
ABSTRACT

Aplasia cutis congenita (ACC) is a rare congenital disorder characterized by skin 

defects involving the epidermis, dermis, subcutaneous tissue, bone, and sometimes 

dura. It commonly affects the scalp in approximately 70% of cases, but the neck, 

trunk, and the extremities can also be affected. ACC can occur either as an isolated 

condition or associated with other anomalies and congenital syndromes, and it can 

be acquired either genetically or sporadically. Morbidity and mortality are associated 

with the defects of skull bone, dura, and other multiple anomalies. We herein report 

the case of a female infant, with a large scalp defect accompanied by a skull defect 

noted at birth, who developed mental retardation in the preschool years. 
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서론

선천 피부 무형성(aplasia cutis congenita)은 선천적으로 피부의 전 층에서 결손이 나타 나는 

매우 드문 질환으로 출생아 10,000명당 1–3명의 빈도로 발생하고 여자와 남자의 성비는 7:5로 

여자에서 빈도가 높은 것으로 되어 있다1). 발병 부위는 70%에서 두피 특히 두정위(vertex)에서 

가장 흔하며 그 외에 목, 몸통, 무릎이나 전완을 포함하는 사지에서도 나타나고 침범 부위는 표

재성 피부, 피하조직, 뼈, 심부 조직의 결손 등 다양하다2,3). 선천 피부 무형성은 단일 결손으로 

발생하기도 하고 다발성 기형을 동반하거나 선천적 증후군과도 연관되어 있고 상염색체 우성 

유전이나 가족력을 보이기도 하는데 Frieden은 침범 부위, 동반 기형이나 증후군, 유전 여부 등

에 따라서 9개의 그룹으로 분류하여 설명하였다4,5). 이환율과 사망률은 동반된 기형, 두개골이

나 경막의 결손 정도에 따라 증가하게 되는데6), 저자들은 산발적으로 발생하여 정신지체가 동반

된 두개골 결손을 보인 선천 피부 무형성 1례를 경험하였기에 보고하는 바이다. 

증례

환아는 임신 나이 37주 5일, 출생체중 2,780 g으로 정상질식분만으로 개인 산부인과에서 출
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생한 여아로 출생 당시부터 두정부 정중앙에서부터 양쪽 후방 두정

