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상행대동맥의 거대한 확장과 하행대동맥 박리를  

동반한 Marfan 증후군 1례 
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Marfan syndrome is an inheritable connective tissue disorder with protean clinical manifestations 
involving the ocular, skeletal and cardiovascular system. It is well estabalished that the major cause 
of morbidity in Marfan syndrome is the dilation of the aortic root as well as the associated aortic 
regurgitation and dissection. Aortic dissection usually begins just above the coronary ostia in the 
ascending aorta and extends the entire length of aorta. We report a rare case of Marfan syndrome 
with aortic dissection which begins distal to the left subclavian artery in the descending aorta. 
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서     론 

 

Marfan 증후군은 결체조직의 유전적, 생화학적 결

함으로 인해 골격계, 안구, 심혈관계등 여러 장기에 

병변을 동반하고 상염색체 우성으로 유전되는 비교적 

드문 질환이다1). 그중 심혈관계의 병변은 Marfan 증

후군의 대표적인 임상적 병변이며 사망의 주원인이 

된다2). 심혈관 병변으로는 상행대동맥의 확장이 가장 

흔한 소견이며 그외 승모판 일탈증, 대동맥판 폐쇄부

전증, 대동맥박리등이 있으며 이중 사망과 직접 관계되

는 심혈관 질환은 대동맥확장에 의한 대동맥박리이다3). 

Marfan 증후군에서 발생되는 대동맥확장 및 박리

는 대부분 상행대동맥에 발생되며 하행대동맥에 국한

되어 발생되는 경우는 매우 드물다4). Marfan 증후군

의 국내보고는 1959년 송 등5)의 보고이래로 최근까

지 다수 보고되고 있으나6-8) 심혈관계 질환에 대한 

보고는 몇례되지 않으며9,10) 특히 하행대동맥에만 박

리가 동반된 Marfan 증후군의 국내 보고는 류등의 1

례만 있었다11). 

저자들은 상행대동맥에 거대한 방추형 대동맥확장

이 있고, 동시에 하행대동맥 및 복부대동맥까지 대동
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맥박리가 동반된 Marfan증후군 1례를 경험하였기에 

문헌고찰과 함께 보고하는 바이다. 

 

증     례 

 

환 자：이○○, 여자, 20세. 

주 소：배부통 및 복통. 

현병력：내원 2주전 구토와 함께 갑자기 발생된 배

부통 및 복통이 하루 3내지 4회 약 5분간 지속되었고 

1주전부터 좌측 흉통이 발생되어 지방병원에서 치료 

받다가 본원으로 전원됨. 

과거력：5세때 심장에 이상이 있다는 이야기를 들

었으며 10년전 누두흉을 수술하려고 모대학병원에서 

입원시 대동맥류가 있다고 이야기 들었으며 내원 6개

월전 좌측 팔로 방사되는 흉통으로 지방 모대학병원

에서 입원하여 검사결과 Marfan 증후군이 의심된다

고 하였음. 

가족력：가족중 증조모, 조부, 부친이 누두흉이었으

며 조부는 60세에 심장병으로 사망하였음. 

이학적소견：외형은 마른편이고 흉곽은 누두형이었

으며 내원당시 혈압은 100/60mmHg, 맥박수 75/분, 

체온 36.8℃였고, 신장 160cm, 체중 41Kg이었다. 

양팔의 손끝간의 거리는 170cm이었고, 치골결합부에

서 발끝까지 거리는 85cm로 하지가 상지보다 길었다. 

심첨부는 좌측으로 편위되어 있고 청진상 심음은 규

칙적이며 좌우 흉골연에서 제2도의 이완기 심잡음을 

청진할 수 있었다. 폐 및 복부 진찰소견은 정상이었고 

사지는 가늘고 길었으며 수지는 세장형의 특징적인 거

미발 모양이었다. 

일반검사소견：일반혈액검사에서 혈색소가 10.1g/dl

로 경도의 빈혈이 있었으며 소변검사, 전해질, 혈청 생

화학 검사소견은 정상이었다. 매독에 대한 혈청 RPR 

(rapid plasma reagin) 및 TPHA(treponema pallidum 

heamgglutination assay)가 양성이었으나, FTA-

ABS(fluoscent treponemal antibody-absorption)

은 음성이었다. RA, CRP, ASO검사소견은 음성이었다. 

흉부 X선 소견상 심장이 커져 있었고 상행대동맥의 

확장이 심하였으며 척추에 심한 측만증이 있었다(Fig. 

1). 심전도상 좌심방 확장 및 좌심실 비대 소견이 있

었다. 

안과소견：수정체의 탈구나 전이소견은 없었으나 

우측 안저 소견에서 수축기동맥의 박동이 보였다. 

