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Objective: The purpose of this study is to evaluate obstetrical characteristics related to fetal trisomies and to survey the predictive value of 
abnormal second trimester ultrasonographic findings for fetal trisomies.

Methods: We reviewed the medical records of 3,023 patients who had fetal karyotyping performed between May 1989 and May 2005, and 
then retrospectively examined 71 cases of trisomies diagnosed prenatally. All patients were classified into three groups according to 
indications of fetal karyotyping such as positive triple test result, maternal age older than 35 at delivery, and abnormal ultrasonographic 
findings and we compared the obstetrical features and positive predictive value of each indication.

Results: Thirty two cases (39%) of total trisomies had abnormal ultrasonographic findings. Abnormal ultrasonographic findings were 
significantly more common (16 cases, 76%, P=0.001) in fetuses with trisomy 18 compared to the other trisomies. Structural anomalies 
in fetuses with trisomy were usually detected in late second trimester. The positive predictive value of abnormal ultrasonographic findings 
was 3.0% (elderly woman; 1.4%, positive triple test; 1.7%) in trisomy 21 and 6.3% (elderly woman; 1.6%, positive triple test; 1.8%) in 
both trisomy 21 and 18.

Conclusion: The positive predictive value of abnormal ultrasonographic findings for diagnosis of fetal trisomy is higher than the other 
indications for fetal karyotyping. In addition, screening of trisomy 18 with an ultrasonography may be still more important because the 
majority of fetuses with trisomy 18 show various congenital anomalies.
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세염색체 (Trisomy)는 염색체의 숫자와 구조적 이상에

서 발생하는 유산, 사산, 생존 태아에서 가장 흔한 빈도로 

발견되며, 모든 유산의 25%, 사산의 4%, 생존 태아의 

0.3%는 세염색체를 지니게 된다.1 모든 염색체가 세염색체

가 될 가능성은 있지만 1세염색체는 보고된 예가 없고 16

세염색체는 모두 초기에 유산되어 임신 제1삼분기 이후에 

발견된 적이 없으며, 대부분의 세염색체도 만삭 전에 유산

되거나 사산된다. 그러나 21번, 18번, 13번 세염색체는 만

삭까지 생존 가능하므로 이들에 대한 산전 검진과 조기 진

단이 필수적이다.

