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소아 및 성인 마제신 환자들의 임상적 특징과 비교 
인제대학교 의과대학 부산백병원 소아청소년과, 비뇨기과학교실*

김유경ᆞ권남희ᆞ강동일*ᆞ정우영

Clinical Manifestations and Characteristics in 
Patients with Horseshoe Kidney

Purpose: We aimed to investigate the clinical characteristics and associated 
diseases in children with a horseshoe kidney and compared these data between 
children and adults. 
Method: We performed a retrospective analysis of the medical records and radio
logical findings of 43 patients diagnosed with a horseshoe kidney in the Busan 
Paik Hospital. The subjects were divided into the children’s group (14 cases, age 
<18 years) and the adult group (29 cases, age ≥18 years). 
Results: The study group consisted of 17 males and 26 females with a median 
age of 34 years. In the children’s group (14 cases), 5 subjects were male and 
9 were female, with a mean age of 6.7±6.2 years. Most of the subjects were 
asymptomatic and were incidentally diagnosed with horseshoe kidney during 
their evaluation for another disease. Among the associated diseases in the 
children’s group, Turner syndrome was the most common (5 cases), whereas 
ureteropelvic junction (UPJ) stricture was observed in 2 cases (14.2%). None 
of the children exhibited abnormal renal function during the follow-up period. 
In the adult group (29 cases), 12 subjects were male and 17 were female, with 
a mean age of 48 years. Eighteen patients were incidentally diagnosed with 
horseshoe kidney during their evaluation for another disease, and 11 patients 
had hematuria or abdominal pain due to renal stones. Among the associated 
diseases in the adult group, Turner syndrome was the most common (5 cases), 
and UPJ stricture was observed in 5 cases; the other accompanying diseases 
included hydronephrosis and overactive bladder. Six patients exhibited decreased 
renal function (serum creatinine level >1.5) during the follow-up period.  
Conclusion: Horseshoe kidney is usually diagnosed incidentally in both children 
and adults. In the present study, we noted that Turner syndrome was the most 
common associated disease in children. In addition, most children were asymp
tomatic but had a high risk of urologic complications after the transition to adult
hood. Therefore, children with horseshoe kidney require continuous follow-up. 
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서론

마제신은 신장융합(renal fusion)을 가진 가장 흔한 신

기형으로, 남자에서 호발하며 1:400의 빈도로 전체 인구의 

0.2-0.3%에서 발생한다. 마제신은 형태, 위치 그리고 혈관

분포(vascular supply) 등에서 다양한 변이를 보이는데 주

로 신장의 양측 하부가 신실질 혹은 섬유화 협부(fibrous 

isthmus)에 의해 연결되어 있다[1, 2].

발생학적으로 마제신은 재태 연령 4-6주 사이에 태아의 

신우 내에서 두 개의 신장 발생 모체(nephrogenic blastema)

가 가장 근접해 있을 때 융합이 일어나 정상적인 이주와 회

전을 방해하여 집합계(collecting system)가 배측에 위치

(ventral position)함으로써 야기된다. 마제신을 가진 환자

의 약 30%는 근골격계, 심혈관계, 중추신경계 그리고 항문

직장(anorectal)계 기형을 동반하며[3], 특히 환자의 33-79 

%에서 다양한 비뇨생식기의 다른 기형도 동반한다[4].

환자들은 대부분 무증상이나, 다양한 비뇨생식기의 기형

으로 인한 소변 정체 현상에서 기인하는 요로감염, 결석과 

관련된 증상, 수신증 등으로 인해 마제신이 처음 발견된다. 

요로계 결석의 발생은 보고자에 따라 차이가 있으나 20-

60%의 빈도로 나타난다[5, 6].

소아 연령에서 진단된 마제신은 대부분은 우연히 발견되

며 아직 국내에서는 증례보고의 형식으로 소수가 보고되

어 있을 뿐이다[7-9]. 이에 저자들은 부산백병원에서 진단

된 마제신 환자들을 대상으로 임상적 특징과 동반 질환들

을 조사하였고, 더 나아가서 성인연령에서 진단된 증례들

과 비교 분석하였다.

대상 및 방법 

1. 대상 

2000년 1월부터 2012년 12월까지 인제대학교 부산백병

원에서 마제신으로 진단된 환자 43명을 대상으로 하였다. 

