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ABSTRACT

Branchio-otic (BO)-syndrome is a relatively uncommon genetic disease, and is characterized by branchial fistulae, 
congenital preauricular fistulae, and anomalies of the pinnae, external, middle, and inner ears, accompanied by hearing 
loss. The phenotype varies, so that degree of hearing loss and the type of branchial fistulae vary depending on the 
patient. Branchial cleft anomaly is common feature of BO syndrome (63%), and most of them are 2nd branchial cleft 
anomaly. There have been no reports of BO syndrome with 3rd or 4th branchial cleft anomaly published in literature. 
We report a case of bilateral 3rd branchial cleft anomaly in a 22 year-old male patient with BO syndrome, who treated 
with chemical and electrocauterization therapy, with a review of literatures.
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서론

아가미-귀-콩팥(branchio-oto-renal, BOR) 증후군은 새

열기형, 전이개누공, 외이기형, 난청, 신장의 이상소견을 보이

는 유전질환이며, 이 중 신장의 이상이 없는 경우를 아가미-귀

(branchio-otic, BO) 증후군이라고 한다. 표현형은 다양하여 

환자에 따라 청력소실의 정도, 새열기형의 종류 등이 다양하

게 나타난다. 현재까지 국내에 보고된 아가미-귀-콩팥 증후군 

혹은 아가미-귀 증후군 증례는 총 5예로,1–5) 이 중 3예에서 새

열 기형이 있었으며 모두 제2형 새열기형이었고 제3 혹은 제

4 새열기형은 보고된 바 없었다. 해외문헌에도 현재까지 제3 

혹은 4 새열기형이 동반된 아가미-귀 증후군의 증례는 보고된 

바 없다.

저자들은 아가미-귀 증후군으로 진단된 22세 남자 환자에

서 발견된 양측 제3 새열기형을 화학적 소작술을 이용하여 치

료한 1예를 문헌고찰과 함께 보고하고자 한다. 

증례

22세 남자 환자가 6년 전부터 반복적으로 발생하는 흉골
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(sternum) 상방의 부종과 동통을 주소로 내원하였다. 환자는 

15년 전부터 달팽이관 저형성, 양측 혼합성난청 및 양측 이개

누공으로 여러 병원을 내원하여 추적관찰 중이었고, 흉골 상

방의 반복적인 부종과 동통에 대해서는 증상이 있을 때마다 

흡인하여 치료해 왔었다. 반복적인 편도염으로 10년 전 편도

절제술을 시행한 것 이외 다른 과거력은 없었다.

신체 진찰에서 양측 이개는 정상 구조를 하고 있었고, 양측 

이개 앞 누공이 확인되었다. 갑상연골의 우측 경계로부터 우

측으로 2 cm 되는 위치에 새열누공의 피부쪽 개구부가 확인

되었고, 맑고 투명한 분비물이 나오고 있었다. 좌측 목에는 피

부쪽 개구부가 보이지 않았고, 흉골(sternum) 상방에 4×3 

cm 크기의 압통이 있는 낭종형 종괴가 촉지되었다. 

환자는 12년 전 시행한 신장초음파에서 특이소견이 관찰되

지 않았고, 혈액검사 상 혈액요소질소(blood urea nitrogen), 

혈중 크레아티닌(creatinin), 추정사구체여과율(estimated 

glomerular filtration rate) 모두 정상이었다. 부모, 형제 모

두 이개누공, 새열기형, 난청, 신기능 이상소견은 없었다. 환

자는 Chang 등이 제시한 임상적 진단기준에 따라 주 진단기

준 중 3개(새열기형, 난청, 전이개누공)의 소견으로 아가미-귀 

증후군으로 진단되었다.6)

