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Ⅰ. 서 론

에드워드 증후군은 염색체 E군에 속하는 18번 상염색체 수

가 세 개로 총 47개의 염색체를 가지는 선천성 다발성 기형의

증후군1,2)으로 1960년 Edwards 등3), Patau 등4)과 Smith 등5)

에 의해 처음 소개되었다. 임상적으로는 신체의 모든 기관에 다

수의 영향을 주며 모든 환아에서 정신 지체와 발육 지연을 보이

고, 95%의 환아에서는 선천성 심장 질환6)의 소견을 보인다. 이

외에도 후두골 돌출7), 높은 구개궁, 왜소악증, 저위의 변형된

귀, 손가락의 굴곡변형, 족부후방돌출(rocker-bottom feet)의

증상이 나타날 수 있다. 산모가 에드워드 증후군 환아를 임신했

을 경우 양수과다, 작은 태반, 단일제대동맥의 소견이 나타

난다.

에드워드 증후군은 신생아 8000명 중 1명에서 발병하며,6,8)

완전 세염색체, 부분 세염색체, 모자이크 세염색체로 분류된다.

80% 이상이 해당되는 완전 세염색체는 감수분열시 비분리현상

이 발생하여 모든 세포에서 18번 염색체가 3개이며 유전되지

않는다. 부모의 염색체에 전위가 있을 경우 발생하는 부분 세염

색체는 부가적인 염색체가 신체의 일부분에서 발견되며, 표현

형은 관련 조직이 어디인지에 따라 다양하게 나타난다. 모자이

크 세염색체는 접합 후 유사분열 시 비분리현상이 발생하여 일

부의 세포에서 염색체가 3개이며, 표현형은 모자이크 정도에

의존하여 다양하게 나타난다9). 

저자는 에드워드 증후군 환아의 치과 치료 후 다소의 지견을

얻었기에 보고하는 바이다.

Ⅱ. 증례 보고

3세 7개월의 환아가 충치 치료를 주소로 본원에 내원하였다.

환아는 임신 37주에 초음파 검사에서 에드워드 증후군으로 진

단 받았고, 팔로씨 4징증(tetralogy of Fallot)으로 2세 1개월

때 1회의 심장 수술을 받았다. 환아는 내원 당시 식이 곤란으로
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인한 발육 장애와 정신 지체를 보이고 있었으며, 체중은 7.9kg

으로 저체중을 보였다. 신체적 특징으로 후두골 돌출, 왜소악

증, 저위된 귀, 양안격리, 안검하수를 보였다(Fig. 1). 

에드워드 증후군의 특징적 증상인 손가락의 굴곡변형과 족부

후방돌출은 보이지 않았으나, 발과 발가락은 다소 왜곡되고 부

종 양상을 보였으며, 단지증 양상을 나타냈다(Fig. 2).

Fig. 1. Extraoral views.

Fig. 2. Patient’s hand & foot.

Fig. 3. Preoperative periapical views.



대한소아치과학회지 35(2) 2008

321

구강 내 소견으로는 맹출한 모든 치아에 심한 치아 우식이 관

찰되었고(Fig. 3) 전체적으로 치태 침착과 치은 염증, 부종이

심해 치아가 치은에 매복되는 양상을 나타내었다.

환아의 전신 질환과 심장 수술 병력, 저체중, 기도확보 유지

가 어려운 점을 고려하여 마취과와 협진하여 전신마취 하에 치

과 치료를 시행하였다. 술 전 항생제를 처방하였고, 치료 중 평

균 산소 포화도 100%, 호기말 이산화탄소 32㎜Hg를 유지하였

다. 치은 염증으로 출혈 경향이 높아 에피네프린(1:100,000)

이 포함된 2% 리도카인으로 국소마취를 시행하였으며 러버댐

장착 후 상악 좌우측 제 1유구치와 하악 좌측 제 1 유구치에 치

수절단술과 기성금관 수복을, 하악 우측 제 1 유구치에 기성금

관 수복을 시행하였다. 상악 우측 제 2 유구치와 하악 좌우측

제 2 유구치, 상악 좌우측 유견치와 하악 좌측 유견치는 복합레

진으로 수복하였다. 상하악 유전치는 모두 발거하였다(Fig. 4). 

Ⅲ. 총괄 및 고찰

에드워드 증후군은 1960년 Edwards3-5) 등이 처음 기술한 염

색체 이상 증후군으로 여러 가지 선천성 기형을 동반하는 증후

군이다1,2). 매우 드문 발현에도 불구하고 두 번째로 가장 흔한

상염색체 이상이며, 두 번째로 가장 흔한 다발성 기형 증후군이

다6). 에드워드 증후군을 가진 환아는 생존율이 매우 낮고, 절반

이 자궁 내에서 사망하며, 출생아의 50%는 생존율이 2개월이

고, 5~10%는 생존율이 1년 정도이다. 에드워드 증후군은 크

게 완전 세염색체, 부분 세염색체, 모자이크 세염색체로 분류되

며, 완전 세염색체의 빈도는 출생아 3500-7000명 중 1명이며,

대부분의 경우 사망한다10). 이와 반대로 부분 세염색체는 매우

드물고, 전 세계에서 약 10명의 환아가 보고되었다11). 일반적으

로 부분 세염색체는 완전 세염색체에 비해 경증이고 정신 지체

와 발육 지연에도 불구하고 수년간 생존하기도 한다12). 본 증례

의 환아는 3세 7개월의 나이와 손과 발에 에드워드 증후군의

특징적인 증상이 없는 점, 정신 지체와 발육 지연 등 다른 임상

증상들이 나타나는 점에 비추어 볼 때 부분 세 염색체에 해당하

는 것으로 생각되며 확진을 위해서는 추가적인 염색체 검사가

필요하다. 정확한 진단을 위해 환아의 어머니께 염색체 검사를

권유하였으나 환아가 출생 전에 이미 에드워드 증후군으로 진

단을 받은 상태이고 환아에게 심각한 다른 전신 질환이 없어 추

가적인 검사는 이루어지지 않았다.

