
47

소아외과：제 12 권 제 1 호 2006년 Vol. 12, No. 1, June 2006

완전 고환성 여성화 증후군 1예

평촌대항외과, 한림대학교 의과대학 병리학교실1

조마해․남은숙1

접수일 : 05 / 11 / 15   게재승인일 : 05 / 12 / 27

교신저자：조마해, 431-823 경기도 안양시 비산동 1107-1 

안양벤처텔 3F 평촌대항외과

Tel : 031)440-8999, Fax : 031)388-4852

E-mail: mcho1@chol.com

서 론

고환성 여성화 증후군은 1953년 Morris가 

처음 명명하였으며
1, 남성호르몬에 대한 대

상 장기의 불응으로 인하여 외부 생식기가 

정상 남성 형태로 발달하지 못하는 선천성 

질환이며 안드로겐 무감응 증후군(androgen 

insensitivity syndrome)이라고도 한다. 불응

성의 정도에 따라 완전형과 불완전형으로 

나누며, 이들은 정상 남성형 염색체(46, XY)

를 가지나, 완전형에서는 외부 생식기 형태

가 정상 여성 형태로, 불완전형에서는 남성

에 가까운 여성 형태로부터 요도하열(hypo-

spadia) 또는 음경왜소를 보이는 형태까지 

다양하게 나타난다.

완전형의 고환성 여성화 증후군 환자가 

병원을 방문하는 주요 임상 형태는 소아에

서는 서혜부 탈장, 사춘기 이후에는 무월경

이며, 불완전형인 경우 신생아 시기에는 모

호한 외부성기, 사춘기에는 불완전한 남성화 

때문이다
2.

저자는 양측 서혜부 탈장을 가진 완전 고

환성 여성화 증후군 1예를 경험하여 보고하

는 바이다.

증 례

7세 된 소아가 2일전 발견된 우측 서혜부 

종괴를 주소로 내원하였다. 환자는 우측 서

혜부에 직경 1 cm 크기의 원형 구조물이 촉

지 되었으며, 탈장낭이 비벼지는 촉감(silk- 

glove sign)을 느낄 수 있었다. 난소가 돌출

된 우측 서혜부 탈장을 수술전 진단으로 수

술하였다. 수술시 직경 약 1 cm의 난소로 생

각되는 원형의 장기와 이에 연결된 난관이 

탈장낭에 부착된 활주 서혜부 탈장(sliding 

inguinal hernia)으로 추정하고 난소를 복강 

내로 복원시키고 고위결찰을 시행하였다.

환자는 6개월 후 2개월 전부터 만져지는 

좌측 서혜부 종괴로 다시 내원하여, 좌측 서

혜부 탈장으로 진단하고 수술을 시행하였으

며 우측 서혜부 탈장 때와 동일한 소견을 

보였다. 난소로 생각된 장기가 이상하여(그

림 1) 동결 생검을 시행하였고, 고환으로 판

명되어 (그림 2) 보호자와 상의 후 수술을 

종료하였다.
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Fig. 3. Gross appearance of the external 
genitalia.

Fig. 1. Intraoperative findings of the left 
testis and hernia sac.

Fig. 4. Both testes, which are small, 
measuring 1.5x1x1cm with yellowish-brown
granular cut surface and attached sper-
matic cord.

Fig. 2. Microscopic appearance of the 
gonad: The seminiferous tubules are 
lined with Sertoli cells only without germ 
cells (long arrow). Interstitial Leydig cell 
hyperplasia (short arrow) is also noted. 
(H&E, X400)

환자의 외부 생식기는 정상 여성의 형태

였으며 (그림 3), 수술 후 염색체 검사 상 

46, XY로 수와 구조상 정상 남자의 핵형을 

보였으며 가족력상 특이사항은 없었다.

내분비 검사에서는 테스토스테론은 2차에 

걸쳐 0.05 ng/ml, 0.17 ng/ml (정상범위: 20세 

이상 남 0.1-1.0 ng/ml), 디하이드로테스토스

테론(DHT)은 0.03 ng/ml (정상범위: 20세 

이상 남 0.2-1.0 ng/ml)였으며, 황체형성호르

몬(LH, 정상범위: 2-15.4 mIU/ml) 1.6 m IU/ 

ml, 난포자극호르몬(FSH, 정상범위: 1.7-8.5

mIU/ml)은 0.22 mIU/ml 였다. 인간 융모생

식샘자극호르몬(human choriogonadotropin)

을 100 Unit/kg 용량으로 투여한 자극검사에

서는 테스토스테론과 디하이드로테스토스테

론이 각각 0.93 ng/ml, 0.11 ng/ml로 정상적

으로 증가하였다. 환자를 완전 고환성 여성

화 증후군으로 진단하였고, 6개월 후 양측 

고환절제술(그림 4) 및 충수절제술을 시행하

였으며, 복강 내에 자궁 및 난소가 없음을 

확인하였다.

