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서 론

소아에서 정상적인 사회 적응 능력과 학습 능력을 가지기 위

해서는 타인과 의사를 소통할 수 있는 언어 발달이 무엇보다 중

요하다. 그럼에도 언어 발달 지연의 유병률은 학령전기 전체 소

아의 3.1-10.1%에 이른다고 한다
1-5)

.

언어 발달 지연의 소아의 진료에서 처음 해야 할 일은 병력의

문진과 진찰 그리고 신경심리검사를 시행하여 현상학적 질환으

로 분류하는 것이다. 언어 발달 지연을 초래하는 현상학적 질환
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으로는 정신지체, 발달성 언어장애, 청력장애, 자폐 범주 질환, 환

경적인 문제, 정서장애 등이 있다
6-8)

. 두 번째 단계로서 근본적인

원인 질환 즉, 염색체 질환, 이형 증후군, 뇌성마비, 선천성 대사

질환, 뇌 기형 등의 여부를 확인하는 과정이 필요하다. 원인 질환

의 규명을 위해 흔히 시행되는 검사로는 뇌 자기공명 영상, 염색

체 핵형분석, 청각장애를 찾기 위한 뇌 전위 유발검사, 뇌파 및

선천성 대사 이상의 진단을 위한 Tandem mass 선별검사 등이

있다. 그러나 어떤 경우에 어떤 검사를 시행할 것인가에 대해서

는 논란이 많으며, 검사의 유용성에 관하여 연구자마다 주장하는

바가 다르다. 신경 영상 검사의 경우 언어 발달에 문제를 가진

아동의 평가에는 유용하지 않다는 견해
9)
가 있는가 하면, 긍정적

으로 보고한 연구
10)
도 있다. 뇌파 역시 언어 발달 지연의 평가에

서 유용하다는 주장
9, 11)

이 있는가 하면 유용한 검사가 아니라는

주장
12)
도 있다.

이에 저자들은 언어 발달 지연아의 원인 질환의 진단을 위해

언어 발달지연 환아에서 진단적 검사의 유용성
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The usefulness of diagnostic tests in children with language delay

Seung Taek Oh, M.D., Eun Sil Lee, M.D. and Han Ku Moon, M.D.

Department of Pediatrics, College of Medicine, Yeungnam University, Daegu, Korea

Purpose : To assess the usefulness of magnetic resonance imaging (MRI), karyotyping, brainstem auditory evoked potential

(BAEP), electroencephalogram (EEG), tandem mass screening test, and newborn metabolic screening test in children with

language delay for diagnosing underlying diseases.

Methods : From January 2000 to June 2007, a retrospective chart review was performed for 122 children with language

delay who visited the Child Neurology Clinic at Yeungnam University Hospital and who underwent neuropsychologic tests and

other diagnostic evaluations for underlying diseases. They were grouped into phenomenological diagnostic categories, and

test results were analyzed according to the underlying diseases.

Results : Of 122 patients, 47 (38.5%) had mental retardation, 40 (32.8%) had developmental language disorders, 23 (18.9

%) had borderline IQ, and 12 (9.8%) had autism spectrum disorder. In 26 (21.3%) cases, the causes or relevant clinical findings

to explain language delay were found. Eight (10.4%) of 77 MRIs, 6 (8.0%) of 75 EEGs, and 4 (5%) of 80 BAEPs showed

abnormal results. Results directly attributed to diagnosing underlying diseases were 2 hearing defects in BAEPs and 1 bilateral

perisylvian cortical dysplasia in MRIs. No abnormal results were found in karyotyping, tandem mass screening tests, and new-

born screening tests.

Conclusion : Commonly used tests to diagnose the cause of language delay are not very effective and should only be used

selectively, according to patient characteristics. However, despite the low diagnostic yields from these tests, because many

patients show abnormal results, these tests are useful when conducted in complete evaluation. (Korean J Pediatr 2009 ;

52 :2 89-294 )
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흔히 시행되는 검사들의 유용성에 대하여 알아보고자 본 연구를

실시하였다.

