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Ⅰ. 서 론

누난 증후군은 출생 후 성장지연, 짧은 목, 움푹 파인 가

슴뼈(함몰흉), 폐동맥협착증, 잠복고환 등의 특징을 가지는

다인성 질환이다. 1963년 Jacqueline A. Noonan에 의해

특이한 얼굴형태와 다양한 신체 기형이 있는 환자들의 증례

가 보고되면서 처음으로 누난 증후군이 명명되었다1). 이 질환

은 이미 1883년 O. Kobylinski에 의해 보고된 적이 있다2).

누난 증후군은 신생아 1,000~2,500명 당 한 명의 비율

로 나타나는 희귀한 유전질환이며 발생빈도에 있어서 남녀

의 차이는 없다. 아기가 태어날 때부터 증상이 뚜렷하게 나

타나며, 증상과 심각한 정도는 개인마다 매우 다르게 나타

난다3).

누난 증후군은 남성 터너 증후군, 여성 가성 터너 증후군

및 터너 유사 증후군이라고도 한다4-6). 이는 터너 증후군에

서 나타나는 작은 키와 짧은 목 그리고 목과 어깨가 물갈퀴

모양으로 붙어있는 익상경(webbed neck)이 누난 증후군에
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서도 유사하게 나타나기 때문이다4,7). 그러나 터너 증후군은

X 염색체 하나가 없는 염색체 이상 질환으로 여성에게서만

나타나는 질환이지만, 누난 증후군의 염색체는 정상이며,

남녀 모두에게 나타난다4,8).

누난 증후군의 구강 내 특징적인 소견으로는 좁고 높은

악궁, 아치형의 구개, 상악의 전후방적인 성장 결핍과 하악

전돌 및 과개교합 등이 있다9-11).

본 증례는 과잉치의 발치와 치아우식증의 치료를 위해 개

인병원에서 의뢰된 8세 누난 증후군 환아에 대한 보고이다.

Ⅱ. 증 례

2세의 여자 환아가 전반적인 우식의 치료를 위해 경희대

학교 치과대학병원 소아치과에 내원하였다. 환아는 생후 2

주에 서울대학교 부속병원에서 누난 증후군을 진단받았으

며, 호흡곤란, 협착음(stridor), 빈번한 구토 등의 증상을

보였다. 임상 및 방사선 검사를 시행한 결과 상악 좌측 유중

절치 부위에서 치근단 병소를 관찰할 수 있었으며, 체중은

7.9kg으로 저체중이었다. 전신마취 하에 전반적인 치수치

료 및 치아우식증 치료를 시행하였다. 

5년 후 개인의원에서 지속적인 검진을 받던 중 전반적인

치아우식증의 치료 및 과잉치의 발거를 위해 경희대학교 치

과대학병원 소아치과로 의뢰되었다. 환아는 저신장, 저체

중, 정신지체를 보였으며, 체중은 8.8kg, 신장은 100cm으

로 2세 정도의 발육상태를 보였다. 임상 및 방사선 검사를

시행한 결과 나이에 비해 뚜렷한 치열 발육 지연이 관찰되

었고 과잉치가 아닌 상악 양쪽의 측절치가 중절치의 맹출로

를 막고 있었으며, 전반적인 치아우식증이 관찰되었다

(Fig. 1, 2). 혈액검사, 흉부방사선 검사, 심전도 검사는 정

상범주를 보였다. 

전신마취 하에 상악 양쪽 측절치를 발거하였으며, 전반적

인 치아우식증의 치료를 시행하였다 (Fig. 3). 5개월 후, 정

기검진을 실시한 결과 수술부위는 양호한 치유상태를 보였

다 (Fig. 4, 5).

Fig. 1. Initial clinical photographs.

Fig. 2. Initial radiographs.
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Ⅲ. 고 찰

누난 증후군은 상염색체 우성 형질로 형제에게 같이 나타

날 수 있으며, 50%의 확률로 부모로부터 자녀에게 유전이

된다. 또한 누난 증후군 환자의 50% 정도에서 12번 염색체

에 있는 PTPN11 유전자의 missense 돌연변이가 나타난

다12). PTPN11 유전자는 2001년 발견되었다. 그 외에도

KRAS, SOS1, RAF1 등의 유전자가 누난 증후군의 원인

으로 알려져 있다13-15).

