
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 302 

KISEP Case Reports 
臨床耳鼻：臨床耳鼻：臨床耳鼻：臨床耳鼻：第第第第    14    卷卷卷卷    第第第第    2    號號號號    2003 
••••••••••••••••••••••••••••••••••••••••••••••••••••••••••••••••••••••• 
J Clinical Otolaryngol 2003;;;;14::::302-305    

 

전음성 난청이 동반된 하악안면이골증 1례 
 

광명성애병원 이비인후과,
1
 광명성애병원 이비인후과

2
 

신양호1·이호진1·김등래2·고신우2 

 

A Case of Conductive Hearing Difficulty on Treacher Collins Syndrome 

 

Yang Ho Shin, MD1, Ho Jin Lee, MD1, Deung Rae Kim, MD2 and Sin Woo Ko, MD2 
1Department of Otorhinolaryngology, Kwang Myung Sung Ae Hospital, Gwangmyung,  

and 2Department of Otorhinolaryngology, Sung Ae Hospital, Seoul, Korea 
 
----    ABSTRACT    ----  

Treacher-Collins Syndrome, also called mandibulofacial dysostosis, affects the shape of the head and face. 
Small and slanting lower jaw, down slanting eyes, notched lower eyelids, lack or absence of the lower eyerash, 
hypoplasia or absence of the zygomatic processes and flattening of the frontonasal angle are characteristics of 
Treacher-Collins Syndrome. Most children with Treacher-Collins have normal development and intelligence. 
They have 40% hearing loss in each ear due to abnormalities of the outer and middle ear, which conduct sound to 
the nerve endings. This paper reviewed a case of bilateral conductive hearing loss on Treacher-Collins Syndrome. 
(J Clinical Otolaryngol 2003;14:302-305) 
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서     론 
 

하악안면이골증은 1900년에 Treacher Collins란 안

과의사에 의해 처음으로 발표되었고 Treacher-Collins 

Syndrome 또는 Franceschetti-Klein 증후군으로 불리

기도 한다. 하악안면 이골증은 비교적 드문 질환이지만 

국내에서 3례가 보고되었으며, 이중 시험적 중이 수술을 

통해 청력상승을 보인 경우가 보고 된 바가 있다.1-3) 특

징적으로 선천적인 악안면부의 골형성 저하를 보이며, 주

로 관골 및 하악골의 형성저하를 보인다.4) 또한 소이증 

및 외이도의 협착을 보이기도 하며, 중이기형을 일으켜 

전음성 난청을 일으키기도 한다.4-6) 증상의 악화 및 진행

은 드문 것으로 보고되었으며 지능에 미치는 영향은 거의 

없는 것으로 알려져 있고 현재 두개악안면성형 시도7) 

및 유전적 연구가 진행중이다. 이번에 저자들은 최근 이

소골 기형에 의한 전음성 난청을 동반한 하악안면이골

증에 대해 경험하였기에 문헌 고찰과 함께 보고하는 바

이다. 

 

증     례 
 

20세 남자가 선천성 양측성 난청을 주소로 본원에 내

원하였다. 만 11세때 시행한 두차례의 두개-안면 성형

술 병력, 어머니에게서도 보이는 악안면 형성부전 및 외

이도 협착 이외에는 과거력과 가족력에 특이할 점은 없

었으며, 전신상태 및 영양상태도 양호한 편이었다. 다른 
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하악안면이골증(Treacher Collins 증후군)에서 보이는 

하악골 형성 부전 및 하안검의 속눈썹 소실을 보였으며, 

새 부리 모양의 코 모양을 보였다(Fig. 1). 사지 말단부의 

기형은 관찰되지 않았고, 이경 검사상 외이도가 좁아진 

소견을 보였으며, 암회색의 고막, 광추의 소실, 추골병의 

변형 및 단돌기의 위축을 관찰할 수 있었다(Fig. 2). 고막

의 함몰 소견은 보이지 않았고, 고막운동성 계측상 우측

은 As형, 좌측은 C형의 결과를 보였다. 순음청력검사상 

양측 모두 골도청력 역치는 정상이였으나 기도청력역치

가 현저히 떨어져 있고, 골도-기도 역치 차이는 50 dB 

이상을 보이는 전음성 난청 소견을 보였다(Fig. 3). 누가

현상검사상에 특별한 이상소견은 발견되지 않았고, 어음

청취역치검사상 양측 모두 70 dB, 어음명료도검사상 우

측 68%, 좌측 66%의 결과를 보였다. 다른 염색체 이상

에 의한 임상증후군과의 감별을 위해 시행한 세포유전학 

검사상 46XY로 정상 핵형을 보였다. 측두골 전산화 단

층촬영상 관골상악골 연접부에 과거 두개안면성형술로 
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Fig. 1. A：20-years old man who have malformed cheek 
bones. B：Receding lower jaw (arrow) C：Drooping 
eyelid, abscent of lower eyerashes. 

Fig. 3. Pure tone audiogram 
shows severe conductive 
hearing loss pattern.  