병리학적 현미경 검사에서 고환의 세정관
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(seminiferous tubule)들은 생식세포(germ cell) 

없이 버팀세포(Sertoli cell)들로만 이루어져 

있었으며, 증식된 Leydig 세포들을 관찰할 

수 있었다(그림 2).

고 찰

고환성 여성화 증후군은 1953년 Morris가 

정상 남성 염색체를 가지나 여성의 외부 생

식기 형태를 가진 80예를 모아 처음 보고하

였다
1. 발생빈도는 남성 출생 약 2만 명당 1

명 정도이고
3, 완전형이 불완전형보다 약 3

배에서 10배 정도까지 많이 발생한다
4. X 염

색체 열성으로 유전되거나 약 50%에서는 

가족력 없이 돌연변이에 의해 생긴다
2.

남성의 외부 생식기 발달과 이차 성징은 

Leydig 세포에서 분비되는 테스토스테론이 

표적 세포(target cell) 내에서 디하이드로테

스토스테론(DHT)로 변환하여 세포내의 안

드로겐 수용체와 결합하여 발현되는데, 고환

성 여성화 증후군은 안드로겐 수용체의 무

감응으로 나타나는 증후군으로 안드로겐 무

감응 증후군(androgen insensitivity syndro-

me)이라고도 한다. 최근 분자 생물학적 검

사 상 Xq11-12에 위치하는 안드로겐 수용

체 유전자(Androgen receptor gene)의 염기

순서가 발견되고 이 증후군과 관련된 300여 

부위의 돌연변이가 발견되었는데, 돌연변이

의 위치나 치환되는 아미노산의 종류에 따

라 완전형이나 불완전형으로 나뉜다
5,6.

완전 고환성 여성화 증후군의 임상증상은 

외부 생식기의 모양은 여성이나, 질은 맹관

이고 자궁 및 나팔관이 없으며 고환이 복강

이나 서혜부에 위치한다. 사춘기 이후에는 

정상 여성의 이차 성징은 일어나나 유두, 유

륜, 소음순이 잘 발달되지 않는다.

고환성 여성화 증후군이 의심되는 환자의 

진단은 가족력이 있는 경우에 산전 초음파

와 양수검사로 진단할 수 있으나, 완전 고환

성 여성화 증후군 환자는 소아기에 약 50- 

76%에서 서혜부 탈장으로 병원을 방문하며
2, 

양측 서혜부 탈장 여아의 약 1-2%를 차지

한다
7
. 이 질환이 의심되는 환자는 염색체 

검사, 호르몬 검사, 초음파 검사, 질경 검사

(vaginoscopy), 성선조직검사, 세포질 안드로

겐 수용체 검사를 위한 생식기 부위의 피부 

생검이 필요하다
8. 생식기 부위의 피부에서 

섬유아세포를 배양하여 세포질 안드로겐 수

용체의 이상을 확인하는데 최근에는 중합효

소 연쇄반응(Polymerase chain reaction)과 

젤 전기영동법(Gel electrophoresis techni-

que)을 이용하여 안드로겐 수용체의 스테로

이드와 결합하는 영역이나 DNA-binding 영

역의 돌연변이를 확인한다
5,9.

호르몬 검사소견은 사춘기 이전에는 테스

토스테론과 황체형성호르몬(LH)은 정상범위

에 속하며, 사춘기 이후에는 황체형성호르몬

은 증가, 난포자극호르몬(FSH)과 테스토스

테론은 정상이거나 증가하고 에스트라디올

(estradiol)은 정상이다
10-13
. 고환성 여성화 

증후군 환자를 확진하는데 인간 융모생식샘

자극호르몬(HCG) 주사 후 테스토스테론과 

디하이드로테스토스테론(DHT)의 정상적인 

증가는 필수적이다. 만약 증가가 없다면 안

드로겐 불응성보다는 테스토스테론 합성에 

문제가 있거나 5 알파-환원효소(5alpha- 

reductase)에 결함이 있는 경우다
8
.