세염색체는 산모의 나이가 많을수록 발생률이 증가하며 

특히 35세 이상의 산모에서는 급격하게 증가해서 일반적



대한산부회지 제53권 제3호, 2010

- 220 -

으로 고령산모 (분만 당시의 나이가 35세 이상인 산모)의 

경우 염색체검사의 적응증이 된다.2 Merkatz 등3이 1984

년 다운증후군 태아의 경우 임신 15주에서 20주 사이 모체

의 혈청 알파 태아 단백질 (AFP)이 감소되어 있다는 사실

을 보고한 이후 35세 미만의 임신부에서 다운증후군 산전 

선별검사로 이용되다가, 1980년대 후반에 21번과 18번 세

염색체 태아임신에서 total hCG와 uE3가 정상태아 임신

과 차이가 난다는 것이 알려지면서 이들 세 표지물질에 의

한 위험도와 나이에 의한 발생빈도를 동시에 고려하여 분

석하는 삼중표지물질검사 (triple test)를 고안하여 다운증

후군의 발견율을 62~65%로 높였다. 최근에는 inhibin-A

를 추가한 사중표지물질검사 (quadruple test)가 활용 되

고 있는데 발견율이 약 80%까지 향상되었다.4 또한 초음파

에서 관찰되는 목덜미 투명대 (NT)의 두께와 자유 βhCG

와 임신관련혈장단백질 A (PAPP-A)를 결합하여 21번 세

염색체뿐 아니라 18번과 13번 세염색체의 발견율도 높인 

임신 제1삼분기 선별검사가 활용되고 있다.5

전체 신생아의 2~3%는 주요기형을 가지고 있을 수 있

기 때문에 임신 중반기 초음파검사에서 기형을 발견하는 

것은 그리 드문 일이 아니다. 그 기형은 다인자성일 수도 

있고 염색체 이상에 기인할 수도 있지만 염색체 이상에서 

선천성기형이 있을 가능성이 매우 높다. 최근 임신 제2삼

분기에 정밀초음파 (genetic sonography, target sonog-

raphy)가 보편화되면서 초음파로 발견한 태아의 주요기형 

(major structural defects)과 부수소견 (soft signs)에 따

라 triple test의 결과에 가중치를 주어 다운증후군의 발견

율을 높이는 유사비 (likelihood ratio)에 대한 연구는 산

전 진단에 많은 도움을 주고 있다.6,7

이렇게 최근 20년간 선별검사의 괄목할 만한 발전에도 

불구하고 검진에서 걸러지지 않고 임신 제2삼분기에 태아 

초음파검사에서 새롭게 태아기형이 발견된 경우 산과적으

로 어떻게 접근할 것인가는 여전히 중요한 문제이다. 이런 

문제를 접한 환자들은 검진에 대한 이해 부족으로 선별검

사에 대한 믿음이 무너지게 되며, 발견된 태아 기형에서 

실제로 그 위험도를 선별하고자 했던 21번 세염색체과 18

번 세염색체는 어느 정도 존재하게 되는지 의문을 갖게 된

다. 산과 의사들도 이런 환자들의 의문을 해결할 구체적이

고 뚜렷한 정보가 부족한 실정이다.

이에 본 저자들은 35세 미만의 임산부에서 선별검사로 

사용하는 triple test결과 이상이 없고, 초음파검사에서 태

아 이상소견이 보일 때 세염색체로 나올 예측률을 알아보

고, triple test 및 고령 산모와 비교한 초음파 이상소견의 

세염색체 예측 능력을 밝혀 산전유전상담에 활용할 정보를 

구하고자 하였고, 아울러 다른 세염색체의 산과적 특징들

을 비교 연구하였다.

연구 대상 및 방법

이 연구는 전북대학교병원 산부인과에서 1989년 5월부

터 2005년 5월까지 태아 염색체검사를 시행 받은 3,023명

의 산모의 의무기록을 후향적으로 조사하여 이 중 태아 세

염색체로 확진된 71명을 대상으로 하였다. 태아 세염색체

로 확진된 임산부의 연령, 진단 당시의 재태연령 등을 비

교하였고, 태아 기형 발견을 위한 정밀초음파검사는 숙련

된 산과 전문의가 시행하였으며, 초음파 기기는 Acuson 

128 XP 3.5 MHz와 Sonoace 9900 3.5 MHz probe를 사용

하였다. 모든 초음파 기록을 참고하여 산전에 진단되거나 

의심되었던 기형만 포함하였고 분만 후 신생아 시기에 진

단된 기형과 세염색체는 제외하였다. 3,023명의 염색체검

사를 시행한 산모들을 적응증에 따라 분류하였고, 양성의 

triple test, 고령산모, 비정상 초음파 소견 등 세 가지 검

사 적응증에 따라서 세염색체의 예측률과 임상적 특징을 

비교하였다. 본원에서는 1980년대 후반에서 1995년 이전

에 산전 선별검사 혈청 표지물질로 AFP만 이용되었는데 

이 시기에 AFP가 감소되어 양성으로 판정된 경우에는 염

색체검사의 적응증 중 triple test 양성인 것으로 간주하였

다. 21번 세염색체로 진단된 6명의 환자에서, 18번 세염색

체로 진단된 3명의 환자에서 염색체검사의 적응증이 2가

지씩 겹쳐있었다. 모체 혈청을 이용한 선별검사인 

triple-test는 염색체 이상 중에 21세염색체와 18세염색체

만 검사 항목에 포함되기 때문에 이 두 가지 세염색체 이

상으로 진단되었던 64명의 기록을 집중적으로 분석하였

고, 비교의 정확성을 기하기 위해 quadruple test가 보편

적으로 시행되기 이전인 2005년 5월 이전 자료만 포함하

였다. 검체 채취 방법은 검사를 시행한 임신주수와 환자의 

상태에 따라 융모막융모생검, 양수천자술, 제대천자술을 

시행하였다. 통계처리는 SPSS package의 two-sample 

t-test와 chi-square test를 이용하여 유의성을 검증하
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Table 1. Fetal trisomies and clinical characteristics
Characteristics T21 T18 T13 T8 T15 T16 T17 Total
Case number (%) 46

