
원  저      Journal of Genetic Medicine 2011;8:35-43 •DOI: 10.5734/JGM.2011.8.1.35 35

융모막 융모생검 511례에 대한 임상적 연구:

10년(2000-2010년)간의 경험
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Purpose: We evaluated indications for chorionic villus sampling (CVS), the positive predictive value 

of CVS for fetal chromosomal abnormalities, and the fetal loss rate after CVS at CHA Medical Center.

Materials and Methods: We reviewed the medical records of 511 cases of CVS performed between 

67 and 120 days of gestation for prenatal cytogenetic diagnosis from April 2000 to April 2010. Fetal 

karyotypes were obtained by direct and indirect culture methods.

Results: The most common indications for CVS were abnormal ultrasonic findings including increased 

nuchal translucency (294/635, 46.3%). The positive predictive value of abnormal karyotyping ac-

cording to indication for CVS was highest in cases with abnormal parental karyotypes (14/21, 66.7%). 

Mosaicism revealed by CVS comprised 3.1% of the sample (16/509). Amniocentesis revealed two 

cases of true mosaicism and 11 cases of confined placental mosaicism. The fetal loss rate within 4 

weeks of the procedure was 1.2% (6/511).

Conclusion: If CVS is performed by an expert clinician, it is a feasible and reliable procedure for 

prenatal genetic diagnosis. When CVS indicates mosaicism, the finding should be confirmed by amnio-

centesis to distinguish true mosaicism from confined placental mosaicism.
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서  론

현재 일반적으로 사용하는 산전 유전진단방법으로는 양수

천자법(amniocentesis)과 융모막 융모생검(chorionic villus 

sampling, CVS)의 두 가지 방법이 널리 이용되고 있다. 양수

천자법은 대개 임신 15주에서 18주 사이에 시행하고 2-3주

간의 배양기간이 필요하기 때문에 그 시기에 산모의 불안감

과 고통이 심한 반면, 융모막 융모생검은 이보다 빠른 시기인 

임신 10주에서 12주 사이에 시행하는 것이 일반적으로 진단 
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결과가 빠른 장점이 있다. 그리하여 융모막 융모생검은 태아

에 이상이 발견될 때 좀 더 안전한 시기에 임신을 종료할 수 

있어 산모에게 신체적 심리적 부담을 적게 한다는 장점이 있

다
1-3)

. 1968년 Mohr
4)
에 의해 융모막 융모의 흡입생검을 최

초로 시도한 이후 여러 가지 임상 연구에서 융모막 융모생검

의 안전성과 실용성, 신뢰성에 대하여 여러 가지 정보들을 제

공하였다
5-8)

. 그리하여 융모막 융모생검은 고위험군에 있는 

여성에게 적용할 수 있는 양수천자법에 대치되는 산전 유전진

단방법이라 할 수 있다.

1991년 Firth 등
9)

이 임신 제 56-66일에 융모막 융모생

검을 시행 받은 산모에게서 출생한 5례의 사지기형 환아를 

보고한 이후 WHO에서는 1992년 융모막 융모생검을 시행받

은 산모에게서 출생한 사지기형아의 국제적인 등록사업을 시

작하였다
10)

. Kuliev 등은 1994년까지 등록된 138,996례의 

자료를 토대로 대규모 코호트 연구를 시행한 결과, 융모막 융

모생검 시행 후의 사지 기형의 유병율이 10,000명 당 6명

(0.006%)으로 보고하여 일반 인구군과 차이가 없을 뿐만 아

니라, 사지기형의 양상에서 차이가 없으며, 임신 주수와 사지

기형의 연관성을 확인할 수 없었다고 보고하였다
11)

.

일반적으로 임신 이삼분기에 시행하는 양수천자법은 융모

막 융모생검에 비해 더 안전하다고 알려져 있다. 하지만 숙련

된 의사에 의해 시행된다면 시술자체로 인한 합병증은 융모

막 융모생검과 양수천자법이 비슷하다는 연구결과가 보고되

고 있다
12, 13)

.

따라서 본 연구에서는 본원에서 최근 10년간(2000-2010 

년) 시행한 511례의 융모막 융모생검을 대상으로 적응증에 

따른 결과를 분석하고 합병증을 조사하여 현재 시행하고 있

는 융모막 융모생검의 효용성을 분석해 보고자 한다.

대상 및 방법 

본 연구는 2000년 4월부터 2010년 4월까지 최근 10년간 

분당차병원 및 강남차병원에서 산전진단의 적응증에 해당하

여 융모막 융모생검을 시행한 534명의 임신여성 중 의무기

록지 분석이 가능한 511명을 대상으로 하여 후향적으로 진

료기록 및 검사 결과를 검토하였다.