심초음파 소견：흉골연장축 단면도상 이완기 좌심

실내경은 58mm이었으며 valsalva동 부위의 대동맥

근 직경은 68mm로 좌심실보다 커져 있었고 좌심실

하방에 심낭삼출액이 보였다(Fig. 2). 도플러 심초음

파도상 4도의 대동맥판 폐쇄부전 소견과 1도의 승모

판 폐쇄부전소견이 있었다. 

흉부 및 배부 컴퓨터단층소견：대동맥근 부근의 상

행대동맥의 직경은 70mm로 크게 확장되어 있었으며 

하행대동맥의 좌쇄골하동맥기시부 하방에서 복부대동

맥의 장골동맥 분지까지 대동맥박리에 의한 나선형의 

내막피판(flap)과 위강(false lumen)이 보였다(Fig. 3). 

Fig. 1. The chest P-A view showed tortuous aorta and
cardiomegalywith severe scoliosis. 

Fig. 2. Apical 4-chamber view showing marked dilata-
tion of aortic root. 
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심도자 소견 및 대동맥 조영술：혈역학적 소견으로

는 폐동맥압 30/15(22)mmHg, 평균 폐모세동맥 쐐

기압 14mmHg, 대동맥압 138/31(67)mmHg이었으

며 심박출량은 2.7L/분으로 크게 감소되어 있었다. 대

동맥조영술상 대동맥근 직경은 70mm로 크게 확장되

어 있었으며 상행대동맥을 따라 방추형의 큰 대동맥

류가 보였다. 하행 대동맥의 좌쇄골하동맥 기시부하방

에서 대동맥 박리의 입구와 나선형의 찢어진 내막피

판이 보이면서 내측의 진강(true lumen)과 외측의 위

강사이로 구분되어 보였다(Fig. 4). 

치료 및 경과：배부 및 복부통증 치료와 동시에 베

타차단제투여로 혈압을 조절하였으며 심부전치료를 위

해 이뇨제를 소량 투여하였다. 입원 3일후부터 배부 및 

복부통증이 점차 감소되었다. 대동맥근 직경이 70mm

로 수술치료의 적응증이 되나 개인적 사정으로 현재 

외래에서 경과 관찰중이다. 

 

고     찰 

 

Marfan증후군은 유전적 생화학적 결함에의해 발생

되나 진단은 가족력과 각 장기의 침범된 임상적 소견

에 의한다. 그러나 유전자의 돌연변이가 많이 발생되

고 임상적 증상의 표현도가 환자와 나이에 따라 달라

서 전형적인 임상적 소견이 있는 경우는 진단이 용이

하나 골격계 이상만 생기는 경한 경우는 진단이 쉽지 

않다4). 

Marfan증후의 침범되는 여러 장기중 심혈관계, 골

격계, 안구에서 병변이 잘 발생되며 이중 심혈관계의 

병변은 Marfan 증후군의 대표적인 임상적 소견이며 

사망의 주원인이 된다2). 

Marsalese등12)은 84례의 환자를 관찰한 결과 38%

에서 안구병변, 65%에서 골격계병변, 74%에서는 심

혈관병변을 보고하였다. 또한 고 등13)은 19례의 Marfan 

증후군 환자중 17명(89%)에서 심혈관계의 병변을 관

찰하였고 골격계 병변은 88%, 안구병변은 42%에서 

관찰하였다고 보고하였다. 심혈관계 병변중 승모판 일

탈증과 대동맥근 확장이 가장 빈번히 관찰되며 어른

에서는 대동맥질환이 많으나 어린이에서는 승모판일

탈증이 많다4). 

대동맥의 확장은 Valsalva동 부근에서 시작되며 태

아나 출생직후부터 관찰되어 점차 진행되나 환자에 

따라 진행정도가 다양하다14). 대동맥 확장의 진행형태

를 Roman등2)은 Valsalva동 근처에 한정되는 국소형

과 상행대동맥까지 진행되는 전신형으로 분류하였다. 

대동맥확장은 대동맥 박리와 같은 급작스러운 변화가 

생기지 않으면 대부분 상행 대동맥에 국한되어 서서

히 진행된다. 이러한 대동맥확장의 진행은 경식도 심

초음파도나 자기공명영상을 반복촬영하여 관찰할 수 

있다. 대동맥이 확장되면 대동맥판폐쇄부전, 대동맥 박

리, 대동맥 파열등의 합병증이 생길 수 있다3). 본 증

례에서는 심한 대동맥판 폐쇄부전이 있었으며 대동맥

근의 직경은 70mm으로 확장되어 있었다. 대동맥판 

폐쇄부전의 정도는 대동맥근 직경과 대체로 비례하며 

대동맥근 직경이 50mm이상인 경우 자주 관찰되나 

60mm이상에서도 관찰되지 않을 수 있다15). 

대동맥 박리는 Marfan 증후군의 가장 중한 심혈관

계의 병변으로 대동맥 파열, 혈심낭등의 합병증이 동

Fig. 3. The chest CT showed marked dilatation of as-
cending aorta and dissection of descending
aorta with intimal flap(arrow). 

