
Ⅰ. 서 론

Pierre Robin sequence(PRS)는 1923년 프랑스 구강과

학자인 Pierre Robin이 하악의 왜소증(micrognathia)과

설하수증(glossoptosis)의 관련성에 대해 처음으로 보고하

면서 Pierre Robin syndrome이라 불리었는데, 하악의 왜

소증과 설하수증뿐만 아니라 U자형의 구개열(U-shaped

cleft palate)을 첨가하여 3요소(triad)라 하였다1,2). 작은

하악으로 인하여 palatal shelf들의 융합이 방해를 받게 되

고 혀가 뒤에 위치하게 되어 기도를 막는 문제가 발생하는

데, 이러한 기도폐쇄는 사망에까지 이르게 할 수 있다1).

PRS는 단독으로 나타날 수도 있지만 Stickler syndrome,

velocardiofacial syndrome, fetal alcohol syndrome,

Treacher Collins syndrome, cerebro-oculo-facial syn-

drome, oro-facial-digital syndrome, Nager syndrome

등과 같은 증후군들과 동반되어 나타날 수도 있기 때문에

syndrome 대신 sequence라 불리게 되었다1,3). 

PRS의 유병율은 8500명당 1명꼴이며 사망율은 2.2%에

서 26%에 이르는데, 증후군을 동반하는 경우는 예후가 불

량한 반면 연관된 증후군이 없는 경우에는 출생시부터 기도

와 섭식문제를 해결해 주면 정상 성장 및 발육이 가능하다1,3).

PRS는 출생시 특징적인 안모소견을 보이는데, 하악이 작거

나 후방위치된 결과 전후방적으로 짧은 발육부전, 납작한
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코의 기저부, U-shape의 구개열이 관찰된다1). 구개열의 모

양은 반드시 U-shape은 아닐 수도 있으며 구개열이 없을

수도 있다1,4). 문헌 보고에 의하면 구개열은 PRS의 약 90%

정도에서 나타나는데, 그 중 약 70%는 넓고 U자형이며

30%정도는 좁고 V자형이라고 보고되었다5). PRS의 3요소

외에 견치간 거리가 상대적으로 작다거나 상악 제1대구치의

이소맹출, 그리고 다양한 빈도이긴 하지만 청력상실 등에

관한 보고들이 있다1). 견치간 거리를 구개열 환자와 비교시

출생시에는 PRS 환자와 구개열 환자가 비슷하지만 6세경

에는 PRS 환자가 더 작아진다고 하며, 상악 제1대구치의

이소맹출 확률도 구개열 환자보다 PRS 환자가 더 높다고

보고되었다1). 또한 PRS와 동반되어 나타나는 증후군들이

근시, 백내장, 청력상실, 관절병, 소두증, 심장질환, 합지증,

유전문제 등 다양한 임상증상을 지닐 수 있다8).  

본 증례는 하악 왜소증을 주소로 연세대학교 치과대학병

원 소아치과에 의뢰된 환아로 PRS 소견을 보여 문헌고찰과

함께 PRS의 구강 증상에 대해 살펴보고자 한다.

Ⅱ. 증 례

14개월된 남아가 아래턱을 앞으로 빼내는 교정을 할 수

있는지 궁금하다는 주소로 연세대학교 치과대학병원 소아

치과로 의뢰되었다. 이 환아는 본원 소아청소년과에서 의뢰

되었는데, 임상유전학과에서 선천성 하악왜소증 및 PRS 진

단을 받았다고 하였다. 특별한 치과병력은 없었고 체중은

8.5Kg이었으며, 뇌성마비, complex partial seizure, 급성

췌장염으로 본원 소아청소년과에 입원 중이었다.

의학 병력을 조사한 결과, 분만직후에 울음이 없고 호흡

곤란 증세를 보여 출생시의 저산소증에 의한 뇌손상으로 재

활의학과에서 치료를 받았고, 임상유전학과에 의뢰되어 유

전자 검사를 시행한 결과 PRS 진단을 받았다. 서맥으로 소

아심장과에, 시신경 문제로 안과에 의뢰되었으나 별다른 치

료는 받지 않았고, 앙와위(supine position)에서 기도폐쇄

가 더욱 심해져 성형외과로 의뢰된 결과 혀-입술 부착술이

도움이 될 수 있다는 설명을 들은 바 있었다. 구강 섭식시마

다 호흡을 힘들어 하여 비관(nasal tube)으로 섭식하다가

관이 위벽을 자극해 소아외과에서 위장관으로 percuta-

neous endoscopic gastrostomy(PEG) 시행하여 도관삽입

(catheter insertion)한 상태였으며(Fig. 4) 하악왜소증으

로 소아치과에 의뢰되었다.

