
대한남성과학회지：제 29 권 제 1 호 2011년 4월

Korean J Androl. Vol. 29, No. 1, April 2011

85

접수일자: 2010년 10월 16일, 수정일자: 2010년 12월 8일, 
게재일자: 2010년 12월  9일
교신저자: 이길호, 단국대학교 의과대학 비뇨기과학교실

충남 천안시 망향로 359 󰂕 330-715
Tel: 041-550-6630, Fax: 041-550-3905
E-mail: multiorigins@yahoo.com 

성선 기능저하증을 보인 Prader-Willi Syndrome

단국대학교 의과대학 비뇨기과학교실

이      길      호

Prader-Willi Syndrome with Hypogonadism 

Gil Ho Lee

Department of Urology, Dankook University College of Medicine, Cheonan, Korea

= Abstract =

  Prader-Willi syndrome (PWS) is a rare genetic disease caused by a deletion or disruption of genes in chromosome 

15. Commonly associated characteristics of this disorder include obesity, mental retardation, short stature, and 

hypogonadotropic hypogonadism. A 3-year-old-boy who initially presented hypoplastic scotum, small penis and 

bilateral cryptorchism was confirmed the diagnosis of PWS using of with genetic tests. Finally, he was taken bilateral 

orchiopexy. 
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  Prader-Willi syndrome (PWS)은 발생 빈도가 

10,000∼25,000명 중 1명꼴로 발생하는 비교적 드문 

유전적 질환으로 임신 및 수정 때 15번 염색체의 

부분 결손이나 기능 이상으로 발생한다.1-3 임상적

으로 관찰되는 증상은 나이에 따라 다양하지만 3∼

4세 남아의 경우 시상하부의 기능적 장애로 인해 

억제할 수 없는 식욕, 비만, 성선기능 저하증으로 

잠복고환, 왜소음경 등의 증상을 보여 유전자 검사

를 통해 확진한다.1,4-6

  국내에서도 PWS이 보고되고 있지만 소아 내분

비 대사 장애나 마취 등의 관점에서 보고한 것이 

대부분이고, 성선기능 저하증으로 발생하는 잠복고

환, 왜소음경 등의 비뇨기과 관점에서 본 보고는 거

의 없었으며, 보고된 내용도 유전적인 진단이 없거

나 단편적이었다.7-9 

  저자는 양측 잠복고환, bifid scrotum 및 왜소음경 

등의 성선기능 저하증에 의한 생식기 발현이상으

로 내원한 3세 남아에 대해 유전자검사를 통해 

PWS로 진단하고, 양측 고환고정술을 시행한 증례 

1예를 문헌고찰과 함께 보고한다. 

증      례

  3세 남아가 양측 잠복고환으로 본원 비뇨기과에 

내원하였다. 내원 당시 환아의 키는 101 cm, 몸무게

는 25 kg로 복부 비만이 심했다. 비뇨기과 신체검사

에서 음낭은 미성숙된 형태인 bifid scrotum이었으

며, 음경은 치골 상부에 파묻혀 있었고 (Fig. 1A), 양

측 고환은 음낭에서 촉지되지 않았다. 심한 비만으

로 양측 서혜부에서 고환을 촉지할 수 없어, 시행한 

초음파검사에서 양측 고환은 서혜부에 위치해 있

었으며, 우측은 1.2×0.69 cm, 좌측은 1.2×0.7 cm였다 

(Fig. 1B). 환아가 1살 때 다른 병원 소아과에서 근 

긴장도 저하와 수유곤란 등의 PWS을 의심할 만한 
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Fig. 1. (A) Genital findings of Prader-Willi syndrome (PWS). Bifid scrotum and micropenis are observed. (B) Inguinal sonography 

reveals the right undescended testicle in the inguinal area and marked thickening of inguinal fat layers. (C) A conventional 

cytogenetic study shows normal patterns of chromosome 15. (D) PWS specific methylation study demonstrates specific bands for 

PWS. PT: from patient DNA, PWS: positive control from confirmed PWS patient, CON: negative control from normal control, 

AS: from confirmed Angelman syndrome patient, M: DNA marker. 

증상이 있어 세포유전학검사 (cytogenetic test) (Fig. 

1C)을 시행 받았으나 특이한 이상 소견이 없어 보

존적 치료만 받고 퇴원하였다. 나이가 듬에 따라 상

기 증상은 호전, 소실되었다. 가족력으로는 현재 생

존해 있는 부모와 누나가 있는데 PWS을 의심할 만

한 증상은 없었다. 

  상기 환자의 임상 증상과 과거력 등으로 PWS가 

의심되어 환아 보호자의 동의를 얻어 체혈하고

DNA를 추출하였다. PWS 및 Angelman 증후군을 진

단 및 감별하기 위해 15번 염색체의 미세 결손 부위

에 반응하는 methylation specific primer를 이용하여 

유전자 증폭을 시행하였다. 그 결과 PWS로 진단할 

수가 있었다 (Fig. 1D).

