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서론

산과 영역에서의 초음파 검사는 태아와 임신부에 안전하

게 사용할 수 있는 진단검사법으로 현재 널리 사용되고 있

다. 최근에는 복부초음파 뿐만 아니라 경질초음파의 해상도 

향상 및 도플러초음파, 3차원초음파의 개발 등으로 산전진

단으로서의 초음파의 역할이 더욱 중요시되고 있다. 해부학

적 기형의 진단을 위한 산전초음파는 주로 제2삼분기에 시

행되어 왔으나 고해상도 기술의 발전으로 점차 제1삼분기에 

시행하는 기형아 선별검사로서도 그 이용이 확대되고 있다. 

이 시기에 시행하는 목덜미투명대와 두개내투명대의 측정 

및 코뼈의 유무 확인 등을 통하여 염색체와 구조적 이상을 

조기 예측할 수 있게 되었고 경질초음파를 이용하여 심장기

형의 이른 진단도 가능해졌다. 이에 임신 초, 중기에 시행하

는 산전초음파를 통하여 태아의 이상을 선별해내는 방법에 

대해 여러 문헌고찰을 통해 정리해보고자 한다.

임신 제1삼분기

임신 제1삼분기에 초음파 검사를 통하여 정상 자궁 내 임

신이 진단되면 임신주수 5-6주경에 임신낭과 태아를 확인

하고 태아 심박동을 측정할 수 있다. 배아의 수를 확인하고 

다태임신의 경우에는 임신낭과 난황낭의 수를 통하여 융모

막성, 양막성을 결정하기에 가장 적합한 시기이다. 정상 임

신 이외에도 유산, 자궁 외 임신, 임신성 융모 질환 등의 비

정상 임신을 감별하고 자궁기형 및 부속기 종양을 확인하는 
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Screening ultrasonography in pregnancy 
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Ultrasonography in obstetrics is increasingly used for the screening of chromosomal abnormalities as well as for 
prenatal diagnosis of congenital abnormalities with safety and technological advancements. In the first trimester, it 
is important to confirm normal intrauterine pregnancy with viability, detect the abnormalities of uterus and adnexa, 
determine the number of fetuses and assess chorionicity and amnionicity in case of multiple pregnancy. After 
establishment of gestational age accurately by crown-rump length, thickened fetal nuchal translucency, absence of 
nasal bone, tricuspid regurgitation, reverse a wave of ductus venosus and cystic hygroma can be markers for screening 
of chromosomal abnormalities. In addition, the scan also offers an opportunity to detect gross structural abnormalities, 
which could help improve the prognosis by early prenatal intervention. In the second trimester, aneuploidy (trisomy 
21, 18, 13, Turner syndrome) and genetic syndromes could be detected by major structural defects and soft markers. 
It is important to consider that many malformations may not be detected prenatally even by qualified practitioners 
and appropriate equipment, and to counsel patients about the potential for false-positive or false-negative results. 
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것도 제1삼분기에 시행해야 할 검사항목이다(Table 1).

임신 제1삼분기는 임신주수를 확인하기에 가장 적합한 시

기로 산모의 마지막 월경기간의 첫날을 기준으로 계산한 임

신주수가 부정확할 때에는 임신 6-9주에 측정하는 머리엉

덩길이를 이용하여 추정이 가능하다. 측정방법은 태아의 정

중 시상면에서 중립적 자세를 취할 때에 태아의 머리에서 엉

덩이까지의 최대 직선 길이를 측정하는 것이다(Figure 1). 

임신주수에 따라 구조적 이상과 정상변이를 판단하는 기준

이 달라지고 선별검사의 정확도가 변동되기 때문에 정확한 

임신주수의 확인은 분만예정일의 결정뿐 아니라 태아 이상

의 정확한 진단을 위해서도 매우 중요하다.