(64.8)
18

(25.4)
3

(4.2)
1

(1.4)
1

(1.4)
1

(1.4)
1

(1.4)
71

(100)
Mean maternal age (range) 33.0

(23-44)
31.3

(25-42)
28.3

(25-31)
41 38 30 39 32.7

(23-44)
Mean gestational age (range) 18.0

(8.7-33.0)
24.3*

(9.3-35.7)
24.4

(10.6-32.7)
18.0 10.0 13.1 17.4 19.7

(8.7-35.7)
Sampling techniques

Amniocentesis 33 14 1 1 1 50
Chorionic villi sampling 12 2 1 1 1 17
Cordocentesis 1 2 1 4

Karyotyping indications (%) 52 21 3 2 1 1 1 82
Elderly woman 17 (33) 3 (14) 1 1 1 23 (28)
Positive triple test 17 (33) 1 (5) 1 19 (23)
Abnormal ultrasonogram 14 (27) 16 (76)* 2 (67) 32 (39)
Familial history 1 (2) 1 (5) 1 (33) 1 4 (5)
Drug misuse 2 (4) 2 (2)
Maternal disease 1 (2) 1 (1)

T: trisomy including mosaicism.
*P<0.05 compared with T21.

%

0

20

40

60

80

100

Trisomy 21 Trisomy 18 Trisomy 13

Fig. 1. Percentage of ultrasonographic findings (■ normal, ■ 

abnormal) in various trisomies.

였고, P 값이 0.05 이하일 경우 유의한 차이가 있다고 판

정하였다.

결   과

연구기간 동안 산전 염색체검사를 시행한 산모는 3,023

명이었으며 이중 세염색체로 진단된 경우는 총 71예로 21번 

세염색체가 46예 (64.8%), 18번 세염색체가 18예 (25.4%), 

13번 세염색체가 3예 (4.2%)있었고, 8번, 15번, 16번, 17

번 세염색체가 각각 1예씩 있었다. 세염색체로 진단된 산

모들의 평균 연령은 32.7±5.7세이었으며 35세 미만의 산

모는 47명이었다. 진단 당시의 재태연령은 평균 19.7주 

(8.7~35.7주)이었고, 18번 세염색체의 진단 시 재태연령

은 평균 24.3주로 21번 세염색체의 진단 시 재태연령보다 

유의하게 높았다. 검체 채취 방법은 50예는 양수천자술을, 

17예는 융모막융모생검을, 4예는 제대천자술을 이용하였

다. 세염색체로 진단된 경우 염색체검사를 시행하게 된 적

응증별 분류를 보면 초음파 이상 소견이 32예 (39%)로 가

장 많았고, 고령산모가 23예 (28%), triple test 양성이 19

예 (23%) 등이었다. 18번 세염색체에서는 비정상 초음파 

소견의 적응증이 16예 (76%)로 다른 적응증에 비해 유의하

게 많았다 (Table 1).

비정상 초음파 소견을 보인 세염색체의 경우는 총 32예

로, 각각 21번 세염색체에서 14예 (30.4%), 18번 세염색체
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Table 2. Abnormal ultrasonographic findings in trisomy 
21, 18 and 13
Abnormal ultrasonogram* T21 T18 T13 Total
Number of fetus 14 16  2 32
Central nervous system
  Ventriculomegaly  2  2  4
  Choroid plexus cyst  6  6
  Enlarged cisterna magna  2  2
  Holoprosencephaly  2  2
Cleft lip & palate  1  1  2
Increased NT  6  1  7
Heart
  Ventricular septal defect  3  2  5
  Tetralogy of Fallot  1  1
  Atrioventricular septal defect  3  3
Congenital diaphragmatic hernia  1  1
Gastrointestinal system
  Hyperechogenic bowel  1  1
  Duodenal atresia  1  1
  Esophageal atresia†  4  4
  Omphalocele  1  1  2
Spina bifida  1  1
Hydronephrosis  1  1
Hydrops fetalis  4  2  6
Clenched finger  3  3
Intrauterine growth restriction  2  2
Polyhydramnios  2  7  9
Single umbilical artery  3  3
Total of anomalies 23 39  4 66
T: trisomy, NT: nuchal translucency and fold. 
*One or more anomalies were present in one affected 
fetus.
†Suspected prenatally.