진단 당시의 전체 환자들의 연령은 3일-77세 사이에 분포하

였으며, 연령 중간 값은 34세 이었다. 성별은 남자 17명 여

자 26명 이었다. 진단 당시의 나이가 18세 이하인 소아연령

군과, 18세 이상인 성인 연령군으로 분류하였으며, 각각 14

명 및 29명이 있었다.  

2. 방법 

영상의학적 방법에 의해 마제신으로 진단된 환자들을 대

상으로 후향적으로 의무기록을 분석하였다. 신초음파 검사

는 모든 환자에서 시행되었으며 동반 질환의 종류나 마제

신의 형태에 따라 신장컴퓨터 단층 촬영, 경정맥요로조영

술 등이 추가로 실행되었다(Fig. 1).

결과

1. 소아 환아들의 임상적 특징

 소아 연령군에서 진단된 14명 환자의 임상적 특징과 인

구통계학적(demograpic) 소견은 Table 1과 같다. 진단 당

시 가장 어린 나이는 생후 3일이었으며, 평균나이는 6.7± 

6.2세(연령분포 3일-18세), 성별은 남자 5명, 여자 9명이었

다. 진단 당시의 증상이나 징후로 혈뇨를 주소로 내원한 한

명을 제외한 나머지 13명의 환아들은 무증상으로 지내다 

동반질환의 평가 도중 우연히 마제신이 발견되었다. 8명의 

환자들이 동반된 질환을 가지고 있었는데 터너 증후군이 5

례로 가장 많았으며, 그 외 Trisomy 18, VACTERL 증후군, 

Kabuki 증후군, 선천성 담도 확장증(choledochal cyst) 및 

단일 제대동맥(single umbilical artery)이 각각 1례 씩 있었다. 

이들 소아 환아들은 최근까지 추적 관찰에서 혈뇨가 3

명의 환아들에서 관찰되었으며 모두에서 신장 기능은 정상

소견을 보였다. 단백뇨는 환자 전원에서 관찰되지 않았다 

(Table 1). 

2. 성인 환자들의 임상적 특징

성인 연령군에서 진단된 29명 환자의 임상적 특징과 de

mographic 소견은 Table 1과 같다. 진단 당시의 나이분포

는 18-50세 18명, 50세 이상에서 11명이었으며, 진단 당시 

중간 나이는 48세이었고, 성별은 남자 12명 여자 17명이었

다. 진단 당시의 증상과 징후는 혈뇨를 주소로 내원하여 진

단받은 경우가 10명, 요로계 결석으로 인한 복통으로 내원

하여 진단받은 경우가 1명, 다른 질환의 진단을 위한 검사 

과정 중에 우연히 발견된 경우가 18명이었다. 동반질환으

로는 터너 증후군이 5명, Autosomal dominant polycystic 

kidney (ADPKD)가 1명 있었다. 

성인 환자들의 추적검사에서는 마지막 검사 시점의 신장 

기능은 6명에서 신기능 감소(혈청 Cr >1.5)가 관찰되었으며, 
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Table 1. Clinical and Demographic Findings in Patients with Horseshoe Kidney
Children (n=14) Adult (n=29)

Age 0-18 years >18 years
Sex (M:F) 5:9 12:17
Age at diagnosis < 1 year (4) 20-50 years (18)

1-10 years (6) >50 years (11)
>10 years (4)

Precedent Sx. and sign by incident (13) by incident (18)
hematuria (1) hematuria (10)

abdominal pain (1)
Associated disease Turner syndrome (5) Turner syndrome (5)

Trisomy 18, VACTERL syndrome (1) ADPKD (1)
Choledochal cyst, Single umbilical artery (1)

Kabuki syndrome (1)
Associated urogenital disease UPJO (2) UPJO (5)

Hydronephrosis (2)
Overactive bladder (1)

Renal stone (4)
Ureter stone (7)

Ectopic ureter (1)
Renal cyst (2)

Non-function kidney with severe hydronephrosis (2)
Renal hypoplasia (1)