제1삼분기에 염색체 이상의 선별검사로서 대표적으로 사

용하고 있는 초음파 표지자는 태아 목덜미투명대이다. 이는 

태아의 목 뒤 연조직과 피부 사이에 체액이 차있는 무에코 영

역으로 증가되어 있는 경우에는 홀배수체 등의 염색체 이상

과 주요 구조적 이상뿐 아니라 불량한 임신 예후와도 관련이 

있다고 알려져 있다[1,2]. 매우 작은 수치를 측정해야 하므

로 위양성과 위음성을 줄이기 위해서는 숙련된 검사자가 임

신 11주에서 13주6일 사이(태아 머리엉덩길이 45-84 mm) 

에 올바른 방법으로 측정하는 것이 필요하다[3,4]. 태아의 목

이 중립자세를 취한 상태에서 코뼈와 제4뇌실이 보이는 정

중 시상면이어야 하고, 태아의 머리와 흉곽이 화면의 75%를 

넘도록 확대하여 태아가 양막과 떨어져 있을 때 가장 넓은 

투명대의 내부를 측정하여야 한다(Figures 2,3). 2차원 초음

파 상에서 태아의 정확한 정중 시상면 영상을 얻기 힘든 경

우에는 3차원 초음파를 통해 얻을 수 있다. 기준치는 고정된 

수치(3 mm나 3.5 mm)를 사용하거나 태아의 머리엉덩길이

에 기준한 95 백분위수를 이용할 수 있다[2,4,5]. 

이 외에도 코뼈 형성부전, 삼첨판 역류, 비정상적인 정맥

관 파형, 림프물 주머니 등이 발견될 경우 염색체 이상과의 

Figure 3.  Ultrasound image of the fetus with increased nuchal translucency 
thickness (3.4 mm) at 12.3 weeks of gestation.

Figure 1.  Measurement of crown-rump length (arrow) in the mid-sagittal plane 
of the fetus.

Table 1.  Checklists of the first-trimester ultrasound scan 

Gestational age 
(weeks) Checklists

5-6 Gestational sac, yolk sac, embryo, number of emryos,  
   �fetal heart beat, uterine malformation, adnexal 

tumor, abnormal pregnancy (abortion, ectopic 
pregnancy, gestational trophoplastic disease)

7-9 Checklist during 5-6 weeks of gestation+ 
   crown-rump length

11-13 Fetal nuchal translucency, nasal bone, intracranial  
   translucency

Figure 2.  Ultrasound image in the mid-sagittal plane of the fetus showing the 
nuchal translucency (NT), nasal bone (NB) and intracranial translucency (IT). Th, 
thalamus; MB, midbrain; BS, brain stem; CM, cisterna magna.
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연관성을 고려해야 한다. 코뼈의 길이는 목덜미투명대를 측

정하는 동일한 화면에서 코뼈와 코뼈를 덮고 있는 피부, 코끝

에 의한 에코가 한꺼번에 보일 때 측정하며, 정상 염색체 태

아의 0.5-3%에서 코뼈가 없을 수 있는 것에 비하여 다운증

후군의 60-70%, 에드워드증후군의 53-55%, 파타우증후군

의 34-45%에서 관찰되지 않으므로 선별검사로서 사용될 수 

있다[4,6,7]. 주의해야 할 점은 태아 코뼈 골화가 이루어지는 

임신 11주 이후에 측정하여야 하고 인종

간 코뼈 길이의 차이가 많아 국내의 기준

을 참고해야 한다는 것이다[8].

삼첨판 역류가 11-14주 사이에 발견

되는 경우에 염색체 이상과 연관이 있

으며 정상 염색체 태아의 4%에서 발견

되는 것에 비해 다운증후군의 68%, 에

드워드증후군의 33%에서 관찰되었다

(Figure 4) [9,10]. 또한 태아의 심장기

형이 있는 경우에도 발생빈도가 높아지

는 것으로 보고되고 있다[11].

정맥관은 제대동과 하대정맥 사이를 연결하는 부위의 혈

관으로 심방수축 시에 a wave가 역류하는 소견을 보일 경우 

염색체 이상 및 심장기형과 관련이 있다. 정상 염색체 태아

의 4%에서 발견되는 것에 비해 염색체 이상 태아의 69%에

서 관찰되었고 심장기형의 태아에서도 발생빈도가 매우 높

게 보고되고 있다(Figure 5) [12].

림프물 주머니는 목 뒤쪽 또는 후외측에 하나의 대칭적 또

는 양측 낭성 구조로 나타나고, 그 내부

에 중격이 존재하기도 한다(Figure 6). 