대상 및 방법

2000년 1월부터 2007년 6월까지 언어 발달 지연으로 영남대

학교 부속병원 소아신경클리닉에서 신경심리검사와 원인 질환에

대한 검사를 받았던 환아 122명을 대상으로 의무 기록을 검토하

는 후향적 연구를 시행하였다. 이미 알려진 신경계 질환이나 염

색체 이상 혹은 발달장애 등으로 언어를 포함한 발달을 추적 관

찰 중인 경우는 대상에서 제외하였다.

언어 발달 지연은 Resnick 등
13)
의 진단 기준, 즉 생후 18개월

이상의 연령임에도 낱말을 사용하지 못하거나, 생후 2세를 지나

서도 구(sentence)를 이용하지 못하는 경우 와 환아의 연령에 비

해 알아듣기 힘들거나 부적절한 언어 혹은 반향성의 언어를 보이

는 경우로 정의하였다.

연구는 다음과 같은 순서로 진행하였다. 첫째, 대상 환아의 발

달에 대한 문진, 진찰, 진료실에서의 행동 관찰과 지능검사, 사회

성숙도 검사 결과를 토대로 현상학적 질환의 어느 범주에 속하는

지 분석하였다. 지능검사로는 Kaufman 아동용 개별지능검사

(Kaufman Assessment Battery for Children, K-ABC)
14)
를 시

행하였고 K-ABC로 측정 불가능한 연령에서는 Vineland 사회

성숙도 검사(Vineland Social Maturity Scale)
15)
를 시행하였다.

정신지체, 경계선 지능, 자폐 범주 질환의 진단은 American

Psychiatric Association (DSM-IV)
16)
의 기준을 기초로 하였다.

정신지체는 DSM-IV에 따라 K-ABC 검사에서 인지처리과정척

도 표준점수가 70 이하로서 의사소통, 자기돌봄, 가정생활 등의

11가지 적응 기능 중 2가지 이상의 영역에서 지체되어 있고, 증

상의 발현이 18세 이하에 나타난 경우로 하였다. 5세 이전의 아

동 중에서 K-ABC 검사가 불가능한 경우에는 Vineland 사회성

숙도 검사에서 SQ (social quotients) 70 이하일 때를 포함하였

다. 경계선 지능은 지능지수 혹은 SQ 71-84 범위에 속하는 경우

로 하였다. 발달성 언어장애는 인지, 청력, 사회성 발달의 이상없

이 언어의 이해와 표현에 상당한 지연이 있는 경우로서
17)

비언어

성 지능이 85 이상
18, 19)

혹은 사회성숙도 검사에서 SQ 85 이상인

경우로 하였다.

둘째, 원인 질환을 찾기 위하여 병력, 임신력, 출생력, 가족력,

사회력을 확인하고, 신경학적 진찰을 포함한 신체검사 소견을 확

인하였다. 그리고 뇌 자기공명 영상, 뇌파, 염색체 핵형분석, 뇌

전위 유발검사, Tandem mass 선별검사 및 6종 선천성 대사질

환 신생아 선별검사의 결과를 확인하여 각 증례마다 언어 발달

지연의 원인 혹은 언어 발달 지연과 연관이 있을 것으로 추정되

는 임상적인 소견(이하 원인/연관 추정 소견) 여부를 검토하였다.

청각장애는 뇌 전위 유발검사에서 양측 청각의 장애가 상당하여

언어의 이해와 표현에 문제가 될 만한 경우로 정의하였으며 환경

적 요인에 의한 언어 발달의 장애는 가족력, 사회력에서 아동의

언어 발달에 악영향을 줄만한 방임, 학대 등의 상황이 확인되었

을 때로 하였다.

