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의 확인이 가능하다
1)
. 산전 초음파는 재태 연령 18-20주경 시행

하며 선천성 신 요로 기형은 이 시기에 발견되는 선천성 기형의

20%를 차지하는 흔한 기형이다
2)
.

선천성 신 요로 기형은 산전 초음파에서 흔히 발견되고 그 종

류도 다양하므로 발생 빈도에 대한 연구가 필요하다. 또한 임상

증상도 그 종류에 따라 다양하게 나타날 뿐 아니라 같은 종류의

기형에서도 무증상에서부터 만성 신부전까지 매우 다양하므로

각각의 신 요로 기형의 임상 결과에 대한 연구도 필요하다. 그러

나 아직 산전에 발견된 선천성 신 요로 기형의 발생 빈도에 대한

국내의 전국적인 자료는 없는 실정이다. 그러므로 저자들은 산전

에 발견되어 단일 기관에서 진단된 선천성 신 요로 기형의 종류,

빈도, 임상 결과를 조사하여 보고하고 문헌 고찰을 통해 외국 보

고와 비교하고자 한다.

산전 초음파로 발견된 선천성 신 요로 기형의
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Purpose : Thi s st udy assessed t he i nci dence and out come of congeni t al anomal i es of t he ki dney and uri nary t ract

det ect ed by prenat al ul t rasonography

Methods : There were 906 cases of CAKUT det ect ed by prenat al ul t rasonography and postnat al l y conf i rmed at t he

Medi cal Cent er f romOctober 1989 t o Oct ober 2007. We i nvest i gat ed t he i nci dence and out come of t hese cases by revi

medi cal records ret rospect i vel y.

Results : The order of i nci dence was hydronephrosi s, mul t i cyst i c dyspl ast i c ki dney (MCDK) , dupl ex ki dney, vesi

ref l ux (VUR) , si ngl e ki dney, hydrouret eronephrosi s, ect opi c ki dney, pol ycyst i c ki dney, uret erocel e, and post eri

(PUV) . There were 520 cases (57. 4%) of hydronephrosi s, and 20%of t hese needed an operat i on due t o si gni f i cant o

t i on. MCDKwas associ at ed wi t h ot her CAKUT i n 25. 4%of al l cases. Approxi mat el y 57. 9%of dupl ex ki dney cases n

surgi cal t reatment due t o uret erocel e and VUR. VUR had a mal e: f emal e rat i o of 10: 1. Two out of seven cases of aut

recessi ve pol ycyst i c ki dney had progressed t o chroni c renal f ai l ure. Pat i ent s wi t h PUVwere rel at i vel y uncommon,

of ni ne cases progressed t o end-st age renal di sease.

Conclusion : CAKUTs det ect ed by prenat al ul t rasonography were composed of vari ous anomal i es, and al most al l of t he

a good out come wi t hout any i nt ervent i on. However, i n some cases, recurrent uri nary t ract i nf ect i on or renal f ai l u

especi al l y i n bi l at eral cases. For f urt her management , a l ong-t ermmul t i cent er st udy i s needed t o i nvest i gat e

i nci dence and out come of each anomal y i n the general popul at i on. (Korean J Pedi at r 2009; 52: 464-470)

Key Words : Congeni t al anomal i es of t he ki dney and uri nary t ract , Prenat al ul t rasonography, I nci dence, Out co
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Incidence and outcome of CAKUT detected by prenatal ultrasonography

대상 및 방법

1989년 10월부터 2007년 10월까지 18년간 서울아산병원 및

타원 산부인과에서 시행한 산전 초음파에서 신 요로 기형이 발견

되어 서울아산병원 소아청소년과로 의뢰된 환아 중에서, 출생 후

검사로 선천성 신 요로 기형으로 확진된 경우를 대상으로 하

다. 선천성 신 요로 기형의 종류와 빈도, 동반 질환, 임상 결과를

후향적으로 의무 기록 및 검사 결과를 토대로 조사하 다. 모든

예는 산전에 초음파로 발견되었고, 산후 검사는 초음파를 시행한

후 질환의 종류, 중증도에 따라 배뇨 방광 요도 조 술, Techne-

tium-99 dimercaptosuccinic acid (DMSA) 신 스캔, Techne-

tium-99 diethylenetriamine pentaacetyltriglycine (DTPA) 신

스캔, Technetium-99 mercaptoacetyltriglycine (MAG3) 신 스

캔, 컴퓨터단층촬 술, 자기공명 상, 경정맥 신우조 술 등을 시

행하 다. 추적 검사도 질환 종류, 중증도에 따라 검사 방법 및

시기를 정하여 시행하 다. 수신증에서 방광 요관 역류가 없거나

수신증의 정도가 심하지 않아 배뇨 방광 요도 조 술을 시행하지

않은 경우에는 초음파와 신 스캔으로 추적 관찰하 다.

