
165

Received: August 30, 2016 / Revised: December 9, 2016 / Accepted: December 12, 2016
Corresponding author: Jung-Eun Song, Department of Psychiatry, National Health Insurance Service, Ilsan Hospital, 100 Ilsan-ro, Il-
sandong-gu, Goyang 10444, Korea
Tel：031) 900-0480·Fax：031) 900-0343·E-mail：songdr90@hanmail.net

자폐스펙트럼장애와 지적 장애의 산과적 합병증 및 

임상적 특성의 차이

국민건강보험공단 일산병원 정신건강의학과,1 재활의학과,3 소아신경과,4

연세대학교 의과대학 행동과학연구소,2  건양대학교병원 정신건강의학과5

이슬비1,2·김지용3·정희정4·김성우3·임우영5·송정은1,2

Differences of Obstetric Complications and Clinical Characteristics 
between Autism Spectrum Disorder and Intellectual Disability

Seul Bee Lee, M.D.,1,2 Ji Yong Kim, M.D.,3 Hee Jung Chung, M.D., Ph.D.,4

Seong Woo Kim, M.D.,3 Woo Young Im, M.D.,5 Jung-Eun Song, M.D., Ph.D.1,2

1Department of Psychiatry, 3Rehabilitation Medicine, 4Division of Pediatric Neurology, National Health Insurance Service,
Ilsan Hospital, Goyang, Korea 

2Institute of Behavioral Science in Medicine, Yonsei University College of Medicine, Seoul, Korea
5Department of Psychiatry, Konyang University College of Medicine, Daejeon, Korea

ABSTRACT

Objectives：Since the awareness of autism spectrum disorders(ASD) is growing, as a result, it is increasing 
numbers of infants and toddlers being referred to specialized clinics for a differential diagnosis and the im-

portance of early autism spectrum disorders detection is emphasized. This study is to know the difference be-
tween ASD and intellectual disability(ID) from comparison of the demographics, clinical characters and obstet-
ric complications.

Methods：The participants are 816 toddlers who visited the developmental delay clinic(DDC) in National 
Health Insurance Ilsan hospital. The number of toddlers diagnosed as ASD and ID was 324 and 492. 75 toddlers 
out of 114 who returned to DDC were diagnosed as ID at the first visit but 7 of them had changed diagnosis to 
ASD at the second visit. After compared ASD with ID from the first visit, we analyzed characters of toddlers who 
had the changed diagnosis to ASD at the second visit.

Results：As a result, the comparison between ASD and ID at the first visit shows that the boys have higher ra-
tio, lower obstetric complication and lower language assessment score in ASD. The toddlers who had the changed 
diagnosis at the second visit were all boys and they had more cases of family history of developmental delay and 
had lower score of receptive language developmental quotient.

Conclusions：These findings suggest that sex, language characteristics and obstetric complication could be 
useful in the early detection of ASD.

KEY WORDS : Autism spectrum disordersㆍIntellectual disabilityㆍObstetric complications.
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서       론

자폐스펙트럼장애(Autism spectrum disorder)는 언어적, 

비언어적 의사 소통 및 사회적 상호 작용의 질적인 장애와 

제한된 관심, 반복적이고 상동적인 행동을 특징으로 하는 

신경발달장애이다.1) 최근 부모와 전문가들 사이에서 자폐

스펙트럼장애에 대한 인식이 높아지면서 진단을 위해 병원

에 방문하는 영유아가 늘고 있다. 한 연구에 의하면 자폐스

펙트럼장애 아동의 부모는 대부분 아동이 2살이 되기 전에 

이상 증상을 인지하기 시작한다고 한다.2) 그럼에도 불구하

고 대부분의 자폐스펙트럼장애 진단은 상동적인 행동이나 

제한된 관심, 상호작용의 문제 등의 특징적 증세가 뚜렷하

게 나타나는 3~4살이 될 때까지 늦춰지는 경우가 많다.3-5)

자폐스펙트럼장애를 조기에 발견하고 이에 대한 조기 개

입을 함으로써, 예견될 수 있는 장애를 최소화 하고 개인의 

삶의 질을 높일 뿐 아니라, 나아가 이로 인한 사회적인 비용 

부담을 경감시킬 수 있다. 최근 다양한 연구에서는 자폐스

펙트럼장애 아동을 조기에 진단하여 사회적 행동을 강화하

고 문제 행동을 줄이는 조기 치료 프로그램의 장점에 대해 

보고하고 있다.6-8) 조기 개입을 받은 자폐스펙트럼장애 아

동은 그렇지 않은 아동에 비해 이후에 자폐스펙트럼장애와 

관련된 특이 증상이 덜하였다.6) 따라서 자폐스펙트럼장애

에서 생애 초기에 나타나는 증상에 대해 인지하고 조기에 

진단하여 적절한 치료를 제공하는 것이 매우 중요함을 알 

수 있다.9,10)

