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Epidemiologic Study in Patients with Congenital Cleft Up and Palate
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Hyun-seok Jang, Jae-suk Rim
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Cleft lip and palate are most common congenital deformity to affect the orofacial region. Cleft lip and palate 

are caused by abnormal development of primary and secondary palate. Its causative mechanism is not 

completely understood, but genetic and environmental factors play important roles.

Lots of epidemiologic surveys have been done extensively about incidence, racial influence, sex ratio, parent 

age, associated syndrome and genetic factors. These researches are useful to dissolve many problems in 

prevention and treatment of deft lip and palate.

We performed epidemiologic survey of cleft lip and palate who visited the department of Oral and 

Maxillofacial Surgery, Guro hospital of Korea University from 1995 to 2004.
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I. 서론

구순/구개열은 구강악안면부에 발생하는 적지않 

은 선천성 장애이다. 이는 비판에서 유래하는 내,외 

측 비돌기와 상악돌기가 서로접촉하고 유합하여 발 

생하는 1차 구개와, 1차 구개성장 후 상악돌기 내측 

으로 형성되는 구개판이 거상하여 유합하는 2차 구 

개의 발생 과정에서 생기는 구조적,기능적 이상에 의 

해 일어나게 된다.

구순/구개열의 발생원인에 대해서는 유전적 요인 

및 환경적 요인 또는 이 두가지 모두 작용하여 발생 

하는 것으로 알려져 있으나 정확한 기전등이 모두 규 

명되지 않았다. 이전의 많은 학자들에 의해 인종과 

성별어’ 따른 차이,구순/구개열의 발생빈도 및 경향, 

구순/구개열과 관련된 증후군 및 유전적 요소에 대 

해 많은 역학 조사가 이루어져왔으며 이러한 연구들 

에 의해 보다 진전된 원인 규명과 예방 및 치료에 도 

움이 되고 있다. 일반적으로 구순/구개열의 역학조 

사를 의한 자료는 출생증명서, 병원의 출생기록, 또 

는 수술기록 등에서 얻어진다. 따라서 이 런 종류의 

역학적 연구를 평가할 경우에는 발생빈도에 대한 확 

인, 연구대상이었던 모집단의 크기, 인종 및 사회경 

제적 수준, 자료의 질과 수집방법 등을 고려하여 판 

단하여야 한다.

이 어1, 저자 등은 1995년부터 2004년까지 고려대학 

교 의과대학 치과학 교실 구강악안면외과에 내원한 

구순/구개열 환자를 대상으로 역학조사를 시행하여 

다소의 지견을 얻었기에 문헌 고찰과 함께 보고하는 

바이다.

II. 연구대상 및 방법

1995년부터 2004년 10월까지 고려대학교 구로병 

원 치과에 내원한 구순/구개 열 환자 중 추적 가능한 

남자 18명 , 여자 36명을 대상으로 하였다. 환아와 부 

모에 대한 임상검사 및 면담조사를 통하여 구순/구 

개열의 분류 및 사회력 가족력, 부모의 연령, 약물, 스 

트레스, 방사선 조사 여부 등을 조사하였으며 구순/ 

구개열과 관련하여 전신적 증후군이 의심되는 경우, 

유전자 조사를 시행하였다.

III. 연구결과

임상적 분류로 구순열 4명, 구순/구개 열 21명, 구 

개열 29명이 었으며, 성별 차이로는 구개 열 29명 중 

남자 7명, 여자 22명으로 남자대 여자의 비율이 약 

1：3으로 여자에서 높았다. 구순/구개 열에서도 남자 9 

명, 여자 12명으로서 약 3：4의 비율로 여자의 수가 많 

았는데, 이는 구순/구개열의 경우 남자에서 높은 발 

생빈도를 보인다고 보고된 타문헌과는 차이가 있었 

다｛Table 1）.

구순열에서는 편측성이 3：1（3명/1명）로 양측성보 

다 호발하는 경향을 보였으며 좌측이 우측에 비해 

2:1（2명/1명）의 비율로 호발함을 보였다. 구개 열에서 

는 완전파열과 불완전파열이 4：3（17명/12명）으로 비 

슷한정도의 비율로 조사되었다.

매년 환자수는 5.4명으로 2000년 이후 점차 감소 

추세를 보이고 있었다｛Table 2）.

부모의 직업, 교육수준, 거주지 등의 사회력을 조 

사한 결과에서는 구순/구개열 발생에 유의한 영향을 

미 치는 요소를 발견할 수 없었다.

임상적으로 구순/구개 열과 관련된 다른 전신적 증 

후군이 의심되는 4명의 환아에서 유전자검사를 시행 

하였으나 특별한 유전자 이상을 보이는 환아는 없었 

으며, 1명의 구개열 환아가 정신지체 증상을 보였다.