결 과

1989년 10월부터 2007년 10월까지 산전 진찰상 신 요로 기형을

진단받고 출생 후 서울아산병원에서 시행한 검사상 신 요로 기형

이 확진된 경우는 총 906예 다. 종류와 빈도는 수신증이 520예로

가장 많았고, 다낭성 이형성 신 134예, 중복 신장 63예, 방광 요관

역류 44예, 단일 신 31예, 수뇨관 신증 30예, 이소성 신장 15예,

다낭성 신 13예, 단순 요관류 11예, 후부 요도 판막 9예, 단순 낭종

8예, 총배설강 기형 6예, 마제신 6예, 신형성 부전 6예, 이형성 신

5예, 방광 기형 4예, 바터 연관증이 1예 다. 총 906예 중 남아가

644예(71.1%), 여아가 262예(28.9%)로 남녀 비는 2.5:1이었다

(Table 1).

수신증은 906예 중 520예로 57.4%를 차지하는 가장 흔한 기형

으로 남아 428예(82.3%), 여아 92예(17.7%)로 남녀 비는 4.7:1이

었고, 좌측 286예(55%), 우측이 69예(13.3%), 양측이 165예(31.7

%) 다. 생후 3일에서 한달 이내에 시행한 첫 번째 초음파의 수신

증의 정도를 Society for Fetal Urology (SFU) 등급
3)
으로 분류

하 을 때 SFU 등급 1, 2, 3, 4는 각각 273예, 76예, 82예, 89예

다.

추적 관찰이 가능하 던 461예 중에서 수신증이 소실된 경우

는 156예(33.8%), 호전[SFU 등급 1이상 감소하거나 신우의 전

후직경(anteroposterior diameter of renal pelvis, APPD)이 10

mm이상 감소]된 경우는 63예(13.7%), 변화 없는 경우가 142예

(30.8%), 악화(SFU 등급 1이상 증가하거나 APPD 10 mm이상

증가)된 경우가 8예(1.7%), 수술을 시행한 경우가 92예(20%)

다. 평균 추적 관찰 기간은 36.7개월이었다. 수술은 대부분 신우

성형술을 시행하 고, APPD가 30 mm 이상이면서 MAG3 신

스캔상 T1/2가 20분 이상인 경우, 추적 검사상 상대적 신기능이

35%이하로 저하되거나 신기능이 10%이상 저하되는 경우, 혹은

APPD가 지속적으로 증가하여 20 mm 이상으로 진행된 경우에

수술을 하 다. 5예는 반복적인 요로감염으로 수술하 다. SFU

등급에 따른 수술 빈도는 생후 첫 번째 초음파에서 SFU 등급 1

은 7예(2.9%), 2는 8예(12.1%), 3은 18예(24%), 4는 59예(71.1

%) 다.

다낭성 이형성 신은 906예 중 134예(14.8%)로 두 번째 흔한

기형으로 남아 68예, 여아 66예 고, 좌측 58예, 우측 76예로, 좌

우의 차이나 남녀 비의 차이는 없었다. 동반된 다른 신 요로계

기형은 134예 중 34예(25.4%)에서 발견되었다. 동반기형이 다낭

성 이형성 신 반대편에 있는 경우가 18예(52.9%)로 수신증 11예,

방광 요관 역류 6예, 단순 낭종 1예 고, 같은 편에 있는 경우가

9예(26.5%)로 방광 요관 역류 1예, 수뇨관 신증 1예, 이소성 신 3

예, 이소성 요관 2예, 이소성 신과 요관류 1예, 중복 신장과 수신

증 1예 고, 양측에 동반된 경우가 3예로 동측의 방광 요관 역류

와 반대편의 수신증 2예, 양측의 방광 요관 역류가 1예 으며, 방

광부의 이상이 4예로 요관류 3예, 방광게실 1예 다. 추적 관찰

이 가능한 121예에서 없어진 경우(involution) 7예(5.7%), 크기

가 감소한 경우 48예(39.7%), 변화 없는 경우 50예(41.3%), 크기

가 증가한 경우 8예(6.6%), 수술을 시행한 경우가 8예(6.6%)