그럼에도 불구하고, 자폐스펙트럼장애 환자가 처음 병원

을 방문하게 되는 주 문제가 절반 이상에서 발달 지연이기 

때문에11) 지적 장애(Intellectual disability) 혹은 전반적 발

달지연(Global developmental delay)과의 감별 진단이 쉽

지 않다. 기존의 후향적 연구에서 자폐스펙트럼장애 아동과 

정상아동이 2세 경에 사회적 상호작용 행동을 통해 구별될 

수 있다고 보고되었다.12-14) 구별할 수 있는 특성으로는 눈

맞춤의 이상, 요구 행동, 감정의 부적절한 사용, 합동 주시 

개시(initiation of join attention)감소, 의사소통에 동반되

는 비언어적인 몸짓의 감소 등이다.15,16) 지적 장애 아동과 

자폐스펙트럼장애 아동은 생후 9개월에서 12개월까지 사회

적 몸짓을 사용하는 것에는 별차이가 없는 것으로 알려져 

있다.17,18) 하지만 자폐스펙트럼장애 아동은 지적 장애 아동

에 비해 사회적 행동이나 눈맞춤이 2살이 될 때까지 호전되

지 않으며15) 타인과 긍정적 감정을 나누고 또래아동에 관심

을 보이는 것이 확연히 감소되어 있다.19)

자폐스펙트럼장애는 정확한 기전이나 원인은 알려지지 

않았으나 높은 유전적 소인을 가진 질환으로서 다수 유전

자의 변이가 동시에 작용하여 발생하는 복합 유전질환으로 

생각되고 있다.20) 하지만 자폐스펙트럼장애에서 일란성 쌍

생아 일치율이 100%가 아니라는 점에서 환경적 원인이 작

용할 것으로 생각되고 그 중 산과적 합병증과의 연관성에 

대한 연구가 지속되어 왔다.21) 기존 연구에 따르면 자폐증 

아동이 형제들이나 정상 아동에 비해 주산기 합병증의 빈

도가 증가 되어 있다는 보고가 있다.22-24) 임신 초기에 산모

가 매일 흡연한 경우나 제왕절개술로 출산한 경우, 부당경

량아(small for gestational age), 출생 5분 내 아프가 점수가 

7점 이하인 경우가 자폐증의 위험성 증가와 연관성을 보였

다.21) 하지만 특정한 주산기 합병증이 자폐증과 연관이 있

다는 일관된 결과는 찾기 어렵다.25,26)

지적 장애의 경우 60~75%에서 임신초기에 문제를 보이

고 주산기나 산후기의 원인은 그에 비해는 흔하지 않으나 

일관되게 10% 정도로 연관성이 보고되고 있다.27) 임신초기

의 주된 문제는 다운 증후군이나 취약 엑스염색체 증후군 

같은 유전 진환이다.28) 주산기 질식(perinatal asphyxia)이 

신경학적 손상을 유발하는 주된 원인이며 지적 장애와 연

관성이 일관되게 보고되고 신생아시기의 경련은 후에 지적 

장애의 발현과 높은 연관관계를 보였다.29,30) 산후기에 뇌수

막염이나 뇌염, 영양실조 등의 뇌 손상을 유발할 수 있는 모

든 원인은 지적 장애를 유발할 수 있다.28) 이처럼 자폐스펙

트럼장애와 지적 장애 모두에서 산과적 합병증이 관찰이 되

고 그 차이가 감별 진단에 유용할 수 있겠으나 이를 직접 비

교한 연구는 아직 없다. 

본 연구는 발달지연을 주소로 국민건강보험 일산병원 발

달지연클리닉에 방문한 아동 중 1) 1차 방문 시 자폐스펙트

럼장애와 지적 장애로 진단 받은 아동의 인구학적, 임상적 

특성 및 산과적 합병증을 비교하고 2) 1차 방문 시 지적 장

애로 진단된 아동 중 2차 방문에서 자폐스펙트럼장애로 진

단이 바뀐 아동과 진단이 유지된 아동의 특성을 파악하여 

두 질환의 차이점을 알고 이를 조기 진단 및 조기 개입에 이

용하고자 한다.

방       법

1. 대  상

2001년 5월부터 2014년 12월까지 국민건강보험 일산병

원 발달지연클리닉에 내원한 아동 중 자폐스펙트럼장애나 

지적 장애로 진단된 816명의 아동을 대상으로 하였다. 이중 

492명이 지적 장애로 진단되었고 324명은 자폐스펙트럼장

애로 진단되었다. 자폐스펙트럼장애에는 DSM-IV-TR 진

단을 기준으로 자폐 장애, 아스퍼거 증후군, 달리 분류되지 

않는 전반적 발달장애가 포함 되었다. 자폐스펙트럼장애로 

진단된 324명 중 310명(95.7%)은 지적 장애가 동반되어 있
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었다. 발달 지연의 원인이 될 수 있는, 뇌성 마비 등의 신체 