임상 검사상 하악의 뚜렷한 발육부전을 관찰할 수 있었으

며(Fig. 1) 호흡시마다 쌕쌕거리는 소리를 내며 호흡을 힘

Fig. 1. Extraoral photographs revealed micrognathia. Fig. 2. The patient feels comfortable when his head is turned or

his mandible is lifted up.

Fig. 3. Intraoral photograph. Both maxillary and

mandibular primary central incisors except maxillary

right primary central incisor are erupted state.  

Fig. 4. PEG insertion state for feeding.
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들어 하는 양상을 보였다. 하악왜소증으로 인한 혀의 후방

위치로 설하수증이 야기된 것으로 사료되었다. 머리를 옆으

로 돌려주면 호흡 소리가 작아지며 편안해 하여 보호자가

턱을 올리거나 돌려준다고 하였다(Fig. 2). 환아의 구강 검

사 결과 구개열 양상은 없었고 상악 좌측 유중절치에 비해

상악 우측 유중절치는 맹출이 더딘 양상이었으며, 하악 좌

우측 유중절치가 맹출하였고 하악 좌측 유측절치가 맹출중

인 것을 관찰할 수 있었다(Fig. 3). PRS에 의한 하악왜소

증과 설하수증으로 진단하였으며, 수술적 방법이나 교정치

료 가능성이 있음을 설명하였고 이는 추후에 결정하기로 하

였다. 측와위로 기도를 유지하면서 정기검진을 시행할 예정

이다.

Ⅲ. 고 찰

PRS의 3요소로 하악의 왜소증, 설하수증, 구개열을 들고

있는데6), 설하수증이란 혀가 비정상적으로 하방 혹은 후방

변위됨을 뜻한다. 이로써 섭식의 문제와 기도폐쇄의 문제가

야기될 수 있는데5), 섭식이 제대로 이루어지지 않을 경우

failure to thrive(FTT), 즉 성장부전을 일으키게 되어 정

상 성장이 불가능하게 된다3,7,8). 본 환아는 14개월의 나이에

8.5Kg의 체중을 가지고 있었으므로 한국소아과학회에서 제

공하는 기준에 비추어볼 때 3퍼센타일에 속하고 있었으며

저체중임을 알 수 있었다9). 본원 소아청소년과 기록에 의하

면 환아가 구강 섭식시마다 호흡을 힘들어 하는 증상 때문

에 비관으로 섭식을 시행하였으나, 비관이 위벽을 자극해

위장관으로 PEG 도관삽입술을 시행하여 섭식을 하고 있는

상태였다. 한편, 기도폐쇄는 호흡곤란과 연관되므로 심할

경우 사망으로 연결되기 때문에 생존문제와 직결되는데, 본

환아의 경우 머리를 옆으로 돌려주거나 턱을 올려줌으로써

호흡곤란을 해소하고 있었다. 기도폐쇄의 원인은 다양한데,

해부학적으로 비정상적인 형태를 지니는 턱과 그에 동반되

는 혀의 비정상적 위치, 그리고 짧고 팽팽한 턱끝혀근으로

인해 설하수증이 유발되어 기도를 폐쇄한다3).

