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동공부등을 동반한 2형 와덴버그증후군 1예

이 승 찬

강원대학교 의학전문대학원 안과학교실

목적: 동공부등을 동반한 2형 와덴버그증후군을 경험하였기에 보고하는 바이다.
증례요약: 청각장애가 있는 53세 여자 환자가 좌안의 눈부심 및 눈동자 색깔 이상을 주소로  방문하였다. 최대교정시력은 우안 1.0, 
좌안 0.7이었고, 좌안의 저색소성 홍채이색증, 우안의 부분적인 저색소성 홍채이색증, 안저검사상 양안 망막색소의 전반적인 감소와 
저색소병변의 소견을 보였으며, 우안동공은 3 mm, 좌안 동공은 5 mm로 동공부등을 보였다. 순음청력검사상에서는 양측 감각신경성 
난청의 소견을 보였다.
결론: 본 증례에서 홍채 저색소증이 더 심한 쪽에서 동공이 더 확대되어 있는 것으로 보아 동공수축근 발생에 기원하는 신경능선의 
분화 이상이 와덴버그증후군 병인에 작용할 것으로 사료된다.
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와덴버그증후군(Waardenburg syndrome)은 감각신경성 

난청, 피부, 머리카락, 홍채 등의 색소 이상, 내안각 이소증과 

같은 발생 장애를 보이는 청각-색소 증후군으로 1951년 

Waardenburg에 의해 처음 보고되었다.1 현재 4가지 유형으

로 세분화되어 있는데 1형에서는 내안각 이소증, 높고 넓은 

콧날, 눈썹 비후, 저색소성 홍채이색증, 선천성 감각신경 난

청, 흰 앞머리의 6가지 특징으로 진단할 수 있다. 2형은 내안

각 이소증이 없이 청각-색소 이상만 보이는 경우이며, 3형
은 1형의 변형으로 근골격계 이상을 동반한다. 또한 4형은 

선천성 거대결장을 동반하는 것을 특징으로 한다. 국내에서

는 1981년 Kim and Kim2에 의해 1형 와덴버그증후군이 처

음 보고된 이래, Lee et al3 등에 의해 2형, Kee et al4에 의해 

3형이 보고되었으나 홍채색소이상증과 동공크기와의 관계에 

대한 보고는 없었다.5-9
 

저자들은 내안각 이소증은 없으면서 선천적 감각신경성 

난청 및 우안의 부분적 홍채 색소 이상증 및 좌안의 전체 홍

채 색소 이상증의 소견을 보여 2형 와덴버그증후군으로 진단

한 환자에서 전체 홍채 색소 이상증이 있는 쪽 동공이 더 커

져 있는 동공부등이 동반된 예를 경험하였기에 보고하는 바

이다.

증례보고

어려서부터 청각장애가 있던 53세 여자 환자가 좌안의 눈

부심 및 사진을 찍으면 왼쪽 눈만 빨갛게 나온다며 본원을 

방문하였다. 과거에 질병이나 외상이 있었던 적은 없었으며 

환자의 형제부모 및 자녀(1남)에게서 특이사항은 없었다. 조
절마비굴절검사에서 우안은 +0.25D sph였고, 좌안은 +0.25 
D sph +0.75D cyl axis 130°로, 최대교정시력 우안 1.0, 좌
안 0.7이었다. 안압은 우안, 좌안 각각 12, 11 mmHg으로 정

상이었다. 전신적인 피부색소 이상은 없었으며 외관상 내안

각 이소증이나 두눈 눈썹근접 등의 소견은 관찰되지 않았고 

실제 측정한 내안각간 거리는 32 mm, 외안각간거리 91 mm, 
동공거리 60 mm로 정상범위 이내였다. 프리즘가림검사에서 

정위를 보였고 눈떨림이나 눈물점의 외측편위는 보이지 않

았다. 세극등검사에서 우안 10시 방향에 부분적 홍채 저색소

증을 보였고 좌안은 전체 홍채 저색소증 및 실질 위축을 보

였다(Fig. 1). 동공의 크기는 우안이 3 mm, 좌안이 5 mm로 

동공부등을 나타내었고 좌안의 대광반사가 우안에 비해 현

저히 떨어지는 소견을 보였다. 4% 필로카르핀 점안액에도 

좌안은 거의 축동되지 않았다. 안저검사에서는 양안의 색소

침착저하증을 보였다(Fig. 2). 순음청력검사에서 양측의 감

각신경 난청이 관찰되었고 전신이화학적 검사에서는 정상소

견을 보였으며, 흉부 및 복부 엑스선 촬영에서도 특이소견은 

없었다. 근골격계의 이상도 보이지 않았으며 PAX3 (paired 
box) 및 microphthalmia associated transcription factor 
(MITF) 유전자 검사에서도 이상소견은 보이지 않았다. 
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A B 

Figure 1. Right eye (A) showed segmental (11 o’clock) iris hypopigmentation and left eye (B) showed complete iris hypo-
pigmentation with a dilated pupil.

