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Freeman-Sheldon Syndrome의 치료에 대한 고찰

김지훈1∙이정섭2∙장채리1

연세대학교 원주의과대학 1소아치과학교실, 2교정학교실

Freeman-Sheldon Syndrome(FSS)은 드물게 발생하는 선천성 유전 질환으로 휘파람을 부는 듯한 특징적인 안모로 인해

‘Whistling face syndrome’으로 불리워진다. 또한 편평한 안모, 긴 인중(philtrum), 낮은 비연골이 나타나 두드러진 안면

이상을 보이고, 내반족(club foot, 內⯱㱍), 손가락의 관절구축(joint contracture)으로 인한 풍차 모양의 손을 가지며, 지능

은 보통 정상이다. 

본원에 내원한 환아는 이 질환의 특징적 양상인 구강 주위 근육의 수축으로 소구증 및 개구제한, 높은 구개 및 부정교합, 치

열의 심한 총생을 보여 구강위생이 매우 불량하였고 치과치료에 비협조적이었다. 소아치과적 행동조절 및 구강위생관리, 섭

식장애의 상담으로 치과적 문제는 다소 개선되었으나, 안과 및 정형외과, 신경정신과, 교정과, 마취과적 문제로 인해 다양한

협진이 필요하며 계속적인 관찰 및 치료가 요구되기에 이를 보고하는 바이다. 

주요어: Freeman Sheldon Syndrome, Whistling face syndrome, Multidisciplinary care

국문초록

Ⅰ. 서 론

Freeman-Sheldon Syndrome(FSS)은 드물게 발생하는 선

천적 질환으로 상염색체(11p15.5) 결함으로 인해 휘파람을 부

는 듯한 특징적인 안모를 보여‘Whistling face syndrome’,

또는‘원심 관절만곡증 2A’(DA2A, Distal arthrogryposis

type 2A), 머리손목발목 형성이상(craniocarpotarsal dyspla-

sia), ‘풍차 바람개비 손 증후군(Windmill-Vane-Hand syn-

drome)’이라고 불리워진다1-5). Freeman과 Sheldon에 의해

1938년 처음 보고되었으며1), 근육의 비정상적 수축과 관련된

다양한 증상들을 보인다3).

임상적으로 매우 특징적인 형태를 보이는데, 안모와 손, 발의

기형이 나타나지만 지능은 보통 정상이며 정상적인 수명을 가

진다6,7). 상염색체 우성 형태의 경우, 입술 주위의 잔주름과 함

께 소구증을 보이고, 손가락 척골(ulnar)의 변형으로 합지증

(camptodactyly)이 나타나며, 발이 내측으로 돌아간 내반족

(equines-varus-supine Clubfeet)을 가진다7). 상염색체 열성

의 형태에서는 훨씬 더 드물고 발견하기 어렵지만, 더 심각한

임상적 양상을 나타낸다8). 

특히, 구강 주위 근육의 수축으로 인한 작은 입과 코 때문에

연하와 호흡이 어려워, 장애를 더 심각하게 만들며 때때로 기도

폐쇄 방지를 위해 기도절개술(tracheotomy)이 요구되기도 한

다9-11). 안모는 편평하며, 긴 인중과 낮은 비연골을 보이고, 작은

입으로 인한 개구 제한 및 부정교합, 심한 총생으로 구강위생관

리가 어려워 다발성 우식이 진행되는 경우가 많다12). 

FSS는 원심부 관절만곡증(distal arthrogryposis)을 보이는

데, 증상의 정도에 따라 DA1(distal arthrogryposis type 1)

과 DA2A(distal arthrogryposis type 2A), DA2B((distal

arthrogryposis type 2B)로 분류하기도 한다6-8). 대개 DA1 이

증상이 가장 적으며, 다음으로 DA2B 가 치료가 어려운 추가적

인 증상들을 가진다. DA2A가 가장 증상이 심각하여 많은 기형

들을 보이며, 이에 대한 치료도 쉽지 않다8). 다양한 정도의 원

심부 관절만곡을 보이는 FSS는 일종의 선천적 근육질환(my-

opathy)으로서 2006년 Stevenson 등에 의해 DA2A 의 진단

기준을 제시한 바 있다6). 진단 기준에 따르면 2개 이상의 원심

부 만곡과, 소구증(microstomia) 및 휘파람을 부는 듯한 안모

(Whisling face), 팔자주름(nasolabial creases), 특징적인 보

조개(H-shaped chin dimple) 의 증상들을 포함한다6,7).
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본원에 내원한 환아는 질환의 다양한 특징들을 출생 직후부

터 모두 가지고 있었고 FSS 로 진단되어 정형외과, 소아과에서

치료를 받던 중, 치과적 문제로 소아치과로 의뢰되었다.

