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Ⅰ. 서 론

누난 증후군(Noonan syndrome)은 상염색체 우성질환

으로, 1963년 Noonan과 Ehmke이 특징적 얼굴형태, 선천

적 심장 이상, 작은 키 등의 신체 이상과 약간의 지적장애를

가진 9명의 환자들의 증례를 보고하면서 처음으로 정의되었

으며, 이후 1965년 Opitz 등에 의해 누난 증후군으로 명명

되었다1-3). 이는 약 1000명~2500명 당 1명에서 발생하며,

성별에 따른 유병률의 차이는 없는 것으로 알려져 있다4).

진단은 우선적으로 임상적 특성을 통해 이루어지며, 주로

신생아기나 초기 영아기에 진단된다. 환자에 따라 다양한

임상적 특성을 보이기 때문에 누난 증후군에 대한 진단은

어려우며, Van der Burget 등은 누난 증후군의 진단에 도

움을 줄 수 있는 점수 체계에 대해 발표한 바 있다5). 최근에

는 관련된 유전자의 돌연변이에 대해 밝혀짐에 따라 유전자
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검사를 통해 진단을 확인할 수도 있다4).

누난 증후군 환자는 특징적인 안모를 보이며, 구강 내 특

징으로 높은 아치형의 구개, 부정교합, 교합 이상, 작은 턱

을 보이며, 일부 환자들에서는 체루비즘과 유사한 악골의

낭종을 보이기도 한다4,6). 누난 증후군은 다양한 질환을 동

반하며 개인에 따라 증상과 심각한 정도는 다양하게 나타난

다. 가장 흔한 증상으로, 누난 증후군 환자의 80% 이상은

선천성 심장 질환을 가지며 이외에도 가슴 기형, 위장관계

문제, 혈액학적 문제, 신경학적 문제, 성장 문제, 호르몬 문

제, 림프계의 문제 등의 다양한 질환이 동반될 수 있다1,6).

따라서 치과 치료시 이러한 전신적 상태에 대한 고려가 반

드시 필요하다.

누난 증후군 환자의 치과치료에 대해서는 드물게 보고되

어 있다. 본 증례는 누난 신드롬 환자의 전신마취 하 치아우

식증 치료에 대한 치험례로, 본 증례를 통해 누난 증후군 환

자의 치과적 특성과 치과 치료시 고려사항에 대해 고찰해보

고자 한다. 

Ⅱ. 증례 보고

환아는 5세 0개월의 남아로, 유구치부의 치아우식증을 주

소로 개인 병원에서 의뢰되어 서울대학교 치과병원 소아치

과에 내원하였다. 환아는 3세에 임상적 특성을 통해 누난

증후군으로 진단되었으며, 폐동맥 고혈압을 가지고 있었고,

2014년 2월에 폐쇄기구를 통해 심방중격결손(atrial sep-

tal defect)의 폐쇄를 시행하였다. 성문하 협착(subglottic

stenosis)과 신생아 호흡 곤란 증후군(respiratory dis-

tress syndrome of newborn)으로 인해 2015년 4월 기관

절개술 후 2015년 8월까지 기관캐뉼라를 장착한 병력이 있

었다. 2015년까지 디곡신(digoxin)과 비아그라(viagra),

카베디롤(carvedilol) 복용하였으나, 전신 상태가 호전되어

본원 내원 당시 복용하고 있는 약물은 없었다.

초진 내원 당시 환아는 키 96.9cm, 체중 14.9%로,

3~3.5세의 키와 체중을 보였으며, 키와 체중 모두 표준성

장곡선에서 하위 3% 에 해당했다. 발달지연, 언어 지연, 새

가슴(pectus carinatum) 보였으며 양안격리증, 아래쪽으

로 기울어진 안검열, 튀어나온 눈, 눈꺼풀 처짐, 두꺼운 귀

둘레, 후방으로 회전된 낮게 위치되어 있는 귀, 짧은 목, 두

꺼운 입술, 낮은 코뿌리와 코끝, 짧고 넓은 코 등 누난 증후

군의 특징적인 안모를 보였다. 치과적 특징으로는 누난 증

후군에서 특징적인 높은 아치형의 구개와 작은 턱이 관찰되

었다.