엽에 이르는 7×6 cm의 불규칙한 경계를 가진 타원형의 두피 결손

이 관찰되어 본원 신생아집중치료실로 전원 되었다. 두정부에서 두

정엽까지의 두피 병변은 진피까지 침범된 상태로 중앙부는 거무스

름한 괴사 딱지(eschar)가 형성되어 있었고 주변부는 미만성 발적

이 있었고 두정부에서 전방 전두엽으로는 선상의 불규칙하면서 육

아조직이 혼재된 두피 결손과 모발 손실, 혈관 착색이 관찰되었다

(Figure 1). 산모 나이는 35세로 분만력은 0-0-2-0이었고 3년전 자궁 

폴립으로 수술한 과거력 외 약물치료나 단순 포진, 수두 바이러스와 

같은 산전 감염 병력이나 태아 단백의 상승은 없었다. 임신 중 시행

한 혈액과 초음파검사는 정상이었고 제대혈에서 시행한 G-스캐닝 

유전체검사도 이상은 없었고 친부를 포함한 가족력 상 특이 질환의 

병력은 없었다. 입원 시 활력 징후는 혈압 70/51 mm Hg, 호흡수 42

회/분, 심박수 156회/분, 체온 36.4℃로 정상이었고 신체 진찰에서 

두피 결손을 제외하고는 이상 소견이나 기형은 관찰되지 않았다. 혈

액검사에서 혈색소 15.2 g/dL, 백혈구 13,220/mm3, 혈소판 290,000/

mm3과 전해질은 정상이었고 C-반응단백은 0.9 mg/dL로 증가되었

으나 혈액배양검사에서 동정되는 균은 없었고 심장 초음파검사에

서도 심기형의 소견은 없었다. 단순 두부 사진과 뇌 전산화단층검

사에서 두정엽의 두개골이 부분적으로 소실되어 있거나 얇아져 있

는 소견이 보였으며 그 외 뇌출혈이나 다른 뇌 기형의 이상 소견은 

없었다(Figure 2). 치료는 C-반응단백이 정상으로 되고 2차 혈액배

양검사에서 균 동정 여부를 확인할 때까지 1세대 세파로스포린 항

생제를 정맥으로 8일간 투여하였으며 두피 병변은 죽은 조직 제거

는 출혈을 유발할 수 있어서 시행하지 않고 뮤피로신 연고를 도포

하면서 생리식염수로 충분히 적셔주는 습성 드레싱의 보존적 요법

을 매일 1회 유지하였다. 입원 5일째 두피 병변에 육아조직이 새롭

게 형성되는 소견을 보였고 생후 9일째 습성 드레싱을 포함한 두피 

병변 관리에 대한 교육을 보호자에게 시행하고 집에서 자발적으로 

관리하기로 하면서 두부의 외상 발생을 예방하는 방법에 대해서는 

권고된 지침이 없어서 두부 외상을 주지 않도록 교육한 후에 퇴원하

였다. 생후 40일째 두피 병변의 3분의 2 정도까지 건강한 육아조직

이 자라났고(Figure 3A) 생후 3개월째 상피화가 진행되면서 괴사 딱

지는 많이 사라지고(Figure 3B) 생후 9개월째 병변은 모두 상피화

를 형성하면서 두개골 결손이 있었던 가장자리에서부터 단단하게 

뼈가 만져지기 시작하였다(Figure 3C). 신경학적 발달 평가에 대해 

생후 4개월부터 본원 재활의학과에서 정기적인 검진을 진행하였고 

생후 12개월까지 정상적인 발달 소견을 보인 상태에서 보호자가 다

른 3차 대학병원에서 시행한 미세배열(microarray)을 포함한 염색

체검사와 뇌 자기공명영상검사가 정상으로 확인이 되자 임의로 외

래 추적검사를 중단하였다. 만 2세까지 또래 아이들과 발달에 차이

가 없었으나 만 3세부터 사회적인 상호작용이 원활하지 않고 언어

표현에 제한이 있어 만 3세 9개월에 개인 재활병원을 방문하여 베

일리검사를 시행하였고 인지발달지수 120점, 동작 발달지수 91점

으로 경도의 발달 지연으로 재활치료를 시작하였으나 발달 지연이 

Figure 1. Clinical image shows a skin defect with a dark, dry 
eschar in the scalp vertex area 3 days after birth. 

A B 
Figure 2. (A, B) Sagittal head computed tomography 5 days after birth shows 
marked thinning and loss of cortex (red arrows) of the central parietal bone.
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더 심화되어 본원 재활의학과를 재방문하였다. 환아는 퇴원 후 뇌

수막염, 뇌염, 뇌혈전색전증, 뇌의 외부 손상 등은 없었으며 뇌 자

기공명영상검사는 12개월 이후에는 추가적으로 시행하지 않아 검

사를 권유하였으나 보호자가 원하지 않아서 발달검사만 시행하였

으며 본원에서 만 5년 9개월에 시행한 한국 웩슬러 유아 지능검사

(Korean-Wechsler Preschool and Primary Scale of Intelligence)의 

전체 지능은 46점, 시각-운동통합 발달검사 Developmental Test of 

visual-Motor Integration는 3세 수준, 사회성숙도검사(social matu

rity scale)는 3년 4개월 수준으로 중등도의 정신지체가 진단되어 지

속적으로 재활치료를 진행하고 있다.

고찰

선천 피부 무형성은 대부분은 두피에서 발병하게 되는데 이런 경

우15%–30%에서 두개골과 경막의 결손을 동반하는 것으로 보고하

고 있다2,7). 병변의 크기는 아주 작은 부위를 침범하는 것부터 전신

의 90%까지 침범하는 등 다양하게 나타나는데 임상 소견은 피부 대

신 얇고 투명한 막으로 덮여 있으며 조기에는 삼출, 궤양의 소견을 

보이다 후기에는 괴사 딱지로 덮여 있게 된다7). 본 증례의 환아는 가

장 흔하게 발생하는 두정위 부위에 발병하였고 전두엽과 두정엽까

지 이르는 넓은 범위를 침범하면서 두개골의 결손이 동반된 상태였

으며 조기와 후기의 임상 소견이 혼재되어 있었다.

발생 기전에 대해서는 명확하게 밝혀진 것은 없으며, Stephan 등8)

은 두정위 두피에 발생 빈도가 높은 것과 관련하여 조기 배아형성에

서 태아의 뇌가 성장하는 동안 최대의 장력(biomechanical stretch)