이는 목덜미에만 국한되기도 하고 태아

의 등을 따라 또는 전신에 걸쳐 피하 부

종으로 나타나기도 한다. 림프물 주머니

를 나타내는 태아의 60% 이상에서 염색

체 이상을 나타내고 이 중에서 터너증후

군이 가장 많이 차지하고 있다[13].

이와 같이 염색체 이상의 선별검사

로서 초음파가 유용하게 사용되고 있

을 뿐만 아니라 주요 구조적 이상의 일

부가 제1삼분기에도 진단 및 예측될 수 있다. 목덜미투명

대와 동일한 화면에서 측정할 수 있는 두개내투명대(제4뇌

실, intracranial translucency)를 이용하여 척추 이분증과 

후두와 기형의 진단을 예측하는 방법이 제시되고 있다. 두

개내투명대는 뇌교의 후부 경계와 제4뇌실의 맥락총 사이

의 무에코성 공간으로 정상 태아에서는 목덜미투명대와 평

행하게 관찰되나 척추이분증 태아의 경우에는 관찰되지 않

Figure 5.  Abnormal Doppler waveforms across the ductus venosus in the par-
asagittal plane of the fetus at 11.6 weeks of gestation.

Figure 6.  Cystic hygroma with generalized skin edema (A) in the sagittal plane and (B) the transverse plane 
of the fetal head at 12.1 weeks of gestation. CRL, crown-rump length.

A B

Figure 4.  (A) Color and (B) pulsed wave Doppler of tricuspid regurgitation at 12.4 weeks of gestation.

A B
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고 댄디워커 기형에서는 95 백분위수보다 크게 측정된 경우

들이 보고되고 있다(Figure 2) [14,15]. 두개내투명대의 한

국인 기준치에 대해서는 국내 연구를 참고할 수 있다[16]. 

그 외에도 제1삼분기에 진단될 수 있는 대표적인 구조적 이

상으로는 무뇌아나 무두개증, 뇌류, 전전뇌증, 주요 심장기형 

(좌심형성부전증후군, 기능적 단심실, 심실중격결손 등), 복

벽 질환(제대 탈장, 복벽갈림증), 폐쇄성 요로질환(후부요도

판막증후군, 통배설강기형, 요도폐쇄), 심한 형태의 골격 이

형성증, 양막대증후군 등이 있다(Figure 7). 제1삼분기에 조

기진단하여 적절한 시기에 태아 치료를 시행할 경우 예후

를 향상시킬 수 있는 대표적인 예로는 폐쇄성 요로질환에서 

방광-양막강 단락술을 시행하여 신장기능을 보존한 경우가 

보고되고 있다[17].

임신 4-8주에 전뇌가 정상적으로 분리되지 못해 발생하는 

전전뇌증은 정상적으로 제1삼분기에 보여야 하는 나비모양 

(양측 뇌실에 맥락얼기가 가득차 보이는 소견)이 보이지 않

는 단일뇌실 소견으로 진단할 수 있고 양막의 일부가 태아에 

붙어 발생하는 양막대증후군은 심한 경우에 동반되는 복벽결

손, 뇌류, 사지절단 등의 소견으로 진단

될 수 있다.

그러나 제1삼분기에서의 진단을 위해

서는 정확한 임신주수의 확인이 선행되

어야 하고 추적관찰이 필요한 질환에 대

한 정확한 이해가 필요하다. 무뇌아나 

무두개증은 두개골 골화가 이루어지는 

시기인 9주 이전에는 진단할 수 없고, 

임신 8-11주에는 생리적 중장 탈출이 

정상이므로 11주 이전에는 제대 탈장을 

진단할 수 없다. 복벽 질환이 제1삼분기

에 진단될 수 있으나 제대 탈장과 복벽 

갈림증을 감별하기 위해서는 제2삼분기

의 검사를 통한 확진이 필요하고 폐쇄

성 요로질환이나 큰방광증의 일부는 자

연적으로 소실되기 때문에 추적관찰을 

해야 한다. 태아 심장기형의 경우 임신  

12주 이후에 경질초음파를 이용하여 일

부 진단할 수 있으나 임신중기 초음파에 비해 진단의 민감도

와 정확도가 떨어지므로 선별검사 상 고위험군에 제한하여 

시행하고 반드시 추적관찰을 하는 것이 중요하다.