임상 및 방사선학적 검사 결과 환아 상악 우측 제1,2유구

치, 상악 좌측 제1유구치, 상악 유중절치,하악 좌측 제1,2

유구치의 인접면 우식 관찰되었다. 상악 좌측 중절치는 3년

전 기관 내 삽관시 외상으로 인한 치수노출을 동반하지 않

은 치관파절 관찰되었으며 비전형적인 치근 흡수가 관찰되

었다. 전반적인 치태 침착과 더불어 상악 유전치부 협측의

탈회 또한 관찰되었다. 방사선 사진 상 상악 좌측 측절치의

선천적 결손이 의심되었다(Fig. 1, 2, 3).

Fig. 2. Intraoral radiography before treatment. - There were proximal caries on several primary molars and primary maxillary central

incisors. Atypical root resorption were found in primary maxillary central incisors.

Fig. 1. Panoramic radiography before treatment. - Congenital

missing of lateral incisor is suspected.
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의과적 자문에 따르면, 환아 출생 후 초기의 문제들로 인

해 의학적 치료가 집중적으로 필요했으나 현재는 전신적 상

태가 호전된 상태로, 현재 기관캐뉼라를 제거한 후에도 지

속적으로 안정상태를 유지하고 있어 생징후의 면밀한 감시

하에 건강한 아이들처럼 치과치료가 가능하였다. 환아가 협

조도 부족을 보였으며, 발작으로 인한 흡인과 기도폐쇄 가

능성, 생징후의 면밀한 감시의 필요성으로 인해 전신마취

하 치과치료 계획하였다.

세보플루레인(Sevoflurane)을 통해 전신마취 유도하였

으며, 정맥로 확보 후 로큐로늄(rocuronium) 13mg을 정

주하여 근이완을 유도하였다. 환아 성문하협착 병력으로 경

비적 기관내삽관에 어려움이 있다고 판단되어 경구적 기관

내삽관 시행하였으며, 의과적 자문 결과 환아 성문하협착

병력으로 인해 기관내삽관시 작은 사이즈의 튜브를 사용하

도록 권고 받아 #4.0 사이즈의 튜브를 사용하여 경구적 기

관내삽관을 시행하였다(Fig. 4). 세보플루레인과 아산화질

소를 통해 전신마취 상태를 유지하였다. 

1:100,000 에피네프린을 포함한 리도카인으로 상악 구치

부의 침윤마취 시행하였으며, 상악 좌우측 제1유구치의 기성

금속관 수복, 상악 우측 제2유구치 근심면의 복합레진 수복

을 시행하였다. 상악 좌측 제2유구치, 하악 좌우측 제2유구

치는 교합면의 치면열구전색을 시행하였다. 하악 좌측 제1,2

유구치의 인접면은 초기우식으로, 수복하지 않았으며 주기적

인 검진 시행 후 우식 진행시 수복하기로 하였고, 상악 중절

치의 인접면 우식과 치관파절은 탈락 시기를 고려하여 수복

하지 않고 주기적으로 검진 시행하기로 하였다(Fig. 5).

치과치료 중 적절한 전신마취의 심도 유지되었으며, 전신

마취 중, 전신마취 후 환아의 생징후는 안정적으로 유지되

었다. 전신마취에 따른 부작용은 관찰되지 않았다. 치료 후

3개월에 내원하여 구강검진을 시행하였으며, 수복을 시행한

부위와 치료를 하지 않고 검진하기로 한 부위 모두 잘 유지

되었다. 이후 매 3개월마다 주기적으로 내원하도록 하여 검

진을 시행할 예정이다.