셋째, 원인 질환을 찾기 위해 시행된 뇌 자기공명 영상 77예,

뇌파 75예, 염색체 핵형분석 85예, 뇌 전위 유발검사 80예,

Tandem mass 선별검사 67예 그리고 6종 선천성 대사질환 신생

아 선별검사 15예에서의 결과를 정리하고 각 검사의 양성률과

원인 질환의 진단에서의 유용성에 대해 알아보았다.

결 과

대상 환아들의 초진 시 평균연령은 45.4±20.1개월(16개월-9

세 8개월)이었으며, 24-35개월이 44명(36.0%)로 가장 많았다. 성

별분포는 남아는 102명(83.6%), 여아가 20명(16.4%)으로 남녀

비는 5.1:1로 남아가 많았다(Table 1).

현상학적 질환으로는 대상 환아 122예에서 정신지체 47예

(38.5%) 발달성 언어장애 40예(32.8%), 경계선 지능이 23예

(18.9%) 그리고 자폐 범주 질환이 12예(9.8%)였다(Table 2).

언어 발달 지연의 원인/연관 추정 소견은 26예(21.3%)에서 찾

을 수 있었으며 그 중 이형 증후군(Asymmetric crying 증후군

2예, Aarskog 증후군, Soto 증후군, 다발성 기형 증후군이 각 1

예)이 5예로 가장 많았다. 다음으로 소두증이 4예였으며, 저출생

체중아, 신생아 가사를 동반한 미숙아 분만, 양육 환경의 문제를

가진 경우가 각 3예씩 있었다. 그 외 가족성 정신지체, 신생아기

발작의 병력을 가진 경우가 각 2예씩 있었으며, 청각장애를 동반

한 정신지체가 2예 있었는데 그 중 1예는 양육 환경 요인도 동반

되어 있었다. 임신 중 모체의 알콜 과다 섭취와 중추 신경계의

Table 1. Age and Sex Distribution

Age (Months)
Male Female Total

No. % No. % No. %

<23

24-35

36-47

48-59

≥60

Total

8

37

17

16

24

102

6.6

30.3

13.9

13.1

19.7

83.6

0

7

6

3

4

20

0

5.7

4.9

2.5

3.3

16.4

8

44

23

19

28

122

6.6

36.0

18.8

15.6

23.0

100

Table 2. Distribution of Phenomenological Diagnosis

Phenomenological diagnosis No. of patients (%)

MR

DLD

Borderline IQ

ASD

Total

47 (38.5)

40 (32.8)

23 (18.9)

12 ( 9.8)

122 ( 100)

Abbreviations : MR, mental retardation; DLD, developmental
language disorder; ASD, autism spectrum disorder
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기형(실비우스 틈새 주변 겉질 형성 이상)을 가진 경우가 각 1예

씩 있었다.

원인/연관 추정 소견은 정신지체군 47예 중 14예(29.8%), 자

폐범주질환군 12예 중 3예(25.0%), 발달성 언어장애군 40예 중 7

예(17.5%) 그리고 경계선 지능군 23예 중 2예(8.7%)에서 찾을

수 있었다(Table 3).

원인 질환을 찾기 위한 여러 가지 검사 중 77예에서 시행된

뇌 자기공명 영상에서 8예(10.4%)의 이상 소견이 관찰되었다. 정

신지체군에서 뇌량 형성 부전이 2예, 수초화 지연이 1예였으며

발달성 언어 장애군에서는 뇌량 형성 부전과 뇌연화증이 각 1예

있었다. 경계성 지능군에서는 실비우스 틈새 주변 겉질 형성 이

상과 작은 크기의 지주막하 낭종이 각 1예, 자폐범주질환군에서

는 수초화 지연이 1예에서 관찰되었다(Table 4).

뇌파는 75예에서 시행되었으며 6예(8.0%)에서 이상 소견이

보였으며, 정신지체군에서 국소 간질파 2예, 다촛점 극파 및 전신

극서파 1예, 전신 극서파 1예가 관찰되었다. 발달성 언어 장애군

에서는 국소 간질파 1예, 자폐범주질환군에서는 국소 간질파 1예

에서 이상 소견이 나타났다(Table 5).