환경적 요인의 영향을 조사한 결과 부모의 평균연
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Table 1. Distribution of cleft patieuts according to sex distinction (1995-2004, OMFS. Korea Univ Guro Hospital)

Table 2. Change in number of cleft patients (1995-2004 OMFS. Korea Univ Guro Hospital)

— .number of 
patients
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령은 아버지가 30.5세 어머니가 29.5세 였고 30세 이 

상인 경우는 아버지가 38명, 어머니 22명으로 나와 

각각 전체 66%, 40%로 나타났다｛Table 3). 임신기간 

중 약물 복용 경험이 있는 어머니는’18명으로 전체의 

약 33%수준이 었고, 이중 대부분은 감기로 인한 약물 

복용이었다. 이외 방사선 조사 및 스트레스, 외상의 

경우 각각 1명으로나타났다.

가족력의 조사에서도 부모가 구순/구개열 환자인 

경우는 1명(어머니가 환자인 경우)으로 조사되어 큰 

유의성을 발견할 수 없었다.

IV. 종괄 및 고찰

선천성 구순/구개열은 구강악안면부위에 발생하 

는 적지 않은 선천성 이상이다. 구순/구개열은 입술, 

치조열, 경구개와 연구개가 형성되는 과정에서 다양 

한 원인에 의한유합부전에 의해 발생하며 대개 태생 

5주에서 10주사이에 일어나게 된다. 태생 5~7주사이 

비판에서 유래한 내외측 비돌기와 상악돌기가 서로 

융합되어 일차구개를 형성하며 상순의 대부분과 절 

치공 전방의 치조융기 및 경구개를 발생시킨다. 일차 

구개 성장 후 상악 돌기 내측으로 구개판이 형성되기 

시작하겨, 혀가 하방으로 이동하면서 내측으로 성장 

한 구개판이 서로만나 상방으로 거상되면서 융합되 

어 이치구개를 형성한다.1’ 조직학적으로 여러안면돌 

기들이 만나 하나의 구조물을 형성하는 과정은 3단 

계로 이루어지는데, 1단계는 인접한 돌기를 덮고 있 

는 두 개의 상피층이 접촉하는 과정이고, 2단계는 두 

개의 승-피층이 유합되 어 단일 상피층을 형 성하는 과 

정이며, 3단계는 단일 상피층의 부분적인 변성과 변 

성부위로 간엽조직이 급격히 성장하여 하나의 조직 

괴를 형 성하는 통합과정 이다. 이 세가지 과정들이 원 

활히 이루어지지 않을 때 파열이 발생하며, 그 범위 

에 따라 구순열만 발생하거나 구개열이 동반되기도 

한다.

구순/구개열의 원인은 아직 완전히 밝혀지지는 않 

았으나 종류는 매우 다양한 것으로 알려져 있다. 과 

거에는 주로 상염색체 열성 유전(autosomal 

recessive)에 의한 것이라고 믿었으나 최근에 이르러 

크게 유전적 요인과 환경적 요인에 의해 발생되는 것 

으로 알려져 있으며2, 유전자형에 의한 것이 20%, 환 

경요인이 10% 유전적 요인과 환경요인이 복합적으 

로 작용하는 경우가 70% 정도인 것으로 알려져 있 

다. 유전적 요소로는 돌연변이 유전자,염색체 이상, 

환경적 기형인자, 다인자성 유전등이 있으며3, 구순/ 

구개 열과 구개 열은 유전적으로 독립된 것으로 나타 

나며 구순/구개열 환자들의 친척들 중에서 구순/구 

개열 환자의 발생빈도가 증가하는 것으로 나타났 

다.« 사람에 따라서는 구순/구개 열의 발생에 민감한 

유전인자가 내재되어 있기도 하지만 이런 유전인자 

가 구순/구개 열을 발생시키기 위해서는 구순/구개열 

을 쉽게 발생시키는환경적 요인에 노출되어야 한다. 

환경적 요인은 융합이 일어나는 발생초기에 특히 영 

향을 미치며 이러한 요소로는 모체감염, 방사선, 약 

물 및 화학제, 영양결핍, 저산소증, 스트레스, 외상, 

호르몬 불균형 , 인슐린, 비타민 A 및 아스피린의 과 

량섭취 등이 알려져 있다. 따라서 구순/구개열의 발 

생가능성을 감소시키기 위해서는 임신 전, 임신 중의 

건강관리가 매우 중요하다.