질환이나 다운증후군, 취약 엑스염색체 증후군, 레트 장애 

등의 유전 질환, 두부외상의 과거력이 있는 아동은 제외하

였다. 지적 장애로 진단 받은 모든 아동에서 언어발달 지연

이 동반되어 있었다. 지적 장애로 진단 받은 아동의 평균 연

령은 50.62±33.90개월이었고 자폐스펙트럼장애로 진단 받

은 아동의 평균 연령은 48.88±22.70개월이었다. 816명의 

대상 아동 중, 발달지연클리닉에 재 방문한 아동은 114명 

이었다. 이중 이전 1차 방문 시 지적 장애로 진단 받았던 아

동은 75명이었고 자폐스펙트럼장애로 진단 받았던 아동은 

39명 이었다. 첫 방문에서 지적 장애로 진단 받았던 아동 

75명 중 재 방문시 57명은 진단이 유지되었고 7명은 자폐스

펙트럼장애로 진단이 바뀌었다. 또한 첫 방문에서 자폐스펙

트럼장애로 진단 받았던 아동 39명은 재 방문 시 34명은 자

폐스펙트럼 장애로 진단이 동일 하였고 5명은 지적 장애로 

진단이 바뀌었다. 본 연구는 후향적 연구로서 국민건강보험 

일산병원 임상시험 심사위원회의 승인을 받았다(IRB 승인

번호 ; NHIMC 2016-08-009).

2. 평가 방법 및 측정도구

국민건강보험 일산병원 발달지연클리닉을 방문한 환자

는 소아정신과, 소아신경과, 소아재활의학과에서 평가를 받

게 된다. 환자의 진단은 정신장애의 진단 및 통계 편람 4판

(DSM-IV-TR)에 따라 진단하였다.

반구조화 도구인 영유아 언어 발달검사(Sequenced Lan-
guage Scale for Infants, SELSI)31)와 취학전 아동 수용언어 

표현언어 발달척도(Preschool Receptive-Expressive Lan-
guage Scale, PRES)32)를 사용하여 언어 발달을 평가하였다. 

언어 발달 지연의 정도를 서로 비교하기 위해 수용언어발

달지수(receptive language development quotient)를 수용

언어 월령/역월령*100으로 정의하였고, 표현언어발달지수

(expressive language development quotient)를 표현언어 

월령/역월령*100으로 정의하였다. 

인지 기능의 평가는 한국 베일리 영유아 발달검사(Kore-

an Bayley scales of Infant Development II, KBSID-II)와 

한국 웩슬러 유아 지능검사(Korean-Wechsler Preschool 

and Primary Scale of Intelligence, K-WPPSI)33)를 사용하

였다. 한국 베일리 영유아 발달검사는34) 1달에서 42개월 사

이의 아동을 대상으로 인지기능을 평가하는 도구로서 정신

영역과 운동영역으로 나뉘며 이는 다시 인지, 언어, 사회, 운

동으로 세분화 된다. 대상군의 발달 수준을 측정하기 위해 

운동발달지수(Bayley performance development quotient)

를 운동 월령/역월령*100으로 정의하였고, 정신발달지수

(Bayley mental development quotient)를 정신 발달 월령/ 

역월령*100으로 정의하였다. 본 연구에서는 3세 미만이거

나 웩슬러 지능검사를 수행할 능력이 없는 아동은 베일리 

영유아 발달검사를 시행하였다. 지능검사가 가능한 아동은 

한국 웩슬러 유아 지능검사를 시행하였으며, 전체 지능과 

언어성 지능, 동작성 지능을 산출 하였다.

부모와의 면담을 통해 임신 전 환모의 병력(Mother’s med-
ical history)과 임신초기(early gestation, 임신 20주 미만), 

주산기(perinatal, 임신 20주부터 출산 후 28일까지), 산후기

(postnatal, 생후 28일부터 1년까지의)로 분류하여 임신 및 

출산과 관련된 의학적 문제 유무에 대해 조사하였다. 어머

니의 건강 상태에는 우울증, 불안증 등의 정신과적 병력이

나 내과, 외과적 질환에 대해 조사하였고 임신초기 문제로

는 융모양막염, 조기 양막 파열, 태동이 약함, 부당경량아

(small for gestational age, SGA), 양수과다증, 과소증, 전치

태반, 태반조기박리 등이 있었다. 주산기 문제로는 황달, 난

산, 숨을 잘 못 쉬어 호흡기 치료, 태변착색, 후두연화증, 심

장 중격 결손, 저체중, 뇌출혈, 신생아경련, 두혈종, 출생시 

두부출혈, 수유곤란 등이 있었으며 산후기 문제로 뇌수막

염, 뇌염, 열성경련, 경련 등이 있었다. 또한 발달 지연의 가

족력도 조사 하였다. 