다. 수술은 동반된 요로 기형과 이로 인한 반복적인 감염이 원인

이었다. 평균 관찰 기간은 42.7개월이었으며, 이 기간 동안 고혈

압, 종양의 발생은 없었다.

Table 1. Incidence of Congenital Anomalies of the Kidney
and Urinary Tract Detected by Prenatal Sonography at the
Asan Medical Center

Anomalies Number % Male/Female

Hydronephrosis

Multicystic dysplastic kidney

Duplex kidney

Vesicoureteral reflux

Single kidney

Hydroureteronephrosis

Ectopic kidney

Polycystic kidney

Ureterocele

Posterior urethral valve

Simple cyst

Cloacal anomaly

Horseshoe kidney

Hypoplasia

Dysplasia

Bladder anomaly

VATER
*
association

Total

520

134

63

44

31

30

15

13

11

9

8

6

6

6

5

4

1

906

57.4

14.8

6.9

4.9

3.4

3.3

1.6

1.4

1.2

1.0

0.9

0.7

0.7

0.7

0.6

0.4

0.1

100.0

428/92

68/66

19/44

40/4

13/18

23/7

6/9

9/4

10/1

9/0

4/4

0/6

6/0

3/3

2/3

3/1

1/0

644/262

*
Vertebral defects, imperforate anus, tracheoesophageal fistula,
renal anomaly
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중복 신장은 906예 중 63예(6.9%)로 세 번째로 흔한 기형으로

좌측 33예, 우측 23예, 양측이 7예 으며, 남녀 비는 1:2.3으로 여

아에서 많았다. 동반 기형은 수신증 30예(47.6%), 요관류 20예

(31.7%) 고, 배뇨 방광 요도 조 술을 시행한 56예 중 19예

(33.9%)에서 방광 요관 역류가 발견되었다. 추적 관찰이 가능한

57예에서 평균 관찰 기간은 47.1개월으로 33예(57.9%)에서 수술

을 시행하 고, 수술의 종류는 다양하 으며 부분 신절제술을 시

행한 경우가 8예로 가장 많았다.

방광 요관 역류는 906예 중 44예(4.9%)로 네 번째로 흔한 기

형이었다. 남아가 40예, 여아가 4예로 남아가 10배 많았고, 좌측

13예(29.5%), 우측 11예(25%), 양측 20예(45.5%) 다. 국제 요

관 역류 연구회(International Reflux Study Group)의 등급 분

류
4)
에 따른 역류의 정도는 I도 10예, II도 14예, III도 12예, IV도

11예, V도 17예 다. 이들의 출생 후 초음파 소견은 수신증이 35

예, 수뇨관 신증이 2예, 신우 확장증 3예, 거대 신우 1예, 신우의

비뇨상피 비후 1예, 일시적인 신우 확장 1예, 신배 둔화 1예 다.

방광 요관 역류가 있는 신장에 초음파 이상이 있는 경우가 49예,

없는 경우가 15예 다. 44예 중 수술을 시행한 경우가 18예(40.9

%)로 수술을 시행한 나이는 평균 13.9 (1-53)개월이었다.

단일 신은 906예 중 31예(3.4%)에서 관찰 되었고, 남아 13예,

여아 18예로 남녀 비 1:1.4 고, 우측 신만 있는 경우가 19예, 좌

측 신만 있는 경우가 12예로 우측 신만 있는 경우가 1.6배 많았다.

수뇨관 신증은 30예 관찰되었으며, 남아 23예, 여아 7예로, 남

녀 비는 3.3:1 이었고, 좌측 14예, 우측 8예, 양측 8예 다. 단순

수뇨관 신증으로 진단된 30예 중 MAG3 신 스캔은 19예에서 시

행되었고, 29예에서 추적 관찰이 가능하 으며, 평균 관찰 기간

은 47.5 (3-125)개월으로 7예에서 협착으로 수술 시행하 으며,

나머지는 경과 관찰 중이다.