구순/구개 열은 해부학적으로 구순 및 치조융기에 

이환되는 일차구개의 파열과 경구개와 연구개에 이 

환되는 이차구개의 파열로 분류된다. 1958년 

Kemahan과 Stark는 절치공을 경계로 하는 분류법을 

발Table하였으며,5) 입술과 전상악부의 열을 1차구개 

열로 명명하고, 절치공 후방의 경구개 및 연구개에 

발생하는 열을 2차 구개열로 분류하였으며 여기에

20



구순구개열 WL7,No. 1 2004

Table 3. Age distribution of parents in cleft patients (1995-2004 OMFS. Korea Univ Guro Hospital)

좌,우측과 완전 불완전 여부를 추가하였다.

구순/구개열인 경우 일반적으로 구순열이 primal 

abnormality이며 그러한 결과로 인한 excessive facial 

width에 의해 구개열이 발생하는 것으로 여겨진다. 

특히 양측성 구순열과 동반된 구개 열은 구순열과 밀 

접하게 연관되는데, 이는 구개 열이 lip defect에 연관 

된 2차적인 것, 구개 결손 정도 보다는 구순의 결손이 

더 크게 일어난 것임을 예견할 수 있다.6’

구순/구개열의 각각의 이환율을 보면 일반적으로 

구순열 20-30%, 구순구개 열 35-55%, 구개 열 

30~45%의 양상을 보인다고 한다. 덴마크에서 조사 

된 Fough-Anderson(1942)의 보고에 따르면 전체적 

인 구순/구개열의 발생빈도는 인구 1000명당 1.46명 

이며 이중 구순/구개열의 발생 빈도는 1.16명, 구개 

열은 0.34명 이었다. 또 미국에서 조사된 Woolf등7’ 

과 영국에서 조사된 Wilson의 연구® 역시 비슷한 결 

과를 보여주고 있으며 대부분의 연구에서 구순/구개 

열의 발생빈도가 구순열만의 발생빈도보다 1.5~3배 

높은 것으로 나타나며, 구개열만의 발생빈도는 

0.39~0.5/1000명으로보고되어 있다.

인종적인 차이는 구순/구개열에서 동양인에서 가 

장 높으며, 다음으로 백인, 흑인 순으로 보고되고 있 

다. 인구 1000명당 일본인은 1.61 명, 백인 0.9명, 미 

국계 흑인에서 0.31 명 나타나는 것으로 보고되었으 

며, 또 다른 광범위한 역학조사에서 구순/구개열에 

서는 약간의 차이지만 인종간 분명한 변화를 보이나 

구개 열에서는 인종간 큰 차이가 없는 것으로 알려져 

있다.9,

성별에 따른 발생 빈도를 살펴보면 구순/구개 열에 

서 남자가 3：1수준으로 여자보다 호발하는 것으로 알 

려져 있다. 미국에서는 남자의 구순'구개열의 발생 

비율은 68%인데 비해 여자에서는 32%이고 일본에서 

는 남자 58%,여자 42%로 남아에서 더 높은 호발빈도 

를 나타내지만 본 연구에서는 구순/구개열 및 구개 
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열 모두 여아에서 상대적으로 호발함을 보였다. 구개 

열에서는 여자의 발생빈도가 높다고 알려져 있는데 

이는 최근의 연구에서 인간의 이차구개 형성시기가 

남녀간의 차이가 있다는 점과 연관이 있을 것으로 생 

각된다. 남자 배아의 구개판 거상과 융합이 여자에서 

보다 몇 일 빠르게 일어나며, 이와 같은 구개판 거상 

의 미세한 시기적 차이가 구순/구개열에서의 발생빈 

도에서 성차를 만드는 중요한 원 인으로 작용하는 것 

으로 생각된다.

부도의 연령에 대해서는 명확한 기준을 찾지 못하 

였으나 대체적으로 부모의 나이, 특히 모체의 연령 

이 증가할수록 발생빈도가 높아지는 것으로 알려져 

있다.1‘”

구순/구개열 발생 빈도에 대해서는 논란이 있다. 

Brogan & Woodings는 10년간의 연구에서 구순/구 

개열의 발생이 줄어들고 있음을 보고하였으나11’ 

Fough-Anderson의 연구에 따라서는 구순/구개열의 

발생빈도가 문명의 발전과 함께 점차 증가하는 것으 

로 밝히고 있다.‘2) 구순/구개 열의 발생증가에는 여러 

가지 읜인이 있지만 대Table적인 이유로 영아사망률 

의 감소, 마취학의 발전에 따른 수술중 사망률의 감 

소 등이 꼽힌다. 또 구순/구개 열 수술이 발전하면서 

구순/구개열을 가진 성인 남녀의 결혼 후 출산률의 

증가도 하나의 원인으로 작용한다. 그러나 이는 모든 

신생아를 대상으로 계산한 수치가 아니라 수술을 위 

해 내원한 환자 수를 대상으로 하였기 때문에 정확한 

발병률의 증가를 증명한다고 보기는 어려울 것 같다 

(Table 2).