Right Left dB 

-10
0

10
20
30
40
50
60
70
80
90

100
110
120

.125 .250 .500 1 2 4 8 16 kHz  .125 .250 .500 1 2 4 8 16 

dB 

-10 
0 

10 
20 
30 
40 
50 
60 
70 
80 
90 

100 
110 
120 

Tone audiogram 

AAAA BBBB 

Fig. 4. A：Axial CT image shows metalic screw (arrow) 
on right zygomaticomaxillary juction area. B：Axial CT 
image shows also metalic screw (arrow) on left zygo-
maticomaxillary juction area, defect of posterior portion 
of zygomatic arch and hypoplastic both temporal 
bone. 

Fig. 2. Otoscopic finding. Dark gray colored tympanic 
membrane, loss of cone of light, deformed flat appea-
rance of manubrium (arrow) and external auditory 
canal narrowing are noted. 
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인한 금속성 나사가 관찰되었고, 추체골의 위축을 포함

한 측두골의 전반적인 위축 소견을 보였다. 중두개와는 

작아보이며 두개저의 전반적인 변형, 관골궁 후부의 결

손을 관찰할 수 있었다(Fig. 4). 고실 소견으로는 상고실 

및 중고실이 작아보이며, 전반적인 이소골의 형성부전, 이

소골의 정렬이상, 특히 침추관절 변형 소견을 볼 수 있

었다(Fig. 5). 환자는 이소골의 변형이 주로 전음성 난청

의 원인이 될 것으로 판단되어 시험적 고실 개방술을 권

유 받았으나,현재 보청기를 통한 일상생활에 불편함이 크

지 않아 현재 외래 추적 관찰 중이다. 

 

고     찰 
 

하악안면이골증(Treacher Collins 증후군)은 매우 드

문 상염색체 우성유전질환으로8) 유병률은 출생아 50,000

명 당 1명으로 보고되고 있다. 환자 중 약 40%에서 가

족력을 보이며 60%는 새로운 돌연변이의 결과로 발생

한다.9) Rovin 등10)은 부모 중 부친보다 모친이 이환되었

을 때 자손의 이환율이 높다고 보고하였다. 이 증후군은 

제 1, 제 2 배아 새궁의 이형성으로 인한 것으로 여러 유

전학적 연구결과, 5번 상염색체 장완부(5q)의 돌연변이

가 가장 잘 알려져 있으나 본 증례에서는 정상핵형을 보

였으며 이는 최근 보고된 정상핵형을 보이는 하악안면이

골증 환자군과의 연관된 소견으로 사료된다.8)11)12) 

임상 양상은 특징적인 양측성, 대칭성의 안면기형으로 

편평한 전두비각, 안검렬의 반몽골로이드 경사(antimon-
goloid obliquity), 하안검의 결손과 내측으로의 첩모 결

손, 상악동과 협골의 형성부전, 협골돌기 결손과 하악골 

형성부전, 하악각의 증가를 보이며 일부에서 구개열과 누

점 및 검판선의 결손이 보고 되기도 하였다. 이과적 소

견으로는 소이증, 외이도폐쇄, 이소골의 기형, 중이강 발

육부전 등이 보고되었다.4-6) 내이는 정상이라는 보고도 

있으나 일부 기형이 보고되기도 하였다.4)6) Marres5)는 

이 증후군을 가진 약 50%의 환자에서 다양한 정도의 귀

의 기형과 동반된 전음성 난청을 갖는다고 보고하였다. 

대부분의 환자들에서 지능은 정상이며 일부 보고된 정신

지체는 청력 장애로 인한 이차적인 것으로 보인다.4)13)  

진단은 특징적인 임상양상과 청력검사 등 이학적 검사 

및 방사선학적 검사, 유전학적 검사를 통해서 할 수 있다. 

청력검사상 고도의 전음성 난청을 가진 환자에서 간혹 

고음역의 감각신경성 난청과 혼합된 양상을 보이기도 

한다.9) Jergas 등6)은 환자들의 측두골 기형에 대한 고

해상도 전산화 단층촬영(HRCT)을 시행하여 중이강 및 

이소골의 이형성, 이소골 탈구 및 결손, 유양돌기 함기화 

결손 등의 소견이 수술 전 평가로서 큰 역할을 한다고 

보고하였다. 같은 가족 내에서도 임상양상은 매우 다양한 

정도로 발견되기 때문에 환자의 가족과 친척들에 대한 유

전상담은 매우 중요하다.5) Edwards 등14)은 고위험 태

아에서 초음파 검사 및 융모막융모 표본의 유전학적 검사

를 이용하여 출생 전 진단방법으로 제시하기도 하였다.  

치료는 기형에 대한 재건 수술 등 외과적 치료와 난청

에 대한 보장구 착용 등 보조적 요법이 있다. 특히 난청

은 조기 발견과 신속한 치료가 중요한데 경도의 선천성 

난청이라도 언어능력습득의 중대한 지연을 일으킬 수 있

기 때문이다.13) 외이도가 보존되어 있는 경우 시험적 수

술이 가능하며 이소골 기형의 교정도 할 수 있다.15) 외이

도 폐쇄가 있는 경우 청력 보장구로써 청력개선을 도모할 

수 있으며 Reuter 등10)은 하악안면이골증을 갖는 환아

들에게 단계적인 하악견인술을 이용한 bone-anchored 

hearing aid(BAHA)의 이식술을 적용하여 기존의 bone-

conduction hearing aid(BCHA)보다 음성인식과 미용

학적 측면에서 보다 나은 결과를 보고하였다. 
 

중심 단어：하악안면이골증·전음성 난청. 
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