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Beckwith-Wiedemann 증후군 환자에서의 거대설 절제술

Ⅰ. 서 론

1963년 Beckwith는 태아의 부신피질 거대증, 신장과 췌

장의 과형성, Leydig-cell 과형성을 보이는 새로운 증후군

을 보고하였고1), 이어서 1964년 Wiedemann이 여기에 제대

탈장(umbilical hernia)과 거대설을 포함시켜서 Beckwith-

Wiedemann syndrome (BWS)이라 명명하였다2). BWS

는 출생인구 13,700�17,000명 당 1명꼴로 발생하며 성별

에 따른 차이는 없다3,4). 약 15%의 환자에서 상염색체성 우

성유전 (autosomal dominant inheritance)을 나타내는

가족력을 갖고 있으며 나머지 85%는 이와 무관하게 발생

한다5). 

BWS 환자에서 악성 및 양성 종양이 발생할 확률은 7.5�

10%이며, 악성종양은 Wilms’tumor, 부신피질암 (adreno-

cortical carcinoma), 낭성신경모세포종 (cystic neurob-

lastoma), 간모세포종 (hepatoblastoma)의 순으로 호발

한다. BWS 환자들 중 특히 편측성 비대를 보이는 환자에서

악성종양이 발생할 위험성이 높다6-9). 

구강악안면 영역에서 가장 특징적인 증상은 거대설로서

이는 치열과 안면골격의 기형을 유발하고 저작, 발음 및 기

도유지에 문제를 초래할 수 있다10). 

저자 등은 BWS로 진단된 환자에서 거대설에 대한 부분

설절제술을 시행하여 양호한 결과를 얻었기에 문헌고찰과

함께 보고하는 바이다. 
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Beckwith-Wiedemann syndrome is an autosomal dominant growth excess disorder, which occurs with a

reported incidence of 1 in 13,700 to 1 in 17,000 live births. It constitutes a discrete clinicopathologic entity

characterized by macroglossia, abdominal wall defects (omphalocele), visceromegaly, gigantism, hemihyper-

trophy, hypoglycemia, and the increased risk of solid tumor development from multiple cell lines. A

macroglossia is a key component of the syndrome, and can lead to cosmetic, functional and psychologic dis-

order. This report shows a 5-year-old patient with Beckwith-Wiedemann syndrome, who had macroglossia

and received reduction glossectomy. 
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Ⅱ. 증례보고

5세된 남자 환자가 거대설에 의한 안모이상 및 발음장애

를 주소로 내원하였다. 환자는 제왕절개 수술을 통해 출생

하였으며 산전 초음파검사상 복강벽에 비정상적인 소견이

있어 제대낭 (omphalocele)으로 가진단되었다. 출생 당일

날 전신마취 하에서 제대낭제거술 (omphalocelectomy),

복강벽봉합술 (abdominal wall repair) 및 제대성형술

(umbilical plasty)을 시행하였으며, 수술 중 소견으로 복

강 내에 양측 고환이 위치하고 있는 것으로 추정되었다. 환

자가 3세가 되었을 때, 우측 고환 무형성증 (testicular

agenesis) 및 좌측 잠복고환 (cryptochidism) 진단 하에

시험적 개복술 (exploratory laparotomy) 및 고환고정술

(orchidopexy)을 시행하였다. 부계나 모계에 특별한 가족

력은 없었으며, 혈액검사상 저혈당증과 같은 특별한 이상소

견은 없었다. 

처음 구강악안면외과에 내원 당시 구강악안면 영역의 임

상 소견으로 약간의 안구돌출증과 거대설, 설소대 유착증,

상하악 전치부의 개방교합 및 상악 유전치의 전반적인 치아

우식증, 하악 유전치의 치간이개 소견을 보였으며(Fig. 1),

방사선학적 소견으로는 cephalometric x-ray상에서 하악

골 전돌, gonial angle 증가, mandibular plane angle 증

가 및 하악 유전치의 순측경사 소견을 보였다(Fig. 2). 환자

의 정신상태는 명료하였고 지능수준은 정상이었으나, 거대

한 혀의 크기 때문에 과도하게 침을 흘리고 발음상에도 문

제가 있었다. 연하나 호흡에 어려움은 호소하지 않았다. 전

신마취 하에서 혀의 부분절제술과 설소대 성형술을 계획하

였다. 

