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1)

서 론

Klinefelter 증후군은 핵형이 47, XXY으로 X염색체

가 하나 더 많은 성염색체 이상으로 남성성선 기능저

하증 중 가장 흔한 원인이다. 빈도는 출생 남아 약

1,000명에 1명꼴로 비교적 흔하고 1% 정도에서 지능

박약을 볼 수 있으며 산모의 나이가 많을수록 증가된

다. 특징적인 소견으로는 무정자증에 의한 불임과 남
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성성선 기능저하증이 있고, 일반적으로 키가 크고 여

성형 유방을 가지며 2차 성징의 발현이 없고 고환이

적고 체모가 감소되어 있다.

다낭성 신이형성이란 매우 심한 형태의 피수질 신

이형성으로 포도송이 모양을 보이고 신기능이 없으며

대부분 하부 요로의 폐색을 동반한다. 대개 한쪽에 생

기고 유전이 되지 않는다는 점에서 다낭포성 신질환과

구별될 수 있다. 이 질환은 신생아에서 복부 종괴의

가장 흔한 원인이 되기도 하며 많은 경우에서 산전 초

음파에서 발견되며 신장조직은 없고 15%에서 반대측

의 요관역류, 5-10%에서 반대측의 수신증을 동반한다.

Klinefelter 증후군에서는 여러 가지 선천성 기형을

신생아기에 발견된 편측 다낭성 신이형성이 동반된

Klinefelter 증후군 1례
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Klinefelter syndrome is the most common chromosomal abnormality, with a 47, XXY karyotype

and typical clinical findings of infertility, hypogonadism, reduced body hair, gynecomastia, tall

stature, and incresed gonadotropins and decreased testosterone levels. In addition to this classic

description, several other diseases have been discribed in Klinefelter syndrome such as unilateral

renal aplasia, autoimmune disease, diabetes mellitus, sexual precoxity, renal cell carcinoma, intra-

vesical ureterocele, and osteoporosis. The incidence is 1 in 400-1,000 of the population and uro-

logical abnormalities are not common. However a case of Klinefelter syndrome associated with

multicystic dysplastic kidney has not been not reported up to date. Therefore, we describe a 1-

day-year old baby boy who presented with Klinefelter syndrome with unilateral multicystic kid-

ney dysplastic disease, plus with a brief review of the literature. (J Korean Pediatr Soc 2002;45:

1141-1145)
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동반하지만 신장의 기형은 드문 편이며 현재까지 49,

XXXXY 증후군에서 다낭성 신이 동반된 경우가 있

었고
1)

47, XXY 증후군에서는 편측성 신 형성부전이

동반된 경우가 보고 되었으나
2)

다낭성신 이형성의 보

고는 없었다. 따라서 저자들은 신생아기에 발견된 편

측 다낭성 신이형성이 동반된 Klinefelter 증후군 1례

를 경험하 기에 보고하는 바이다.

증 례

환 아:이○주, 남아, 생후 1일

주 소:산전초음파에서 우연히 발견된 신낭종

가족력:양친 모두와 양쪽가계 모두에서 외형상 특

이함이나 다낭성 신질환이나 다른 신질환의 병력은 없

었다.

임신 및 출생력:환아는 32세의 산모의 둘째 아이

로 재태연령 36주 1일에 본원 산부인과에서 질식분만

으로 출생하 다. 산모는 5년 전 디스크 수술받은 것

이 외에는 특별한 질환을 앓은 적이 없었고 임신 중

약물을 복용한 적도 없었다. 산전 초음파 검사에서 좌

측 신낭종이 의심되었다. 환아의 Apgar 점수는 1분에

7점, 5분에 9점이었다.

진찰 소견:출생체중은 2,690 g이었고 혈압은 정상

범위 으며 외견상 특이소견은 없었다. 흉곽은 대칭적

이었고 심청진상 잡음은 청진되지 않았으며, 복부는

약간 확장되었으며 왼쪽으로 종물이 만져졌다. 음경은

정상 크기이었으며 고환은 양쪽 모두 음낭 내에서 촉

지되었다. 울음소리와 Moro 반사도 정상이었다.

검사 소견:말초혈액 검사상 백혈구 14,900/mm
3
,

혈색소 17.1 g/dL, 적혈구 용적치 50.4%, 혈소판

235,000/mm
3
이었고 아세포는 관찰되지 않았다. 혈액

배양 검사도 음성이었고 혈청 전해질 검사는 Na 144

mEq/L, K 4.6 mEq/L, 칼슘 10.0 mg/dL이었다. 일

반 화학검사상 혈당 76 IU/L, BUN 8.0 mg/dL, Cr

0.8 mg/dL, ALT 102 IU/L, AST 14 IU/L이었다.