융모막 검사는 경자궁경부방법과 경복식방법의 두 가지를 

사용하였고 모두 초음파 유도하에 시행되었다. 우선 융모막 

융모생검을 시행하기 전에 초음파를 이용하여 임신낭 및 태

아상태를 확인하고 임신주수와 엽상 융모막(chorion fron-

dosum)의 위치를 확인하였고, 표본채취 방법은 시술 당시 태

반과 자궁의 위치에 의해 결정되었다.

경자궁경부방법은 쇄석위 자세에서 자궁경부를 소독한 후 

자궁의 위치가 확인되면 16-게이지 도관을 엽상 융모막으로 

삽입한 후, 영양배양액이 들어있는 주사기를 도관에 부착하

여 음압을 이용하여 융모를 뽑아내었다. 채취된 융모조직은 

육안으로 그 양을 측정하였다.

경복식방법은 양수천자와 비슷하나 20-게이지 척수용 주

사바늘을 양막강 대신에 엽상 융모막에 평행하게 삽입하여 

바늘이 융모막에 고정되면 도관을 빼고 영양배양액이 든 주

사기를 바늘에 연결한 뒤 흡입하여 융모를 채취하였다.

두 방법 모두에서 흡입된 융모조직의 양이 적거나 없을 경

우 채취횟수를 3회까지 하였으며 그 이상을 넘기지 않았고, 

조직의 양이 5 mg이하일 때는 시술의 실패로 간주하였다. 태

아 염색체 검사는 직접법(direct method)과 배양법(cultured 

method)을 통하여 시행하였다.

결  과

환자의 연령은 분만예정일의 연령을 추정하여 분석하였으

며, 35세 이상을 고령산모로 정의하여 산모의 연령에 의한 

영향을 평가하였다. 이들의 평균연령은 33.5±4.6세(range: 

20.0-46.7세)였고, 35세 이상인 고령산모는 201명으로 40 

%를 차지하였으며, 그 중에서 40세 이상인 경우는 55명으로 

10.8%였다.

본 연구에서는 각 환자에 해당되는 모든 적응증을 조사하

고 중복을 허용하여 분석하였다. 따라서 511례의 융모막 융

모생검 환자에서 적응증의 총 수는 635였다. 생검의 적응증

을 살펴보면 태아의 비후된 목덜미 두께를 포함한 비정상 초

음파 소견이 294례(294/635, 46.3%)로 가장 높았으며, 고령 

산모인 경우는 197례(197/635, 31.0%), 이전 임신 시 염색

체 이상 태아의 과거력이 있는 경우가 42례(42/635, 6.6%), 

임신 일삼분기 혈청 표지자 검사가 비정상인 경우가 31례

(31/635, 4.9%), 부모 중에 염색체 이상이 있는 경우가 21례

(21/635, 3.3%), 이전 임신 시 선천성이상태아의 과거력이 

있는 경우가 18례(18/635, 2.9%), 유전질환의 가족력이 있

는 경우가 12례(12/635, 1.9%)를 차지하였다. 약물복용으

로 인하여 환자가 불안해하거나 그 외의 원인으로 환자가 검

사를 원하는 경우에 시행한 것이 20례(20/635, 3.1%) 있었

다(Table 1). 두 가지 이상의 적응증을 가지는 경우는 511
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Table 1. Indications for Chorionic Villus Sampling

Indications No. of cases %

Abnormal sonographic finding
*

Advanced maternal age

Previous chromosomal abnormality

Abnormal serum marker

Parent chromosomal abnormality

Previous congenital anomaly

Family history of genetic disease

Anxiety and others
**

294

197

 42

 31

 21

 18

 12

 20

46.3

31.0

 6.6

 4.9

 3.3

 2.9

 1.9

 3.1

635 100.0

Multiple indications were allowed.
*
Increased nuchal translucency, cystic hygroma, hydrops fetalis, 