A B 

Figure 2. Fundus photographs show generalized decrease in retinal pigment with prominent choroidal vasculature (A) right eye, (B) 
left eye.

고 찰

와덴버그증후군은 42,000명당 1명으로 발생하고 선천성 

청각이상의 약 1.43%를 차지하는 색소-청각 증후군으로 1, 
2, 3형은 대부분 상염색체 우성유전을 하며 4형은 상염색체 

열성유전과 관련이 있다고 알려져 있다.10
 Tassabehji et al11

은 134명의 색소-청각 증후군을 가진 가계에서 PAX3 및 

MITF 유전자의 돌연변이 유무를 검사하여 1형 와덴버그증

후군의 80% 및 3형 와덴버그증후군의 50%에서 PAX3 유전

자 돌연변이가, 그리고 2형 와덴버그증후군의 20%에서 MITF 
유전자 돌연변이가 있다고 보고하였다.11

 

Mullaney et al12은 2형 와덴버그증후군으로 진단된 생후 

4개월 여아의 선천 백내장수술 시 얻은 홍채 조직에서 갈색

홍채보다 색소 이상이 있는 청색 홍채에서 멜라닌세포의 수 

및 멜라닌과립의 크기와 수가 감소해 있다고 보고하였다. 또
한 홍채이색증은 선천성 호르너증후군에서도 나타날 수 있

는데 이는 교감신경이 멜라닌 세포의 형성 및 이동에 영향을 

주기 때문이라고 McCartney et al13은 보고한 바 있다. 
Johnston et al14은 신경능선세포가 전안부 발생에 중요한 

역할을 한다고 하였으며, Spritz15는 발생과정에서의 신경능

선세포의 분화 및 이동에서의 문제로 멜라닌세포 분화 및 형

성에 문제를 일으킨다고 하였다. 또한 감각신경성 난청은 신

경능선세포 분화 이상으로 인한 코르티기관(organ of Corti) 
결손 때문으로 알려져 있다.16 따라서 2형 와덴버그증후군에

서 나타나는 홍채 이상 및 감각신경성 난청 또한 발생과정에

서의 신경능선세포 분화 이상으로 인해 생기는 것으로 생각

되고 있다. Dastur et al17이 동공부등과 외사시를 동반한 와

덴버그증후군을 보고한 바 있지만 홍채 색소 이상증이 있는 

쪽이 축동되어 있어 저자들의 증례와는 반대의 경우였다. 
본 증례는 내안각 이소증은 없으면서 선천적으로 감각신

경성 난청 및 우안의 부분적 홍채 색소 이상증 및 좌안의 전

체 색소 이상증의 소견을 보여 와덴버그증후군의 주진단 기
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준 2가지를 충족하였으나, 1차 혈연 관계 내에서 이환된 경

우도 없고 MITF 유전자 이상도 없어 특발성으로 생긴 2형 

와덴버그증후군으로 진단할 수 있었다. 특히 특별한 외상의 

병력도 없이 부분적 홍채 색소 이상증이 있는 우안보다 전체 

홍채 색소 이상증이 있는 좌안의 동공이 더 큰 동공부등을 

보였고, 필로카르핀과 같은 축동제에도 반응이 없어 좌안 동

공조임근의 활성이 감소해 있어 동공조임근 발생과정에서의 

이상 가능성을 생각해 볼 수 있었다. 이는 신경능선에서의 

분화과정에서 교감신경 조절뿐만 아니라 부교감신경 조절도 

와덴버그증후군의 발생에 영향을 미칠 것임을 시사하는 바

이며 추후 조직병리검사 및 유전자 이상에 대한 연구가 와덴

버그증후군의 원인을 밝혀내는 데 필요할 것으로 생각된다. 
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=ABSTRACT=

A Case of Waardenburg Syndrome Type 2 With Anisocoria

Seung Chan Lee, MD

Department of Ophthalmology, Kangwon National University School of Medicine, Chuncheon, Korea

Purpose: To report a case of Type 2 Waardenburg syndrome with anisocoria.
Case summary: A 53-year-old woman with congenital deafness visited the clinic complaining of photophobia and hetero- 
chromic iris in the left eye. Her best-corrected visual acuity was 1.0 in the right eye and 0.7 in the left eye. The patient’s left 
eye showed complete iris hypopigmentation, and the right eye showed segmental iris hypopigmentation. Fundus examina-
tion demonstrated generalized decrease in retinal pigment with focal hypopigmented lesions in both eyes. The pupil sizes 
were 3 mm in the right eye and 5 mm in the left eye. A pure tone audiogram showed profound bilateral sensorineural hear-
ing loss.
Conclusions: In the present case, mydriasis was found to exist in a completely hypopigmented iris. Therefore, the neural 
crest from which the pupillary constrictor muscle originates may play a role in the pathogenesis of Waardenburg syndrome. 
J Korean Ophthalmol Soc 2010;51(10):1423-1426

Key Words: Anisocoria, Heterochromic iris, Neural crest, Waardenburg syndrome
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