을 받는 부위가 두정위로 두정엽 부분의 두정위가 파열되어 두피 발

생의 빈도가 높을 것이라고 가설을 세웠으나 아직까지 기전과 관련 

하여 확정된 보고는 없다. 그러나 선천 피부 무형성을 가진 환자들

을 조사하였을 때 양막 띠(amniotic band), 단순 포진이나 수두 바이

러스에 의한 태내감염, 태아 뇌혈관 사고, 모체의 혈청과 양수에서 

아세틸콜린에스테라아제 띠(acetylcholinesterase band)가 양성이

면서 알파 태아단백이 증가한 경우, 코카인, 헤로인, 알코올, 항갑상

선 호르몬제, 미소프로스톨(misoprostol), 메토트렉세이트(methot

rexate), 벤조디아제핀, 발프로산, 안지오텐신 전환효소 억제제, 메

티마졸(methimazole)과 같은 기형 유발 물질 등이 위험 요인으로 보

고되고 있다2,9). 선천 피부 무형성은 산발적으로 또는 가족력이나 유

전적으로 발생하는데 대개 상염색체 우성 유전을 보인다. 동반된 기

형이 없는 단일 결손의 25%에서도 상염색체 우성 유전을 보인다 하

였고 간혹 상염색체 열성 유전이나 성염색체 연관(X-linked) 유전도 

보고하고 있다10,11). 병변은 단일 결손으로 나타나거나 다발성 기형

이나 이상, 증후군으로 나타날 수 있는데 구개열, 기관 식도루, 배벽

갈림증, 항문막힘증, 정신지체, 경련, 경직성 마비, 척수막 탈출증, 

뇌류, 선천성 심기형, 다낭 신장, 합지증, 만곡족, 수포성 표피박리

증 등이 동반되거나 Adams-Oliver 증후군, Johanson-Blizzard 증후

군, Anderson-Hollister-Szalay 증후군, Golt 증후군, Setleis 증후군 

등이나 trisomy 13으로 나타나기도 한다2,11). 본 환아는 선천 피부 무

형성 또는 선천적 기형이나 유전 질환에 대한 가족력은 없었으며 임

신 중에 기형 유발 약물 복용도 없었고 염색체검사에서 이상 소견은 

없어서 산발적으로 발생한 것으로 생각되며 정신지체가 동반되어 

Frieden의 분류 중 첫 번째 그룹에 해당된다. Frieden은 침범 부위, 

동반 기형이나 증후군, 유전 여부 등에 따라서 다발성 기형은 동반

하지 않는 두피 선천 피부 무형성은 그룹 1로 분류하는데 단일 기형

으로 구개열, 식도기관루, 정신지체, 선천모세혈관확장 대리석피부

증 등이 발생할 수 있다. 사지의 기형을 동반한 두피 선천 피부 무형

성은 그룹 2, 표피나 기관의 모반을 동반한 두피 선천 피부 무형성은 

그룹 3, 배아형성 기형 위에 중복된 선천 피부 무형성은 그룹 4, 지상

태아(fetus papyraceous) 또는 태반 경색과 관련된 선천 피부 무형

성은 그룹 5, 수포 없이 사지에만 국한된 선천 피부 무형성은 그룹 

6, 특정 기형 유발 물질에 의해 발생한 선천 피부 무형성은 그룹 8, 

기형 증후군과 관련된 선천 피부 무형성은 그룹 9로 분류하였다4,5). 

Lassman과 Sims12)는 만삭아에서 두정위 두피에 1.5×2.5 cm과 

2.5×2.25 cm 크기의 두개골 결손을 동반한 선천 피부 무형성이 발

생하였는데 26세 된 만삭아의 어머니가 두정위 부위에 동일한 병변

을 가지고 있었으며 다른 동반된 기형이나 신체적으로는 문제가 없

었으나 지능지수가 62점으로 10세 수준으로 지연되어 있다고 하였

A B C 
Figure 3. Clinical images show the wound covered with granulation tissue on the 40th day (A), the wound show 
epithelialization at 3 months (B), and complete healing of the skin wound was achieved at 9 months (C).
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피의 침범 정도를 항상 고려해야 한다. 수술적으로는 분할 또는 전

체 두께 피부 이식, 국소 두피 피판(local scalp flaps), 두개 주위 피판

(pericranial flaps), 자가 골이식을 통한 두개골 성형, 조직 확장, 유

리 피판(free flaps) 등의 다양한 방법으로 재건 치료가 이루어지고 

있으며16,17) 합병증으로는 피판 괴사, 공여 부위 이환, 전신마취의 위

험성 등이 있게 된다2). 본 증례에서는 상품화된 드레싱제 대신에 뮤

피로신을 환부에 바르고 기존의 거즈에 생리식염수를 충분히 적셔

서 사용한 습성 드레싱을 유지하고 항생제 정맥 투여를 병행하면서 

치료를 유지하였다. 

두개골 결손을 동반한 선천 피부 무형성의 합병증으로는 감염, 뇌

막염, 출혈, 시상 정맥동혈전증(sagittal sinus thrombosis)이나 경련

이 발생하며 사망률은 20%–55%로 높은 것으로 되어있고19) 특히, 사

망률은 큰 피부 결손을 가지거나 골격을 침범하는 경우에 증가하게 

된다5,7). Harvey 등17)도 두정엽에 두개골 결손을 동반한 4×6 cm 크

기의 단일 결손이 발병한 신생아에서 시상 정맥동혈전증과 경련의 

합병증이 발생하면서 뇌성마비가 동반되었다고 보고하였는데. 단

일기형으로 발생하고 가족적 또는 유전적 원인이 없는 경우에도 정

신지체나 신경학적인 발달장애가 동반되는 경우가 있으므로 두개

골 결손을 가진 선천 피부 무형성이 발생한 신생아에서는 병변 부위

의 치료와 더불어 단기적 또는 장기적인 신경학적 발달에 대한 추적 

관찰과 평가가 필요할 것이다.