에서 16예 (88.9%), 13번 세염색체에서 2예 (66.7%)이었

다 (Fig. 1). 전체 66가지의 비정상 초음파 소견 중 21번 

세염색체에서는 23가지의 초음파 이상소견을 보여주었고, 

18번 세염색체에서는 39가지의 초음파 이상소견을 보여 

주었다. 13번 세염색체는 4가지 모두 주요기형이었다 

(Table 2).

세염색체에서 진단 당시 평균 재태연령은 고령산모가 

염색체검사의 적응증이 되었던 경우는 14.9주이었고, 

triple test 양성이 적응증이 되었던 경우는 18.9주이었고, 

비정상 초음파 소견이 적응증이 되었던 경우는 21번 세염

색체는 22.8주, 18번 세염색체는 26.1주로 다른 적응증의 

경우보다 유의하게 높았다. 세염색체에서 진단 당시 고령

산모가 적응증이 된 경우의 평균 산모의 나이는 39.5세로 

다른 적응증의 경우보다 유의하게 높았고, triple test 양

성, 비정상 초음파 소견이 적응증이 된 경우 각각 평균 

32.1세, 29.4세이었다 (Table 3).

고령산모와 triple test 양성이 독립적인 적응증이 되어

서 염색체검사를 시행한 건수가 각각 1153, 921예였으며, 

두 가지 적응증이 혼합되어 있는 경우는 101예였다. 21번, 

18번 세염색체의 양성예측률은 고령산모의 경우 1.6%이었

고 triple test 양성의 경우 1.8%이었고, 2가지 적응증이 

혼합된 경우 4.0%였다. 비정상 초음파 소견 때문에 염색체

검사를 시행한 경우는 총 474예로 21번 세염색체의 양성

예측률은 3.0%이고, 21번과 18번 양자에 대한 세염색체의 

양성예측률은 6.3%였다 (Table 4).

고   찰

세염색체의 가장 흔한 발생 기전은 난자형성과정의 제1

감수분열 동안에 일어나는 비분리 (nondisjunction)로, 이

것은 여성의 나이가 증가할수록 염색체의 짝 배열을 담당

하는 교차점 (chiasmata)이 약화되기 때문인 것으로 생각

된다. 임산부의 나이가 35세 이상에서 21번 세염색체가 급

격하게 증가한다는 것은 다운증후군의 산전 검진의 가능성

을 열었다.2 하지만 고령산모만으로는 전체 다운증후군 출

생아의 20%만이 검출될 뿐이며 나머지 80% 이상의 다운

증후군 신생아가 35세 미만의 임산부에서 출생하므로 임

산부의 나이만 가지고는 위험군을 가리는 것은 효과적이지 

못하다는 것이 밝혀졌다.8 지금은 세염색체의 발견율이 상

당히 향상된 산전 검진 체계가 제시되고 있어 더 이상 35

세 이상이라는 임산부의 나이 단독으로는 산전 유전진단

을 수행해야하는 근거로 사용하기에는 타당하지 않게 되

었다.9

1980년대부터 AFP 등의 모체혈청 표지물질을 이용한 

산전 검진은 발전을 거듭하여 나이에 의한 세염색체의 발

생 빈도를 고려하여 AFP, hCG, uE3의 삼중표지물질을 한

꺼번에 분석하는 triple test가 고안되었다.10 우리나라에
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Table 3. Gestational weeks and maternal age at diagnosis of fetal trisomies according to indications of karyotyping

Indications
Mean gestational weeks Mean maternal age

T21 T18 Total T21 T18 Total
Elderly woman (n) 15.3 (17) 12.1 (3) 14.9 (20) 39.4* (17) 39.7* (3) 39.5 (20)
Positive triple test (n) 18.8 (17) 21.1 (1) 18.9 (18) 32.1 (17) 33 (1) 32.1 (18)
Abnormal ultrasonogram (n) 22.8* (14) 26.1* (16) 24.6 (30) 28.6 (14) 30.1 (16) 29.4 (30)
T: trisomy, n: number.
*P<0.05 compared with other indications.