Fig. 3. Intraoral photo before treatment. - Generalized plaque

accumulation and decalcification of primary maxillary incisors

were observed.

Fig. 4. Induction of general anesthesia. - Oral intubation was done. 
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Ⅲ. 고 찰

누난 증후군은 RAS-MAPK 신호 전달 경로와 연관되어

있는 PTPN11, SOS1, KRAS, RAF1, BRAF 및 MEK1

(MAP2K1) 등의 유전자의 돌연변이에 의해 유발된다.

RAS-MAPK 신호 전달 경로는 초기 및 후기 발달 과정의

주요 매개체이며, 형태 결정, 기관 형성, 시냅스의 가소성,

및 성장에 관여하며 따라서 이러한 신호 전달 경로의 이상

은 다양한 전신적 상태를 유발 가능할 것으로 보고 있다7-11).

최근에는 이러한 유전자들의 검사를 통해 누난 증후군의 진

단을 확인할 수 있으나, 모든 환자에서 유전적 변이가 관찰

되지는 않는다. 70% 정도의 환자에서 연관된 유전자의 돌

연변이가 관찰되며, 관련 유전자에 대한 추가적인 발견이

필요하다. 유전자의 변이가 확인되지 않는 경우라도 진단에

서 제외되지는 않는다4,12). 

특징적으로 양안격리증, 내안각주름, 아래쪽으로 기울어

진 안검열, 두꺼운 귀둘레를 가지며 후방으로 회전된 낮게

위치되어 있는 귀, 과도한 피부가 있는 짧은목, 튀어나온

눈, 눈꺼풀 처짐, 두꺼운 입술, 낮은 코뿌리와 코끝, 짧고 넓

은 코, 두드러진 비순구를 보이며, 본 증례의 환아에서도 이

러한 특징적인 안모를 관찰할 수 있었다4). 50~70%의 누

난 증후군 환자는 작은 키를 보이며, Sharland 등에 따르면

누난 증후군 환자의 골연령은 역연령보다 2년 가량 지연된

다고 연구한 바 있다13). 2007년 보건복지부에서 발표한 소

아청소년 성장 곡선(신체 발육 표준치)의 자료에 따르면 본

환아는 키와 몸무게 모두 표준성장곡선에서 하위 3%를 보

였으며, 3~3.5세의 키와 체중을 보여 성장이 표준치에 비

해 2년 가량 지연되었다고 볼 수 있다14). 구강 내 특징으로

는 55~100% 환자에서 높은 아치형의 구개를 보이며,

50~67%의 환자에서 부정교합, 72%의 환자에서 교합 이

상, 33~43%의 환자에서 작은 턱을 보이며, 일부 환자에서

는 체루비즘과 유사한 악골의 낭종이 나타나기도 한다6,15).

누난 증후군 환자는 다양한 전신 질환을 동반할 수 있으

며, 치과 치료 시 다음과 같은 질환들에 대한 평가가 필요하

다. 누난 증후군 환자의 80% 이상에서 심혈관계의 이상이

관찰된다고 보고되었으며, 질환의 정도는 가벼운 정도부터

생명을 위협하는 정도까지로 다양하게 나타난다. 폐동맥판

협착증이 가장 흔하게 나타나고, 이 외에도 심방중격결손

등의 다양한 심혈관계 질환과 연관되어 있다. 30~65%의

환자에서 출혈성 질환이 동반되며 특히 수술적 접근 시 이

러한 점을 주의해야한다. 낮은 빈도이지만 골수단핵구백혈

병과 급성림프구성백혈병이 누난 증후군 환자에서 더 빈번

하게 나타난다고 보고되었으며, 10~11%에 환자에서는 신

장의 이상이 있다고 보고되었다. 13%의 환자에서 반복적인

경련이 있다고 보고된 바 있으며, 이 외에도 청각 이상, 시

각 이상, 근골격계의 이상, 림프계의 이상 또한 연관되어 있

다1,6,7,13). 이렇듯 누난 증후군은 다양한 전신질환을 동반할

수 있으며, 질환의 심도 또한 다양하기 때문에 치과 치료 시

전신적 상태의 평가를 위한 의과적 협진이 중요하다. 본 증

례의 환아의 경우 의과적 자문을 한 결과 전신적 상태가 호

전되어 생징후의 면밀한 감시 하에 건강한 아이들처럼 치과

치료가 가능하였다.