C 

Fig. 1. KUB ultrasonography reveals kidneys are low lying and have vertical axis, continuation 
of the lower pole of each kidneys toward and across the midline (arrow: isthmus) (A, B). Excretory 
urography shows horseshoe kidney with vertical line of axis, ureteral deviation and high inser
tion (C). CT reveals both kidneys are low lying and have continuation of the lower pole of each 
kidneys toward and across the midline (arrowhead: isthmus) (D).
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나머지 23명에서는 신기능이 정상범위에 있었다. 신기능 감

소가 동반된 6명의 환자들 중에서 2명은 신우요관협착으

로 인해서 그리고 다른 1명은 왼쪽 신장 형성부전에 의해 

진단 당시에 이미 무기능 신의 상태였다. 추적 검사 중 마지

막 실시한 소변 검사에서 8명에서 혈뇨가 3명에서 단백뇨

가 관찰되었다(Table 1).  

3. 동반된 비뇨기계 기형 및 이상소견과 수술적 처치

소아 연령군에서는 동반된 비뇨생식기 계통의 기형은 성

인보다 적었으며 전체 환아의 14.2% (2/14명)에서 신우요

관협착이 동반되었다. 이들은 각각 신우성형술(pyeloplasty) 

또는 협부 젤제 및 신우고정술(division of isthmus & ne

phropexy)을 시행받았다. 성인 연령군에서는 전체 환자의 

48.3% (14/29명)에서 비뇨기과적 이상소견이 한 가지 이

상 동반되었는데, 신우요관협착이 5명으로 가장 많았으며, 

수신증 2명, 과민성 방광 1명, 신결석 4명, 요관 결석 7명, 이

소성 요관 1명이 있었다. 일부 환자에서는 비뇨기계 기형과 

결석 동반된 경우가 있었다(13/29명).

이들 14명 성인 환자 중 8명(57%)이 기형 혹은 동반된 

이상소견으로 인해서 수술적 시술을 받았다. 수술적 시술

로는 협부절제 없는 신우 성형술(3명), 협부절제 및 신적출

술(1명), 체외충격파쇄석술(1명), 요관 풍선 확장술 동반한 

요관내시경하 배석술(2명) 및 요관 방광 연결술(1명) 등의 

수술을 받았다(Table 2). 

4. 요로계 결석 발생

 

소아 환아들에서는 결석의 발생은 관찰되지 않았다. 반

면 성인 환자들의 24.1% (7/29명)에서 신결석 혹은 요관 결

석이 관찰되었다. 각각의 경우 대기요법(3명), 체외충격파쇄

석술 또는 요관내시경하 배석술(3명), 신적출술(1명)로 치

료하였다(Table 2).   

고찰 

마제신의 진단은 이 질환으로 인해서 야기될 수 있는 여

러 가지 위험요소를 사전에 최소화 할 수 있다는 점에서 중

요하다. 마제신을 가진 환자는 다양한 비뇨기계의 다른 기

형을 잘 동반할 뿐만 아니라 근골격계, 심혈관계, 중추신경

계 그리고 직장항문(anorectal)계의 기형을 동반하는 비율

도 높다[3, 4]. 특히 협부에서의 윌름스 종양 발생 빈도가 

정상인에 비해 두 배 이상 높으며[10], 요로상피암(urothelial 

carcinoma), 신세포암(renal cell carcinoma) 의 발생 비율

도 수 배 이상 높다고 보고되어 있다[11, 12]. 

본 연구에서는 마제신을 가진 환자에서 동반된 단일 질

환으로는 터너증후군이 10례로 가장 많았으며 23.3%의 높

은 빈도를 보였다. 마제신은 터너 증후군에서 동반되는 대

표적인 신기형 중의 하나로 5-16% 빈도로 보고되고 있으

며[13, 14], 저자들의 과거연구[15]에서도 신기형이 동반된 

터너 증후군 19명 중에서 9명(47.4%)에서 마제신이 관찰되

었고, 전체 환자 51명을 기준으로 하였을 때는 17.6%의 높

은 빈도를 보였다. 그러므로 마제신이 발견될 경우 여자 환

자의 경우에는 반드시 염색체 검사를 실시하여 터너증후군

의 동반 유무를 확인하여야만 한다. 

