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가족에서 발생한 단발성 항문직장기형: 증례 보고
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Familial Isolated Anorectal Malformation: A Case Report
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There have been a few reports of familial anorectal malformations extending over more than one generation. We experienced a case of 
a family with 3 members spanning 2 generations affected with isolated low type anorectal malformations. They had same low type of 
anorectal malformations. In all 3 patients, a perianal anoplasty was performed.
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서  론

항문직장기형의 원인은 아직까지 정확하게 알려져 있지 

않으며, 다인성 혹은 유전적인 요소가 관련된다고 보고되었

다[1]. 발생빈도는 출생 2,500-5,000명당 1명꼴로 발생한다

고 보고되고 있으며[2-6], 특히 다른 선천성 기형을 동반하

지 않는 단발성 항문직장기형(isolated anorectal malfor-

mation)은 전체 항문직장기형의 1/3을 차지한다[3]. 가족 간

에 발생하는 항문직장기형은 드물며, 주로 1세대에 국한되

어 형제자매 간에 발생하는 경우가 보통으로, 2세대 이상에 

걸쳐서 발생하는 경우는 매우 드물다[4,7]. 저자는 2세대에 

걸쳐 1세대의 아버지와 2세대의 그의 아들 2명의 형제 간에 

발생한 가족성 단발성 저위형 항문직장기형을 경험하였기

에 문헌고찰과 함께 보고한다. 

증례 보고

(가족관계) 1세대 아버지 밑으로 2명의 아들이 있다. 

(1세대) 41세 남자로 출생 후 정상적인 위치에 항문이 없

었고 음낭 하부에 존재하는 작은 구멍으로 변이 나왔으나 당

시 경제적 문제 등으로 병원에서 치료를 받지 못하고 그냥 지

내왔다고 하였다. 초등학교 다닐 때 복부 팽만이 너무 심했

고, 17세 때 신장이 132 cm로 정상적인 성장발육이 되지 않

았다. 17세에 타 병원에서 수술을 받았으나, 정확한 의무기

록은 남아있지 않았다. 수술 후 환자는 정상적으로 변을 보았

고 복부 팽만도 사라졌다고 한다. 현재 신장은 162 cm이며, 

항문은 외관상 정상적인 위치에 있으며, 직장수지검사상 항

문 괄약근의 긴장도도 정상이었다. 항문에서부터 회음부를 

따라 음낭 하부까지 수술 반흔이 관찰되어 당시 회음부 샛길

을 동반한 저위형 항문직장기형으로 회음항문성형술을 받

았던 것으로 판단되었다. 

(2세대 중 첫 번째 아들) 재태 기간 39주 1일, 출생 체중 

3,500 g, 지연분만에 의한 제왕절개로 타 병원에서 출생한 남

아로, 항문이 없어서 생후 1일째 본원으로 전원되었다. 복부 

이학적 검사상 경미한 복부 팽만이 있었으며, 양측에 음낭수

종이 동반되어 있었다. 복부 초음파, 척추 방사선 검사 및 심

초음파에서 다른 동반된 기형은 없었다. 외관상 정상적으로 

항문이 있어야 할 부위에 항문 보조개(dimpling)가 있었으

나, 피부로 덮여 있었으며 회음부에 외구멍(external open-

ing)은 존재하지 않았다. 정상적으로 항문이 있어야 할 회음

부 위치에 초음파 소견은 피부와 직장 맹단부의 간격이 0.38 

cm로 저위형 항문직장기형이 의심되어, 생후 2일째 회음항
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Fig. 1. Perineal subepithelial midline raphe fistula that meconium 

comes out.

문성형술을 시행하였다. 술 후 황달이 동반되어 광선요법치

료를 받았으며, 특별한 문제없이 퇴원하였다. 현재 환자는 

15세이며, 외래 추적관찰에서 배변장애 없이 정상적으로 생

활하고 있다. 

(2세대 중 두 번째 아들) 재태 기간 38주, 출생 체중 3,280 

g, 제왕절개로 타 병원에서 출생한 남아로, 항문이 정상적인 

위치에 없는 것이 발견되어 생후 2일째 본원으로 전원되었

다. 술 전 시행한 심초음파에서 2.4 mm의 이차 심방중격결

손이 동반되었으나, 다른 선천성 기형은 발견되지 않았다. 

이학적 검사에서 정상적으로 항문이 있어야 할 위치의 전방

으로 회음부를 따라 태변으로 충만된 샛길이 보이고 음낭 하

부의 외구멍을 통해서 소량의 태변이 배출되었다(Fig. 1). 외

구멍을 통해서 가스트로그라핀(gastrografin) 조영제를 이

용하여 샛길조영술을 시행하였으며, 조영제는 직장회음샛

길을 통해서 직장 내로 들어가는 것이 관찰되었다. 출생 3일

째 회음항문성형술을 시행하였으며, 특별한 문제없이 퇴원

하였다. 현재 환자는 7세로 외래 추적관찰 중이며, 항문 협착

소견도 없고 배변장애 없이 정상적으로 생활하고 있다. 