많은 누난 증후군 환자에서 행동 문제 또는 조절 문제가

보고되었으며, 정서적 문제, 주의력 결핍, 발달성 협응 장

애, 학습 지연, 지적장애를 보이는 경우도 있다13,16). 또한 전

반적인 발달 지연을 보이는 경우도 있으며 말하기, 걷기 등

의 운동 능력의 발달이 지연되기도 한다6). 10%에서 40%

Fig. 5. Intraoral photo after treatment. - Caries treatment of pri-

mary molars was successfully done. 
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정도의 환자의 경우 특수 교육이 필요하며, 정상적 지능을

보이는 환자에 있어서도 IQ가 평균보다 1 표준편차 아래에

있다고 보고되었다17). 누난 증후군 환자의 관리를 위한 의과

적 지침에 따르면, 유아기의 누난 증후군 환자는 행동 문제

를 고려해야 한다고 하였으며4), 치과 치료 시에도 행동 조절

에 대한 고려가 필요할 것이다. 필요시 진정법 또는 전신마

취 하 치과치료를 고려할 수 있다. 

누난 증후군 환자의 전신마취 시 기도 문제, 심폐 기능의

손상, 지적 장애, 작은 키가 문제가 될 수 있으므로 이에 대

한 평가가 필요하다. 특히 기도 문제는 과도한 피부가 있는

짧고 두꺼운 목, 작은 하악, 높은 아치형의 구개 등의 특성

으로 인해 기관 내 삽관 시 어려움이 있을 수 있어 주의를

요한다. 또한 방패형의 가슴, 가슴 기형, 척추 측만증, 작은

키로 인한 호흡기계의 문제가 발생할 수 있으며, 따라서 전

신 마취 전에 흉부방사선사진의 촬영, 평상시의 산소포화도

확인 등의 평가가 도움이 될 수 있다18).

본 증례의 환아의 경우 불량한 협조도 및 경련에 대한 우

려, 생징후의 철저한 감시의 필요성으로 인해 전신마취 하

에 치과치료를 시행하였다. 성문하협착 병력으로 인해 작은

사이즈의 튜브를 사용하여 경구적 기관내 삽관을 주의하여

시행하였으며, 전신마취에 따른 합병증은 관찰되지 않았다.

누난 증후군의 특징적인 안모 형태 및 성장 지연, 가슴 기

형, 발달 지연을 보였고, 구강 내 특성으로 높은 아치형의

구개와 작은 턱이 관찰되었다. 향후 주기적 관찰 시 부정교

합이나 교합 이상 등의 특성이 나타나는지에 대해 평가 해

야하며, 적절한 치료가 필요할 것이다. 

Ⅳ. 요 약

본 증례는 유구치부의 치아우식증을 주소로 내원한 누난

증후군 환자의 전신마취 하 치과치료에 대한 보고이다. 누

난 증후군 환자의 특징적인 안모가 관찰되었으며, 높은 아

치형의 구개와 작은 턱이 관찰되었다. 성장 지연, 발달 지

연, 가슴 기형, 언어 지연을 보였다. 누난 증후군 환자는 다

양한 전신질환을 동반할 수 있으므로, 치과 치료 시 전신적

인 상태에 대한 고려가 필요하며 이와 더불어 행동 문제를

보이는 경우가 많아 행동 조절에 대해 고려해야 한다. 누난

증후군 환자의 전신마취 시 기도 문제, 심폐 기능의 손상 등

이 문제가 될 수 있으므로, 이에 대한 평가가 필요하다. 
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