구순/구개 열과 관련한 다양한 증후군들이 보고되 

었다. Curtis는 일반적인 사람에 비해 구개열 환자인 

경우 관련된 증후군이 나타나는 빈도가 30배 이상이 

라고 보고하였고,«)구순/구개 열 환아에서는 10~25% 

정도 장기에 이상이 생기는 것으로 보고하였다.

구개 열에서 일반적으로 나타나는 이상은 umbilical 

hernia와 사지와 귀의 이상이며 구순/구개열에서는 

정신지체, 선천성 심장질환, 손가락과 발가락 이상 

등이 있다. 구순/구개 열 보다는 구개 열 단독에서 관 

련된 이상이 보다 호발하는 것으로 보고되었다. 본 

연구에서는 1명의 환아에서 정신지체를 발견할 수 

있었다.

구순/구개 열의 가족력으로부터 얻은 Davis등의 경 

험통계(empiricism)에 의하면,14’ 구순/구개열을 가진 

아기를 출산할 위험성은 그 자족의 내력에 따라 다르 

지만 그 가족(친인척 포함)내에 구순/구개열을 가진 

사람의 숫자가 많을수록 가능성이 높아진다. 부모가 

모두 정상일 때 구순/구개열을 가진 아기를 출산할 

위험성은 0.12%이고, 구개열 아기를 출산할 위험성 

은 0.05%이며 친형제중 한명이 구순/구개열을 가지 

고 있을 때 또다른 형제에서 구순구개 열을 가질 가능 

성은 4~5%로 높아진다. 그러나 부모의 어느한쪽이 

구순/구개열이 있는 경우에는 가능성이 13~14%로 

높아진다. 만약 구순/구개열이 친부모에게는 없으나 

조부모,삼촌, 이모,조카등에만 있는 경우에는 발생 

위험성이 현저하게 감소되며 사촌형제에만 있는 경 

우에의 발생 위험성은 더욱 낮아진다. 또 구순/구개 

열을 가진 어린이의 형제간에서는 구순/구개열의 발 

생 가능성이 높지만 구개열의 발생가능성은 없고, 그 

반대로 구개열만 있는 어린이의 형제에서 구개열이 

발생될 가능성은 높아지지만 구순/구개 열의 발생 가 

능성은 없다｛Table 4).

환경적 요인 내에서는 여러가지 변화가 관찰된다. 

예전에 비해 지적수준이 많이 증가하였으며, 임신 

중 약물오용이나 방사선 조사, 영양결핍과 같은 환 

경적 요인의 영향력은 점차 감소하는 중이며, 대신 

여성의 사회활동에 대한 참여가 늘어나면서 임신 연 

령이 늦어지는 경향을 보인다. 고령임신이 구체적으

22



구순구개열 Vol. 7, No. 1 2004

Table 4. Birth rate of cleft lip and palate patients

Number of 

affected 

parents

Number of 

affected 

siblings

Cleft lip with or 

without 

cleft palate

Isolated 

cleft palate

- - 0.12% 0.05%

- 1 4~5% 2-3%

1 - 2% 1 .7%

1 1 13-14% 14-17%

2 — 13-14% 14-17%

— 2 1 3〜14% 14-17%

2 1 20-25% 25-50%

2 2 15~50% 50%

로 구순/구개열의 발생에 어떤 영향을 미치는지, 구 

순/구개 열 발생이 증가하는 critical age에 대한 구체 

적인 연구는 부족한 상황이다. 이러한 사회구조 변 

화에 따른 환경적 요인에 대한 보다 진전된 연구가 

앞으로 구순/구개열의 원인 규명에 많은 도움을 주 

리라 생각한다.

V. 결론

본 역학 조사를 통하여 저자 등은 다음과 같은 결 

론을 얻었다.

가. 구순/구개 열의 분류는 구순열 4 명, 구순/구개 열 

21명, 구개 열 29명으로 나타났다. 구순열의 경우 

죄측이, 양측성 보다는 편측성이 우세하게 나타 

났으며, 구개 열에서는 완전파열과 불완전 파열이 

비슷한 정도로 나왔다.

나. 성별 차이로는 구순/구개열과 구개열 모두 여자 

에게서 높은 빈도수를 보였다.

다. 구순/구개열의 발생 환자수는 2000년 이후 소폭 

으로 감소추세를 보이고 있었다.

앞으로구순구개열의 발생 원인 규명에 있어, 사회 

구조의 변화, 부모의 연령, 약물복용여부, 스트레스, 

방사선 조사 등의 환경적 요인의 영향에 관한 보다 

진전된 연구가 필요하다고 사료되며 이를 위해 구순 

/구개 열 환자의 정확하고 수준높은 자료관리가 요구 

된다할수있다.
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