임신 제2삼분기

임신 제2삼분기는 세부적인 해부학적 구조 및 기능을 보다 

정밀하고 구체적으로 검사할 수 있는 시기로 국가별로 정밀

초음파 검사를 시행하는 시기 및 대상에 약간의 차이가 있으

며, 주로 임신주수 18-22주에 잘 훈련된 숙련자에 의해 시행

되도록 권장되고 있다[18]. 국내에서는 대부분의 임신부에게 

정밀초음파를 시행하고 있는 반면, 일부 국가에서는 고위험

군 또는 일반초음파에서 이상이 발견된 경우에만 정밀초음파

를 시행하기도 한다. 이 시기의 검사를 통하여 태아의 해부학

적 구조뿐 아니라 성장 및 발달, 위치, 건강 상태와 양수, 태

반, 탯줄 등의 이상 유무까지 확인할 수 있으나 태아 자세나 

양수 양 등에 의해 검사의 정확도가 영향을 받고 기형의 정

Figure 7.  First trimester structural abnormalities. (A) Holoprosencephaly; monoventricle with absent butterfly 
sign in the transverse plane of the fetal head at 12.5 weeks of gestation. (B) Amniotic band syndrome; thin 
membranes (arrow) attached to the lower extremities resulted in limb defects at 11.5 weeks of gestation. (C) 
Acrania; calvarium was absent and remained cranial contents protruded above orbits in the sagittal plane of 
the fetus at 12.5 weeks of gestation. (D) Bladder outlet obstruction; an enlarged bladder was observed in the 
male fetus at 13.1 weeks of gestation. Posterior urethral valves was confirmed postnatally and renal function 
was normal with prenatal vesico-amniotic shunting.

A

C

B
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도, 초음파 기계 및 검사자의 숙련도에 따라 검사 결과의 차

이를 보일 수 있다. 또한 모든 선천성 기형을 산전에 진단할 

수는 없고, 기형의 종류에 따라 발견 시기가 다르다는 것을 

고려하여 상담하는 것이 중요하다.

초음파 검사로 진단을 의심할 수 있는 대표적인 염색체 이

상으로는 다운증후군, 에드워드증후군, 

파타우증후군, 터너증후군 그리고 일부 

유전 증후군이 있는데 이의 진단을 위

한 여러 표지자들이 지속적으로 개발되

어 왔다.

21번 세염색체증인 다운증후군은 가

장 흔한 염색체 이상으로 약 25%에서만 

주요 구조적 이상을 발견할 수 있기 때문

에 미세한 구조적 이상의 경우는 산전초

음파에 의한 진단이 어렵다[19,20]. 이

에 산전진단을 높이기 위한 여러 시도를 

통해 주요 구조적 이상 외에도 초음파로 

발견할 수 있는 소프트 마커가 제시되고 

있으며 이외에도 단두증, 편평한 프로

필, 돌출혀, 태아수종, 흉막삼출, 심낭삼

출 등의 소견이 관찰될 수 있다(Table 2,  

Figure 8) [21]. 국내 자료로는 서울아

산병원에서 10년간 다운증후군으로 진

단된 경우의 산전초음파 소견을 빈도 별

로 정리한 표가 있다(Table 3).

18번 세염색체증인 에드워드증후군

은 두 번째로 많은 염색체 이상으로 80% 이상에서 초음파 

이상 소견이 관찰되어 임신초기와 중기에서의 진단율이 높

다[22]. 대부분의 경우에서 임신중기부터 자궁 내 태아발육

지연이 나타나고 산전초음파에서 주요 구조적 이상 및 소프

트 마커를 관찰할 수 있다(Table 4, Figure 9) [21,23]. 심장

Table 2.  Prenatal sonographic features of trisomy 21 

Major structural anomalies Soft markers

Cardiac malformation Clinodactyly
Cystic hygroma Echogenic intracardiac focus
Ventriculomegaly/hydrocephalus Echogenic bowel
Esophageal atresia/  
   tracheoesophageal fistula