gastroschisis.
**

Bad obstetric history, history of drug-taking

Table 2. Gestational Age at Time of Procedure

Gestational age (day) No. of cases %

67-70

71-77

78-84

85-91

92-98

99-105

106-

  6

 73

197

171

 50

  9

  5

  1.1

 14.3

 38.6

 33.5

  9.8

  1.8

  0.9

511 100.0

례 중에 122례로 23.9%를 차지하였고, 그 중에서도 비정상 

초음파 소견과 고령의 두 가지 적응증을 모두 가지는 경우가 

74례로(14.5%) 가장 많았다. 그 외에 비정상 초음파 소견을 

보이면서 이전 임신 시 염색체 이상 태아의 과거력이 있는 경

우가 2례, 비정상 초음파 소견을 보이면서 부모 중에 염색체 

이상이 있는 경우가 1례, 비정상 초음파 소견을 보이면서 이

전 임신 시 선천성이상태아의 과거력이 있는 경우가 3례, 비

정상 초음파 소견을 보이면서 유전질환의 가족력이 있는 경

우가 1례 있었다. 고령 산모이면서 이전 임신 시 염색체 이상 

태아의 과거력이 있는 경우가 18례로 3.5%를 차지하였고, 

고령이면서 비정상 혈청 표지자인 경우가 6례, 고령이면서 

부모 중에 염색체 이상이 있는 경우가 3례, 고령이면서 이전 

임신 시 선천성이상태아의 과거력이 있는 경우가 6례 있었

고, 이전 임신 시 염색체 이상 태아의 과거력이 있으면서 부

모 중에 염색체 이상이 있는 경우가 3례 있었다. 그 외에 고

령이면서 유전질환의 가족력이 있는 경우, 부모 중에 염색체 

이상이 있으면서 이전 임신 시 선천성이상태아의 과거력이 

있는 경우, 부모 중에 염색체 이상이 있으면서 유전질환의 가

족력이 있는 경우가 각각 1례씩 있었다. 세 가지의 적응증을 

가지는 경우는 2례 있었는데, 비정상 초음파 소견을 보이면

서 이전 임신 시 염색체 이상 태아의 과거력이 있는 고령 산

모인 경우와, 비정상 초음파 소견을 보이면서 유전질환의 가

족력이 있는 고령 산모인 경우였다.

검사를 시행할 당시의 재태연령은 67일(9+4주)에서 120

일(17+1주)까지로 평균 84.4±7.4일(12+0주)이었다. 그 

중에서 재태연령 11주(78-84일)에 시행한 경우가 39%로 

가장 많았다(Table 2). 

융모막 융모생검을 시행한 511례 중 2례에서 조직 생검에 

실패하였고, 카테터 삽입횟수는 모두 3회를 넘지 않았다. 

Table 3는 염색체 핵형을 분석한 것으로, 염색체 분석이 가

능한 509례에서 정상염색체핵형이 373례이고 정상 변이인 

경우가 18례 있어서 총 391례로 76.8%이었다. 태아 염색체 

이상을 보이는 경우는 102례로 20.0%였으며 그 중에서  

다운 증후군이 27례로 5.3%를 차지하여 가장 높은 빈도를 

나타내었으며 모두 trisomy 21이었다. 그 중 47,XY,+21이 

9례, 47,XX,+21이 18례를 차지하였다. 에드워드 증후군은 

22례로서 47,XY,+18이 9례, 47,XX,+18이 12례이었고, 

46,XY,der(5)t(5;18)(p15.1;q12),+18이 1례였다. 파타우 

증후군은 10례로서 47,XY,+13이 4례, 47,XX,+13이 3례이

었고, 46,XY,+13,der(13;14)(q10;q10)이 2례, 47,XX,+ 

der(13)t(8;13)(q24.1;q14.1)이 1례였다. 터너 증후군은 9

례였다. 다운증후군을 동반한 클라인펠터 증후군(48,XXY, 

+21)과 에드워드 증후군을 동반한 클라인펠터 증후군 

(48,XXY,+18)이 각각 1례씩 있었다. 표지염색체를 가지는 

경우는 3례, 염색체 이수성을 보이는 경우는 2례, 역위가 있는 

경우는 14례가 있었다. 그 밖에 46,XX,der(18), 45,XX, 

der(13;14)pat, 45,XX,der(13;21)(q10;q10)mat, 45,XY, 

der(21;22), 45,XY,der(10)t(10;22)(p15;q11.2), 46,XX, 

t(1;7)(q42;q11.2), 46,XX,t(1;18)(p22;q21), 46,XX,t(1; 

22)(p36.3;q11.2)mat,inv(9)(p12q13), 46,XY,t(4;8)(p10; 

p10)mat, 46,XY,t(4;9)(p10;q10), 46,XX,del(18)(p11), 

46,XX,der(5),t(5;18)(p15.1;q12), 46,XX,add(4)(p16.1) 

의 염색체 이상이 관찰되었다(Table 3). 16례에서 융모막 융

모검사상 모자이시즘(mosaicism)이 발견되었다. 이 중 양수

검사상 모자이시즘이 아님을 확인한 위모자이시즘(pseu-

domosaicism)은 11례이었고, 양수검사 상 진모자이시즘

(true mosaicism)은 2례였으며, 나머지 3례는 융모막 융모

생검 이후 추적 소실되었다(Table 4). 
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Table 3. Cytogenetic Results of Chorionic Villus Sampling