이소성 신장은 15예 관찰 되었고, 단순한 위치 이상의 형태가

10예, 교차되어 융합된 형태가 5예 으며, 남아 6예, 여아 9예에

서 관찰 되었다. 단순한 위치이상의 경우 4예가 골반부에, 5예가

저요추부에, 1예가 장골오목에서 관찰되었다. DMSA 신 스캔을

시행한 13예 중 상대적 신기능이 35% 이하로 감소한 경우는 8예

고, 동반 기형으로는 같은 편의 방광 요관 역류가 1예, 양측의

방광 요관 역류가 1예, 반대편의 수뇨관 신증이 1예, 반대편의 수

뇨관 신증과 방광 요관 역류가 1예, 반대편의 수뇨관 신증과 이

소성 신장의 이소성 요관 1예 있었다. 이들 중 11예에서 추적 관

찰 중으로 2예에서 신 절제술을 시행하 다.

다낭성 신은 13예 관찰 되었고, 상염색체 열성형 7예, 상염색

체 우성형 6예 으며, 남아 9예, 여아 4예 다. 상염색체 열성형

중 2예가 만성 신부전으로 진행 하여 1예는 5개월부터 복막 투석

시작하 고, 다른 1예는 아직 신대치 요법 없이 9년째 생존하고

있다. 상염색체 열성형 중 1예는 아 백혈병으로 사망하 으며

나머지 4예는 신기능 저하나 고혈압의 발생 없이 경과 관찰 중이

다. 상염색체 우성형 중 5예는 경과 관찰 중으로 큰 변화 없이 지

내고 있다.

요관류는 906예 중 35예가 관찰되었고, 이 중 11예는 단순 요

관류 고, 20예는 중복 신장에, 4예는 다낭성 이형성 신에 동반

되었다. 단순 요관류 11예 중 8예에서 수신증이 동반되었고, 총 4

예에서 반복적인 요로 감염으로 요관류 절제술을 시행하 다.

후부 요도 판막은 9예에서 관찰 되었고 모두 남아 으며 모든

예에서 수술을 시행하 고 특히 3예는 산전에 방광-복막 단락술

을 시행하 다. 이 중 1예는 만성 신부전으로 진행하여 생후 12

개월부터 복막 투석을 시행하고 있다.

그 외 단순 낭종 8예, 총배설강 기형 6예, 마제신 6예, 신형성

부전 6예, 신 이형성증 5예, 방광 이상 4예, 바터 연관증 1예가

있었다.

다른 장기의 기형이 동반된 경우가 59예(6.5%)로, 각각 심 기

형 16예, 항문 쇄항 12예, 다지증 4예, 구개열 3예, 쌍각 자궁 3

예, 결절성 경화증 3예, 잠복고환 2예, 식도폐쇄와 식도기관루 2

예, 폐의 선천성 낭선종성 기형 2예, 폐분리증 1예, 배벽 갈림증

1예, 제대 기저부 탈장 1예, 척수수막류 1예, 합지증 1예, 거대뇌

실 1예, 2가지 이상의 복합기형이 6예 관찰되었다.

고 찰

선천성 신 요로 기형은 다양한 범위의 질환을 포함하며, 각각

의 질환마다 임상 경과와 치료 방법, 예후가 다양하고 광범위하

다. 대부분은 증상을 보이지 않으며 신기능에도 향 없어 특별

한 치료를 요하지 않으나, 일부에서 특히 양측에 모두 이환 되었

을 경우에는 소아 연령에서 말기 신부전까지 이를 수도 있으므로

조기에 진단과 치료 방침의 결정이 필요하다.

그 중 수신증이 가장 흔한 기형으로 선천성 신 요로 기형의

50%를 차지하며
5)

APPD를 4 mm 이상으로 하 을 때 4.5%, 5

mm 이상으로 하 을 때 0.6%로 보고되어, 메타분석에서는 전체

적으로 1.6%로 대략적으로 100명의 임신당 1명이 발생할 정도로

흔하다
6, 7)

. 수신증은 여아보다 남아에 더 많으며, 좌측 신장에 더

많이 발생하는 것으로 보고되고 있고, 본 연구에서도 수신증의

남녀 비는 4.7:1로 남아가 많았으며, 또한 좌측 신장에 발생하는

경우가 우측보다 4배 많았다.