에드워드 증후군의 95% 이상에서 나타나는 심장 기형은 불

량한 예후의 주된 원인이며 30%의 환아가 생후 1개월, 50%가

생후 2개월, 90%가 생후 12개월에 사망한다6). 본 증례의 환아

도 팔로씨 4징증으로 2세 1개월에 심장수술의 병력이 있었다.

수술 후 현재 잔존하는 문제가 크지 않아 술 전 항생제 투여 후

치과 치료를 시행하였다.

본 증례의 환아에서는 관찰되지 않은 에드워드 증후군의 가

장 특징적인 임상 소견은 손과 발에서 관찰된다. 손의 결함은

손가락 신전, 첫 번째 손가락의 내전, 세 번째 손가락에 겹쳐진

두 번째 손가락으로 나타나고, 발의 결함은 족부후방돌출과 변

형된 발가락으로 나타난다13). 다른 임상 증상으로는 정신 지체

와 발육 지연, 왜소악증, 저위의 변형된 귀, 돌출된 후두골7), 선

천성 심장 질환이 있다. 치과적인 질환으로는 높은 구개궁과 구

순구개열14)이 관찰되기도 한다.  

성비는 1:4로 여아에서 더 많으며, 여아의 생존률이 남아보

다 100-200일 가량15,16) 더 길다고 알려져 있다. 임산부의 연령

Fig. 4. Postoperative periapical views. 
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이 높을수록 높은 발생 빈도를 보인다17). 염색체 이상 시 특징적

인 신체적 소견은 출산 전에 초음파로 발견이 가능하고, 이상소

견이 나타나면 융모막 생검, 양수천자, 제대천자 등으로 확진할

수 있다. 

치료는 보통 보조적으로 이루어지며 영양 공급, 감염 방지,

심장 질환의 치료에 중점을 두고 시행된다. 그러나 식도 폐쇄나

선천성 심장 질환이 동반된 경우는 수술이 필요하다. 대부분의

환아에서 선천성 심장 질환이 동반되고 이런 환아들은 결손 부

위가 합병증에 감수성이 높으므로 술전 항생제 처방이 필수적

이며 경우에 따라서 술 후 항생제 처방도 시행될 수 있다18,19).

수술이 필요한 경우 선천성 심장 질환뿐만 아니라 마취유도 시

환기의 어려움, 악성 고열증의 발생 가능성에 대한 술전 검사를

시행하여야 한다20).

상기 환아에서도 치아 우식으로 인한 통증으로 영양 공급이

잘 이루어지지 않아 환아가 저체중을 나타냈고, 전신 질환과 심

장 수술의 병력, 기도 확보 유지의 어려움 때문에 치과 치료를

위해 전신마취가 고려되었다. 환아의 부모에게 전신마취와 위

험성에 대해 여러 차례 설명하였고, 부모의 동의하에 치료가 진

행되었다. 환아 스스로의 구강 위생 관리가 어렵기 때문에 부모

에게 구강 관리 방법에 대해 구체적으로 설명하였으며, 주기적

인 검진을 통한 구강 상태의 관찰 및 불소 도포, 치면 세마 등의

예방적 관리가 시행될 수 있도록 교육하였다. 

Ⅳ. 요 약

본 증례의 환아는 에드워드 증후군으로 인해 선천성 심장 질

환, 발육 지연과 정신 지체, 식이 곤란, 후두골 돌출, 왜소악증,

저위된 귀, 양안격리, 안검하수의 증상이 나타났다. 손과 발에

서 에드워드 증후군의 특징적인 증상이 나타나지 않았으나 발

과 발가락은 다소 왜곡되고 부종 양상을 보였으며, 단지증 양상

을 나타냈다. 

에드워드 증후군이 환아의 구강에 직접적인 영향을 주지는

않았으나, 정신 지체와 발육 지연으로 인해 불량한 구강 상태를

나타냈고, 환아의 전신 질환과 심장 수술 병력, 저체중, 기도확

보의 어려움 등을 고려하여 전신마취 하에 치과치료를 시행하

였다.
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Abstract

EDWARDS SYNDROME : REPORT OF A CASE

Ji-Eun Park*, Seung-Oh Kim**, Jong-Soo Kim*

*Dept. of Pediatric Dentistry, **Dept. of Anesthesiology, School of Dentistry, Dankook University

Edward’s syndrome is a genetic disorder of 18th chromosomal trisomy. Main clinical features of this

syndrome include systemic conditions, such as mental retardation, growth retardation, dyspnea, congeni-

tal heart disease, and orthopedic disorders, such as flexion deformity and rocker-bottom feet. The charac-

teristics of fetal abnormality are hydramnios, small placenta, common umbilical artery.

Infants with Edward’s syndrome have very low survival rate. Almost half of them die during fetal

stage. Fifty percent of them survive 2 months, and 5 to 10 percent of them survive about 1 year.

A 3-year and 7 month old girl visited our dental hospital for the treatment of dental caries. Considering

her systemic disease, low body weight, medical history of cardiac surgery, and difficulty in airway man-

agement, dental procedure was performed under general anesthesia. We report this case with review of

literatures. 

Key words : Edwards syndrome, Trisomy 18