Table 4. Positive predictive value for diagnosis of trisomy 21 and 18 according to indications of karyotyping
Indications (n) PPV for T21 (n) PPV for T21 & T18 (n)
Elderly woman (1,254) 1.4 (17) 1.6 (20)
Positive triple test (1,022) 1.7 (17) 1.8 (18)
Abnormal ultrasonogram (474) 3.0 (14) 6.3 (30)
Elderly woman and Positive triple test (101) 4.0 (4) 4.0 (4)
n: number, PPV: positive predictive value, T: trisomy.

서도 지난 10여 년간 triple test가 사용되다가 최근에는 

quadruple test가 보편화되어 85% 이상이 이 검사를 시행

하고 있다. 또한 임신 초기에 초음파로 측정하는 NT 두께

와 자유 βhCG와 PAPP-A를 이용한 선별검사도 중기에 시

행하는 quadruple test를 상회하는 발견율을 보여 준다고 

하여 이 두 가지 검사를 통합하여 분석하는 방법이 제시되

고 있다. 초기 선별검사의 결과와 quadruple test의 결과

를 중기에 동시에 분석하는 통합적 검사 (integrated 

screen), 초기 선별검사에서 고위험군 1%는 융모막융모생

검을 하고 저위험군 99%는 중기에 quadruple test의 결과

에 따라 양수천자술을 시행하는 순차적 검사 (stepwise 

sequential screen), 초기 선별검사를 고위험 1%, 중위험 

15%, 저위험 84%로 나누어 고위험은 융모막융모생검을 시

행하고, 저위험은 더 이상 검사를 진행하지 않고, 중위험

은 중기에 quadruple test의 결과에 따라 양수천자술을 시

행하는 조건부 검사 (contingent sequential screen) 등이 

제시되고 있다.4,11,12

본 연구에서 고령산모의 경우는 바로 염색체검사를 시

행하거나, triple test 후 양성이면 염색체검사를 시행했

고, 젊은 임산부이거나 처음부터 염색체검사를 시행할 적

응증에 해당되지 않았던 임산부들은 triple test 양성으로 

나온 경우 염색체검사를 시행했다. 산모의 나이와 triple 

test를 통한 산전 검진의 세염색체 발견율을 훨씬 넘어서

는 새로운 검진 체계가 끊임없이 발전되고 있어 선별검사

에서 발견되지 않는 세염색체가 훨씬 줄어들 것으로 생각

되나, 여전히 선별 검사에서 걸러지지 않고 제2삼분기에 

새롭게 초음파에서 이상소견이 보이는 상황은 계속 존재할 

것이며 현재 의학으로 치료가 불가능한 염색체이상에 의한 

기형인지 치료가 가능한 다른 원인에 의한 기형인지 그 가

능한 정도를 알아보는 것은 신생아의 예후결정에 중요한 

의미를 지닌다. 다만 산모혈청 표지물질을 이용한 세염색

체의 발견율이 높아지면 높아질수록 임신 제2삼분기 초기

에 거의 모든 세염색체가 진단될 것이며, 임신중기나 중기 

이후 초음파를 통해 진단되는 경우는 확연히 줄어들 것이

다. 따라서 세염색체 발견율이 낮았던 예전 검진 체계에서 

실시한 비정상 초음파 소견의 세염색체 예측률에 대한 본 

연구결과는 모든 임산부에게 다른 혈청 표지물질을 이용하

지 않고 임신 제2삼분기 비정상 초음파 소견만 적용한 세

염색체 예측률이 있다면 그 결과와 비교적 가까울 것으로 

사료된다.

초음파검사는 세염색체이상을 가진 태아를 산전 진단하

는데 매우 중요한 역할을 하고 있으며 생화학적표지물질과 

달리 환자들에게 직접 눈으로 보여줄 수 있기 때문에 확실

성과 현실성을 제공할 수 있다. 비정상 초음파 소견을 적

용하여 세염색체이상을 진단하려는 노력은 많은 연구자들

에 의해 발전되고 있는데 이들 연구에 의하면 18번과 13번 
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세염색체는 주요기형을 많이 가져 83~100%에 이르는 높