산전에 발견되는 수신증은 출생 후 50%가 소실된다. 그러므

로 산전 수신증의 원인 중 50%는 일시적 수신증(transient

hydronephrosis) 혹은 생리적 수신증(physiologic hydroneph-

rosis)이라고 한다. 그 외 원인으로 특발성, 요관 신우 접합부 폐

색, 방광 요관 역류, 요관 방광 접합부 폐색 등이 있고
8)
, 산후 진

단된 다른 기형이 동반되지 않은 단순 수신증은 요관 신우 접합

부 폐색이 없이 신우 혹은 신배만 확장되어 있는 경우(idiopathic

hydronephrosis)와 요관 신우 접합부 폐색에 의한 수신증(ure-

teropelvic junction obstruction)의 2가지로 구분될 수 있다. 신

생아에서 폐색을 진단할 수 있는 한 가지 정확한 방법은 없기 때

문에 일반적으로 신장 초음파와 MAG3 신 스캔을 시행하여 수

신증의 정도, MAG3 신 스캔의 T1/2와 상대적 신기능을 평가하
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고 반복검사를 통해 변화 양상을 관찰하여 치료 방침을 결정하게

된다
9)
. 본 연구 결과에서도 수신증으로 진단받은 환아들의 경과

는 자연 소실부터 수술까지 다양한 양상을 보인다. 산전 진단된

수신증에 대한 출생후의 치료로 요로폐색에 의한 것이 아니라면

수술 없이 경과 관찰 하면 되나, 요로폐색인 경우 치료가 늦어지

면 수술로 폐색이 교정된다 하더라도 감소된 신기능이 회복되지

않으므로 적절한 수술 시기를 잡는 것이 중요하다. 수술의 적응

증은 아직 완전한 합의가 이루어지지 않은 상태이나, 본 연구에

서는 APPD>30 mm 이면서 MAG3 T1/2가 20분 이상인 경우,

혹은 상대적 신기능이 35% 이하이거나 경과 중 10% 이상 저하

된 경우, 혹은 APPD가 경과 중 20 mm 이상 증가한 경우, 혹은

신기능 곡선이 delayed parenchymal transit time인 경우에 유

의한 폐색으로 보고 신우성형술을 시행하 다
10, 11)

. 수술은

20.0%에서 시행되어 20-25%의 다른 보고
10, 12)

와 유사하 고 추

적 관찰상 신부전으로 진행한 경우는 없었다.

다낭성 이형성 신은 신장 조직이 다수의 낭종으로 대치되어

정상 신장 조직이 없는 형태로 신장의 실질 분화의 장애로 생각

되고 있다. 발생률은 1,000명의 생존아 중 0.3-1명으로, 일측성인

경우 대부분 무증상이며 좌측을 침범하는 경우가 많고, 남아에서

더 많이 발생한다고 보고되었으나
13, 14)

, 본 연구에서는 좌우의 차

이나 남녀 비의 차이는 없었다. Aslam 등
15)
에 의하면 관찰기간

에 따라 2년에 33%, 5년에 47%, 10년에 59%가 없어진다고 한

다. 본 연구의 관찰 기간은 평균 42.7개월로 없어진 경우가 5.7%

에 불과하나 크기가 감소한 경우가 39.7%로 관찰되고 있다. 다

낭성 이형성 신의 근위부 요관은 폐색되어 있고, 이와 동반하여

반대측 신장의 보상성 비대와 다양한 기형이 동반될 수 있고, 동

반기형이 25%정도로 보고 되고 있으며
16)

본 연구에서도 25.4%

로 관찰되었다. 이전에는 종양이나 고혈압의 원인이 될 수 있다

고 하여 예방적 신절제술을 시행하 으나, 최근에는 고혈압의 발

생은 1% 미만이고, 종양의 발생과는 관계 없다고 하 다
15, 17)

. 본

연구에서도 8예에서 수술을 시행하 고, 그 중 5예가 신절제술을

시행하 으나 예방적으로 시행한 경우는 없었고, 동반된 요로 기

형과 이로 인한 반복적인 감염으로 수술을 하 다.