후두내시경 검사에서 편도, 설근(base of tongue), 이상와

(pyriform sinus), 구인두(oropharynx)에 누공의 내부 개

구부로 의심되는 병변은 보이지 않았다. 병변의 평가를 위

해 목 전산화단층촬영(computer tomopraphy, CT)을 시

행하였다. 목 전산화단층촬영에서, 방패목뿔막(thyrohyoid 

membrane)에서 기시된 것으로 추정되는 양측 새열기형으

로 의심되는 병변이 발견되었다. 우측 새열기형은 흉쇄유돌근

의 앞쪽 경계부를 따라 하강하여 갑상연골의 우측 경계부로

부터 우측 2 cm 부위에 피부 개구부를 형성하고 있는 누공형

(fistula)이었다. 좌측 새열기형은 흉쇄유돌근의 앞쪽 경계부

를 따라 하강하여 좌측 갑상선 바깥쪽 앞 경부공간(anterior 

cervical space)과 흉골 상방에 만성 염증으로 의심되는 저

음영의 병변을 이루고 있었고, 피부 누공이 없는 동(sinus) 형

태였다(Fig. 1). 새열기형으로 의심되는 병변의 내부 개구부

를 확인하기 위해 gastrografin 식도조영술을 시행했으나, 조

영되는 병변이나 내부 개구부는 없었다. 흉쇄유돌근 전방 상

부 3분의 1 지점에 주로 낭종형으로 존재하는 제2형 새열기

형에 비해 좌측 경부 종물이 하부까지 내려가 있는 점으로 보

아, 저자들은 임상적으로 제3형 혹은 4형 새열기형을 의심하

게 되었고,7) 이를 진단 및 수술적으로 치료하기 위해 현수후

두경(suspension laryngoscope)을 이용한 내부 개구부 확인

과, trichloroacetic acid(TCA)를 이용한 내부개구부의 화학

적 소작술을 계획하였다. 흉골 상방의 염증성 병변에 대해서

는 농양이 형성되어있지 않고, 염증소견이 경미하여 술 후 흡

인(aspiration)을 통해 치료하기로 계획하였다.

전신마취로 수술실에서 시행한 현수후두경에서 양측 모두 

피열후두개주름(aryepiglottic fold)과 후두개곡(vallecular 

fossa) 사이의 이상와누공 상부에서 각각의 새열누공의 개구

부가 관찰되어 양측 제 3형 새열기형으로 진단할 수 있었다. 

우측 개구부는 직경 약 3 mm로 확인되고, 좌측 개구부는 직

경 약 1.5 mm로 확인되었다. 각각의 개구부를 40% TCA로 

화학적 소작술을 1분씩 3회 시행하였다. 비교적 직경이 큰 우

측 개구부는 화학적 소작술만으로는 개구부가 완전히 막히기 

어렵다고 판단되어 전기소작기를 이용한 전기소작술을 추가

적으로 시행했다. 수술 부위의 출혈이 없는 것을 확인한 후 수

술을 종료하였다(Fig. 2). 

술 후 2일째 흉골 상방의 낭종성 종물(cystic mass)에 대해 

초음파 유도하 흡인을(ultrasonography guided aspiration) 

시도했다. 종물 내용물은 매우 끈적한 젤 양상의(gel-like) 조

직이었고 따라서 잘 흡인되지 않았다. 흉골 상방의 낭종성 종

물은 수술적 제거가 필요하다고 판단되어, 술 후 3일째 국소

마취로 절개배농을 시행하였다. 종물에 절개를 가하자 어두운 

A B

C D

Fig. 1. Radiologic findings. A : Bilateral branchial cleft anomaly tract 
is seen on both lateral side of thyrohyoid membrane (white arrows). 
B : Coronal view. Bilateral branchial cleft anomaly tract is seen (white 
arrows). Low density lesion is seen on the lateral side of left thyroid 
gland (white arrowhead). C : Axial view. Low density inflammatory 
lesion is seen (white arrowhead). D : Low density lesion is seen on 
the suprasternal area (white arrowhead).
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노란색의(dark-yellowish) 육아종성 염증조직들이 확인되었

고, 끈적한 성상의 액체들도 동반되었다. 일부는 채취하여 병

리과에 조직검사를 의뢰했으며, 남은 육아조직들은 가능한 많

이 제거한 후 포비돈-아이오딘 세정액 및 생리식염수로 수차

례 관류한 후 배액관을 삽입한 후 봉합하였다. 

조직검사에서 종물에 있던 조직은 육아종성 염증조직으로 

최종 확인되었다. 비교적 직경이 컸던 우측 새열누공은 1회의 

화학적 소작술로 막히기는 어려울 것으로 예상되어 추가적인 

화학적 소작술이 필요할 수 있음을 설명하였고, 추적관찰하기

로 하였다. 또한, EYA1(Drosophila eyes absent gene) 유

전자 돌연변이 유무를 확인하기 위해 환자와 가족들의 유전자 

검사를 권유하였으나, 이는 환자의 거부로 시행하지 못했다.

현재 술 후 5개월째로, 비교적 개구부가 컸던 우측 새열누

공은 지속적으로 피부 누공을 통해 분비물이 일부 나오고 있

으나 점차 분비물의 양과 빈도가 줄어드는 양상을 보였다. 좌

측 새열동은 흉골상방 절개배농을 시행한 부위를 통해 술 후 1

개월간 혈액이 섞인 소량의 장액성의 분비물이 발생하였고 상

처 회복의 지연이 있었으나, 이후 분비물 없이 상처는 회복되

었다(Fig. 3). 화학적 소작술을 시행했던 양측 이상와에는 감

염소견은 없었고, 내시경에서 개구부는 확인되지 않았다(Fig. 

4). 우측 새열기형은 향후 추가적인 현수 후두경하 화학적 소

작술을 시행할 계획이며, 좌측 새열기형은 현재 염증과 부종

이 호전되어, 추후 현수후두경하 화학적 소작술을 시행할 때 

내부 개구부의 존재 여부를 확인할 계획이다.