누난 증후군은 환자에 따라 질환의 증상, 심각한 정도는

매우 다양하게 나타난다. 어떤 환자들은 약간의 얼굴 기형

만을 가지고 있지만, 다른 환자의 경우 전신적으로 심각한

장애를 가지고 있기도 하다. 일반적인 특징으로는 선천적인

심장질환, 특히 폐동막판 협착증(pulmonary valve steno-

sis)이 있으며, 작은 키(short stature), 학습장애, 오목가

슴(pectus excavatum), 혈액응고 장애 등이 나타난다. 남

아에서는 잠복고환이 흔하게 관찰되며, 영유아기 발육장애,

발달지연, 언어지연, 경미한 청력손실, 경미한 정신지체 등

도 같이 나타날 수 있다1,16-18). 대부분의 경우 정상 체중으로

태어나지만 영양공급이 원활하지 못해 정상 아이들과 비교

했을 때 성장 발달이 뒤쳐진다. 같은 나이 또래보다 키가 작

고 약 20%에서 뼈의 성숙이 지연된다. 누난 증후군 성인의

평균 키는 남성 162cm, 여성은 153cm이다. 안면부에 나타

나는 특징적인 소견은 세모모양의 얼굴, 아래쪽에 위치하고

뒤쪽으로 돌아간 귀, 청각장애, 두꺼운 귀, 양안격리, 안검

하수, 익상경 등이 있다. 구강 내 소견으로는 치주질환과 치

조골의 파괴, 치근 흡수, 아치형의 구개, 작은 턱, 과개교합

을 동반한 하악 전돌 등이 보고되었다10,11,19). 이러한 특징으

로 인해 전신마취 시 기관 내 삽관에 어려움을 가져올 수 있

으므로 주의해야 한다20).

대부분의 경우 누난 증후군은 태어날 때 혹은 영아기 초

기에 진단된다. 원인이 되는 여러 가지 유전자가 밝혀졌으

나, 특징적인 외모와 임상증상을 통해 주로 진단된다21). 

누난 증후군과 비슷한 특징을 보이는 질환들이 많이 있으

므로 감별진단에 주의해야 한다. 터너증후군은 염색체 이상

에 의해 발생하며, 여자에게서 나타난다. 또한 Cardio-

Facio-Cutaneous(CFC) 증후군, Costello 증후군,

Neurofibromatosis type 1(NF1), LEOPARD 증후군과

도 감별해야 한다22-24). 

본 증례는 누난 증후군으로 진단받은 8세 여아 환자의 치

험례로 작은 키와 심한 발육지연, 근긴장의 감퇴, 양안 격

리, 정신지체 등의 특징적인 소견을 보였으나, 심장질환은

가지고 있지 않았다. 개인치과의원에서 과잉치 발치를 위해

의뢰되었으나, 방사선 검사 결과 양측 상악측절치의 치배

위치 이상으로 판단되어, 상악 중절치의 맹출 유도를 위해

전신마취 하에 측절치 치배의 발치를 시행하였다. 이후 상

악 중절치 및 맹출을 포함한 치열의 발달을 지켜보기 위해

개인치과의원과 연계하여 지속적인 검진을 시행 하고 있다.

Ⅳ. 요 약

본 증례는 누난 증후군으로 진단 받은 환아에 대한 내용

Fig. 3. Clinical photographs after surgery.

Fig. 4. Occlusal topo after 5 months.

Fig. 5. Clinical photographs after 5 months.
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으로, 성장 지연, 작은 키, 좁고 높은 악궁 등의 특징적인 소

견을 보였다. 체중은 8.8kg이었으며 신장은 100cm으로 2

세 아이들의 성장 양상과 비슷한 수준을 나타내고 있었다.

이소맹출 되고 있는 매복 상악 측절치에 의해 상악 중절치

의 맹출이 방해 받고 있었으며, 다수의 치아우식증이 관찰

되었다. 이에 상악궁의 심한 총생이 예상되며, 측절치 치배

로 인해 영구 상악 중절치 발육에 영향을 줄 것을 고려하여

전신마취 하에 측절치의 발거 및 치아우식증의 치료를 시행

하였다. 주기적인 관찰기간 동안 영구 중절치의 발육에 큰

문제가 나타나지 않았으며, 정상적인 성장이 이루어지는 것

을 관찰할 수 있었다.
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