중복 신장은 Campbell과 Harrison 등
18)
에 의하면 부검에서

0.7%의 빈도로 발견되며, 남녀 비는 1:1-2로 다양하며, 좌우 차

이는 좌측이 많거나 같은 비율로 발생하며, 양측인 경우가 20%

정도라고 하 다. 본 연구에서는 남녀 비는 1:2.3으로 여아에서

흔한 것으로 나타났고 좌측이 우측보다 1.4배 많았으며, 양측을

침범한 경우가 11.1% 다. 방광 내 요관구가 2개인 완전형과 요

관구가 1개인 불완전형으로 나뉘며, 완전형이 40%, 불완전형이

60%를 차지한다. 두 가지 형태를 구분하기 위해서는 경정맥 신

우조 술을 시행하나 본 연구에서는 치료에 필요한 경우가 아니

면 시행하지 않아 형태의 구분이 불가능한 경우가 대부분이었다.

발생학적으로 완전형은 중신관에서 두 개의 요관아가 발생하여

두 개의 요관과 집합계를 형성하며 상극과 연결된 부요관아가 정

상 요관아의 후방을 경과하여 하방으로 이동하기 때문에 대부분

정상 요관의 개구보다 하방 및 전방 내측에 개구(Weigert-Mayer

law)한다
18)
. 불완전형은 하나의 요관아가 신원성 모체와 만나기

전에 분지하여 발생한다. 불완전형의 경우 다른 기형의 동반이

적지만 완전형의 경우 동반된 신 요로 기형이나 합병증이 많다
18)
.

방광 요관 역류는 하극 요관에 발생한 경우가 90%이고, 요관류

는 80%가 상극 요관에 동반되고 80%가 이소성이며 80%가 여

아에서 발견된다고 한다
19)
. 중복 신장의 경우 대부분 치료할 필

요가 없지만, 동반된 방광 요관 역류와 요관류에 대한 치료를 시

행하며, 특히 완전형의 경우 하극에 소변이 역류되는 경우가 많

아서 수술적인 치료가 필요하며
18, 20)

, 본 연구에서는 57.9%에서

수술을 시행하 다.

방광 요관 역류는 산전 초음파상의 신 요로 기형을 주소로 내

원하여 초음파와 배뇨 방광 요도 조 술을 시행하여 방광 요관

역류가 주된 원인인 경우를 분류 하 다. 산전 초음파상 수신증

의 10-40%가 방광 요관 역류이며
21, 22)

, 본 연구에서도 수신증이

나 수뇨관 신증인 594예 중 354예에서 배뇨 방광 요도 조 술 시

행하 고, 이들 중 44예에서 방광 요관 역류가 발견되어 12.4%

로 유사하 다. 산전 초음파로 진단된 방광 요관 역류는 남아에

서 4배 많다고 하며
23, 24)

, 본 연구에서는 남아가 10배 많았다.

단일 신은 후신 발달 중단(disruption of metanephric de-

velopment)으로 신장 실질 조직의 형성이 없는 것으로 정의되

며, 신 요로계 기형의 5%정도를 차지한다
25)
. 발생률은 2,900명의

생존아 중 1명꼴로 발생하고, 남아에서 더 많이 발생하며 좌우의

차이는 없다고 한다
26)
. 본 연구에서는 다른 보고와 다르게 여아

에서 더 많았으며, 좌측 신장이 없는 경우가 1.6배 많았다. 그러

나 아직 발생 원인이 밝혀지지 않았고, 유전자의 돌연변이와 기

형발생 물질, 환경적 요인이 원인 등 다양한 요인이 원인이 될

수 있어 이러한 역학 차이를 단순히 설명하기는 힘들다. 단일 신

의 37%에서 반대측의 방광 요관 역류가 동반되므로
27)

이에 대한

확인이 필요하며, 본 연구에서는 배뇨 방광 요도 조 술을 시행

한 19예 중 2예에서 방광 요관 역류가 관찰되었다. 신부전과 고

혈압의 위험이 증가된다는 보고도 있으나
28)

본 연구의 대상 환아

들은 아직 소아 연령으로 신부전과 고혈압이 발생한 경우는 없었

다.