Table 3. Causes or Relevant Clinical Findings to Delayed Language

MR (n=47) DLD (n=40) Borderline IQ (n=23) ASD (n=12) Total (n=122)

Prenatal factors

Dysmorphic syndrome

Microcephaly

SGA at birth

Familial MR

CNS anomaly

Fetal alcohol exposure

Perinatal factors

Prematurity with asphyxia

Neonatal seizure

Postnatal factors

Environmental deprivation, Child abuse

Other factors

Environmental deprivation with hearing defect

Hearing defect

Total (%)

2

2

2

2

1

1

2

1

1

14 (29.8)

2

2

1

1

1

7 (17.5)

1

1

2 (8.7)

1

1

1

3 (25.0)

5

4

3

2

1

1

3

2

3

1

1

26 (21.3)

Abbreviations : MR, mental retardation; DLD, developmental language disorder; ASD, autism spectrum disorder; SGA, small for
gestational age; CNS, central nervous system

Table 4. Abnormal Findings of Brain MRI Detected in Variable Categories of Delayed Language

MR (n=43) DLD (n=14) Borderline IQ (n=10) ASD (n=10) Total (n=77)

Hypoplasia of corpus callosum

Delayed myelination

Encephalomalacia

Bilateral perisylvian cortical dysplasia

Arachnoid cyst

Total (%)

2

1

3 (7.0)

1

1

2 (14.3)

1

1

2 (20.0)

1

1 (10.0)

3

2

1

1

1

8 (10.4)

Abbreviations : MR, mental retardation; DLD, developmental language disorder; ASD, autism spectrum disorder

Table 5. Abnormal EEG Findings Detected in Variable Categories of Delayed Language

MR
(n=34)

DLD
(n=19)

Borderline IQ
(n=12)

ASD
(n=10)

Total
(n=75)

Focal spike or sharp wave

Multifocal spike or sharp wave with generalized spike & wave

Generalized spike & wave

Total (%)

2

1

1

4 (11.8)

1

1 (5.3) 0 (0)

1

1 (10.0)

4

1

1

6 (8.0)

Abbreviations : MR, mental retardation; DLD, developmental language disorder; ASD, autism spectrum disorder
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뇌 전위 유발검사는 80예에서 시행되었다. 한쪽 이상이 관찰

된 경우가 3예였고 양측 이상을 보인 경우가 4예에서 보였으나

그 중 2예에서는 추적 관찰시 정상 소견을 보였다. 이상 소견은

정신 지체군에서 5예, 발달성 언어장애와 자폐 범주 질환군에서

각 1예씩 이상을 보였다(Table 6).

염색체 핵형분석은 80예에서 시행되었으며 비정상적인 핵형분

석을 보인 예는 없었고 다형현상(polymorphism)에 해당하는

46,XY,inv(9)(p12q13)가 2예, 46,XY,t(5;19)(p10;q10)가 1예 있

었다.

Tandem mass 선별검사 67예와 대사질환에 대한 신생아 선

별검사 15예에서 이상 소견이 관찰된 경우는 없었다.

고 찰

언어 발달 지연을 보이는 아동을 대상으로 시행된 연구에서

원인 질환의 진단율은 높지 않다. Shevell 등
20)
은 전반적인 발달

지연의 55%, 운동 발달 지연의 59.1%에서 발달지연의 일차적인

원인을 찾을 수 있었던 반면 발달성 언어장애에서는 4.2%, 그리

고 자폐 범주 질환의 경우는 2%에서만 가능하였다고 한다. 국내

연구로서 Kim 등
21)

역시 언어 발달 지연 환아의 9.6%에서만 원

인 질환의 진단이 가능하였는데, 정신지체군의 경우에는 18.1%

에서 찾을 수 있었으나 62예의 단순 언어 장애에서는 원인 질환

을 1예에서만 찾을 수 있었고, 자폐 범주 질환에서 3예(8.1%)에

서만 찾을 수 있었다고 하였다. 본 연구에서 언어 발달 지연의

원인/연관 추정 소견의 진단율이 21.3%로 비교적 높은 것은 대

상 아동이 언어 발달 지연을 보인 아동이기는 하나 정신 지체 군

이 포함된 연구이기 때문으로 생각된다. 현상학적 질환별로 정신

지체는 29.8%, 자폐 범주 질환 25.0%, 발달성 언어장애 18.4%

그리고 경계선 지능 8.7%에서 원인/연관 추정 소견을 찾을 수

있었다.