Karyotype Number %

Normal karyotype

Normal variant

Abnormal karyotype

  Down syndrome

  Edward syndrome

  Patau syndrome

  Turner syndrome

  Marker chromosome

  Aneuploidy

  48,XXY,+21

  48,XXY,+18

  Inversion

  Others
*

Mosaicism

373

18

27

22

10

9

3

2

1

1

14

13

16

73.3

3.5

5.3

4.3

2.0

1.8

0.6

0.4

0.2

0.2

2.7

2.6

3.1

509 100.0

*
46,XX,der(18), 45,XX,der(13;14)pat, 45,XX,der(13;21)(q10;q10)mat, 

45,XY,der(21;22), 45,XY,der(10)t(10;22) (p15;q11.2), 46,XX,t(1;7) 
(q42;q11.2), 46,XX,t(1;18)(p22;q21), 46,XX,t(1;22)(p36.3;q11.2)mat, 

inv(9)(p12q13), 46,XY,t(4;8)(p10;p10)mat, 46,XY,t(4;9)(p10;q10), 46, 
XX,del(18)(p11), 46,XX,der(5),t(5;18)(p15.1;q12), 46,XX,add(4)(p16.1)

Table 4. Mosaicism Indicated by Chorionic Villous Sampling Followed by Amniocentesis

Patient
Chorionic villus sampling

Amniocentesis
Direct Culture

1

2

3

4

5

6

7

8

9
*

10

11

12

13
*

14

15

16

mos 45,X[13]/46,XX[2]

46,XX

mos 45,X[2]/46,XY[18]

46,XY

46,XY

46,XY

46,XY,der(8)add(8)(p21)

mos 47,XY,+7[6]/46,XY[15]

46,XY

46,XY

mos 47,XY,+7[5]/46,XY[22]

mos 47,XXY[2]/46,XY[10]

mos 45,X[6]/46,XX[24]

46,XX

46,XY

46,XX

mos 45,X[2]/47,XXX[2]/46,XX[46]

mos 92,XXXX[5]/46,XX[25]

46,XY

mos 46,XX[8]/46,XY[7]

mos 46,XX[6]/46,XY[94]

mos 47,XY,inv(17),+18[5]/46,XY,inv(17)[25]

mos 46,XY,der(8)add(8)(p21)[29]/47,XY,+der(8),del(8)(p21)[16]

mos 47,XY,+7[33]/46,XY[17]

mos 47,XY,+21[10]/46,XY[20]

mos 92,XXYY[22]/46,XY[8]

46,XY

46,XY

46,XX

mos 46,XX,del(19)(p11)[6]/46,XX[64]

mos 46,XY[45]/46,XX[5]

46,XX

46,XX

46,XX

46,XY

46,XY

46,XY

46,XY, inv(17)pat

46,XY,del(8)(p21)

mos 47,XY,+7[11]/46,XY[14]

F/U loss

46,XY

F/U loss

mos 47,XXY[12]/46,XY[6]

46,XX

F/U loss

46,XY

*
True mosaicism

각각의 적응증에 따른 태아 염색체 이상의 양성 예측도를 

살펴보면 부모 중에 염색체 이상이 있는 경우는 21례 중 14

례에서 비정상 태아염색체 결과를 보여서 양성예측도가 66.7 

%로 가장 높았다. 태아의 비후된 목덜미 두께를 포함한 비정

상 초음파 소견인 경우는 294례 중 비정상 염색체를 보이는 

경우가 81례로 양성예측도는 27.6%였다. 각각의 초음파 소

견 별 태아염색체 결과는 Table 5와 같다. 유전질환의 가족

력이 있는 경우는 12례 중 3례에서 비정상 염색체 결과를 보

여 양성 예측도는 25%, 이전 임신 시 선천성이상태아의 과거

력이 있는 경우는 18례 중 4례로 22.2%, 고령 산모인 경우

는 197례 중 38례로 19.3%, 이전 임신 시 염색체 이상 태아

의 과거력이 있는 경우는 42례 중 7례로 16.7%의 양성 예측

도를 보였다. 임신 일삼분기 혈청 표지자 검사가 비정상인 경

우와, 약물복용으로 인하여 환자가 불안해하거나 그 외의 원

인으로 환자가 검사를 원하여 생검을 시행한 경우에서는 이

상 염색체 결과를 보이는 경우가 없었다(Table 6). 

본 연구는 각각의 환자에서 중복을 허용하여 모든 적응증

을 조사하였기 때문에 한 가지 적응증만을 가진 경우와 두 가

지 이상의 적응증을 가지는 경우 각각에 대한 염색체 결과를 

다시 비교하여 보았다. 두 가지 이상의 적응증을 가지는 122

례 중에서 43례에서 비정상 태아 염색체 결과를 보여 양성 

예측도는 35.2%였다. 그 중 고령 산모이면서 비정상 초음파 

소견을 보이는 경우가 73례로 가장 많았으며 38.4%인 28례

에서 비정상 태아 염색체 결과를 보였다. 세 가지의 적응증을 

가진 2례는 모두 비정상 태아 염색체 결과를 보였다. 융모막 

융모생검의 시술 성공률은 99.6% (509/511)였다.
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Table 5. Cytogenetic Results according to Abnormal Sonographic Findings

