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----    ABSTRACT    ----  

Bilateral congenital choanal atresia, one of the most common nasal anomalies, is in need of emergency 
treatment in the otolaryngologic field. CHARGE syndrome is a very rare disease with six congenital 
malformations which are characterized by coloboma of the eye, hearing deficit, choanal atresia, retardation of 
growth, genital defect and endocardial cushion defect. We report a case of CHARGE syndrome that is 
composed with bilateral choanal atresia, hearing deficit, coloboma, patent ductus arteriosus and other anomaly 
such as hiatal hernia with reviewing reported references. (J Clinical Otolaryngol 2003;14:137-140) 
 
KEY WORDS：Choanal atresia·CHARGE syndrome. 
 

 

서     론 
 

선천성후비공폐쇄증은 비교적 드문 질환이지만 국내

에서 간헐적으로 보고 되어왔다.1-4) 그러나 CHARGE

증후군이 동반된 경우는 국내의 보고에서는 매우 드물

다.3) CHARGE증후군은 이비인후과 문제로 후비공폐쇄

증으로 인한 호흡곤란 및 청력 손실을 동반할 수 있으

며, 안과적 결손증(coloboma), 심장기형, 성장 장애, 중

추신경계의 지연발달 및 생식기 기형 등이 동반될 수 

있다. 저자들은 최근 CHARGE증후군 1예를 경험하였

기에 문헌 고찰과 함께 보고하는 바이다. 

 

 

증     례 
 

생후 1일된 여자 환아로 개인 산부인과에서 41주, 

3,550 gm으로 정상 분만하에 태어났으며, 아프가 점수

(Apgar score)는 1분/5분에 각각 8점과 9점이었다. 출

생 당시부터 발생한 호흡곤란, 청색증, 빈호흡, 흉곽 함

몰이 보여 본원 신생아 중환자실로 전원 되었다. 가족력

상 특이 소견 없었으며 분당 86회의 빈호흡을 보였다. 

수유시 발생하는 청색증이 있어 비위장관 튜브(nasoga-
stric tube)를 비강을 통해 여러 차례 삽입하려고 하였

으나 실패한 후 비인강내 질환을 의심하여 이비인후과

로 의뢰되었다. 비내시경을 이용한 검사에서 양측 후비

공폐쇄를 확인하였고, 즉시 McGovern nipple을 착용하

게 하였다. 그 후 실시한 부비동 전산화 단층 촬영에서 

양측 후비공이 막성으로 폐쇄된 소견이 보였으며 서골

의 나비와 후비공의 직경은 정상적인 소견을 보였다

(Fig. 1). 

환아는 전신마취 하에서 4 mm 비내시경을 이용하여 
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막성 폐쇄판을 확인 후 Nd：YAG 레이저를 이용하여 

막성 폐쇄판을 제거한 후(Fig. 2), 스텐트로 4 mm 실리

콘 관을 비강내 유치하였고 비중격주위 봉합술(circum-
septal suture)을 이용하여 비강내 고정하였다. 

수술 후 동반된 기형유무를 확인하기 위한 검사에서 

육안적으로 외이의 기형은 없었으며 양측 고막은 정상 

소견을 보였으나 뇌간유발청력 검사 상 양측 귀에서 전

혀 반응이 나타나지 않았다. 심초음파 검사에서는 심부

전증을 동반한 동맥관개존증(patent ductus arterio-
sus)으로 진단 받았다. 안과적 검사에서 환아는 우안에 

비해 좌안의 안구가 작은 소안구증(microphthalmia)을 

보였고, 각막 크기는 우안이 10 mm에 비해 좌안이 6 mm

로 작았으며, 좌안의 홍채, 안저, 시신경유두 및 망막의 

결손증(coloboma)을 보였다. 시각 뇌유발 전위 검사에

서는 우안에 비해 좌안에서 잠복기가 증가되었다. 뇌 이

상 유무 확인을 위한 뇌 자기공명영상을 실시하였으나 

이상 소견은 보이지 않았다. 상부 위장관 촬영 및 흉부 

전산화 단층 촬영에서는 흉곽내에 위가 존재하여 열공

탈장(hiatal hernia)으로 밝혀졌다.  