 

고찰

아가미-귀-신장(BOR) 증후군은 신생아 4만 명 중 한 명의 

빈도로 발생하는 매우 드문 질환으로, 난청, 새열기형, 전이개

누공, 신장질환을 특징으로 하는 질환이다.8)

1864년 Heusinger에 의해 인두의 누공과 청력장애가 동반

된 증례가 보고된 이후,9) 1975년 Melnick 등이 청력소실, 새

열기형, 신기형이 동반되는 특징을 보고하면서 아가미-귀-신

장 증후군으로 명명되었으며,10) Adelhak 등에 의해 8번 염색

체 장완(8q13.3)에 위치하는 EYA1 유전자를 규명하여 이 유

전자가 질환과 관련이 있고 상염색체 우성유전된다는 사실을 

증명하였다.11) 이후 Kumar 등은 많은 아가미-귀 증후군 가족

들을 대상으로 연구하여 유전자 1q 31에 두 번째 유전자가 있

다는 사실을 밝혔고,12) Ruf 등은 가계도 연구를 통해 유전자 

14q 21.3에서 q24.3 위치에 아가미-귀 증후군과 관련된 세 

FE

A B C

D

Fig. 2. Intraoperative findings. A : Internal opening of left branchial cleft anomaly was found at the point between vallecular fossa and left 
aryepiglottic fold under suspension laryngoscope (black arrowhead). B : Widening the internal opening with forcep to expose internal open-
ing. C : Exposed internal opening of the left branchial cleft anomaly. D : Chemocauterization was done with TCA. E : Internal opening of right 
branchial cleft anomaly was found at the point between vallecular fossa and right aryepiglottic fold (black arrowhead). F : Electrocauteriza-
tion was done after chemocauteraization with TCA. TCA: trichloroacetic acid. 
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번째 유전자가 있음을 밝혔다.13)

Stinckens 등에 의해 보고된 바에 의하면 아가미-귀 증

후군의 임상증상은 청력장애(95.4%)가 가장 많고, 전이개누

공(87%)이 그 뒤를 이었으며 이개의 변형(86.8%), 새열기형

(86.5%), 신장이상(58.3%) 순으로 나타났다. 청력장애는 주로 

소아기에 나타나며, 혼합성 난청(50%)을 주로 보이나 감각신

경성(25%), 전음성 난청(25%)인 경우도 있으며, 경증에서 중

증까지 다양한 표현도를 보인다.14) 본 증례의 환자는 혼합성 

난청을 보이고 있었으며, 이소골 구조이상과 달팽이관 저형

성, 안면신경 주행이상을 보이고 있었다. 