언어 발달 지연 아동의 평가에서 여러 검사들이 원인 질환의

진단에 얼마나 유용한가에 대해서 분명한 결론은 없다. 전반적인

발달 지연의 경우 Shevell 등
22)
은 99명의 대상 아동 중 27명에서

검사 소견이 원인 질환의 진단에 도움이 되었고 그 중 9명은 검

사 소견만으로 원인 질환을 찾을 수 있었다고 하여 검사 소견이

도움이 된다고 하였다. 그러나 발달성 언어장애의 경우 Shevell

등
23)
은 72명의 발달성 언어장애 아동에서 문진으로 원인 질환을

찾을 수 있었던 예가 3예, 진찰 소견으로 소두증이나 이형 증후

군을 찾은 경우가 5예였으며, 그 외 여러 가지 검사 소견이 도움

이 되는 경우가 적다고 하였다.

뇌 자기공명 영상의 유용성에 대해서 논란이 많다. Harel 등
9)

은 발달성 언어장애/자폐 범주 질환 환아 45예에서 시행된 신경

영상 검사에서 공뇌성 낭종이 한 예에서 관찰된 것 외에 병적 신

경영상 소견을 보인 증례는 찾을 수 없었다고 하였다. Kim 등
24)

은 발달성 언어장애아 10명에서 시행한 뇌 자기공명 영상에서

뇌실 확장 3예, 백질 이상 1예에서 이상 소견을 보였으나 이것들

은 언어발달과는 관련이 없는 소견이라고 하여 원인 질환의 진단

에 그리 유용하지 않다고 하였다. 그러나 Trauner 등
10)
은 뇌 자

기공명 영상을 시행한 35명의 발달성 언어장애 아동에서 뇌실

확장 5예, 중심부의 부피 감소 3예, 백질 이상 4예가 관찰되어 발

달성 언어장애는 단순히 독립된 소견이 아니라, 광범위한 중추신

경계 이상을 의미하는 것으로 유용한 검사라고 주장하였다. 본

연구에서 뇌 자기공명 영상의 이상은 8예에서 관찰되었는데, 실

비우스 틈새 주변 겉질 형성 이상의 경우 원인 질환의 확진에,

그리고 뇌량 형성 부전, 뇌연화증의 경우 원인 추정에 유용하였

다. 그 외의 경우에서는 원인 질환의 진단에는 도움이 되지 않았

으나 환아의 전반적인 상태를 이해하는데 도움이 되었다.