Indications
Karyotype

Normal Normal variant Abnormal Mosaicism Fail

Increased NT only

Cystic hygroma

Omphalocele, gastroschisis

Fetal hydrops

Increased NT+other sonographic marker

Multiple anomaly

Other
s**

146

 36

  3

   2
*

  1

   2

 8

 2

47

25

 3

 2

 4

10

 1

2

190 10 81 11 2

Abbreviation: NT, nuchal translucency
*
One case with agenesis of the corpus callosum, cardiac anomaly, single umbilical artery; one case of intrauterine fetal death within 4 weeks 

after chorionic villus sampling
**

umbilical cord cyst, severe extremity anomaly

Table 6. Positive Predictive Value according to Indications for 

Chorionic Villus Sampling

Indications Total
Abnormal 

(%)
Mosaicism 

(%)

Abnormal sonographic finding

Advanced maternal age

Previous chromosomal abnormality

Abnormal serum marker

Parent chromosomal abnormality

Previous congenital anomaly

Family history of genetic disease

Anxiety and others

294

197

 42

 31

 21

 18

 12

 20

81 (27.6)

38 (19.3)

 7 (16.7)

 0 (  0)

14 (66.7)

 4 (22.2)

 3 (25.0)

 0 (  0)

11 (3.7)

 4 (2.0)

 2 (4.8)

 1 (3.2)

 1 (4.8)

 1 (5.6)

 0 ( 0)

 0 ( 0)

635

Multiple indications were allowed.

Table 7. Pregnancy Outcomes after Chorionic Villus Sampling

Outcomes No. of cases %

Therapeutic termination

Fetal loss within 4 weeks after procedure

Normal live birth

Follow up loss

 84

  6

263

156

 16.5

  1.2

 51.7

 30.6

509 100.0

융모막 융모생검에 이후 4주 이내에 임신 종결된 경우는 

6례로 시술과 관련된 태아손실률(procedure-related fetal 

loss rate)은 1.2% (6/511) 이었으며 사지기형 등과 같은 

선천성 기형은 본 연구에서 발견되지 않았다. 임신 종결된 6

례 모두는 비정상 태아초음파 소견을 보였으며 그 중 5례는 

태아 목덜미 두께의 이상을 보였고 1례는 초음파 상 수막류 

및 제대낭종 의심소견을 보였다. 임신 종결된 6례 중 정상 핵

형을 보이는 경우가 4례, 정상변이인 경우가 2례였다. 융모

막 융모생검 이후 정상 분만한 경우는 263례로 51.5%였으

며, 치료적 유산을 한 경우는 84례로 16.4%였고, 156례는 

(30.5%) 타병원으로 전원되거나 추적 소실되었다(Table 7).

고  찰

최근 저출산의 풍조와 함께 고령 산모가 증가하였고, 산모

혈청을 통한 기형아검사 및 초음파 검사의 발달, 선천성 기형

을 동반하는 유전질환의 발생빈도가 증가함에 따라 산전 유

전검사의 중요성이 더욱 부각되고 있다. 유전 및 염색체질환

을 진단하기 위한 침습적 산전진단 방법으로는 임신주수 및 

적응증에 따라 융모막 융모생검, 조기 및 중기 양수검사, 제

대천자로 구분될 수 있다. 이들 검사 중 융모막 융모생검은 

임신 일삼분기에 시행할 수 있고 배양기간도 양수천자보다 

짧아서 검사결과를 조기에 얻을 수 있다는 장점이 있다. 일반

적으로 임신 9-12주 사이에 초음파 유도하에 시행되고 있으

며, 표본채취 전에 태아의 생존여부, 다태임신여부, 근종이나 

자궁수축 등 국소적인 자궁상태를 확인할 수 있다.

융모생검방법은 1968년 Mohr가
4)

 내시경을 통해 흡입생

검을 최초로 시도하여 산전 유전질환의 진단에 기여하였고 

Hahnemann은 변형된 내시경을 통해 태반조직생검을 시도

하였으며
13)

 이후 1975년 중국 안산의 Tietung병원에서는 

100여명의 산모에서 태아 성감별을 위해 맹흡입법을 실시하

여 94%의 정확성을 얻었다고 보고하였다
14)

. 그 이후에 자궁

경관 내를 식염수로 세척하거나 흡입법으로 태아의 영양세포

조직을 채취하는 방법
15)

, 초음파 감시하에 생검감자에 의한 
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태반생검법, 융모 배양방법
16)

, 초음파 감시하에 자궁경관을 

통해(transcervical) 플라스틱 카테터를 이용한 생검방법
17- 

19)
, 내시경을 이용한 direct vision biopsy 법 등이 시도되었

고
20) 