Ⅱ. 증례 보고

환아는 11세 9개월의 남아로 섭식장애 및 구강위생 불량으로

소아과로부터 의뢰되었다. 의뢰 당시 환아는 심각한 다발성 우

식으로 인한 동통 및 치태로 인한 치은염, 개구제한으로 인한

섭식장애를 보이고 있었다. 인근 개인 치과를 여러군데 내원하

였으나, 개구제한에 따른 치료의 어려움 및 비협조적인 행동으

로 치료를 기피하였고, 섭식장애로 인하여 연령에 비해 왜소한

체구를 보였다.

구강 내 임상 및 방사선 검사 결과, 다음과 같은 다양한 문제

들이 발견되었다.

1. 치과적 문제

구강주위 근육의 수축(peri-oral muscle contracture)으로

휘파람을 부는 듯한 안모를 보이며 작은 입을 가지고 있었고,

이로 인한 상하악의 저성장 및 치열의 총생, 좁고 높은 입천장

을 나타냈다(Fig. 1-3). 개구 제한으로 섭식 및 구강 위생관리

의 어려움을 호소하였으며, 전반적인 치태의 축적 및 다발성 치

아 우식, 치은염을 보이고 있었다(Fig. 4, 6). 

특히 작은 입은 영양 섭취를 위한 섭식을 어렵게 만들고 있었

고, 보호자에 따르면 저작도 힘들어 식사때마다 씹지 못한 음식

물로 인해 항상 질식의 위험에 노출되고, 기도 폐쇄가 되어도

이물질을 제거하기가 어려웠다고 한다. 이로 인한 섭식 장애 및

식사 기피는 나이에 비해 현저한 저체중 및 신장을 야기하고 있

었다(Fig. 5). 

또한 작은 입과 좁은 구강 공간은 발음 형성시에도 장애로 작

용하여 정상적인 지능임에도 불구하고 분명하지 못한 발음을

보였다. 

Fig. 1. Characteristic face of FSS patient.

Fig. 2.“Whistling”mouth.

Fig. 4. Severe dental caries.

Fig. 3. Peri-oral Muscle Contracture.

Fig. 5. mouth-opening restriction.
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2. 신체적 문제

환아는 역시 FSS의 특징 중 하나인 내반족(club feet)과 풍

차 모양의 손(Windmill vane hand), 척추측만증 및 성장지연

을 보였다(Fig. 7). 발이 내측으로 휘어져 있어 보행에 어려움

을 주어 특수한 신발을 신고도 자주 넘어져 잦은 외상의 위험에

노출되어 있었고, 정형외과에서 내반족과 척추측만에 대한 치

료를 병행하고 있었다. 

손가락은 풍차 모양으로 접혀 있는 특징을 보였고, 이로 인해

물건을 집거나 손가락으로 가르키는 행동이 어려웠으며, 칫솔

을 집거나 연필을 잡는데 힘들어 했다(Fig. 7). 

3. 안과적 문제

FSS 환자들은 또한 특징적으로 움푹 들어간 눈을 보이며, 눈

꺼풀이 아래로 쳐져 시야가 좁다. 그리고 사시(strabismus)를

보이는 경우가 많고, 눈을 작고 가늘게 만드는 검열축소증

(blepharophimosis)을 가지고 있어 본원에 내원한 환아 역시

안과적으로도 문제를 가지고 있었다(Fig. 8).

4. 호흡

환아는 너무 작은 코와 입, 구강 주위 근육의 수축, 좁아진 비

도로 인해 항상 질식의 위험을 가지고 있다. 내원 당시 상기도

감염으로 코가 막혀 있었는데, 감기 등의 질환이 아니어도 음식

이나 물을 마실때 항상 어려움을 가지고 있었고, 낮은 코와 함

께 긴 인중을 보였다(Fig. 9). 

Fig. 10. Oral prophylaxis and dental treatment.

Fig. 7. Windmill vane hand.

Fig. 8. Sunken & drooped eyelid, Blepharophimosis.

Fig. 9. Long Philtrum. The distance between the
nose and mouth is extended.

Fig. 6. Panoramic radiograph of patient.
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Ⅲ. 총괄 및 고찰

본원에 내원한 환아는 원심 관절만곡증을 특징으로 하는

FSS로 진단되어 선천적인 근육병변(congenital myopathy)으

로 인해 다양한 신체 장애 및 구강 기형과 관련된 질환을 가지

고 있었다. 특히 치과적으로 입술 주위 근육의 수축 및 이로 인

한 개구장애, 소구증은 구강위생 관리 및 치료를 어렵게 하였고,

그로 인해 다발성 치아 우식 및 치주 질환을 야기하였다12,13).

그러나 선천성 장애로 인한 빈번한 병원 방문 및 상담은 환아

로 하여금 치과에 대한 부정적 인식 및 태도를 초래하여 치료에

비협조적인 반응을 나타내었다. 더구나 FSS 환자들은 기형적

안모와 신체를 가지지만 본원에 내원한 환아처럼 정상적인 지

능을 가지는 경우가 많아, 외모에 대한 스트레스 및 그로 인한

자신감의 결여와 같은 심리적 고통을 겪기도 한다6,7,14, 15). 