언어 발달 지연 아동의 평가 항목으로 뇌파의 유용성에 대해

서도 논란이 많다. Tuchman 등
11)
은 자폐 범주 질환 아동의 14

%, 발달성 언어장애 아동의 8%에서 간질이 있었다고 하였으며

Harel 등
9)
은 말, 언어, 소통의 장애를 가진 환아의 11%에서 간

질파가 보였다고 하여 뇌파는 유용한 검사라고 하였다. 반면

Echenne 등
12)
은 발달성 언어장애 아동의 40.6%에서 비특이적인

간질성 뇌파이상을 찾을 수 있었으나 원인 질환의 규명에는 큰

도움이 되지 않았다고 하였으며, Shevell
25)
은 Landau-Kleffner

증후군과 같이 후천성 간질 발작에 의한 실어증이 의심될 때 뇌

파 검사를 시행하는 정도로 제한해야 한다고 주장했다. 본 연구

에서도 뇌파의 이상 소견이 일부에서 관찰되었으나 원인 질환을

규명하는 소견으로는 그리 유용하지는 않았다. 그러나 Battaglia

등
26)
과 Sheth

27)
는 뇌파로서 이미 병력이나 진찰 소견으로 의심

이 되던 Lennox-Gastaut 증후군, 근간대 간질, Rett 증후군과

같은 질환을 확인할 수 장점을 간과해서는 안 된다고 하였다. 저

자들 역시 뇌파는 비특이적이기는 하지만 뇌의 기질적인 이상을

시사하는 소견으로서의 의미는 있으므로 아동의 평가에 도움은

된다고 생각된다.

발달 지연아의 평가에서 Haggard
28)
은 전반적 발달 지연의 경

Table 6. Abnormal BAEP Findings Detected in Variable Categories of Delayed Language

MR (n=30) DLD (n=26) Borderline IQ (n=15) ASD (n=9) Total (n=80)

Bilateral abnormality

Unilateral abnormality

Total (%)

3

2

5 (16.7)

1

1 (3.8) 0 (0)

1

1 (11.1)

4

3

7 (8.8)

Abbreviations : MR, mental retardation; DLD, developmental language disorder; ASD, autism spectrum disorder
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우 청각 장애의 위험이 크며, Kwok 등
29)
은 중증 전반적 발달장

애 아동의 18%가 청각장애였다고 보고하여 청력검사의 중요성

을 강조하였다. Shevell 등
23)

역시 72명의 발달성 언어장애 아동

에서 청력검사로 청각장애 2명을 진단하였으며 청력검사 외 다

른 검사는 원인 질환의 진단에 도움이 되지 않았다고 하였다. 본

연구에서 뇌 전위 유발검사는 한쪽 이상이 관찰된 경우가 3예,

양측 이상이 4예에서 보였으나 양측 이상에서 2예는 추적 관찰

시 정상 소견을 보였다. 이처럼 일부 환아에서 뇌 전위 유발 검

사의 이상이 관찰되었으나, 양측 이상을 보인 2예 외에는 언어

발달 지연의 직접적인 단일 원인질환으로 진단할 수는 없었다.

통상적인 세포유전학적 검사에 관하여 Shevell 등
30)
은 발달

지연의 경우 여러 문헌에 의하면 3.7%의 검사 양성률이 관찰되

었다고 인용하고 이형증 혹은 특정 질환을 시사하는 임상적인 소

견이 없더라도 발달 지연의 경우에는 시행하도록 권고를 하고 있

다. 본 연구에서 염색체 핵형분석에서 비정상적인 결과를 보인

예는 없었고 다형현상(polymorphism)에 해당하는 46,XY,inv(9)

(p12q13), 46,XY,t(5;19)(p10;q10)의 증례만 보였다. 이형증이 관

찰될 경우에는 핵형분석을 시행하는 것이 합리적이나 본 연구의

결과는 원인 질환의 진단에 도움이 되지 않아 그 유용성에 관하

여 의문의 여지가 많다.

선천성 대사질환에 대한 선별 검사에 대해 Shevell 등
30)
은 전

반적 발달지연의 경우, 1% 정도의 검사 양성률이 나타나므로 과

거 시행한 적이 없다면 검사하기를 권고하였으며, 이전 검사에서

정상이었다면 초기 원인 평가의 검사로 시행할 필요는 없다고 하

였다. 그러나 부모의 근친간의 결혼, 가족력, 발달의 퇴행, 발작적

대상기능장애(episodic decompensation) 그리고 특정 질환을 시

사하는 진찰 소견 등이 있다면 검사를 하도록 권고하고 있다. 본

연구에서 이상 소견이 관찰된 경우는 없었으며 원인 질환의 진단

에는 도움이 되지 않았으나 검사 예수가 적어 유용성을 판단하기

에는 어려움이 있다.