3. 자료분석

자료분석과 통계적 방법으로는 자폐스펙트럼장애와 지

적 장애의 산과적, 인구학적 변인의 차이를 교차 분석과 독

립표본 T 검정을 이용하여 비교 분석하였으며, 이러한 변인

이 자폐스펙트럼 장애 진단에 미치는 영향을 알기 위해 이

분형 로지스틱 회귀분석을시행하고 AUC를 구하였다. 통계

분석에는 SPSS 18.0(SPSS Inc, Chicago, IL, USA)을 사용

하였고 모든 자료에 대한 통계 분석의 통계적 유의수준은 

0.05로 하였다.

결       과

1.  1차 방문 시 자폐스펙트럼장애와 지적 장애로 진단 받은

 아동의 비교

1) 인구학적 특성 및 산과적 합병증 

자폐스펙트럼장애 아동과 지적 장애 아동의 인구 통계학

적 특성은 Table 1와 같이 연령에서는 유의미한 차이를 보

이지 않았으나, 자폐스펙트럼장애에서 남아의 비율이 88.3%

로 지적 장애에서 61.7%인 것에 비해 유의미하게 높았다(p＜ 

0.01).

자폐스펙트럼장애 아동에 비해 지적 장애 아동에서 주산

기와(14.5% vs 18.8%, p=0.047) 산후기에(14.2% vs 25.1%, 

p＜0.01) 의학적 문제가 유의미하게 많았다. 
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에 비해 그 차이가 더 컸다(Fig. 2).

174명의 지적 장애 아동과 70명의 자폐스펙트럼장애 아

동에서 한국 웩슬러 유아 지능검사를 시행하였고 자폐스펙

트럼장애 아동이 지적 장애 아동에 비해 전체 지능과 언어

성, 동작성 지능이 모두 높게 측정되었다. 동작성 지능과 언

어성 지능의 차이를 비교하였을 때 통계적으로 유의한 차

이는 없었다(Fig. 3).

3) 각 변인이 자폐스펙트럼장애 진단에 미치는 영향

인구학적 특성 및 산과적 합병증, 언어평가, 인지평가 결

과가 자폐 스펙트럼장애 진단에 미치는 영향을 알기 위해 

이분형 로지스틱 회귀 분석을 하였고 Table 2와 같이 남아

일 때 자폐스펙트럼장애의 위험이 증가 하였고 산후기에 

의학적 문제가 없을수록 자폐스펙트럼장애의 위험성이 증

가하였다. 언어평가 상 수용언어발달지수와 표현언어발달

지수의 차이가 작을수록 자폐스펙트럼장애의 위험이 증가

Fig. 2. Performance of KBSID-II in 1st visit subject. †: 0.001, ‡: 
0.000, * : 0.000. ASD : Autism spectrum disorder, ID : Intellectual 
disability, MDQ : Bayley mental development quotient, PDQ : 
Bayley performance development quotient, KBSID-II : Korean 
Bayley scales of Infant Development II.

2) 언어 평가 및 인지 평가

391명의 지적 장애 아동과 294명의 자폐 스펙트럼장애 

아동에서 언어 검사를 시행하였고 그 결과상 자폐스펙트럼

장애 아동이 수용언어발달지수(45.39±24.30 vs 58.39±

40.70, p＜0.001)와 표현언어발달지수(42.72±23.37 vs 

50.42±36.90, p=0.001) 모두에서 지적 장애 아동에 비해 유

의하게 저조한 수행을 보였다. 수용언어발달지수와 표현언

어발달지수의 차이를 비교해 보았을 때 자폐스펙트럼장애 

아동이 지적 장애 아동에 비해 그 차이가 적었다(Fig. 1) 

지적 장애 아동 중 292명, 자폐스펙트럼장애 아동 중 240

명이 베일리 영유아 발달 검사를 시행하였다. 베일리 영유

아 발달 검사에서는 자폐스펙트럼장애 아동이 지적 장애 

아동에 비해 정신발달지수(47.74±16.33 vs 54.37±28.80, 

p=0.001)에서는 유의미하게 낮은 점수를 보였으나 운동발

달지수(63.13±14.69 vs 56.49±17.33, p＜0.001)는 더 나은 

수행을 보였다. 운동발달지수와 정신발달지수의 차이를 비

교해 보았을 때 자폐스펙트럼장애 아동이 지적 장애 아동

Table 1. Demographic and obstetric complications of 1st visit 
subject

ASD(N = 324) ID(N=492) p
Age(months) 48.88±22.70 50.62±33.90 ＜0.382
Sex, n(%) ＜0.010

Male 286(88.3%)0. 305(61.7%)

Female 38(11.7%). 189(38.3%)