수뇨관 신증은 요관이 정상보다 늘어난 것으로 정의하며, 대

개 7 mm 이상인 경우이나 대부분은 더욱 확연히 늘어난 형태로

관찰된다. 역류와 폐색의 동반 여부로 분류되며, 가장 흔한 형태

는 역류나 폐색 없이 단순히 늘어난 경우이고, 방광요관 접합부

폐색은 13% 정도로 보고된다
29)
. 역류가 없는 수뇨관 신증의 70

% 정도가 자연 소실되며, 20% 정도는 수술이 필요하다고 하며
30)
, 본 연구에서도 37%에서 자연 소실되거나 호전되었고, 24.1%

에서 수술이 필요하 다.

이소성 신장은 태아기의 정상적인 신장의 이동(migration)의

이상으로 인해 발생하는 것으로 대부분 무증상이나 일부에서 감

염, 신 요로 결석, 요로폐색과 같은 합병증이 발생할 수 있다
31)
.

단순한 높이의 차이로 골반부(pelvic kidney)에서 흉부까지 가능
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하며, 중앙선을 가로지르는 경우와 반대편 신장과 융합한 경우까

지 다양한 형태를 포함한다. 발생률은 신생아 1,000-5,000명 중

1명으로 보고 되고, 남아에서 2배 흔하며, 저요추부(lowel lum-

bar)와 골반부가 85% 정도를 차지한다
32, 33)

. 본 연구에서는 여아

에서 많았고, 저요추부와 골반부에 위치한 경우가 90% 정도로

유사하 다. 이소성 신장의 기능은 90%에서 감소되어 있으며
31)
,

본 연구에서도 61.5%의 환아에서 신기능의 감소를 관찰 할 수

있었다.

다낭성 신은 유전성 낭성 신질환으로 말초 상피 분화(terminal

epithelial differentiation)의 장애로 발생한다. 크게 상염색체 열

성형과 우성형으로 나누며 상염색체 열성형은 신수질과 신피질

에 다수의 미세한 낭종이 있는 것이 특징으로, fibrocystin을 생

성하는 PKHD1 유전자의 돌연변이로 인해 발생한다
34)
. 임상적

양상은 양수 과소증이 있고, 폐형성 부전, 고혈압, 울혈성 심부전,

간질환 등이 동반된다. 상염색체 우성형은 다수의 낭종으로 인하

여 신장의 크기가 증가하는 것이 특징이며, polycystin 1과 poly-

cystin 2를 생성하는 PKD1과 PKD2 유전자의 돌연변이로 발생

한다
34)
. 임상증상으로 혈뇨, 고혈압, 단백뇨, 감염 등이 발생할 수

있으며 증상은 성인기에 시작되는 경우가 대부분이나, 일부에서

는 열성형처럼 소아기에 나타나는 경우도 있다
35)
. 본 연구는 산

전에 진단된 경우로 유전자 검사로 확인되지는 않았지만, 가족력

을 바탕으로 열성형과 우성형을 구분하 다. Adeva 등
36)
에 의하

면 상염색체 열성형의 경우에도 다양한 임상 경과를 보이며,

아기에 증상이 시작될수록 신기능 저하가 심하고, 간 침범은 대

개 성인기에 나타난다고 한다. 본 연구에서는 산전에 진단된 경

우로 모두 신장 침범으로 진단되었고 7예 중 2예는 출생 당시부

터 신부전 상태 고 생존아 중 간의 증상을 보인 경우는 아직 없

었다. 상염색체 열성형의 경우 고혈압의 발생이 흔하고, 40% 정

도는 신부전으로 진행하며 성인기에는 간침범으로 인한 증상이

주된 문제이므로 이에 대한 장기적인 관찰이 필요하겠다
37)
.

상염색체 우성형의 경우 열성형보다 흔하여 신생아 400-1,000

명 중 1명 정도 발생한다. 대부분 성인기에 발현하나 일부에서는

산전 초음파에서 발견되기도 하며, 이러한 발현 시기의 차이에

대한 이유는 명확하지 않으나, 모계 유전과 결절성 경화증 동반

이 제시되고 있다
38)
. 본 연구에서도 상염색체 우성형의 6예 중 2

예에서 결절성 경화증의 동반이 관찰되었다.