마제신은 다른 비뇨기계의 기형도 빈번하게 동반한다. 재

태 연령 4-6주 사이에 태아 신우 내에서 두 개의 신장 발

Table 2. Associated Urogenital Anomalies and Surgical Procedures in Adult Patients with Horseshoe Kidney
Patient Sex Age at diagnosis Condition Procedure
1 F 55 ureter stone ESWL, ureteroscopic removal of stone
2 F 30 renal stone, ureter stone observation
3 F 53 renal stone, ureter stone observation
4 F 48 ureter stone observation
5 F 64 UPJO pyeloplasty
6 F 34 ectopic ureter ureteroneocystostomy. Horseshoe kidney: observation
7 M 50 renal stone, renal cyst ESWL
8 M 42 It. Non-function kidney observation
9 M 28 ureter stone observation
10 M 20 It. renal hypoplasia observation
11 M 21 ADPKD, UPJO It Pyeloplasty
12 M 35 renal cyst, UPJO It pyeloplasty, Lt
13 M 62 non-function kidney with UPJO rt. Nephrectomy with isthumectomy
14 M 26 ureter stone, UPJO URS, Rt, ureter balloon dilatation
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생 모체(nephrogenic blastema)가 가장 근접해 있을 때 

서로 융합이 일어나고, 정상적인 이주와 회전의 방해가 되

어 집합계(collecting system)가 배측쪽에 위치(ventral 

position)하게 됨으로써 마제신이 발생하게 된다. 따라서 신

우(Pelves)의 모양과 위치에 따라 동반되는 신기형의 종류

와 형태에 차이를 보이게 된다. 또한 요관이 정상보다는 높

게 위치 함으로써 신우요관협착의 발생빈도가 증가하며 이

에 따른 수신증도 빈번하게 나타난다. Sequra 등은 마제신

이 있는 소아들에서 방광요관 역류의 발생 빈도 또한 증가

한다고 보고하였다[16]. 본 연구에서도 동반된 비뇨기계 기

형 중에서 신우요관협착이 7례로 가장 많았으며 16.3%의 

빈도를 보였다. 

마제신의 진단은 영상의학적 검사에 의존하는데 주로 초

음파 검사에 의한다. 특징적인 초음파 소견으로는 서로 평

행한 축을 가진 양측 신장의 하극을 연결하는 협부가 복부

대동맥 앞에 위치하고, 구부러진 모양의 신장의 하극으로 

갈수록 좁아지는 모양을 하며, 신장의 아래쪽에 위치한 신

우의 앞부분의 융합이 보인다. 따라서 V자 형태의 신장의 

장축이 초음파적 진단의 특징(hallmark)이다 [20]. 그러나 

협부가 없는 경우에는 초음파 검사만으로는 충분하지 않으

며 신장 컴퓨터 단층촬영을 포함한 다른 영상의학적 검사 

방법을 추가로 실시해야 한다. 

본 연구에서는 마제신의 진단은 신장 초음파 검사 또는 

컴퓨터단층촬영에 의해 이루어졌다. 이전의 경우 경정맥 

요로조영술(intravenous urograpy) 등으로 진단이 내려졌

으나 정확한 구조의 확인을 위해서는 컴퓨터단층촬영이나 

자기공명영상이 필요하다[18]. 경정맥 요로조영술상에는 

신장의 축이 내측으로 향하여 신장의 하극이 연결되며, 신

우와 연결된 요관이 높게 위치한다. 최근 많이 사용중인 컴

퓨터단층촬영 및 자기공명영상은 마제신을 진단하는데 있

어 가장 좋은 방법이다. 협부가 중앙에서 양쪽 신장을 이어

주며 요관의 위치 및 신장의 구조, 동반된 구조물들의 이상

을 잘 판단할 수 있다. 

마제신은 대부분 무증상으로 우연히 발견하게 된다[2]. 

본 연구에서도 72% (31/42)에서 우연히 발견되었다. 이 외

에는 증상을 야기 할수 있는 상황인 신우요관폐색, 요로결

석, 염증, 방광요관역류, 종양 등의 합병증이 동반되는 경우

이다[18]. 증상이나 신기능에 이상이 없는 경우는 특별한 

수술적 치료나 시술을 하지 않아도 되며, 합병증과 관련하

여 시술이나 수술을 시행한다. 신우요관폐색의 경우 수술

은 신기능의 유지여부에 따라 신제거술, 신우 성형술, 협부

절개술(isthmusectomy), 신장고정술을 동시에 시행하였으

나 최근 기구의 발달로 복강경하 신우성형술, 내시경신우

절개술 등 최소 침습 수술이 가능하게 되었다[6, 19, 20]. 