Early gestation problem 20(6.2%)0 43(8.7%) ＜0.104
Perinatal problem 47(14.5%) 093(18.8%) ＜0.047
Postnatal problem 46(14.2%) 124(25.1%) ＜0.010
Mother’s medical history 93(28.7%) 117(23.7%) ＜0.150
Family history 79(24.4%) 093(18.8%) ＜0.153
Early gestation problem : 임신 시작부터 임신 20주까지 태아의 의
학적 문제 유무, Perinatal problem : 임신 20주부터 출산 후 28일까
지 신생아의 의학적 문제 유무, Postnatal problem: 생후 28일부터 1
년까지의 영아의 의학적 문제 유무, Mother’s medical history : 임신 
전 환모의 병력, Family history : 발달 지연의 가족력 유무, ASD : Au-
tism spectrum disorder, ID : Intellectual disability
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Fig. 1. Performance of Language Scale in 1st visit subject. †: 
0.000, ‡: 0.001, * : 0.000. ASD : Autism spectrum disorder, ID : 
Intellectual disability, RDQ : Receptive language development 
quotient, EDQ : Expressive language development quotient.
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Fig. 3. Performance of K-WPPSI in 1st visit subject. †: 0.002, ‡: 
0.001, * : 0.006. ASD : Autism spectrum disorder, ID : Intellectual 
disability, TIQ : total intelligence quotient, VIQ : verbal intelli-
gence quotient, PIQ : performance intelligence quotient, K-
WPPSI : Korean-Wechsler Preschool and Primary Scale of Intelli-
gence.
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하였고 인지 평가상 운동발달지수와 정신발달지수의 차이

가 클수록 자폐스펙트럼장애의 위험이 증가하였다. 또한 이

러한 변수들을 종합하였을 때 AUC가 0.8377로 83.77%의 

예측율을 나타냈다.

2.  1차 방문 시 지적 장애로 진단된 아동 중 2차 방문 시

 자폐스펙트럼장애로 진단이 바뀐 아동과 진단이 유지된 

 아동의 비교

1) 인구학적 특성 및 산과적 합병증

첫 내원에서 지적 장애로 진단받고 두 번째 내원하여 재 

평가 시 자폐스펙트럼장애로 진단이 바뀐 아동과 진단이 

유지된 아동을 비교해 보았을 때 진단이 바뀐 아동은 모두 

남아였고 진단이 유지된 아동에 비해 발달 지연의 가족력

이 많았다(57.1% vs 12.5%, p=0.003).

진단이 바뀐 아동 7명 중 2명(28.6%) 이 산후기 문제가 있

었으며, 임신 초기 및 주산기 문제를 보인 아동은 없었다. 지

적 장애로 진단이 유지된 아동의 경우 임신 초기, 주산기, 산

후기 문제가 있었던 아동이 각각 5.3%, 24.6%, 26.3% 였으나 

두 군 간의 차이는 통계적으로 유의미하지 않았다(Table 3).

2) 언어 평가 및 인지 평가

Table 4에서 제시된 바와 같이 진단이 바뀐 아동에서 초

기 내원시 시행한 언어평가 상 수용언어지수가 더 낮은 점

수를 보였다(38.85±10.84 vs 58.05±22.27, p=0.030). 그러

나 표현언어 및 베일리 발달 검사 상에서는 두 군 간에 유의

한 차이를 보이지 않았다. 지적 장애에서 자폐스펙트럼장애

로 진단이 바뀐 아동의 경우, 2명만이 지능 검사를 시행하

여 지능 검사 결과 비교는 분석에서 제외하였다.

고       찰

본 연구는 발달지연클리닉에 내원하여 자폐스펙트럼장

애와 지적 장애로 진단 받은 아동의 인구학적 특성, 산과적 

합병증 및 언어평가, 인지평가 결과를 비교하고, 첫 번째 방

문 시 지적 장애로 진단 받았다가 두 번째 방문 시 자폐스펙

Table 2. Logistic regression analysis for diagnosis with autism specrum disorder at 1st visit

B Standard error Odds ratio
95% CL

p
Lower Upper

Age(months) -0.019 0.007 1.02 1.01 1.03 ＜0.0080
Sex -1.381 0.287 3.98 2.27 6.99 ＜0.0001
Early gestation problem -0.110 0.421 0.89 0.39 2.04 ＜0.7940
Perinatal problem -0.167 0.328 1.18 0.62 2.25 ＜0.6110
Postnatal problem -1.061 0.286 0.34 0.19 0.60 ＜0.0001
Mother’s medical history -1.072 0.271 0.78 0.46 1.33 ＜0.3659
RDQ-EDQ -0.052 0.011 0.94 0.93 0.97 ＜0.0001
PDQ-MDQ -0.071 0.011 1.07 1.05 1.09 ＜0.0001
Family history -0.366 0.291 1.44 0.82 2.55 ＜0.2080
Early gestation problem : 임신 시작부터 임신 20주까지 태아의 의학적 문제 유무, Perinatal problem : 임신 20주부터 출산 후 28일까지 신생
아의 의학적 문제 유무, Postnatal problem : 생후 28일부터 1년까지의 영아의 의학적 문제 유무, Mother’s medical history : 임신 전 환모의 병
력, RDQ : receptive language development quotient, EDQ : expressive language development quotient, MDQ : Bayley mental 
development quotient, PDQ : Bayley performance development quotient, Family history : 발달 지연의 가족력 유무