본 연구는 언어 발달 지연 아동에게 흔히 시행되는 검사들이

원인 질환의 진단에 유용한 지를 알아보고자 시행되었다. 검사

소견으로 원인 질환의 진단에 직접적인 도움이 되었던 경우는 소

수에 불과하였다. 따라서 언어 발달 지연의 원인 질환의 진단에

서 시행되는 검사들은 유용성이 크지 않아 보인다. 원인 질환의

진단은 검사에 의존하기보다는 병력 및 가족력, 사회력의 문진과

진찰에 좀 더 집중하여야 하고, 이를 근거로 선별적인 검사를 시

행하는 것이 바람직하다고 생각된다. 그러나 비록 원인 질환의

진단에는 도움이 되지 않는다고 하더라도 언어 발달 지연 아동의

총체적인 평가에는 이들 검사가 유용하게 사용될 수 있으므로 검

사의 시행에 한계를 두는 것은 바람직한지에 대해서는 좀 더 연

구가 필요하다. 본 연구는 대조군이 없었으며 대상군의 수가 적

다는 한계를 가지고 있다. 향후 가능하다면 대조군의 포함 및 보

다 많은 수의 연구 대상을 선정하여 연구를 하는 것이 필요하다

고 생각된다.

요 약

목 적:언어 발달 지연아들에게 흔히 시행되는 검사들로서 뇌

자기공명 영상, 염색체 핵형분석, 뇌 전위 유발검사, 뇌파,

Tandem mass 선별검사 및 6종 선천성 대사질환 선별검사가 원

인 질환의 진단에 유용한 지를 알아보고자 본 연구를 시행하였다.

방 법: 2000년 1월부터 2007년 6월까지 언어 발달 지연을 주

소로 영남대학교 부속병원 소아신경클리닉에서 신경심리검사와

원인 질환에 대한 검사를 받았던 122명의 환아를 대상으로 의무

기록을 검토하여 증례별로 현상학적 질환의 범주로 나누고 원인/

연관 추정 소견 여부를 확인한 후 검사의 양성률과 원인 질환의

진단에서의 유용성을 분석하는 후향적 연구를 시행하였다.

결 과:대상 환아 122예에서 정신지체 47예(38.5%), 발달성

언어장애 40예(32.8%), 경계선 지능이 23예(18.9%) 그리고 자폐

범주 질환이 12예(9.8%)였다. 원인/연관 추정 소견은 26예(21.3

%)에서 찾을 수 있었으며 이형 증후군이 5예, 소두증이 4예, 미

숙아 분만 및 신생아 가사의 병력을 가진 경우가 3예, 저출생 체

중아가 3예, 양육된 환경적인 요인이 문제였던 경우가 3예 등의

순으로 많았다. 검사 소견으로 자기공명 영상 77예 중 8예(10.4

%), 뇌파 75예 중 6예(8.0%)에서 이상 소견이 관찰되었고 뇌 전

위 유발검사 80예 중 양측 이상을 보인 경우가 4예(5%)있었으나

2예에서는 추적 관찰시 정상화되었다. 염색체 핵형분석 80예,

Tandem mass 선별검사 67예와 대사질환에 대한 신생아 선별검

사 15예에서 이상 소견이 관찰된 경우는 없었다. 검사 소견 중

뇌 자기공명 영상은 대뇌 겉질 형성 이상 1예의 확진과 뇌량 형

성 부전 3예와 뇌연화증 1예의 원인 질환 추정에, 그리고 뇌 전

위 유발검사는 청각 장애 2예의 확진에 도움이 되었다.

결 론:언어 발달 지연의 원인 질환의 진단 시 흔히 시행되는

검사들은 유용성이 크지 않으며 검사의 시행은 증례의 특징에 따

라 선별적으로 시행하는 것이 바람직하다. 그러나 원인 질환의

진단에는 도움이 되지 않는다고 하더라도 검사에서 이상 소견이

관찰되는 경우가 적지 않으므로 언어 발달 지연의 전체적인 평가

에는 이들 검사의 의미에 대해서는 좀 더 연구가 필요하다.
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