또한 초음파 감시하에 복벽을 통한(transabdominal) 

경복식방법
21)

 등이 보고되었다. 현재 일반적으로 사용하는 

방법은 경자궁경부방법과 경복식방법인데 경자궁경부 융모

막 융모생검은 임신 8주부터 가능하고 임신초기에 태아의 염

색체 이상을 발견함으로써 임신종결이 용이할 뿐만 아니라 

산모에게 미치는 영향을 최소한으로 줄일 수 있다는 장점이 

있다
1, 2, 22-24)

. 그러나 경자궁경부방법은 산모 및 태아의 감

염의 예가 보고됨으로써 그 문제점이 제기되었다. 실제로 경

자궁경부 융모막 생검으로 chlamydia 상행감염이 일어나면 

수주 후에 유산될 수 있으며
25)

, Lilford는 경자궁경부 융모막 

생검 후 패혈증에 의한 쇼크가 4례 발생했고 이 중 1례에서

는 자궁적출술을 시행하였다고 보고하였다
26)

. 이러한 감염의 

위험이나 경자궁경부방법을 통한 융모채취기술의 어려움을 

보완하기 위하여 1984년 이후 시술되고 있는 경복식방법은 

양수천자와 시술방법이 유사하여 시술이 용이하고 태아손실

률이 낮은 장점이 있으며, 양수천자와 비교 시 태아손실의 위

험은 유사하나 조기에 염색체 이상 및 유전질환을 진단할 수 

있다는 장점이 있다
11, 12)

.

융모막 융모 채취 후 태아의 염색체 이상을 판별하기 위한 

분석 방법에는 직접법과 배양법이 있다. 직접법의 경우에는 

융모막 조직의 외측을 둘러싸고 있으며 세포분열이 가장 왕

성한 cytotrophoblast 층에서 유래한 세포의 염색체를 수확

하여 분석하게 되므로 배양 시간이 필요하지 않다. 배양법의 

경우에는 융모막 조직의 겉을 둘러싸고 있는 cytotrophoblast 

층을 효소로 제거하고 안쪽에 있는 mesenchymal core를 분

리하여 배양한 후 염색체를 수확하고 분석하게 되는데, 비교

적 적은 양의 채취된 조직으로도 분석이 가능하나 세포 배양

에 많은 시간이 소요되고, 모체 세포에 오염이 된 경우에는 

배양 시 모체 세포가 함께 배양될 수 있는 가능성이 있다. 모

체 세포의 오염은 양수천자에 의한 태아의 염색체 분석에서

도 0.15-1.0%의 빈도로 나타나고 있으나, 융모막 융모생검

법에서는 융모막과 모체탈락막(decidua)이 같이 채취되는 

경우가 많으므로 모체 세포 오염의 위험성이 양수천자의 경

우보다 높은 것으로 알려져 있다
27)

. 그리하여 융모막 융모생

검을 시행할 때에는 모체 세포 오염에 의한 오진을 방지하기 

위하여 직접법과 배양법을 병행하여 비교 분석하여야 하고 

본 연구에서도 두 가지 방법을 병행하여 시행하였다.

융모막 융모생검의 성공률을 보면 Szabo 등
28)

은 84%로 

보고하였고, Brambati 등
3)

은 1회 삽입하였을 때 95%, 2회 

삽입하였을 때 98%의 성공률을 보고하였고, 이와같은 성공

률이 높았던 것은 실험적으로 50-100례를 익힌 후에 시행

한 결과였다고 하였다. 이 밖에도 여러 저자들이 초음파 유도

하에 자궁경부를 통한 융모막 융모생검시 90-100%의 성공

률을 보고하였다
1, 2, 19, 29)

.

융모막 융모생검의 가장 적절한 시기는 Simoni 등
17)

에 의

하면 임신 7-9주로 보고되고 있는데, 실제로 7주 이전에는 

엽상 융모막의 정확한 위치를 알기가 어렵고 생검할 위치가 

초음파로 잘 파악이 되지 않고, 10주 이후에는 태반의 위치

가 초음파 유도하에 자궁경부를 통한 융모막 융모생검 시에 

안전하지 않다고 하였다. Ward 등
30)

은 이에 반해 임신 8- 

10주에 가장 높은 채취 성공률을 보고하였고, 중국 group
14)

과 Brambati 등
3)

은 임신 7-12주가, Green 등
2)
은 임신 8- 

12주가 가장 이상적이라고 하였고, Heim 등
31)

은 임신 13주

에도 비슷한 성공률을 나타냈다고 보고하였다.