증례의 환아는 초기에 치과에 대한 부정적 인식 및 비협조도

로 일반 치과에서 치료를 기피하였고, 소아과의 의뢰로 본원 소

아치과로 내원하였다. 기본적인 심리적 행동조절 하에 구강 검

사 및 위생교육이 정기적으로 진행되었고 환아의 협조도는 긍

정적으로 개선되었으나, 좁은 구강 및 개구 제한으로 다발성 치

아 우식의 치료에 어려움을 가지고 있었다. 

구치부 접근 및 신경치료를 위해서는 우선적으로 개구를 제

한하는 구강 주위 근육에 대한 구강외과적, 성형외과적 수술이

요구되며 이를 통해 좁은 구강은 개선될 수 있다. 다발성 우식

에 대한 총체적 치료는 수술 이후로 연기되었으나, 그 전까지

우선 구강 위생에 대한 관리 및 보존적 치료, 응급치료 위주의

치과치료가 계획되었다(Fig. 10). 

그러나 전신마취를 통한 FSS 환아의 수술시, 환아의 기도삽

관과 정맥에 대한 접근이 어려워 전신마취를 어렵게 하는 문제

가 있다9,10). 더구나 선천성 근육 질환인 FSS 의 특성상, 전신마

취시 흡입마취제에 의한 근육의 칼슘 대사 이상을 초래하여 악

성 고체온증(malignant hyperthermia)의 발생 위험이 높고

이로 인해 생명이 위험할 수도 있다3,16-18). 

내반족과 같은 기형은 특수하게 만들어진 신발로 어느 정도

교정될 수 있으며19), 척추 측만증의 경우 심하면 심장과 폐를 압

박할 수도 있으므로 이를 위한 수술이 불가피한 경우도 있다18).

안과적 문제의 경우에도 좁아진 시야 역시 수술을 통해 개선될

수 있다. 

하지만, 모든 치료 및 수술은 전신마취에 따른 위험성으로 인

해 결정이 쉽지 않아 본원에 내원한 환아를 비롯하여 대부분의

FSS 환자들은 적절한 치료를 받지 못하고 있다. 본 증례의 환

자처럼 복잡한 문제를 가진 환아의 치료에 있어서 무엇보다 우

선시 되어야 할 것은 모든 치료 방법의 결정 및 방향은 환아 및

그 부모의 삶의 질을 향상시키는 쪽으로 선택되어야 한다는 것

이다. 

따라서 환자의 신체적 특징 및 심리상태를 고려한 적절한 구

강 위생 교육 및 관리 방법의 안내, 정기적인 검진, 타과와의

긴밀한 협진을 통해 순차적으로 환자의 삶의 질을 개선시키는

것이 필요하다14). 

Ⅳ. 요 약

본원에 내원한 증례의 환아는 선천적 근육 이상(congenital

muscle contracture)을 보이는 Freeman-Sheldon

Syndrome 으로 진단되어, 휘파람을 부는 듯한 특징적인 안모

와 풍차 모양의 손, 내반족, 검열축소 등의 다양한 기형을 나타

냈다. 작은 입과 좁은 구강, 개구 제한으로 인해 다발성 치아우

식 및 치주질환을 가지고 있었고, 칫솔을 잡기 힘든 손의 기형

및 구강 주위 근육의 수축, 안모의 기형으로 위축된 심리상태

등을 고려하여 적절한 구강 위생 관리 및 정기적 검진, 타과와

의 긴밀한 협진을 시행하였다.
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MULTIDISCIPLINARY CARE OF FREEMAN SHELDON SYNDROME
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Freeman-Sheldon Syndrome (FSS, also known as “Whistling Face Syndrome”) is a rare genetic condition

which characteristically includes a small “whistling”mouth, a flat mask-like face, club feet, joint contractures

usually involving the fingers and hands, and under-development of the cartilage of the nose. Intelligence is usu-

ally normal. Most of the features of this syndrome are due to muscle weakness. 

The patient, 11 years old boy was consulted from pediatrics to pediatric dentistry due to dental management.

After clinical & radiographic examinations, severe multiple problems were found. Dental problems were micro-

somia(whistling mouth) & micrognathia, perioral muscle contracture, restricted mouth opening, poor oral hy-

giene & care, generalized dental caries, high palatal vault, severe malocclusion & crowding. And Orthopedic

problems, ophthalmic & respiratory, anesthetic problems were found. Then He also had psychiatric problem,

hospital(dental) phobia due to previous medical history(frequent hospitalization). And he had genital problem,

cryptochidism, too. 

Due to these intricate problems, he suffered with feeding, swallowing difficulties and showed growth retarda-

tion. For enhancing patient’s oral health, pediatric dentist, orthodontist, oral surgeon, pediatrician, psychia-

trist, orthopedist, they all agree with early, cautious intervention and treatment. So, he has been treated by

multidisciplinary care, now he is recovering general health maintenance.

Key words : Freeman Sheldon Syndrome, Whistling face syndrome, Multidisciplinary care
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