Table 3. Demographic and obstetric complication of 2nd visit 
subject

ID→ASD(N=7) ID→ID(N=57) p
Age(1st visit, months) 32.14±10.35 39.35±21.66 0.162
Age(2nd visit, months) 52.29±7.380 70.04±32.84 0.001
Sex, n(%) 0.080

Male 7(100%). 27(47.4%)

Female 000000., 30(52.6%)

Early gestation problem 000000., 3(5.3%) 0.534
Perinatal problem 000000., 14(24.6%) 0.138
Postnatal problem 2(28.6%) 15(26.3%) 0.899
Mother’s medical history 1(14.3%) 15(26.3%) 0.488
Family history 4(57.1%) 07(12.5%) 0.003
Early gestation problem : 임신 시작부터 임신 20주까지 태아의 의학
적 문제 유무, Perinatal problem : 임신 20주부터 출산 후 28일까지 
신생아의 의학적 문제 유무, Postnatal problem : 생후 28일부터 1년
까지의 영아의 의학적 문제 유무, Mother’s medical history : 임신 전 
환모의 병력, Family history : 발달 지연의 가족력 유무, ASD : Autism 
spectrum disorder, ID : Intellectual disability

Table 4. Performance of Language Scale and KBSID-II in 2nd vis-
it subject

ID→ASD(N=7) ID→ID(N=57) p
RDQ 38.85±10.84 58.05±22.27 0.030
EDQ 35.19±13.47 47.77±17.78 0.078
MDQ 55.99±15.46 62.77±58.65 0.781
PDQ 65.06±8.130 59.81±15.36 0.420
ASD : autism spectrum disorder, ID : Intellectual disability, RDQ : 
receptive language development quotient, EDQ : expressive 
language development quotient, MDQ : Bayley mental devel-
opment quotient, PDQ : Bayley performance development 
quotient, KBSID-II : Korean Bayley scales of Infant Development II
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트럼장애로 진단이 바뀐 아동과 진단이 유지된 아동의 특

성을 비교함으로써 자폐스펙트럼장애를 조기에 발견할 수 

있는 임상적 특징을 알아보고자 하였다.

본 연구 결과, 자폐스펙트럼장애와 지적 장애로 진단받은 

아동의 인구학적 특성 중 성별의 차이를 봤을 때 자폐스펙

트럼장애와 지적 장애 모두에서 여아에 비해 남아의 비율이 

높았고 그 차이는 자폐스펙트럼장애에서 더 컸다. 또한 2차 

방문 시 지적 장애에서 자폐스펙트럼장애로 진단이 바뀐 아

동은 모두 남아였다. 이는 기존 연구와 일치하는 소견이다. 

자폐스펙트럼장애에 관한 과거 모든 연구에서 여아보다 남

아에서 유병률이 높았고 그 비율은 남아 3~4명당 여아 1명

으로 보고되었다.35) 지적 장애의 경우에도 남자 아동이 여

자 아동보다 1.3~1.9배 더 많았다.36)

2차 방문에서 지적 장애에서 자폐스펙트럼장애로 진단이 

바뀐 아동에서 발달지연의 가족력이 더 많았다. 지적 장애

의 30%가량에서 다운 증후군, 엔젤만 증후군, 결정성 경화

증 등의 유전질환이 있는 것으로 진단 받고 30~40%에서는 

원인 불명으로 남아 있다.37) 자폐스펙트럼장애는 높은 유전

적 소인을 가진 질환으로 쌍생아 간 일치율은 일란성 쌍생

아에서 70~90%, 이란성 쌍생아에서는 10% 전후이며 1차 

친척에서의 발생 위험도는 20배 이상 증가하는 것으로 보

고되고 있다.38) 본 연구에서는 발달 지연을 유발하는 다운증

후군, 취약 엑스염색체 증후군, 레트 장애 등의 유전 질환이 

있는 아동은 연구 대상에서 제외하였기 때문에 상대적으로 

지적 장애에서 가족력이 더 적게 나타났을 것으로 생각된다. 

본 연구 결과, 자폐스펙트럼장애와 지적 장애로 진단 받

은 아동 모두에서 주산기와 산후기에 의학적 문제가 있었

으나, 자폐스펙트럼 장애의 경우 지적 장애에 비해 주산기

와 산후기에 의학적 문제를 보인 아동의 수가 적었다. 또한 

1차 방문 시 지적 장애로 진단 받았다 2차 방문 시 자폐스펙

트럼장애로 진단이 바뀐 아동에서도 진단이 유지된 아동에 

비해 주산기와 산후기에 의학적 문제가 적었다. 본 연구에

서 확인된 주산기 문제는 자폐스펙트럼장애와 지적 장애 모

두에서 난산이나 호흡 곤란으로 치료를 받는 등 주산기 질

식을 유발하는 질환이 많았고 태아발육지연, 뇌출혈, 신생

아경련 등이 있었으며 산후기 문제로 뇌수막염, 뇌염, 열성

경련, 경련 등이 있어 이전 연구와 일치되는 소견이다.23,26-28) 