복벽을 통한 생검방법은 경자궁경부법을 시행할 때 임상적

이나 해부학적 문제점이 있는 경우에 효과적인 방법이며, 그 

예로 심한 질염, 자궁경부염, 자궁경부협착, 후굴자궁에서 태

반이 뒤쪽에 위치한 경우 등이 있다고 하였다
3)
. 또한 두 가지 

방법을 병행할 경우 거의 100% 샘플링에 성공할 수 있다고 

하였다. 본 연구에서는 융모막 융모생검의 성공률이 99.6%

로 나타났으며 이는 초음파의 발달과 그간의 경험의 축적으

로 인한 결과라고 생각된다. 

융모막 융모생검의 적응증으로는 고령산모가 Simoni 등
19)

은 약 64%, Heim 등
31)

은 약 66.3%, Green 등
2)

은 약 90 

%로 제일 많은 비중을 차지하였다. 본 연구에서는 가장 많은 

적응증은 비후된 목덜미 두께를 포함한 비정상 초음파 소견

으로 46.3%를 차지하였고, 그 다음으로 고령산모인 경우가 

31.0%였다. 이는 최근 초음파 장비 및 기술의 급격한 발달이 

있었고 태아 목덜미 두께를 기본적인 산전 검사로 시행함으

로 인한 것으로 생각된다. 

Hogge 등
1)

은 모성연령증가의 적응증으로 검사받은 환자

의 5.9%가 염색체 이상을 나타내었고, 전체 염색체 이상빈도

는 7.6%로 보고하였으며, Green 등
2)

은 융모막 융모생검시 

나타난 염색체 이상빈도는 2.9%라고 보고하였다. 본 연구에

서 나타난 염색체 이상의 빈도는 태아 염색체 분석이 가능한 

509례 중 102례로 20.0%를 차지하였다. 이는 본 연구에서 

염색체 이상의 결과와 다소 차이가 나는 것으로 타병원에서 
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융모막 융모생검의 적응 대상이 되는 환자를 본원으로 전원

시킨 경우가 많이 포함되어 있었고, 초음파의 발달로 고위험

군이 아닌 경우에는 융모막 융모생검을 시행하지 않고 양수

천자가 가능한 시기까지 기다리는 예가 있으므로, 염색체 이

상의 고위험군이 많이 포함되었기 때문인 것으로 생각된다. 

본 연구에서는 기존의 연구들과는 달리 각각의 환자에서 

중복을 허용하여 모든 적응증을 조사하였기 때문에 한 가지 

적응증만을 가진 경우와 두 가지 이상의 적응증을 가지는 경

우 각각에 대한 염색체 결과를 비교할 수 있었다. 부모 중에 

염색체 이상이 있는 경우는 21례 중 14례에서 비정상 태아염

색체 결과를 보여서 양성예측도가 66.7%로 가장 높았고, 두 

가지 이상의 적응증을 가지는 122례 중에서 43례에서 비정

상 태아 염색체 결과를 보여 양성예측도는 35.2%였다.

융모막 융모검사상 모자이시즘은 1-2%의 빈도를 보이는 

것으로 알려져 있다
32, 33)

. Hahnemann 등
34)

에 의하면 융모

막 융모생검을 시행한 64,053례 중 1.5%에서 모자이시즘을 

보였으며, 그 중 1%는 태반에 국한된 모자이시즘이며 0.15 

%는 진모자이시즘으로 보고하였다. 본 연구에서는 16례(3.1 

%, 16/509)에서 융모막 융모검사상 모자이시즘(mosaicism) 

이 발견되었고 추적 소실된 3례를 제외한 11례 중 2례에서 

진모자이시즘(true mosaicism)을 확인하였다. 이상에서와 

같이 융모막 융모생검 결과 모자이시즘을 보이는 경우 반드

시 양수검사 등을 통하여 진모자이시즘인지 태반에 국한된 

모자이시즘인지 확인이 필요하다.

본 연구에서 융모막 융모생검을 시행한 511례 중 6례에서 

시술 후 4주 이내에 태아 손실이 발생하였다. Brambati 등
3)

은 카테터 삽입횟수와 태아손실사이에 유의한 상관관계가 있

다고 하였으며, 처음 100례에 대한 유산율을 6%였으나 그 

이후 400례에 대한 유산율을 3%로 감소하였고, 유산율을 적

어도 300례 이상 시행한 경우에 낮아지고 안정되는 것으로 

보고하였다. Holzgreve 등
29)

은 카테터 삽입횟수가 1회인 경

우에 유산율은 4.1%, 2회는 6.2%, 3회 이상은 12.7%로 이

들 간에 유의한 상관관계가 있다고 보고하였으며 처음 100례

의 유산율은 6.0%인데 비해 500례에서는 4.3%로 감소하였

으며, 카테터 삽입횟수와 유산율을 낮추려면 진단 전에 약 50

례 이상의 연습이 필요하다고 하였다. Brambati
35)