Fig. 4. Aortography showed marked dilatation of as-
cending aorta and intimal flap with true and
false lumen(arrow). 
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반되어 사망률이 매우 높다. 대동맥박리는 관상동맥구 

상방 상행대동맥에서 시작하여 복부 대동맥 전체로 

진행되는 DeBakey분류 Ⅰ형이거나 상행 대동맥에만 

국한되는 Ⅱ형이 대부분이나, 하행대동맥에만 생기는 

Ⅲ형도 약 10%에서 발생된다고 한다4). Robert등14)

은 대동맥 박리가 있었던 Marfan증후군 환자 36례 

부검한 결과 Ⅰ형이 24례(67%), Ⅱ형이 7례(19%), 

Ⅲ형이 5례(14%)였다고 보고하였다. 하행대동맥에만 

생기는 Ⅲ형의 국내 보고는 1986년 류 등11)의 1례 

증례보고가 있었고, 1987년 고 등13)이 17례의 Marfan 

증후군 보고 가운데 1례가 있었다고 언급이 되었다. 

본 증례도 상행 대동맥에 방추형의 거대한 대동맥확장

이 있고 대동맥 박리는 하행대동맥에서만 발생한 Ⅲ형

이었다. 

Pyeritz등16)은 대동맥박리의 위험인자로 대동맥박

리의 가족력이 있거나 대동맥 직경이 60mm 이상인 

경우로 보고하였다. Gott등15)은 Marfan 증후군 환자

에서 대동맥 박리가 있었던 14례중 13례에서 대동맥 

직경이 60mm 이상이었다고 보고하였으나 대동맥 박

리와 대동맥 직경과는 반드시 비례해서 발생되지 않

는다는 보고도 있다4). Roman등2)은 대동맥 박리가 상

행대동맥의 동맥류 모양이 국소형보다 전신형일 때 

더 잘 생기는 것으로 보고하였다. 

심혈관계 합병증의 발생은 대동맥의 크기, 수축기 

혈압, 신장, 대동맥의 확장속도, 나이등에 비례하며 특

히 대동맥의 크기가 가장 중요한 인자이며, 대동맥의 

직경이 클수록 좌심실의 긴장도가 증가되어 대동맥의 

박리가 잘 생긴다고 한다2). Marsalese등12)은 81명의 

Marfan 환자를 99개월 관찰한 결과 사망원인의 84%

가 심혈관계의 합병증에 의하며 이중 48%가 대동맥 

박리에 의해 사망되었으며 사망시 평균 나이는 35세

라고 보고하였고, Murdoch등17)은 Johns Hospkin 병

원에서 257명의 Marfan 환자를 40내지 50년간 관찰

한 결과 사망원인의 80% 이상이 대동맥 질환이었다

고 보고하였다. 

대동맥 박리의 내과적 치료로써 통증의 완화와 수

축기 혈압조절이 중요하며 혈압조절은 베타차단제를 

음성변력(negative inotropic) 작용이 생길 수 있는 

양까지 투여한다3). 합병증이 없는 하행대동맥의 박리

는 내과적 치료가 원칙이나 계속 박리가 진행중이거

나 확장이 계속될때는 수술을 해야 한다. 수술하지 않

을때는 자기공명 영상이나 경식도 초음파도로 계속 

관찰이 필요하다4). 상행 대동맥의 박리는 composite 

graft를 사용하여 수술하는 것이 원칙이며 특히 중요 

장기에 가는 대동맥 분지가 침범되었거나, 대동맥이 

파열될 가능성이 있거나, 대동맥판 폐쇄부전이 심할때

는 반드시 수술을 해야한다. 많은 외과의들은 대동맥

박리가 없어도 대동맥근의 직경이 55mm 이상이면 

대동맥판 폐쇄부전과 상관없이 composite graft를 사

용하여 예방적인 수술이 필요하다고 한다2). Gott등15)

은 Johns Hospkin 병원의 composite graft를 이용한 

대동맥 수술의 병원 사망률이 1%, 10년 생존율은이 

76%로 수술의 안정성을 보고하였다. 이 환자에 있어

서 수술적인 치료가 필요한 경우이지만 보호자 및 환

자의 사정상 수술은 시행하지 못하고 약물치료로서 

현재 외래에서 경과를 관찰중에 있다. 

 

요     약 

 

저자들은 갑자기 발생된 배부통 및 복통을 주소로 

입원한 Marfan 증후군의 여자환자에서 심초음파도, 

흉부 및 복부전산화 단층촬영 및 대동백 조영술을 시

행하여 상행대동맥에 거대한 확장과 하행대동맥빛 복

부대동맥의 박리가 동반된 예를 경험하였기에 문헌고

찰과 함께 보고하는 바이다. 
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