고  찰

항문직장기형은 회음부 또는 항문 주변의 피부에 누공을 

동반하여 비교적 수술이 간단한 저위형에서부터 한 번의 수

술로서 치료하기 힘든 복잡한 총배설강 기형에 이르기까지 

다양한 양상을 나타내는 선천성 이상 질환이다. 

항문직장기형의 발생 원인은 명확하지 않으며 유전적인 

인자와 환경적인 인자 등 다양한 요소들이 관여한다고 알려져 

있다[5,6]. 상염색체 우성유전에 의해 발생하는 Currarino 

증후군(항문직장기형, 엉치꼬리뼈 결손, 엉치 앞 종양), 

Townes-Brocks 증후군(항문직장기형, 비정상적인 모양의 

귀, 손 기형), 그리고 Pallister-Hall 증후군(항문직장기형, 

손발가락과다증, 시상하부 과오종, 갈라진 후두덮개, 신장 

이상)은 특정 유전자의 변이와 연관되었다고 알려져 있다. 

다운증후군 환자에서도 항문직장기형의 빈도가 증가하는데

[3], 전체 항문직장기형 환자의 약 5%에서만 누공이 없는

(imperforate anus without fistula) 데 비해 다운증후군이 

동반된 항문직장기형 환자는 95%에서 누공이 없다. 

항문직장기형의 분류는 환자의 치료를 결정하는 데 중요

하지만, 아직까지 정확한 분류방법이 확립되어 있지 않다. 

과거에 고전적 분류법으로 1984년 Wingspread 분류가 나왔

으며, 항문 올림근과 폐쇄된 직장의 말단 부위의 위치에 따라 

고위, 중위, 저위형으로 분류하였다[3]. 하지만 널리 사용되

지는 않았으며, 현재 전 세계적으로 가장 많이 사용되고 있는 

분류체계는 Pena 교수가 제창한 Pena 분류로 항문직장기형

에서 누공의 위치에 따라 분류하는 것이다. 유전적인 관점에

서 보면 항문직장기형은 2개의 그룹으로 나누어진다. 첫째

는 다른 선천성 기형이 동반되거나 혹은 증후군의 일부분으

로 나타나는 항문직장기형이고, 둘째는 다른 선천성 기형의 

동반이 없는 단발성 항문직장기형으로 나누어진다[3,5]. 

가족 간에 발생하는 항문직장기형은 드물며 다양한 형태

로 유전이 되는데, 상염색체 우성유전, 상염색체 열성유전, 

X-linked 유전 등이 연관된다고 보고되었다[5]. 일반 인구

(general population) 5,000명당 1명꼴로 항문직장기형 환

자가 발생하는 데 반해, 다른 선천성 기형을 동반한 항문직장

기형 환자의 형제자매의 경우에는 100명당 1명꼴로 발생 위

험도가 증가한다고 보고되었다[1]. 가족성 항문직장기형은 

주로 1세대에 국한되어 형제자매 간에 발생하는 경우가 보

통이며, 저자가 경험한 증례처럼 2세대 이상에 걸쳐서 발생

하는 경우는 매우 드물다[4-7]. Boocock과 Donnai [2]는 

169명의 항문직장기형 환자 중 15명(8.9%)에서 가족 중에 

항문직장기형 환자가 동반되었다고 보고하였다. Falcone 

등[1]은 1,606명의 항문직장기형 환자 중 24명(1.5%)에서 

가족 중에 항문직장기형 환자가 1명 이상이 동반되었다고 

보고하였다. 특히, 남자의 경우 회음부 누공을 동반하거나, 

여자의 경우 회음부 누공 혹은 전정부 누공을 동반한 항문직

장기형 환자의 경우 가족 중에 항문직장기형 환자가 발생할 

위험성이 2-3배 높지만, 이에 반해 총배설강 혹은 전립선요

도 누공을 동반한 경우에는 가족 간에 발생이 드물어 항문직

장기형의 형태와 가족력 사이에도 연관성이 있다고 보고하

였다[1]. 본 증례의 경우 3명 모두가 저위형 항문직장기형 형

태로 저위형 항문직장기형 환자에서 가족 간에 항문직장기

형이 발생할 위험성이 높다는 보고와 일치하였다[1]. 
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항문직장기형의 원인으로 유전적인 요인이 관련되어 있

다는 것이 알려져 있기는 하지만 아직까지 정확한 정보가 부

족하여, 항문직장기형 환자의 다음 세대로 앞으로 태어날 신

생아에서 얼마나 항문직장기형이 발생할 수 있는지에 관해

서 상담하는 것이 어렵다. 최근에는 쥐와 돼지 같은 동물에서 

항문직장기형을 유발하는 특이 유전자를 찾기 위한 연구가 

진행되고 있다[8-10]. 사람에서도 항문직장기형과 관련된 

특이 유전자 연구가 필요하며, 그러기 위해서는 전국 단위의 

대규모적인 항문직장기형 환자의 등록과 이를 통해 많은 환

자군의 유전자 검사 및 genomic DNA repository 등을 개발

하는 노력이 필요할 것으로 생각된다[1]. 
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