전신마취를 위한 기관내 삽관시 과도한 혀의 크기로 인해

시야확보에 문제가 있었으나 무난하게 비-기관삽관술이 시

A B C

D E F

Fig. 1. A-C. Facial photographs. D, Macroglossia. E, Intraoral feature. F, Ankyloglossia. 
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행되었다. 혀 절제술은 Harada-Emoto씨 방법11)을 응용하

여 유곽유두 전방 혀의 기저부에 가로 방향으로 타원형 절

제를, 혀의 중앙부에 세로 방향으로 쐐기형 절제를 시행하

였으며(Fig. 3), 이때 혀의 첨부에는 손상이 가지 않도록 하

A B

C D

Fig. 2. A-C, Reduction glossectomy. D, Frenoplasty.

A B

Fig. 3. Cephalometric Anaysis.
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였다. 또한 부가적으로 Z-plasty를 이용한 설소대성형술도

동시에 시행하였다(Fig. 4). 술 후 환자의 호흡은 안정적이

었고, 치유상태도 양호하였다. 수술 1달 후 내원하였을 때,

안정시 혀의 위치는 하악 치열 내측에 위치하고 있었고 침

을 흘리는 것도 많이 감소하였다. 추후 언어치료 및 교정치

료를 시행할 예정이다.  

Ⅲ. 고 찰

Beckwith-Wiedemann 증후군 (BWS)은 1963년

Beckwith가 처음으로 보고한 이래 관련 질환들이 계속 확

장되어 왔다. 여기에는 거대설, 제대낭, 체성거대증

(somatic gigantism), 내장거대증 (visceromegaly, 주로

간, 신장, 췌장), 이부기형 (ear anomalies), 편측성비대,

유아나 소아기의 종양 등이 포함된다(Table 1)1-4,6,7,10,12-14).

여러 문헌에 의하면 거대설 (97%)과 제대 기형 (80%)이

가장 많이 발생한다3,13,15). 그러므로 환아에서 거대설과 제대

기형이 보인다면 이와 관련된 다른 기형에 대해 철저히 검

사해야 한다. BWS는 단일의 병리학적 특징은 없으며 다양

한 양상을 나타냄으로 해서, 임상적인 진단은 주로 외형으

로 나타나는 기형들에 의해 내려진다.  

Sotelo-Avila 등은 BWS가 소아에 있어서 종양의 발생과

밀접한 관련이 있기 때문에 이에 대한 전반적인 검사가 필

요하다고 처음으로 주장하였다7). 이후 Wiedemann은 388

명의 환자를 분석한 결과 이들 중 7.5%에서 종양을 동반하

고 있었으며, 가장 흔한 것은 신장에서 발병하는 소아암의

일종인 Wilms’tumor였다고 보고하였다6). 또한 그는 편측

거대증이 있는 환자에서 종양의 발병률이 높았다는 것도 발

견하였다. 이는 장기의 과성장, 성숙지연, 세포의 변이 등에

의해 악성변이가 되지 않나 생각된다3,7). 한편 악성종양 중

Wilms’tumor 다음으로는 부신피질암 (adrenocortical

carcinoma), 낭성신경모세포종 (cystic neuroblastoma),

간모세포종 (hepatoblastoma) 등의 순으로 호발한다6-9).

Clericuzio 등은 BWS 환자들은 8세가 될 때까지 종양 발

생의 위험이 높으므로 계속적으로 복부에 대한 방사선적 검

사가 필요하다고 제안하였다16). 한편 BWS와 동반된 악성

종양들은 예후가 좋아서 치료 후 생존율은 매우 높다4). 

또한 췌장 비대에 의한 islet cell의 과형성으로 고인슐린

혈증 (hyperinsulinemia)이 발생하고 이로 인해 50%의

환자에서 저혈당증이 동반될 수 있는데, 일반적으로 출생

후 24시간 이내에 발생하지만 72시간까지 지연된 후 발생

하기도 한다17,18). 저혈당은 지능저하 및 사망의 요인이 될

수 있으므로 조기발견과 조기치료가 매우 중요하다.   

거대설이 이 증후군에서 중요한 요소이긴 하지만, 태아의

초음파 검사 상에서 혀의 돌출을 발견하기는 어렵다. 그러

므로 초음파 상에서 제대낭이 관찰되었다면 BWS의 가능성

을 염두해 두고 이에 대한 적극적인 대처를 해야 한다19,20).