은 발견율을 보이는 반면, 21번 세염색체는 단지 25%만이 

초음파에서 발견 가능한 주요기형을 보인다고 한다.13-16 

국내의 Park 등의 연구에 의하면 다운 증후군의 25~33%

에서 주요기형이 동반되고 18번 세염색체의 경우는 약 

80%에서 하나 이상의 기형이 발견되고 13번 세염색체에서

는 약 90%에서 기형이 발견된다고 한다.17 본 연구에서도 

18번 세염색체는 89%가 하나 이상의 초음파 이상소견을 

보였고 21번 세염색체는 단지 30%만이 초음파에서 발견 

가능한 이상소견을 보여 위 연구자들의 연구와 비슷한 결

과를 얻었다. 특히 21번 세염색체는 초음파에서 발견율이 

아주 저조하므로 부수소견을 표지자로 이용하여 발견율을 

높이려는 시도가 있다.5,6 부수소견은 정상 해부학적 구조

의 변이로 일시적이며 별다른 임상적 중요성이 없고 염색

체 이상이 없는 태아에서도 흔히 보인다. 그러나 이런 부

수소견이 많이 보이면 보일수록 21번 세염색체의 발견율이 

높아지는 것으로 여겨진다. 부수소견으로 흔히 이용되는 

지표는 목덜미 비후, 심장내 고에코 병소, 짧은 대퇴골과 

상박골, 고에코성 장관, 신우확장증, 맥락총낭종, 손가락

기울증 (clinodactyly) 등이다.7 본 연구에서는 세염색체 

진단에 있어 부수소견이 활발히 연구되기 이전의 자료가 

많아 초음파 기록지에 부수 소견기록이 정확하지 못했다. 

또한 오랜 관찰기간 동안 많은 초음파검사자가 참여하면서 

생기는 오차와 초음파 기기의 발전에 따른 발견율의 차이

를 고려할 수 없었던 점이 아쉽다.

세염색체 중 18번 세염색체는 triple test양성일 때 발견

율이 60~75%라고 알려져 있다.18 본 연구가 triple test의 

양성 결과를 21번과 18번 세염색체에 관한 것으로 나누어 

시행한 것은 아니어서 앞의 연구를 확인해 볼 수는 없었지

만 18번 세염색체로 진단된 18예 중 16예에서 비정상 초음

파 소견 때문에 염색체검사를 시행하였고, triple test양성

에서 진단된 경우는 단지 1예뿐인 것은 triple test에서 18

번 세염색체 양성으로 나오는 경우가 매우 적으며 실제 18

번 염색체는 선별검사에서 잘 걸러지지 못하고 임신 중기 

초음파에서 이상 소견이 발견되면서 진단하게 되는 경우가 

많다는 것을 시사해 준다. 18번 세염색체는 21번 세염색체

와 달리 특징적인 소견을 많이 보여주어 초음파로 발견하

기 쉬운 것으로 되어있다.19,20 본 연구에서도 18번 세염색

체의 경우 비정상 초음파 소견을 적용하여 진단한 경우가 

매우 많았고, 이들이 진단되는 시기는 평균 26.1주로 임신 

중기 이후였다. 18번 세염색체의 수정 당시의 실제 유병률

은 높으나 대부분 임신 초기에 유산이 되거나 16주 이전 

사산이 되는 경우가 많은 것으로 보고되었다.21 그러나 본 

연구에서와 같이 전체 세염색체 중에 약 25%를 차지하는 

18번 세염색체가 임신 중기 이후에 발견되었다는 사실과, 

triple test를 잘 활용할 수 없을 만큼 낮은 유병률은 다시 

한 번 18번 세염색체의 산전 검진에서 초음파검사가 매우 

중요하다는 것을 말해준다.

