sporadic occurrence pattern을 보이는 것은 

genetic lethality 때문이라고 하였다. 또한 

Kumarl3) 등은 한 가족에서 여러 명이 발생한 

증례를 보고하면서 상염색체 우성이라고 하였 

다 그리고 Frynsl4) 등은 생후 3개월과 3주만 

에 사망한 severe phynotype의 두 형제의 증례 

를 보고하였는데 이들의 부모는 정상적이었으 

며, prometaphase chromosome study 시 아무 이 

상 소견을 발견하지 못한 것을 보아 상염색체 

유전이며 gonadal mosaicism이라고 보고하였다.

많은 연구가 있었음에도 불구하고 본 증후 

군의 뚜렸한 유전적 원인은 밝혀지지 않고 있 

으나 Allderdicel5) 등은 본 증후군 환자의 3번 

염색체에서 3q21-qter 의 부위에서 partial 
trisomy를 발견하였다. 또한 Francke")는 3번 

염색체의 long arm 의 small duplication0] 
Cornelia de Lange syndrome의 발생과 관련이 

있다고 보고하였다. Ireland17' 등은 severe limb 
reduction defect 를 가진 증례에서 3q26.3 과 

17q23.1 의 translocation을 발견하였으며, 3q23.6 
portion에 위치한 gene이 Cornelia de Lange 
syndrome 의 발현에 관계된다고 보고하였다. 

이와 유사하게 Wilson18) 등은 본 증후군이 발 

생한 2가지 증례에서 3q25-q29의 duplication을 

보고하였다.

본 증례에서는 정상적인 부모를 가진 환아 

로 상지나 하지에서는 이상소견이 보이지 않 

았으나, Cornelia de Lange syndrome 에서 특징 

적인 facial pattem(Bushy eyebrows, synophrys, 
depressed nasal bridge, thin upper lip 등)과 불 

완전 구개열 등을 볼 수 있었다. 또한 mild한 

mental retardation과 low growth pattern 양상을 

볼 수 있었다. 이상의 증상을 보아 Cornelia de 
Lange syndrome 으로 진단되어 졌으며, 

Allansonll)의 분류 시 mild phenotype으로 보 

인다.

또한 본 증례에서는 Cornelia de Lange 
syndrome과 관련되어 발생한 불완전 구개열으 

로 이는 통상의 구개성형술로 치료하였고 이 

과 관련된 특별한 합병증은 발생하지 않았다.

IV. 결론

본 증례에서는 특징적인 facial pattern을 보 

이는 Cornelia de Lange syndrome으로 이와 관 

련되어 불완전 구개열이 발생하였으며, 이를 

통상의 구개성형술로 치료하였다. 또한 

Cornelia de Lange syndrome과 관련되어 구개 

열이 발생한 매우 희귀한 질환으로 이에 대한 

더욱 많은 연구가 필요하리라고 본다.

IV. 참고 문헌

1. de Lange, C : Sur un type nouveau cfe 
g印枝atia*ypus Amstelodamemis). Arch 
IVfed Engant, 36:713, 1933.

2. Bachmann, W.: Ein Fall von symmetrischer 
Mnodaktylie durdi ulnade&t mitsynrotrischer 
Flu^iutbildung in den Ellentagen, sowie 
anctei Ahiormitaten (Zwerghafti^it, 
ffisrifpen, Bdiaaiung). Jahrb. Kindakeilk, 
84:224, 1916.

3. N何政 R; Back L； Citi, I.; \Hies, K : 
Mitifie iritodmiial DNA (Hetions aid 
pmstet 顷前旬血 in a patiert wth

35



윤보근, 이환수, 신효근

Ba±manKfe La呼 phenotype Am J. Mbd 
(hrt 65:路 1996

4. h넝and, M; Bum, J. : Gmlia cfe La哆 泸 

photo ess强 Qin. E^moph 2151-16Q, 1993.
5. Maid, M; Etmai, D; B皿 J. : Ra±mam<fe 

Laq字 s^idrcnE：ddineatiai cf te dinical 
phenotype. An, J. IVfed Gart 47:9窍964, 1993.

6. Schlesin驳,B;(顾也 B E； Man, M; Jones, 
K V. : lypus d^erativus Amstelodamensis. 
Mi Hs. Child. 38:349357, 1963.

7. fflal, E; Rue, M : The hand profile in de 
Lan^ dagrstic criteria An J. Nfed 
(Mt 3:317-323, 1979.

8. Him, G : The 出 Lap字 syndraiE^ Rqpat of 
15 cases. Oin Qret 35:3433® 1989.

9. Ulich, Q : lypus A邸成血asis (pjrfa cfe 
la嗣. R^b Im Mbd Krxfaheilk 2:454과5& 
1951.

10. fratet; U G; Gotter, L :Thrcntaytcpenia in 
fe Badmainfe La呼 syndtoiu An J. Md 
Ge^t 463731, 1998.

11. Allanscn, J. E; Hmerkarn R C M; Hand, 
M : Eb La呼 syndrome :si够tiw and 
objectke ocnparisoQ of lhe dassical and mild 
phsncfypes. J. Ntd Genet 34 : 645^50, 1997.

12 Rtinscn, L K; Jcnes, K L : The 足 La呼 

明］Mm in a nrfter and ter scn(>fetract) 
Rua G^erwood GeneL Grter 2125 a板 1983.

13. Kirat; D; Bank, C E; B L : 
Girdia cfe la样 ^ndtuiE in several rrentes 
of the same ferrily. J. Md Gbret 22:296300, 
1985.

14. Ryms, J. R; Ik身nM耳；A M; Hjefe^s, 
M; DHbndt, F.; Nfetens, Q van aid G&g H 
:The Bnadramde La呼 syndrcne in two 
꽈iir咨 <f rxmal paresis. Gin, Qirt 
31:413415, 1987

15. AUcfadoe; R W; Bovwiq N; Mi曲 D P.: 
Chrcnrsome 3 dqiicaticn <2R喚(Hetion 
fGSpter in dildui cf carnets tf a 
perioertric inwiWai inv(3)(p25q21). An J. Hum 
Chiet 27:699-718, 1975.

16. Rm蛇 U :由semi Chnnricatian,卜bw 
F玩4 GmrEcdcut, 1978.

17. Maxi M; Bglidi, C; Qos§ L; 任냐Isty, W 
T; Bum, J. : A 足 novo dislocation t(3:17) 
@6l3:(23.1) in a child wth Gnriia ds Lar孝 

泸Mre J. Nd Ga^L 28:6分&0, 1991.
1& Wlscn, G N; Hdxi; V C; Sdxridd, R D : 

The assodaticn of drarosane 3 dqiicaticn and 
the Gmdia ch L贯兽 syndrcnn J. M. 
93:783-788

저자 연락처

전라북도 전주시 덕진구 덕잔동 664너4 전북대학교 치과대학 구?!안악면오I과 산효근 우편번호 110-744
전화 063-250-2014 E-mail hkshirK§hioak.chonbuk.ac.kr

36