저자들은 산발적으로 발생한 두개골 결손을 보인 선천 피부 무

형성에서 수술적인 치료 없이 보존적 치료로 두피 병변과 두개골 

결손은 호전되었으나 장기적인 발달 검사에서 정신지체가 동반된 

Frieden의 1그룹의 선천 피부 무형성을 국내에서 처음으로 경험하

였기에 보고하는 바이다. 
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다. 어머니의 가족 중에는 선천 피부 무형성이나 다른 기형 그리고 

정신지체의 가족력은 없었고 만삭아의 병변은 생후 5개월에 거의 

호전되었으나 신경학적인 추적 검사에 대한 보고는 없었다. 이 연구

는 두피 선천 피부 무형성에서 정신지체를 처음으로 보고한 증례로 

Frieden의 그룹 1로 분류되었다. 또한 Ruiz-Maldonado와 Tamayo13)

는 두피뿐만 아니라 몸통, 양쪽 하지에 선천 피부 무형성이 발생한 

만삭아에서 강직마비와 정신지체가 발생하였고 출생 당시 피부 병

변 외에 동반된 기형이나 가족력은 없었다고 보고하였다. 그 외의 

외국 보고에서는 다발성 기형의 동반이나 증후군의 동반 없이 선천

적인 피부 병변만 가진 경우에서 정신지체를 보고한 연구는 없었으

며 또한 국내에서는 선천 피부 무형성을 가진 환아에서 동반된 기형

의 갯수나 증후군의 발생 여부와 상관없이 정신지체가 동반된 보고

는 아직까지는 없었다. 따라서 본 연구는 국내에서 선천 피부 무형

성에서 처음으로 정신지체 발생을 보고한 연구로 의미가 있겠다. 국

내외의 연구에서 단일의 두피 선천 피부 무형성에서 정신지체의 보

고가 많지 않는 것에 대해서는 피부 병변으로 소아청소년과 외의 피

부과, 성형외과로 추적 관찰이 집중되면서 신경학적인 발달 평가에 

대한 관심이 소홀해질 수 있으며 피부 병변과 신경학적인 발달의 연

관성에 대한 지식의 부족으로 신경학적인 발달에 대한 확인이나 검

사가 이루어지지 못했을 가능성이 있을 것으로 생각된다. 실제로 국

외에서는 장기적으로 신경학적 발달 추적 검사를 진행한 보고는 적

었고 국내에서는 거의 없었다. 따라서 두피에 발생하는 선천 피부 

무형성은 작은 크기의 병변을 가진 경우에도 두개골과 경막의 결손

이 동반될 수도 있으며 다발성 기형을 동반하지 않는 경우에도 정신

지체와 같은 신경학적 발달 장애가 발생할 수 있으므로 두개골의 손

상에 대한 정밀 검사와 장기적으로 신경학적 발달에 대한 추적 검사

가 필요할 것이다. 

두개골 결손을 동반한 선천 피부 무형성의 치료는 침범 정도에 따

라 보존적인 방법과 수술적 방법 모두를 다양하게 사용하게 된다
14-18). 보존적 치료는 기본적인 창상 관리 원칙에 따라 드레싱과 감

염을 예방하기 위해서 항생제 치료를 병행하는 것으로 권장하고 있

으며 드레싱을 하기 전에 죽은 조직 제거는 여러 논문을 참고하였을 

때 초반에 시행한 경우도 있었고 초반에 시행하지 않는 경우에는 환

자의 호전 상태에 따라서 중간에 시행하기도 하였다. 드레싱의 방

법은 다양한 방법을 보고하고 있어서 Canter 등14)은 친수성 폴리우

레탄제재 Omiderm (Omikron Scientific Ltd., Rehovot, Israel)과 비

스무트트리브로 모페네이트 Xeroform (Ovidien, Minneapolis, MN, 

USA)이 함침된 거즈를 사용하기도 하였고, 임신 나이 26+5주, 출생 

체중 600 g의 초극소저체중 출생아에서 발생한 7×6 cm 크기의 두

피 결손에서 합성 피부 대체제인 Biobrane (Bertek Pharmaceuticals, 

Sugarland, TX, USA)을 사용한 경우에도 효과적인 치료를 보였다고 

하였다15). 그러나 보존적 치료는 다량 출혈, 뇌수막염, 뇌척수액의 

누출, 체액 소실로 인한 탈수 등의 합병증이 증가할 수 있으므로 두
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