사망까지 유발할 수 있는 기도폐쇄의 문제에 대하여 여러

문헌에서 다양한 관리법을 소개하고 있는데, 크게 비수술적

인 방법과 수술적인 방법으로 나뉜다. 먼저 비수술적인 방

법으로 엎드리거나(prone position)과 옆으로 돌려주는

(lateral positioning) 등 위치변화를 시켜주는 방법과 비인

두삽관을 시행해 주는 방법이 있고, 수술적인 방법으로는

혀고정술(glossopexy), mandibular distraction osteoge-

nesis, 기관절개술(tracheostomy) 등이 있다3). 설하수증이

기도폐쇄의 유일한 원인이라고 판단될 때에 측와위, 즉 아

이를 엎드린 자세로 위치시키면 중력에 의해서 혀가 전방으

로 나오게 되므로 기도를 확보해 줄 수 있다. 그러나 1992

년 Singer and Sidoti의 보고에 의하면 아이를 엎드려 놓을

시에는 기도폐쇄의 징후를 관찰하기 어려울 수 있기 때문에

측와위로 돌려놓는 자세를 추천하였다8). 비수술적 방법 중

의 하나인 비인두 삽관법은 PRS의 기도문제를 조기에 해결

해 줄 수 있는 방법이며 외과적 개입을 결정하기까지 시간

을 허락해 줄 수 있다1). 환아가 움직이면서 관이 움직이게

되면 비인두 벽을 자극하거나 아예 빠져버릴 수도 있기 때

문에 고정을 위해 custom acrylic nasal splint를 제작해

준 것이 보고된 바 있다1). 이러한 보존적인 방법으로 기도유

지가 어려울 경우에는 수술적 방법이 고려될 수 있겠는데,

혀-입술 부착술은 후방 위치된 혀를 전방으로 이동시켜 고

정해 주는 방법을 말한다. 이것은 1946년 Douglas씨가 소

개하여 이용되어 왔는데 혀 위치를 바로잡아서 상기도폐쇄

를 완화시켜주는 것을 목적으로 하며, 혀 및 점막부위를 구

강저를 따라 치조정을 넘어 하순 위로 노출시켜 고정해 주

는 방법이다6). 1992년 Argamaso가 보고한 혀-입술 고정

술은 후방의 혀를 전방으로 이동시켜 고정해줌으로써 혀로

인해 막혔던 기도를 해결해 줄 수 있다10). 그러나 이 방법은

기관절개술보다는 합병증을 덜 일으키지만 혀의 열상, 상처

의 감염, 열개(dehiscence), Wharton’s duct 손상, 그리

고 입술이나 턱, 구강저의 상처 등의 합병증이 있을 수 있기

때문에 최근에는 감소 추세이다10). 기도폐쇄가 심하여 비수

술적 방법인 자세를 바꾸어 주는 방법이나 비인두삽관에 의

해서 해결되지 않을 때에는 기관절개술을 고려할 수도 있다1).

2004년 Schaefer 등은 PRS 치료법의 알고리즘을 제시

하였는데 맥박산소측정기를 사용하여 불포화반응을 선별해

내어 기도폐쇄의 원인이 확실치 않을 경우 중추신경체계나

폐쪽의 원인을 고려해야 하며, 혀에 의한 성문위폐쇄

(supraglottic obstruction)인지 성문하부폐쇄(infraglot-

tic obstruction)인지를 감별하여 후자일 경우 기관절개술,

전자일 경우 위치변화법을 시켜본다고 하였다. 그럼에도 불

구하고 불포화반응이 지속되면 혀-입술 부착술,

Distraction osteogenesis 또는 기관절개술을 순서대로 고

려하라고 제안하였다11). 또한 섭식에 문제가 있을 경우 비위

장관(nasogastric tube)을 선택할 수 있다.

PRS 환아는 약 20%정도에서는 catch-up growth를 한

다고 보고되며 어느 정도의 성장 후 상, 하악의 분석을 시행

하여 교정치료나 구강외과적 수술을 고려한다1). 또한 PRS

와 동반되는 증후군들은 PRS의 3요소 이외에도 다양한 임

상 증상을 나타낸다. PRS의 33%정도에서 발견되는

Stickler 증후군과 velocardiofacial 증후군은 근시, 백내

장, 청력소실, 관절 병소, 소두증, 심장질환 등을 지닐 수 있

다3). 이처럼 치료가 단순하지 않고 여러 증후군들과 동반될

경우 더 많은 임상 증상이 있을 수 있기 때문에 소아청소년

과 의사를 비롯하여 이비인후과, 외과, 치과의사 뿐만 아니

라, 영양사, 간호사, 언어치료사 등 다원적인 평가 및 치료

를 요구함을 알 수 있다5). 
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Ⅳ. 요 약

1. 이 증례는 Pierre Robin Sequence로 진단받은 14개

월 남아로 PRS의 3요소 중 하악왜소증, 설하수증의

소견을 보이고 있었으며 기도확보는 측와위를 통하여,

섭식은 PEG 도관삽입술을 시행하여 유지하고 있었

다.

2. PRS는 해부학적 폐쇄 질환이기도 하지만 성장 장애이

기도 하므로 여러분야의 다원적 접근 및 치료계획이

필요하며, 다른 증후군들과 연관되어 심장질환, 신경

질환, 안과질환, 청력문제 등이 동반될 수 있으므로 치

과진료실에서 PRS 환아의 진료시 이 점을 유의해야

할 것이다.
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