입원 당시 실시한 말초혈액의 염색체 검사에서 47,

XXY의 핵형으로 밝혀졌다(Fig. 1). 복부 초음파상 왼

쪽의 신낭종이 발견되었고(Fig. 2) 당시 시행한 복부

컴퓨터 단층 촬 상 다낭성 신이형성이 의심되었으며

(Fig. 3) 당시 시행한 동위 원소 검사상 왼쪽으로 동

위원소 흡수가 전혀 되지 않았으며(Fig. 4) 배뇨성 방

광요도 조 술상 왼쪽 요관 역류와 낭종성 확장이 발

견되었다(Fig. 5).

임상 경과:환아는 항생제를 10일간 사용하 으며

경구 양이나 체중증가 잘되어 퇴원하 다.

Fig. 1. Chromosomal analysis reveals a karyotype of 49, XXY.
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고 찰

Klinfelter 증후군은 가장 흔한 염색체 이상 중의

하나로 주로 47, XXY의 핵형으로 표현되며 임상적으

로 불임, 왜소음경, 체모의 감소, 여성형 유방, 큰키,

증가된 생식선자극 호르몬과 감소된 남성호르몬를 특

징으로 하며
3, 4)

약18%에서 선천적 이상을 동반한다
3)
.

이런 전형적인 특징이외에도 Klinfelter 증후군은 유

방암이나 종격동 생식세포 종양, 백혈병, 자가면역질

환, 경한 신경행동학적 결손, 당뇨
3, 4)

, 성조숙증
5)
, 골

다공증
6)
, 간경화

8)
등과 관련성이 있다. 또한, 신장 질

Fig. 5. Voiding cystourethrography reveals vesicou-
reteral reflux with cystic dilatation of left distal
ureter.

Fig. 2. Ultrasonography of left kidney reveals vari-
able-sized multiple cysts replacing normal renal
parenchyme.

Fig. 4. 99mTc DMSA renal cortical scintigraphy re-
veals normal uptake of scan at right renal cortical
tissues, but without evidence of radioactivity at left
renal cortical tissues.

Fig. 3. Computerized tomography reveals multicys-
tic dysplastic kidney.
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환으로 편측의 신장 무형성증
2)
이나 신세포종양

7)
, 만

성신부전 등이 보고되었다. 많은 환자에게 전형적인

증상이 사춘기가 될 때까지 나타나지 않기 때문에 치

명적인 신장 세포암이나 만성신부전, 간경화가 초래된

뒤에야 진단되어지는 경우도 있다
7, 8)

. 이 환아도 외형

상이나 진찰 소견상 특이한 소견이 관찰되지 않았으

나 장기적인 경과 관찰이 필요하리라 생각된다.

편측 다낭성 신이형성은 최근 10년간 산전에서 발

견되는 요로계 기형 중에서 두번째로 흔한 것
9)
으로

거의 대부분 1세 이하의 소아에 발견되며 성인에서는

매우 드물다. 신장은 10개 이상의 낭종이 섬유성 결합

조직으로 둘러싸여 있으며 포도송이의 외관을 나타내

며 크고 때로는 수백 그램에 달한다. 신경혈관은 거의

없으며 흔적만 남아있고 대부분은 성장과 더불어 다

낭신은 위축되므로 치료가 필요하지 않다
10)
. 그러나

흔하지 않게 고혈압, 감염, 그리고 악성종양의 가능성

이 있으므로
11, 12)

초음파로 장기적인 추적이 필요하다
13, 14)

. 다낭성 신이형성에는 편측의 요관역류, 반대측

의 역류, 거대요관, 수신증, 신저형성 등 비뇨기계 기

형의 동반이 매우 높은 빈도로 보고되었다
15-17)

. 염색

체이상 중에는 47, XYY가 보고되어졌다
18)
. 본 질환

에서도 편측의 다낭성 신이형성과 동반하여 편측의

요관역류와 요관의 낭종성 확장이 발견되었다.

본 질환도 산전 관리로 검사된 초음파 상에서 발견

되었으며 편측 다낭성 신이형성은신 무형성증과 관련

이 있을 수 있다.

요 약

Klinefelter 증후군에서는 여러 가지 선천성 기형을

동반하지만 신장의 기형은 드믄 편이며 현재까지 49,

XXXXY 증후군에서 다낭성 신이 동반된 경우가 있

었고, 47, XXY 증후군에서는 편측성 신 형성부전이

동반된 경우가 보고되었으나 다낭성신 이형성의 보고

는 없었다. 따라서 저자들은 신생아기에 발견된 편측

다낭성 신이형성이 동반된 Klinefelter 증후군 1례를

경험하 기에 보고하는 바이다.
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