마제신에 동반된 요로결석은 마제신의 구조적 이상 때

문에 발생하는 것으로 판단된다. 치료는 경피적신장절석술, 

체외충격파쇄석술, 요관경하 배석술 등 다양한 방법으로 

나이와 결석의 크기들을 고려하여 제거할 수 있다[21, 22]. 

마제신에 발생한 종양의 경우는 신세포암, 윌름스 종양 등

이 주로 발생하게 되며 위치에 따라 일반적인 신종양의 치

료에 따라 수술을 시행하게 된다[6]. 

본 연구에서 마제신이 있을 경우 마제신의 구조적 이상 

때문에 다른 종류의 비뇨기계 질환보다 더 흔히 요로결석

을 동반하는 것으로 나타났다. 소아 연령군과 성인 연령군

의 임상양상을 비교해보면 두 군 모두에서 마제신은 다른 

질환의 진단을 위한 과정 중에 우연히 발견되는 경우가 많

았으나, 특히 성인 연령군에서는 마제신의 구조적 이상으로 

인해서 발생되는 요로결석 등의 질환의 진단을 위한 과정 

중에 마제신을 진단하게 되는 경우가 많았다는 차이점이 

있었다.  

결론적으로 소아연령에서 발견된 마제신은 비뇨기계 또

는 근골격계, 심혈관계, 중추신경계, 직장항문계의 기형이나 

윌름스 종양 등 다른 질환의 진단을 위해 시행한 신장 초음

파에서 우연히 발견되는 경우가 대부분이다. 동반된 단일 

질환으로는 터너증후군이 가장 많기 때문에 여자환자에서 

마제신이 발견되었을 경우에는 염색체검사를 반드시 시행

하여야 한다. 환아들은 대부분 무증상으로 지내나, 성인 연

령이 되었을 때 마제신의 구조적 이상으로 인해 신우요관폐

색, 요로결석, 방광요관 역류 등이 발생할 수 있기 때문에 

지속적인 추적관찰이 필요하다. 

요약

목적: 마제신은 신장융합(renal fusion)을 가진 가장 흔

한 신기형이다. 저자들은 단일병원에서 관찰된 마제신 환

자들의 동반 질환을 포함한 임상적 특징을 조사하고자 하

였다. 

방법: 2000년 1월부터 2012년 12월까지 부산백병원에서 

영상의학적 방법에 의해 마제신으로 진단된 환자 43명을 

대상 (소아군 14례, 성인군 29례)으로 후향적으로 의무기

록을 분석하였다. 또한 소아군과 성인군의 자료를 비교 분

석하였다.

결과: 전체 환자의 진단당시의 평균 연령의 중간값은 34

세이었고, 성별은 남자 17명 여자 26명 이었다. 소아군(<18

세, 14명)의 평균연령은 6.7±6.2세, 남자가 5명이 있었다. 
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진단 시 혈뇨를 보인 1명을 제외한 대부분 동반 질환의 평

가 도중 우연히 발견되었다. 동반된 질환으로는 터너증후

군이 5례(36%)로 가장 많았고, 동반된 비뇨기계 기형으로

는 2명(14.2%)에서 신우요관협착을 동반하였다. 신기능은 

마지막 추적검사까지 모두 정상이었다. 성인군에서 진단된 

29명의 진단 당시 연령 중간값은 48세이었고, 남자가 12명 

여자 17명이 있었다. 진단 시 다른 질환의 평가 중 18명이 

우연히 발견되었으며, 11명은 혈뇨 또는 결석으로 인한 복

통 등이 있었다. 동반질환으로는 터너증후군이 5례로 가장 

많았으며, 5명에서 신우요관협착이 동반되었고, 그 외 수신

증, 과민성 방광 등을 동반하였다. 마지막 추적검사에서 6

명(21%)에서 신기능감소(혈청Cr>1.5)가 관찰되었다. 

결론: 마제신은 우연히 발견되는 경우가 대부분으로, 동

반된 단일 질환으로는 터너증후군이 가장 많았다. 성인기

로 이행 후 다양한 비뇨기과적 합병증의 위험이 높으므로 

지속적인 추적 관찰이 필요하다. 
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