Wisniewski 등
14(2000)은 완전 고환성 여
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성화 증후군의 진단 기준으로 46,XY 핵형과 

고환, 여성형 외부 생식기를 갖고, 안드로겐 

수용체의 염색체 돌연변이가 확인되고, 사춘

기 이후 성선제거술 전에 테스토스테론이 

정상이상이면서 남성화가 되지 않고 여성화

가 나타나며, 사춘기 이후에는 액와모와 치

모가 거의 없는 상태로 정하였다.

신생아 시기에서 확진된 이런 환자는 적

절한 성을 선택하는 것이 중요한데, 이 환자

들은 남성으로서 성적 능력이 불가능하므로 

여성으로 양육하는 것이 바람직하다. 생리가 

없고 임신을 할 수 없지만 정상적인 여성의 

성 생활이 가능하고 여성으로서의 만족도도 

높기 때문이다
14. 간혹 질 성형술이 필요한 

경우는 협착이 올 수 있으므로 성 생활이 

활발한 이후에 하는 것이 좋다.

이 환자들에서 고환의 악성화는 약 22%

이며
15, 50세에는 약 33%에 이른다는 보고

도 있다
16. 심지어 생후 2개월에 상피내암

(carcinoma in situ)이 발견되거나 사춘기에 

침윤성 고환종(invasive seminoma)이 발견

되기도 하였다
17,18. 따라서 이를 예방하기 위

한 고환제거술의 필요성은 인정되지만 그 

시기에 관해서는 이론의 여지가 있다
19. 외

부에서 투여하는 에스트로겐보다 성선에서 

분비되는 에스트로겐(gonadal estrogen)이 

정상적인 여성발달을 가져온다며 사춘기 이

후의 고환절제술을 주장하지만, Shah 등
8(1992)

은 41예의 고환성 여성화 증후군 환자 분석

에서 이는 사실이 아니며, 조기 절제가 사춘기 

이후의 절제보다 정신적 상처를 적게 주고 

환자 추적관찰을 용이하게 한다고 하였다.

Shah 등
8
(1992)은 처음 탈장 수술시 의심

되는 경우 조직 생검을 실시하고 확진 후 

고환절제술을 실시하며, 가족력이 있거나 염

색체 검사상 XY가 미리 확인된 경우는 처

음 탈장 수술시 고환절제술을 동시에 시행

하였다. 고환절제술이 사춘기 이후로 미루어

지는 경우는 세심한 관찰이 필요하며 사춘

기 전이라도 남성화가 일어나면 즉시 절제

술을 시행하여야 한다고 주장하였다.

환자와 부모에게 무월경, 불임, 악성화 가

능성, 고환 절제술의 필요성 등을 통보하는 

것은 매우 어려운 문제이다. 그러나 완전 고

환성 여성화 증후군의 경우 여성 호르몬이 

분비되지 않아 여성화가 일어나지 않으므로 

여성 호르몬을 투여하여야 하며, 악성 가능

성 때문에 성선을 제거하여야 한다는 사실

을 알려야 한다. 불완전 고환성 여성화 증후

군의 경우에도 남성 호르몬이 불충분하여 

외부에서 남성 호르몬을 투여하여도 정상 

남성의 성적기능을 갖기는 불가능하므로 여

성으로 길러야 한다는 것에 대해 충분한 설

명이 필요하다
8.

외형상 여성처럼 보이지만 염색체가 남성

인 완전 고환성 여성화 증후군 환자에서 서

혜부 탈장이 동반되므로 탈장 수술시 내부 

장기를 주의 깊게 관찰하여 진단하도록 하

여야 한다.
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Complete Testicular Feminization Syndrome

- a Case Report -

Ma Hae Cho, M.D., Eun-Sook Nam, M.D.
1

Pyungchon Daehang Surgical Clinic, Anyang,

Department of Pathology1, Hallym University, Seoul, Korea

Testicular feminization syndrome (TFS) is a genetic disorder due to androgen 

insensitivity of the target organs. The most common clinical presentation of 

complete TFS is inguinal hernia in the infant or primary amenorrhea in the 

adolescence.  A 7-year old phenotypically female patient was seen with a complaint 

of a right inguinal mass. Under the diagnosis of right inguinal hernia, high 

ligation was performed. Six months later, the patient showed a left inguinal mass. 

On operation, the mass looked like a testis. The external genitalia were normal 

female, but a uterus and ovary were not identified. Chromosome study showed a 

46, XY karyotype and the levels of serum testosterone and dihydrotestosterone 

were increased after HCG stimulation. The patient was diagnosed as complete TFS 

and underwent bilateral gonadectomy 6 months later.

(J Kor Assoc Pediatr Surg 12(1):47～52), 2006.
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