Increased nuchal thickness

Duodenal atresia Pyelectasia
Omphalocele Sandle gab deformity

Short long bones

Wide iliac angle

Single umbilical artery

Microtia

Absent/hypoplastic nasal bone

Table 3.  Prenatal ultrasonographic findings of trisomy 21 in a large single 
center in Korea (1999-2008, Asan Medical Center) 

Ultrasonographic findings ㅍValue (n=131)

Cardiac malformation 38 (29)
Increased nuchal thickness 35 (27)
Hypoplastic nasal bone 15 (11)
Fetal hydrops 16 (12)
Short long bones 12 (9)
Hepatosplenomegaly 10 (8)
Duodenal atresia   8 (6)
Clinodactyly   4 (3)
Ventriculomegaly   3 (2)

Values are presented as number(%).

Figure 8.  Second trimester sonographic findings in trisomy 21. (A) Absent nasal bone in the mid-sagittal plane 
of the fetal profile. (B) Cystic hygroma in the transverse plane of the fetal head. (C) Atrioventricular septal defect 
in the four-chamber view of the fetal heart. (D) Duodenal atresia; the double-bubble sign in the transverse 
plane of the fetal abdomen.

A

C

B

D
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기형(심실중격결손, 심방중격결손, 방실중격결손, 양대혈관

우심실기시, 좌심실형성부전증 등)이 가장 많고 근골격계 기

형(곤봉발, 흔들의자바닥모양발, 주먹쥔손과 겹쳐진 손가락, 

요골무형성, 사지단증, 전신성관절구축 등), 중추신경계기

형(뇌량무형성, 뇌실확장, 댄디워커 기형, 소뇌큰수조의 확

장, 신경관결손 등), 두개안면기형(두개골 모양 이상, 작은

턱증, 구순구개열, 소이증 또는 처진귀 등), 복부기형(식도폐

쇄증, 횡격막탈장, 제대 탈장 등), 비뇨기계기형(수신증, 말

굽콩팥, 방광출구폐쇄증, 낭성이형성증 등) 등이 관찰될 수 

있다[24]. 

13번 세염색체증인 파타우증후군

은 상염색체이상 중 세 번째로 많으며 

90% 이상에서 초음파 검사상 주요 구조

적 이상이 관찰된다(Table 5,Figure 10) 

[21,25]. 중추신경계기형(뇌실확장증, 

전전뇌증, 뇌량형성부전, 뇌류 등)과 두

개안면기형(단안증, 작은턱증, 경사진이

마, 입술입천장갈림증, 작은안구증, 두

눈가까움증 등)이 많이 발견되고 이 외

에도 심장기형(심실중격결손, 심방중격

결손, 우심증, 양대혈관우심실기시, 좌

심실형성부전증 등), 근골격계 기형(축

뒤다지증, 손발가락굽증, 겹쳐진 손가

락 등), 다낭성 신장질환, 제대 탈장 등

이 동반될 수 있다. 대부분 자궁 내 태아

사망 또는 유아기 사망 등의 매우 불량

한 예후를 나타내므로 태아염색체 검사

를 통한 확진이 필요하다. 

터너증후군은 가장 흔한 성염색체 이상으로 직은 키, 낮은 

머리카락선, 짧은 목, 물갈퀴목, 난소 기능상실, 불임, 무월

경, 성선구조 미발달 등의 이상을 나타낸다. 산전초음파 소

견으로는 림프물 주머니가 가장 흔하게 보이며 그 외에도 태

아수종, 신장기형(말굽콩팥, 골반콩팥, 단일 콩팥, 중복 신우 

등), 심장기형(대동맥축착 등), 사지단증 등이 나타날 수 있

다(Figure 11). 

CATCH 22 증후군(22번 염색체의 미세결실)은 심장기형, 

Table 4.  Prenatal sonographic features of trisomy 18

Major structural anomalies Soft markers

Cardiac malformation Choroid plexus cyst

Cystic hygroma Strawberry-shaped skull

Diaphragmatic hernia Incresased nuchal thickness

Omphalocele Single umbilical artery

Esophageal atresia/tracheoesophageal  
   fistula 

Short long bones

Central nervous system anomaly

Craniofacial anomaly

Genitourinary malformation

Musculoskeletal malformation

A B

Figure 9.  Typical second trimester ultrasonographic findings in trisomy 18. (A) Bilateral choroid plexus cysts 
and (B) strawberry-shaped skull in the transverse plane of the fetal head. (C) Clenched hands with overlapping 
fingers and (D) rocker bottom foot in 3D image. (E) Club foot; the plantar surface of the foot was seen in the 
same plane as the tibia.