혀의 크기나 위치에 따라 기도 폐쇄의 정도가 다르기는 하

지만, 출생 직후 신생아의 기도 확보를 위해 즉각적으로 대

처해야 한다. 기도 유지가 어려울 경우엔 awake endotra-

Table 1. The Associated Lesions with Beckwith-
Wiedemann Syndrome

Ompahlocele

Cytomegaly of the adrenal cortex

Hypoplasia of the gonadal interstitial cell

Renal medullary dysplasia

Microcephaly

Macroglossia

Visceromegaly

Hemihypertrophy

Facial flame nevus

Mandibular prognathism

Anteriorly inclined mandibular incisor

Apertognathia

Speech disorder

Airway obstruction

Deglutition difficulty

Cleft lip and palate

Wilm’s tumor

Adrenocortical carcinoma

Neuroblastoma

Hepatoblastoma

Lymphoma

Rhadomyosarcoma

Hypoglycemia

Polycythemia

Fig. 4. Various techniques of tongue reduction. 
A, Kole. B, Gupta. C, Edgerton. D, Dingmann & Grabb. E,
Egyedi & Obwegeser. F, Morgan. G, Mixter. H, Harada &
Enomoto.

A B C D

E F G H
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cheal intubation이나 기관절개술도 고려해야 한다17). 

거대설이라는 진단 자체는 주관적인 진단이며 이에 대한

명확한 객관적 진단 기준은 없다. 그러나 거대설에 의한 합

병증의 3가지 유형은 잘 알려져 있는데, 첫째, 하악골 전돌,

gonial angle의 증가, 전치부 개방교합, 하악 전치부의 과

도한 순측 경사 등의 치아-골격성 문제를 들 수 있다. 둘째

로는 연하장애, 발음장애, 과도하게 침흘리기, 상기도 폐쇄

등의 기능 장애를 들 수 있으며, 셋째로 환자 자신의 안모에

대한 열등감에서 유발될 수 있는 정신적인 문제를 들 수

있다21,22). 

혀 절제 시기에 대해서도 논란이 있을 수 있는데, Kveim

등은 생후 1년 이내에 가급적 빨리 시행해서 부정교합이나

하악전돌 같은 문제들을 미연에 방지하는 것이 좋다고 제안

한 바 있다23). 그러나 Rimell 등은 거대설이 환자의 성장에

맞추에 순응되거나 저절로 해소되는 경우가 있으므로 응급

상황이 아니라면 이를 어떠한 기준에 맞추어 시행하기 보다

는 환자 개개인의 상태를 면밀히 관찰해 가면서 시행하는

것이 바람직하다고 주장하였다10).    

혀 부분절제술의 방법은 Fig. 4에서 보는 것처럼 다양하

다24). 이 증례에서는 Harada-Emoto씨 방법11)을 응용하여

혀를 절제했는데, 이는 유곽유두 전방의 혀기저부에 타원형

절제와 혀의 중앙부에 쐐기형 절제를 시행하는 술식이다.

이 술식의 장점은 혀의 폭경과 길이를 동시에 충분히 줄여

줄 수 있으며, 또한 다른 술식들과는 달리 혀의 끝부분을 절

제하지 않음으로써 운동장애나 감각이상 등의 후유증이 거

의 없다25). 실제로 Matsune 등은 BWS 환자에서 혀의 끝

부분을 절제했을 때 짠맛과 쓴맛을 느끼는 미각이 둔화되었

음을 보고한 바 있다26).

본 증례의 환자에서도 충분한 양의 혀의 체적 감소가 있었

으며, 미각이나 촉각 등의 저하는 관찰되지 않았다. 또한 설

소대 유착증을 치료하기 위한 설소대 성형술을 동시에 시행

함으로써 혀의 움직임 또한 훨씬 자유로워졌다. 

Ⅳ. 결 론

Beckwith-Wiedemann 증후군 환자에서 거대설의 소견

이 있으면 이에 따른 악안면기형을 예방하거나 더 악화되는

것을 방지하기 위해 혀의 부분 절제술이 필요하며, 설절제

술 시에는 혀의 첨부가 손상되지 않도록 함으로써 합병증이

나 후유증을 최소화시키는 것이 바람직하다.  
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