비강내 유치된 스텐트는 수술 후 6주째 제거하였다. 

수술 후 4개월째 우측 비강이 폐쇄된 소견을 보여 Nd：

YAG 레이저를 이용하여 재차 우측 후비공폐쇄증 개방

술을 시행하고 스텐트를 8주 동안 유치시켰다. 재수술 

후 6개월 추적 관찰하였으나, 폐쇄된 소견은 보이지 않

았다. 열공탈장으로 타 병원에서 두 차례 수술을 받았고 

추적 관찰중이다.  

 

고     찰 
 

선천성후비공폐쇄증은 신생아 5,000명 내지 10,000

명당 한명의 발생률을 가지고 있고, 일반적으로 선천적 

기형이 동반되지 않고 단독으로 발생되는 경우가 많지

만 약 10~15%에서 기형과 동반한다고 보고되어 있다.5) 

CHARGE증후군은 Coloboma, Hearing deficit, Atr-
esia choanae, Retardation of growth, Genital defect, 

Endocardial cushion defect의 6개의 선천성 질환을 

가진 경우로 첫 앞 문자를 따서 명명하였으며,6) 이 중 

최소 4가지 질환을 가진 경우 진단할 수 있다. 그 외에

도 다지증(polydactyly), 비-이-구개 기형(nasal-au-
ricular and palatal deformities), Crouzon증후군, 두개

골 조기봉합(craniosynostosis), 소두증(microenceph-
aly), 뇌막류(meningocele), 수막뇌류(meningoence-
phalocele), 안면 비대칭, 눈과 안면의 발육부전, 구개

열, 양안격리증(hypertelorism) 등이 동반될 수 있다.7) 

CHARGE증후군에서 후비공폐쇄증의 동반 비율은 연구

자에 따라 10~15%,6) 56%8)라고 각각 보고 되었다. 또

한, Edward 증후군,2) 점상연골형성장애(chondrodys-

Fig. 1. Bilateral membranous choanal atresia in an in-
fant. Axial CT shows soft-tissue membranes (arrows) ex-
tending from the lateral aspects of the vomer to the
medial and posterior maxilla. The width of the vomer
and the diameter of the posterior choanae are normal
in this patient. 

Fig. 2. Intraoperative picture of a newly formed right-
sided choanae. 
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plasia punctata)4)에서도 후비공폐쇄증이 동반될 수 있

다고 보고되었다. 

선천성후비공폐쇄증은 여자 대 남자의 비율은 보통 

2：1로 여자가 많고, 약 70%가 일측에서 발생한다. 양

측에서 선천성후비공폐쇄증이 발생된 경우 일측에서 발

생한 경우에 비해 다른 기형들이 같이 동반될 가능성이 

많다. 폐쇄판의 구성은 골성이 90%, 막성이 10%를 차

지하는 것으로 알려져 왔으나, 다른 분류에 의하면 골성

이 30%, 골-막 혼합성이 70%이고 순수한 막성은 찾

아볼 수 없다고 하였다.9) 이러한 후비공의 폐쇄가 발생

학적으로 일어날 수 있는 가설로 세가지가 알려져 있는

데, 첫째로는 협인두막(buccopharyngeal membra-ne)
이 지속적으로 존재하는 경우, 둘째로는 구개골의 수직

돌기와 수평돌기가 내측으로 과성장한 경우, 셋째로는 

비협막(nasobuccal membrane)이 없어지지 않고 남아 

있는 경우이다.10) 

CHARGE증후군 환자의 대부분은 유전자 인자가 명

확하지 않으나 일부에서는 유전적 이상이 밝혀졌다. 유

전적 이상은 상염색체 우성과 열성 모두 나타난다고 보

고 있으며, 핵형 분석에서는 일반적으로 정상 소견을 보

인다고 보고되어 있다.3) 다른 두경-안면부 이상(crani-
ofacial abnormality)이 동반되지 않았다면 자손들에게 

유전될 확률은 거의 없는 것으로 보고되어 있다.6) 본 

증례에서는 환아의 가족력상 특이 사항은 발견되지 않

았다.  