이러한 문제들이 자폐스펙트럼장애와 지적 장애의 발생에 

어떤 영향을 주는지 정확한 기전은 밝혀지지 않았지만, 임

신 초기에 신경관형성 단계에서 손상을 유발하거나39) 중추

신경계에 직접적인 영향을 미치는 것으로 생각해 볼 수 있

다.29) 본 연구에서는 이러한 산과적 합병증이 자폐스펙트럼

장애 아동보다 지적 장애 아동에서 더 많았는데 이를 통해 

산과적 합병증에 의한 중추신경계의 손상은 지적 장애와 

더 큰 연관성이 있음을 추정해 볼 수 있다. 기존 연구에서도 

산과적 합병증과의 연관성은 자폐스펙트럼장애 보다 지적 

장애에서 좀더 일관성 있게 보여지고 있다.25-27)

자폐스펙트럼장애 아동의 언어 능력을 살펴본 많은 기존 

연구에서 자폐스펙트럼장애 아동은 정상 발달 아동에 비해 

언어 능력이 떨어지고 특히 표현언어능력에 비해 수용언어

능력이 확연히 떨어진다고 보고하였다.40-42) 또한 자폐스펙

트럼장애 아동은 발달지연 아동에 비해 언어 발달이 더욱 

심각하게 지연되어 있을 뿐만 아니라 반향어(echolalia)등

의 발달 변이도 동반되는 것으로 알려져 있다.43) 본 연구의 

결과에서도 자폐스펙트럼장애 아동이 지적 장애 아동에 비

해 수용, 표현언어 능력이 더욱 떨어져 있었다. 

수용언어발달지수와 표현언어발달지수의 차이를 비교해 

보았을 때 자폐스펙트럼장애 아동이 지적 장애 아동에 비

해 그 차이가 적었고 2차 방문에서 지적 장애에서 자폐스펙

트럼장애로 진단이 바뀐 아동들은 진단이 바뀌지 않은 아

동에 비해 수용언어능력이 더 떨어져 있었다. 이는 자폐스

펙트럼장애 아동이 말의 높낮이가 단조롭고 억양이 독특하

거나 반향어나 신조어 등의 언어 발달 변이를 보이는 경우

도 많기 때문에 언어 표현은 가능하여 표현언어능력이 상

대적으로 수용언어능력보다 덜 떨어지는 것처럼 보였기 때

문일 수 있다. 하지만 다른 사람의 말을 이해하는 수용언어 

능력은 다른 사람의 의도를 이해하는 것을 가능하게 함으

로 사회적 상호작용에서 중요하다.44) 따라서 자폐스펙트럼

장애에서의 수용언어능력의 저하와 언어 발달 변이는 사회

적 상호작용의 저하와 연관이 있을 것으로 생각되며 이는 

추후 연구에서 언어평가 결과와 사회성 영역간의 연관성 분

석을 통해 확인해야 할 것으로 생각된다.

한편, 한국 베일리 영유아 발달검사를 통해 시행한 인지 

평가 결과의 비교 상 자폐스펙트럼장애 아동이 운동발달지

수가 정신발달지수에 비해 높았고 운동발달지수와 정신발

달지수의 차이를 비교해 보았을 때 자폐스펙트럼장애 아동

이 지적 장애 아동에 비해 그 차이가 더 컸다. 하지만 한국 

웩슬러 유아 지능검사를 이용한 검사에서는 자폐스펙트럼

장애 아동이 전반적 발달지연 아동에 비해 전체 지능과 언

어성, 동작성 지능이 모두 높게 측정되었고 동작성 지능과 

언어성 지능의 차이는 없었다. 자폐증 아동의 지능을 연구

한 이전 연구에서 동작성 지능이 언어성 지능에 비해 14~15

점 이상 높게 측정된다고 보고 되었다.45,46) 하지만 또 다른 

연구에서는 동작성 지능과 언어성 지능 사이에 차이가 보

이지 않았다.47,48) 이에 대해 Rumsey는 자폐증에서 동작성 

지능과 언어성 지능은 전반적인 수행 능력과 연관 있기 때

문에 증상의 중증도와 연관이 있을 것이라 주장하였다.47) 

본 연구에서 어린 연령으로 인해 한국 베일리 영유아 발달



171

검사를 해야 했던 자폐스펙트럼장애 아동들과 한국 웩슬러 

유아 지능검사를 시행한 자폐스펙트럼장애 아동들 사이에 

증상의 중증도에 차이가 있었고 이로 인해 발달 검사의 차

이가 보였을 것으로 유추해 볼 수 있다. 따라서 추후 연구에

서는 인지발달과 증상의 중증도 간의 연관성에 관해 살펴 

보는 것이 필요하겠다.