는 한 시술

자에 의해서 시행된 10,000예에서 임신 28주 이전의 유산율

은 2.58%라고 하였다. 2009년에 Tabor 등
12)

은 시술 후 임

신 24주 이전에 유산되거나 자궁내 태아사망한 경우를 태아

손실률로 정의하고 양수천자 후에는 1.4%에서, 융모막 융모

생검 후에는 1.9%에서 태아 손실이 발생하였다고 보고하였

다. 또한 융모막 융모생검의 경우 1,000예 이하의 경험을 가

지는 경우, 1500례 이상의 경우와 비교하여, 태아손실률이 

유의하게 높은 것으로 보고하였다. 국내에서는 2005년에 

1,058례의 융모막 융모생검결과를 발표한 Yang 등
7)
의 보고

에서 2.2%의 태아손실률을 보고하였다. 2003년 Cochrane 

review에서는 경복식방법의 융모막 융모생검과 임신 이삼분

기에 시행하는 양수천자법의 태아손실률은 비슷한 것으로 보

고하였다
36)

. 본 연구에서는 융모막 융모생검을 시행한 이후 

30.6%가 추적 소실되었으므로 시술 후 최소 추적관찰 기간

인 4주를 기준으로 태아손실률을 보고한 제한점이 있다. 하지

만 치료적 유산을 시행한 16.5%를 제외한 51.7%는 모두 생

존 출생아를 분만하였다는 점에서 30.6%의 추적 소실을 고

려하더라도 본 연구에서의 태아손실률이 이전에 보고된 태아

손실률보다  낮다고 할 수 있다. 뿐만 아니라 현재까지 보고된 

양수천자와 관련된 태아손실률은 기관에 따라 0.13-2.2%로 

보고하므로
37)

 본 연구에서의 태아손실률이 양수천자에 비교

하여 높지 않음을 알 수 있다. 이와 같은 결과는 본 연구가 

최근 10년간의 결과이며 초음파의 발달과 그간의 경험이 축

적된 결과로 생각되며, 기록의 미비 등으로 인하여 카테터 삽

입횟수와 경복식방법 및 경자궁경부방법에 따른 태아손실률

의 차이를 알 수 없었지만 최근 몇 년간 본원에서 시행하는 

융모막 융모생검의 예로 볼 때 경복식방법이 경자궁경부방법

보다 더 많이 포함되었기 때문인 것으로 생각된다.

결론적으로 이번 연구에서 본원에서 시행한 융모막 융모

생검의 합병증 발생률은 임신 이삼분기에 시행하는 양수천

자법에 비하여 높지 않음을 알 수 있었다. 이는 융모막 융모

생검이 좀 더 이른 임신주수에 산전 유전진단검사를 가능하

게 함으로써 환자에게 불필요한 걱정을 감소시킬 뿐 아니라 

10주 이상에서 비교적 안전하고 효과적인 진단 방법임을 

의미한다. 따라서 숙련된 시술자에 의하여 시행되고 양질의 

유전학 연구실에서 검사가 이루어진다면, 융모막 융모생검

은 산전 유전진단검사에 있어 적합하고 신뢰할 수 있는 시

술이다.

국문초록

목적: 본원에서 최근 10년간 시행한 융모막 융모생검의 적

응증에 따른 결과 및 합병증을 조사하고 현재 사용하고 있는 

융모막 융모생검의 효용성을 분석해보고자 한다.
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년간 분당차병원 및 강남차병원에서 융모막 융모생검을 시행

한 511례의 진료기록 및 검사 결과를 검토하였다. 각각의 환

자에 해당되는 모든 적응증을 조사하고 중복을 허용하여 분

석하였다. 태아 염색체 검사는 직접법과 배양법을 통하여 시

행하였다.

결과: 각각의 적응증을 살펴보면 태아의 비후된 목덜미 두

께를 포함한 비정상 초음파 소견이 294례(294/635, 46.3 

%)로 가장 높았다. 각각의 적응증에 따른 태아 염색체 이상

의 양성예측도는 부모 중에 염색체 이상이 있는 경우가 66.7 

%(14/21)로 가장 높았다. 융모막 융모생검 상 모자이시즘은 

3.1% (16/509)였고, 그 중에서 양수검사로 확인된 진모자

이시즘은 2례, 태반에 국한된 모자이시즘은 11례였다. 융모

막 융모생검 이후 4주 이내에 임신 종결된 경우는 6례로 태

아손실률은 1.2% (6/511)였다.

결론: 융모막 융모생검은 산전 유전진단을 하는데 있어서 

적합하고 신뢰할 수 있는 시술이다. 융모막 융모생검 결과 모

자이시즘을 보이는 경우 반드시 양수검사를 통하여 진모자이

시즘인지 태반에 국한된 모자이시즘인지 확인이 필요하다.
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