CHARGE증후군의 6가지 선천성 질환 중 안과적 결

손과 후비공폐쇄증이 가장 흔하다고 알려져 있다.8) 안

과적 질환으로는 홍채결손, 안저결손, 안검결손 등이 나

타난다. 심장 질환으로 Fallot 4 증후와 심실결손이 가

장 흔하게 나타나며, 중추신경계 지연으로 발육장애와 

지능장애, 생식기 부전증 및 호르몬 이상증이 나타난다. 

외이의 기형과 청력 손실이 발생할 수 있으며 청력 손

실은 이소골의 기형과 등골건의 이상으로 인해 전도성 

난청과 와우의 부전발달이나 신경의 이상으로 유발될 

수 있으며 대부분 혼합성 난청이 발생된다.11)  

후비공폐쇄증에 대한 수술접근법은 경구개법, 경비중

격법, 경상악동 수술접근법이 이용되어 왔으며, 근래에

는 주로 경비강법과 경구개법이 널리 이용되고 있다. 최

근 내시경을 이용한 경비강법 접근법으로 수술시야 확

보와 함께 다양한 기구를 이용하여 성공률을 높일 수 

있다고 보고되고 있다.12-15) 경비강법을 통해 폐쇄판을 

제거하는 방법으로는 요도소식자(urethral sound), mi-
crorongeur, 골겸자, 치과용 미세드릴, 레이저 등이 사

용될 수 있고, 레이저로는 CO2, Nd：YAG, KTP, 

holmium：YAG 레이저를 사용할 수 있다. Healy 등16)

은 CO2 레이저를 얇은 골성 폐쇄판에만 사용하였고 두

께가 1 mm가 넘는 두꺼운 폐쇄판에는 드릴 및 mic-
rorongeur를 사용하였다. 

수술 후 재협착을 방지하기 위하여 스텐트를 유치하

는데 고무, 실리콘, 폴리에틸렌 등 다양한 재질을 사용

할 수 있으며 경성보다는 연성의 재질이 재협작 방지에 

보다 도움을 줄 수 있다. 스텐트 유치기간은 3~12주로 

다양하게 보고되어 있다.1-3)15) Prasad 등17)은 국소용 

mitomycin을 수술 후 개방된 후비공에 도포함으로써 

재협착 방지와 더불어 스텐트 사용의 필요성을 줄일 수 

있다고 보고하였다. 본 증례에서는 후비공이 순수 막성 

폐쇄판으로 생각되어 4 mm내시경과 Nd：YAG 레이저

를 이용하여 양측의 후비공 개방술을 실시하였으며, 재

협착 방지를 위해 스텐트를 6주 동안 유치하였다. 그러

나 우측에서 수술 4개월 후 협착이 발생하여 재수술을 

시행하고 스텐트를 8주 동안 유치하였다. 재수술 후 6

개월까지 협착 소견은 보이지 않았다. 그 후로 추적관찰

중이다.  

CHARGE증후군의 예후로는 1년 생존율이 약 70%

이고, 1세 이전에 사망하는 경우는 분비물의 흡입에 의

한 것으로 알려져 있다.8) 

본 증례는 CHARGE증후군의 6가지 기형 중 안과적 

결손, 동맥관개존증, 후비공폐쇄증, 청력소실의 4가지와 

함께 열공탈장이 동반된 환아로 CHARGE증후군의 진

단 기준에 합당하였다. 생식기 장애는 주로 남아에서 있

는데 본 증례는 여아이기 때문에 나타나지 않은 것으로 

생각되었고, 발육 및 지능은 보다 더 추적 관찰이 필요

할 것으로 생각된다. 

최근 저자들은 CHARGE증후군 1예을 경험하여 문헌

고찰과 함께 보고하는 바이다. 
 

중심 단어：후비공폐쇄증·CHARGE증후군. 
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