발달지연클리닉에 재 방문한 아동 114명 중 첫 방문에서 

자폐스펙트럼장애로 진단 받았던 아동 39명은 재 방문 시 

34명은 자폐스펙트럼 장애로 진단이 동일하였고 5명은 지적 

장애로 진단이 바뀌어 87%에서 진단이 유지되어 기존 연구

와 비슷한 수준이었다. 기존 자폐스펙트럼장애의 진단 안전

성에 대한 연구를 살펴보면 짧은 기간을 두고 재 평가 시 자

폐스펙트럼장애로 진단이 유지되는 경우가 많고 그 안전성

은 거의 90%에 달한다고 한다.49,50)

본 연구의 강점은 기존 연구에 비해 많은 수의 자폐스펙

트럼장애 및 지적 장애 아동을 대상으로 비교 연구를 시행

하였다는 것이다. 또한 일정 기간이상의 추적 관찰 후 첫 번

째 진단이 바뀐 아동의 특성을 함께 비교함으로써 결과의 

타당도를 더욱 높였다. 하지만 본 연구의 제한점으로는 첫

째, 증상의 중증도를 평가하지 못해 결과를 해석하는 것에 

제한이 있었다. 둘째, 재 방문한 아동의 수가 적어 지적 장애

에서 자폐스펙트럼장애로 진단이 바뀐 아동이 7명, 자폐스

펙트럼장애에서 지적 장애로 진단이 바뀐 아동이 5명으로, 

그 수가 적어 분석에서 제외 하였다. 셋째, 본 연구는 후향적 

연구로서 산과적 합병증 또한 어머니의 보고에만 의존하여 

정보의 정확도가 떨어질 수 있다는 것이다. 향후 좀 더 많은 

발달 지연 아동을 대상으로 구조화된 진단 및 병력과 증상 

평가를 포함한 전향적 연구가 필요 할 것으로 생각된다.

결론적으로 발달 지연을 주소로 내원한 아동에서 지적 

장애로 진단이 되더라도 남아이며 산과적 합병증이 없으며 

언어 평가상 표현언어에 비해 수용언어능력이 더욱 지연되

어 있다면 경과 관찰 시 자폐스펙트럼장애일 가능성을 고

려해야 할 것이다. 
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국 문 초 록

연구목적

자폐스펙트럼장애에 대한 인식이 높아지면서 진단을 위해 병원에 방문하는 영유아가 늘고 있고 조기 진단

을 통한 조기 개입의 중요성이 부각되고 있다. 그러나, 자폐스펙트럼장애 환자가 처음 병원을 방문하게 되는 

주 문제가 대부분 발달 지연이기 때문에 지적 장애와의 진단적 구별이 어렵다. 본 연구는 1) 자폐스펙트럼장애

와 지적 장애 아동의 인구학적, 임상적 특성 및 산과적 합병증을 비교하고, 2) 초진 시 지적 장애로 진단을 받

은 아동 중 재 방문 시 진단이 바뀐 아동과 진단이 유지된 아동의 특징을 비교하고자 한다.

방  법

2001년 5월부터 2014년 12월까지 국민건강보험 일산병원 발달지연클리닉에 내원한 아동 중 자폐스펙트럼

장애나 지적 장애로 진단된 816명의 아동을 대상으로 하였다. 부모 면담을 통해 인구학적, 산과적 합병증에 대

해 조사하였다. 인지 평가를 위해 한국 베일리 영유아 발달검사와 한국 웩슬러 유아 지능검사를 시행했고 언어 

평가를 위해 영유아 언어 발달검사와 취학전 아동 수용언어 표현언어 발달척도I를 시행하였다. 1차 방문에서 

자폐스펙트럼장애와 지적 장애로 진단된 아동의 특성을 비교하였고, 1차 방문 시 지적 장애로 진단된 아동 중 

2차 방문 시 진단이 자폐스펙트럼장애로 바뀐 아동과 지적 장애로 유지된 아동의 특성을 분석 하였다. 

결  과

1차 방문 시 자폐스펙트럼장애와 지적 장애로 진단 받은 아동을 비교한 결과 자폐스펙트럼장애에서 남아의 

비율이 높고 산과적 합병증은 적었다. 또한, 자폐스펙트럼장애 아동이 지적 장애 아동에 비해 언어 평가상 전

체 수행이 저조 하였고 특히 수용언어발달지수가 더욱 저조하였다. 1차 방문 시 지적 장애로 진단 받은 아동 

중 2차 방문 시 진단이 자폐스펙트럼 장애로 바뀐 아동은 모두 남아였고, 지적 장애로 진단이 유지된 아동에 

비해 발달 지연의 가족력(family history)이 많았다. 언어 평가 결과에서는 자폐스펙트럼 장애로 진단이 바뀐 

아동에서 1차 내원 때 시행한 언어평가에서 수용언어지수가 더 낮은 점수를 보였다.

결  론

이러한 결과를 통해 성별, 언어평가 결과, 산과적 합병증 여부가 자폐스펙트럼장애의 조기 진단에 도움을 줄 

수 있음을 알 수 있다.

중심 단어：자폐스펙트럼장애·지적 장애·산과적 합병증.