C D E

Table 5.  Prenatal sonographic features of trisomy 13

Major structural anomalies Soft markers

Cardiac malformation Echogenic intracardiac focus

Cystic hygroma Pyelectasia

Increased nuchal thickness Single umbilical artery

Omphalocele

Central nervous system anomaly

Craniofacial anomaly

Musculoskeletal malformation

Geniourinary malformation



산전초음파 선별검사  1009

Jeong BD · Won HS •Screening ultrasonography in pregnancy

얼굴기형, 흉선저형성증, 입천장갈림증, 저칼슘증을 특징으로 

하는 질환으로 약 80%에서 심장기형이 동반된다(Figure 12)  

[26]. 주로 뿔 줄기 결함(활로씨 4징, 대동맥궁 단절, 심실 

중격 결손증, 총동맥간증, 양대혈관 우심실 기시, 대동맥 축

착 등)이 동반되어 이러한 심장질환이 진단되는 경우에는 

CATCH 22 증후군에 대한 의심이 필요하다[27]. 이 외에도 

안면기형(두눈먼거리증, 두드러진 콧등, 

작은턱증 등), 입천장갈림증, 흉선저형

성증, 양수과다증, 신장 또는 근골격계 

기형 등이 발견될 수 있다[28]. 

결론

산전초음파의 발달을 통해 염색체 및 

구조적 이상의 진단시기를 앞당기고 민

감도와 정확도의 향상을 이루어 내었으

며, 이를 통해 일부 선천성 질환에 대해 

적절한 시기에 태아 치료를 시행할 수 

있었다. 그러나 모든 선천성 기형이 산

전에 진단될 수 없음을 고려하는 동시

에, 민감도의 향상과 함께 높아진 위양

성률과 여전히 존재하는 위음성률에 대

한 정확한 이해를 가지고 상담하는 것

이 매우 중요하다. 

찾아보기말: �산전초음파; 구조적 이상; 염색체 이상; 세염색체증
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Figure 10.  Second trimester structural anomalies in trisomy 13. (A) Holoprosencephaly; monoventricle and fused thalamus in the transverse plane of the fetal head. 
(B) Omphalocele; the transverse plane of the fetal abdomen showed 11×12mm sized herniated mass into the umbilical cord. (C) Proboscis; coronal image of the face 
showed protruding tissue above the orbit.

A B C

Figure 11.  Cystic hygroma with generalized edema in the sagittal plane (A) and the transverse plane (B) of 
the fetus with Turner syndrome at 16.5 weeks of gestation.

A B

Figure 12.  Second trimester ultrasonographic findings in CATCH 22 syndrome. (A) Absent thymus in the 3-ves-
sel view of the fetal heart. (B) Interrupted aortic arch; the ascending aorta was straight and a transverse aortic 
arch was not demonstrated.

A B
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Peer Reviewers’ Commentary

본 논문은 산전관리에서 산전 초음파 선별검사의 진단적 의의를 

잘 기술하였고, 초음파 기술의 발전에 의해 산전 유전질환 진단

의 유용성에 대해 체계적으로 기술하였다. 최근 초음파의 발전으

로 인해 태아의 해부학적인 기형뿐 만 아니라 태아의 염색체 이상

에 대한 선별검사로서 초음파 검사의 유용성이 높아지고 있다. 태

아 이상에 대한 산전 진단은 태아 및 신생아 치료를 출생 후 신생

아의 예후를 개선시킬 수 있어, 선천성 심장 기형을 비롯한 선천

성 기형 신생아의 최근 생존률을 증대시켜오고 있다. 또한 세염체

증을 비롯한 염색체 이상을 가진 태아의 해부학적 특성을 이용하

여 선별검사를 시행하고 있어, 임신 중 태아 염색체 이상 진단이 

가능하게 되었으며 이를 통해 산전 상담의 기회도 제공하고 있다. 

[정리: 편집위원회]