요관류는 요관의 말단부가 방광이나 요로내에서 낭성 확장된

것으로 발생 빈도는 500명당 1명이며, 여아에서 4-6배 많고, 80-

90%가 중복 신장과 동반되어 나타나며
39)
, 본 연구에서는 35예

중 20예(57%)가 중복 신장에 동반되어 나타났다. 다른 이상 없

이 요관류만 있는 경우가 11예(31.4%) 고, 이 중 8예에서 수신

증이 동반되었다. 수술은 요관류가 요로 감염이나 폐색의 원인이

될 때 시행하며, 방광경을 이용하여 요도를 통한 요관류 절제를

주로 시행하며 11예 중 4예에서 시행하 다.

후부 요도 판막은 산전 진단되는 신 요로계 기형 중 가장 심

한 폐색으로 발생빈도는 3,000-8,000명의 남아 출생아 중 1명 이

다
40)
. 진단과 치료에 많은 발전이 있었지만 13-64%가 만성신부

전으로 진행하고 10%에서 신대치 요법이 필요하다
41, 42)

. 본 연구

에서는 9예의 후부 요도 판막이 관찰되었고, 모두 남아 으며, 모

두 한번 이상의 수술을 받았다. 산전 처치로 사망률이나 말기 신

부전의 진행은 줄일 수 없으나, 중등도의 경우 신기능 저하를 줄

일 수 있다고 하며
43)
, 본 연구에서도 산전 처치를 시행한 3예 중

1예는 결국 신대치 요법이 필요하 다.

그 외 단순 낭종, 총배설강 기형, 마제신, 신형성 부전, 이형성

신, 방광 이상, 바터 연관증이 있었으나 증례가 적어 분포양상이

나 임상 결과를 분석하기는 힘들었다.

산전 초음파로 발견되는 선천성 신 요로 기형은 그 종류가 다

양하며 임상 결과는 많은 예에서 양호하여 특별한 처치가 필요

없는 경우도 많으나, 일부에서는 신장 기능을 감소시키는 원인이

되거나, 반복적인 요로 감염의 원인이 되어 수술이 필요한 경우

가 있으며 특히 양쪽 신장에 발생하는 기형은 적절한 처치를 하

지 않으면 만성 신부전으로 진행하는 원인이 될 수 있다. 그러므

로 각각의 기형에 대한 정확한 분포와 임상 결과를 알기 위해서

는 장기적으로 다기관 뿐 아니라 전국적인 조사 연구가 필요하

다.

요 약

목 적:산전 초음파로 발견된 선천성 신 요로 기형의 빈도와

임상 결과에 대해 알아보고자 하 다.

방 법: 1989년 10월부터 2007년 10월까지 18년간 산전 초음

파에서 발견되어 출생 후 서울아산병원 소아청소년과에서 선천

성 신 요로 기형이 진단된 906예를 대상으로 의무 기록과 검사

결과를 조사하 다.

결 과:발생 빈도는 수신증, 다낭성 이형성 신, 중복 신장, 방

광 요관 역류, 단일 신, 수뇨관 신증, 이소성 신장, 다낭성 신, 요

관류, 후부 요도 판막의 순이었다. 수신증은 520예로 57.4%를 차

지하 으며 이 중 20%가 수술이 필요하 다. 다낭성 이형성 신

은 25.4%에서 다른 동반된 신 요로 기형이 있었다. 중복 신장은

57.9%에서 수술이 필요하 다. 방광 요관 역류는 남아에서 10배

많았다. 상염색체 열성형 다낭성 신의 7예 중 2예가 만성 신부전

으로 진행하 다. 후부 요도 판막은 9예(1%)로 빈도가 낮았으며,

그 중 1예가 만성 신부전으로 진행하 다.

결 론:산전 초음파로 발견되는 선천성 신 요로 기형은 그 종

류가 다양하며 임상 결과는 많은 예에서 양호하여 특별한 처치가

필요 없는 경우도 많으나, 일부에서는 신장 기능을 감소시키는

원인이 되거나, 반복적인 요로 감염의 원인이 되어 수술이 필요

한 경우가 있으며 특히 양쪽 신장에 발생하는 기형은 적절한 처

치를 하지 않으면 만성 신부전으로 진행하는 원인이 될 수 있다.

그러므로 각각의 기형에 대한 정확한 분포와 임상 결과를 알기

위해서는 장기적으로 다기관 뿐 아니라 전국적인 조사 연구가 필

요하다.
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