  환아는 전신마취 후 양측 고환 고정술을 시행 받

고, 합병증 없이 퇴원하였다. 향후 성선기능 저하증 

치료 및 비만 등의 치료를 받을 예정이다. 

고      찰

  PWS는 1956년 Prader 등이 처음 보고한 질병으로 

여러 가지 특징적인 증상이나 증후가 있어도 개인, 

성별, 나이에 따라 발병 양상이 다양하게 나타나 관

심을 가지지 않으면 잘 진단할 수 없다.1,2,4,10 발생 

원인은 수정 때 아버지로부터 유전된 15번 염색체

의 장완 (long arm) 일부 부위 (15q11-q13)가 미세 결

손으로 발생하는 것이 70%이며, 그 소실된 부분이 

어머니 염색체로 채워진 경우가 28%, 나머지 1∼3%

에서는 다른 유전학적 결합으로 발생한다.2,3 PWS

와 감별할 질환은 어머니로부터 유전된 15번 염색

체 일부의 미세 결손된 Angelman syndrome이 있는

데 결손된 부위는 PWS와 거의 일치하지만 호소하

는 증상은 다르다.3

  진단은 일반 세포유전학검사가 있을 수 있다. 하

지만 그 결손 부위가 미세하거나, 소실된 아버지 염

색체가 어머니 염색체로 보충된 PWS의 28% 경우 
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단순 세포유전학 검사로는 진단할 수 없다.
2,3

 저자

의 경우에도 환자의 일반 세포유전학검사는 정상

으로 판독되어 PWS의 특이한 미세 결손을 발견할 

수 없었다 (Fig. 1C). 이러한 결점을 보완한 고해상도 

G-banding법 (high resolution G-banding microscope)이

나 형광결합보체법이 개발되었지만 진단을 위해 고

가의 장비나 기술이 필요하다, 최근 PWS의 특이한 

염기서열 이상을 진단할 수 있는 methylation specif-

ic PCR (polymerase chain reaction) 방법이 개발되었

다.
2,3

 인간 염색체 15q11-q13에는 부모로부터 유전

된 두 유전자 중 한 유전자만 발현되는 각인유전자 

(imprinting gene)가 많이 분포해 있는데, promoter 부

위의 methylation 기전으로 유전자 발현을 억제하여 

성별에 따른 유전자 발현을 유도한다. 각인유전자

의 존재나 유전자의 methylation을 검사하는 methyl-

ation specific PCR 방법은 특별한 고가의 장비가 필

요하지 않고, 소실된 유전자가 다른 성의 유전자로 

보충되어도 진단이 가능하며, 진단의 민감도가 99% 

정도로 매우 높아 최근 PWS 진단에 많이 사용되고 

있다.
3
 

  국내에는 여러 편의 PWS 문헌이 발표되었지만 

대부분은 대사과정 이상 등을 중점적으로 다루어 

왔다.
1
 국내 비뇨기과 논문에서도 일부 보고는 있었

지만 유전학적 진단이 없어, PWS와 다른 질병과의 

감별이 확실하지 않았고,
9
 왜소음경, 간성을 주제로 

하는 논문 일부에서 PWS가 언급될 정도로 드물게 

인식되었다.
7,8

 하지만 PWS로 진단된 모든 환자에

서 잠복고환이 발견되고, 이 중 양측성 잠복고환은 

86%, 용적이 작은 고환은 76%, 미성숙 음낭이 69%, 

왜소음경이 36% 정도 관찰되어 시상하부 기능이상

으로 발생한 성선기능 저하증이 PWS 환아에서 자

주 관찰됨을 알 수 있다.
5,6 

  증상은 발견 당시 연령에 따라 다양하지만 영유

아기에는 근긴장도 저하, 수유곤란, 성장 장애 등이 

관찰되고 나이가 듬에 따라 이러한 증상은 호전되

지만, 억제할 수 없는 식욕으로 인한 비만, 특이한 

얼굴 형태, 성선기능 저하증으로 인한 특이한 비뇨

기과 장해가 관찰되기도 한다.
1,4,10

 이러한 성선기능 

저하증과 형태학적인 특징이 남아에서 특이적으로 

나타나 조금만 관심이 있으면 비뇨기과의사들이 

쉽게 진단할 수 있다. 

  비뇨기과 의사의 치료 관점은 성선기능 저하증

으로 나타나는 잠복고환, 왜소음경, 향후 발생할 수 

있는 불임 등을 생각할 수 있다.
4,5

 잠복고환은 1세 

전후에 고환 고정술을 시행해야 함에도 불구하고, 

호르몬 치료로 대신하거나 의사나 보호자의 관심 

부족으로 수술이 늦어지는 경우가 많아 비뇨기과 

의사들의 적극적인 관심이 필요하다.
4,5,10

 그 외 왜

소음경에 대한 호르몬 치료 요법이나 비만이나 발

달 지체, 언어 장애에 대한 치료도 필요하다. 
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