새열기형은 발생과정에서 경관(cervical sinus of His)의 

완전한 폐쇄가 이루어지지 않거나, 외배엽으로 완전히 덮이

지 않게 되면 발생하는 기형으로 대부분 편측성으로 나타나지

만, 아가미-귀 증후군의 경우 양측성으로 발현되는 경우도 많

다. 아가미-귀 증후군에서는 제1, 제2 새열기형이 주로 보고

되고 있고 대부분의 경우 주로 경부 측면 흉쇄유돌근의 상부 

1/3 지점에서 낭이나 피부개구부를 형성하며, 편도와에 내부

개구부를 형성하는 제2형 새열기형이 보고되었다.14) 국내에 

보고된 아가미-귀 증후군 환자의 새열기형은 모두 제2형 새열

기형이었으며 제3 혹은 4형은 보고된 바 없었다.1–5) 본 증례는 

좌측은 동, 우측은 누공을 이루고, 양측 모두 내측 개구부가 

피열후두개주름(aryepiglottic fold)과 후두개곡(vallecular 

fossa) 사이에 존재하여 양측 제3 새열기형으로 진단된 사례

로, 아가미-귀 증후군에서 양측성으로 제3 새열기형이 생길 

수 있다는 것을 알 수 있었다. 새열기형은 완전한 수술적 제거

가 근치적 치료법이다. 새열기형을 그대로 놓아 둘 경우 25%

에서 감염이 발생할 수 있고, 염증이 있을 경우 수술 후 재발 

확률이 2배 이상으로 증가하기 때문에 새성기형이 있는 것 자

체가 수술의 적응증이 된다.15) 하지만 이상와로 개구하는 제

3형 혹은 4형 새열낭종의 경우 그 누공의 경로가 주변 주요

혈관, 신경 등과 인접하여 복잡하게 얽혀 있어서 수술적으로 

완전 절제가 어렵고, 재발 및 합병증의 빈도가 높아16) 최근

에는 수술을 통한 완전절제보다는 현수후두경(suspension 

laryngoscope)으로 이상와의 개구부를 확인하고, 이를 화학

적 혹은 전기적으로 소작하거나 레이저를 이용해 소작하여 입

구를 막는 것이 표준치료로 활용되고 있다.17) 화학적 소작술은 

주로 산성물질인 TCA를 사용하여 시행하는데, TCA가 액체

성분이기 때문에 누공을 따라 TCA가 흘러들어가 입구를 통해 

경로 전반적으로 누공협착을 기대할 수 있는 장점이 있다. 전

기소작술과 레이저소작술은 입구부 폐쇄를 용이하게 할 수 있

는 장점이 있고, TCA 및 전기소작술을 동시에 사용하여 이상

와 새열기형을 성공적으로 치료한 사례들도 보고되고 있다.18) 

본 증례의 환자는 현수내시경을 통해 양측 이상와의 개구부를 

찾고, TCA를 통한 화학적 소작술 및 전기소작기를 이용한 전

기소작술을 시행하였다. 좌측 동의 경우 내측 개구부 소작술 

후 주머니의 내용물에 대해 흡인을 시도하였으나 액체 성분은 

적고, 대부분은 고체의 육아조직 성분이었기 때문에 흡인되지 

않아, 절개배농을 통해 주머니의 내용물을 제거하였다. 환자

는 어릴 때부터 좌측 경부 종물의 반복적인 종창과 통증이 있

어 10회가 넘는 흡인을 시행했으나 수술을 통한 적극적인 치

료는 시행하지 않았던 환자로, 만성적으로 장기간 반복된 염

증으로 인한 다량의 염증조직들이 누공 내부와 주변 조직들을 

가득 채우고 있었고 흉골 주변까지 동이 커져 염증이 파급되

어 있었다. 이로 인해 절개배농 이후 1개월간 지속적으로 분비

물이 발생했으며, 창상의 회복에도 시간이 지연되었다. 

A B C D

Fig. 3. Four months after surgery. (A) and (B) show that incision & drainage site of suprasternal inflammatory lesion have been healed and 
serosanginous discharge have dried up (black arrowhead). (C) and (D) show outer pit of right branchial cleft fistula. The amount of serous 
discharge coming out of the site has decreased (white arrowheads).

A B

Fig. 4. Laryngoscopic findings 4 months after surgery. (A) shows 
right aryepiglottic fold and (B) shows left aryepiglottic fold. Opera-
tion site was healed and internal openings were not identified.
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아가미-귀-신장 증후군의 경우 다양한 신장질환이 나타날 

수 있으며, 이 중 6%에서 생명에 지장을 줄 정도의 심각한 신

비뇨기계 장애를 초래하여 혈액투석을 시행해야 하는 경우도 

있다. 따라서 진단 당시 복부 초음파를 이용하여 콩팥 발육부

전을 확인하고 신기능 검사, 정맥신우조영술 등을 통해 신기

능의 저하를 확인해야 하며 이상소견이 있다면, 혈압, 혈당, 

콜레스테롤 조절, 식이요법관리를 통해 신기능 감소를 늦추고 

합병증을 예방해야 한다.2)

본 증례의 환자처럼 난청, 양측 이개누공, 양측 새열기형이 

관찰되어 아가미-귀-신장 증후군이 의심된다면 이과적 질환

들을 감별한 후 적절한 수술적 치료 혹은 청각재활을 시행해

야 한다. 또한 새열낭종의 반복적인 염증이 발생한다면 흡인, 

절개배농 등의 보존적인 치료는 본 증례처럼 잦은 재발과 주

변조직으로의 염증파급을 만들기 때문에 지양해야 하며, 수술

과 같은 적극적인 치료가 필요하다. 수술을 계획할 때, 본 증

례처럼 극히 드물지만, 제3 혹은 4형 누공이 동반될 수도 있기 

때문에 술 전 식도조영술, 전산화단층촬영 등의 면밀한 영상

학적 진단과 후두내시경을 통한 개구부 확인이 선행되어야 하

고, 제3 혹은 4형 누공이 의심된다면 현수후두경을 통한 소작

술이 고려되어야 한다. 

현재까지 국내에 보고된 아가미-귀-콩팥 증후군 혹은 아가

미-귀 증후군 증례는 총 5예로, 이 중 3예에서 새열기형이 동

반되었는데, 새열기형은 모두 제2형 새열기형이었고 제3 혹은 

제4 새열기형은 보고된 바 없었다. 해외 문헌에도 제3 혹은 4 

새열기형이 동반된 아가미-귀 증후군의 증례는 보고된 바 없

다. 이에 저자들은 아가미-귀 증후군으로 진단된 22세 남자 

환자에서 발견된 양측 제3 새열기형을 화학적 소작술을 이용

하여 치료한 1예를 문헌고찰과 함께 최초로 보고하고자 한다. 
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