국내의 연구에서 초음파검사에서 비정상 소견을 보인 

경우 중 전체 염색체이상이 발견되는 빈도는 7.0~7.9%라

고 보고되었다.22,23 본 연구에서는 비정상 초음파 소견이 

보일 때 세염색체가 진단될 양성예측률은 6.3%로 고령산

모나 triple test의 예측률보다 무려 3배 이상 높다는 사실

을 밝혔다. 이러한 결과는 초음파검사의 높은 세염색체 발

견율이 여러 연구를 통해 더욱 구체화 된다면, Yagel 등24

이 보고한 대로 산모혈청 표지물질 검사와 임신 제2삼분기 

초음파검사를 동시에 시행하여 세염색체를 검진하는 새로

운 모델이 만들어 질 수 있음을 시사한다. 고령산모와 

triple test 동시에 양성인 경우는 아마도 고령산모에서 바

로 염색체검사를 시행하지 않고 triple test를 시행한 후 

양성이 나온 다음 염색체검사를 시행한 경우가 대부분일 

것으로 이 경우는 양성예측률이 4.0%로 각각의 선별검사

를 시행한 경우 보다 2배 이상 높게 나왔다. 본 연구의 한

계점은 triple test에서 21번과 18번 세염색체에 대해 양성

이 나왔을 때 각각에 대한 양성예측률을 구할 수 없었다는 

것이다. 예전 의무 기록에서 triple test양성 시 21번에 대

한 기록인지 18번에 대한 것인지 명확하지 않은 것이 너무 

많아서 정확한 연구를 하기가 힘들었다. 결과에 대한 기록

이 정확했다면 triple test의 18번 세염색체에 대한 양성예

측률은 더 높았을 것으로 사료된다. 또한 지금까지 5%의 

위양성률에서 60~65% 발견율이 이루어지는 triple test는 

다운증후군 고위험군의 결과를 얻었을 때 실제 다운증후군

이 있을 확률인 OAPR (odds of being affected given a 

positive result)이 2~2.5%로 알려져 있는데 본 연구에서 

비슷한 개념인 양성예측률이 이보다 작은 1.7%로 나온 이

유는 1990년대 이전 triple test가 활용되지 못했을 때에 

AFP가 해당 재태연령의 평균농도보다 낮은 것으로 다운증

후군 고위험군을 선별하였던 결과가 포함되었을 것이고, 
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비록 적은 수이겠지만 대부분 triple test의 양성 결과에 

18번 세염색체 양성도 포함되어 있을 것이기 때문으로 사

료된다.

결론적으로 태아 비정상 초음파 소견은 기존 염색체검

사의 적응증이었던 고령산모와 triple test 보다 매우 높은 

정도로 세염색체를 예측할 수 있으므로 실제 초음파검사 

과정 중 기형태아 발견 시 이 정보를 유전상담에 활용할 

수 있을 것이다. 특히 기형태아에서 18번 세염색체가 많을 

수 있어 18번 세염색체의 산전 검진에서 초음파검사가 여

전히 중요하다는 것을 주지해야 한다.
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= 국문초록 =

목적: 본 연구의 목적은 태아 세염색체와 관련된 산과적 특징과 비정상 초음파 소견이 세염색체를 어느 정도 예측할 수 있는지 

알아보기 위함이다.
연구 방법: 1989년 5월부터 2005년 5월까지 태아 염색체검사를 시행한 3,023명 산모 중 태아 세염색체이상으로 진단된 71명을 

대상으로 후향적 조사를 실시하였다. 염색체검사를 시행한 임신부들을 triple test 양성, 고령산모, 태아 비정상 초음파 소견 

등 세 가지 검사 적응증에 따라 분류하였고 세염색체의 예측률과 임상적 특징을 비교하였다. 
결과: 산전에 진단된 전체 세염색체 중 32예에서 (39%) 비정상 초음파 소견이 있었다. 비정상 초음파 소견의 숫자는 18번 세염

색체에서 의미 있게 많았다 (16예, 76%, P=0.001). 세염색체의 경우 태아 초음파에서 이상이 발견되는 시기는 대부분 임신 

제2삼분기 후기이다. 태아 비정상 초음파 소견의 21번 세염색체에 대한 양성예측률은 3.0%이고 (고령산모; 1.4%, triple test 
양성; 1.7%), 21번과 18번 세염색체에 대한 양성예측률은 6.3% (고령산모; 1.6%, triple test 양성; 1.8%)였다.

결론: 태아 비정상 초음파 소견은 높은 세염색체 양성예측률을 보이므로 실제 초음파검사 과정 중 기형태아 발견 시 이 정보를 

유전상담에 활용할 수 있을 것이다. 특히 기형태아에서 18번 세염색체가 많을 수 있어 18번 세염색체의 산전 검진에서 초음

파검사가 여전히 중요하다는 것을 주지해야 한다.

중심단어: 세염색체, 비정상 초음파 소견, 양성예측률


