
1953

대한안과학회지 2016년 제 57 권 제 12 호
J Korean Ophthalmol Soc 2016;57(12):1953-1957
ISSN 0378-6471 (Print)⋅ISSN 2092-9374 (Online)
http://dx.doi.org/10.3341/jkos.2016.57.12.1953 Case Report

양안 눈물흘림을 주소로 내원한 
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A Case of Ectrodactyly-ectodermal Dysplasia-cleft Syndrome 
with Bilateral Epiphora
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Department of Ophthalmology, CHA Bundang Medical Center, CHA University, Seongnam, Korea

Purpose: In the present study, a case of recurrent nasolacrimal duct obstruction as ectrodactyly-ectodermal dysplasia-cleft syn-
drome is reported.
Case summary: An 18-year-old male complained of epiphora in both eyes. By the age of 1, he was diagnosed with nasolacrimal 
duct obstruction and received left side dacryocystotomy, both sides silicone tube insertion and, right side endoscopic 
dacryocystorhinostomy. The general findings showed microdontia and, bilateral ectrodactyly. An irrigation test showed 
‘regurgitation without pus’ and Jones test showed ‘negative’ in both sides. Complete obstruction was observed on dacryocystog-
raphy and the patient underwent endoscopic conjunctivodacryocystorhinostomy with Jones tube at right side and endoscopic 
dacryocystorhinostomy at left side. The chromosome test showed normal findings.
Conclusions: Nasolacrimal duct obstruction in ectrodactyly-ectodermal dysplasia-cleft syndrome is usually caused by dysplasia 
of the nasolacrimal duct and accompanied by dysplasia of lacrimal punctum and canaliculus. Providing proper care for nasolacri-
mal duct obstruction in ectrodactyly-ectodermal dysplasia-cleft syndrome is important. Furthermore, the high failure rate should 
be considered. 
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손발가락결손증-외배엽형성이상-구순구개열 증후군은 상

염색체 우성으로 유전되는 매우 드문 질환이다. 이름에서 알 

수 있듯이 손발가락결손증, 머리카락, 손톱, 치아, 땀샘, 비

뇨 생식로 등의 이상으로 나타나는 외배엽형성이상, 구순구

개열 등이 특징적으로 나타난다. 안과적으로는 외배엽에서 

기원하는 눈물샘, 각막, 코눈물관 등의 이상으로 눈물샘 기

능이상, 마이봄샘 형성부전, 각결막염, 각막혼탁, 각막궤양, 

코눈물관 이형성, 눈물점 결손 등이 나타날 수 있으나, 매

우 드문 질환으로 국내에서 안과적으로 손발가락결손증-

외배엽형성이상-구순구개열 증후군이 문헌보고된 예가 없

는 바이다. 본 증례에서는 재발을 반복하는 양측 코눈물관

막힘을 진단 받고 내시경적 눈물주머니코안연결술을 시행

하였던 손발가락결손증-외배엽이상-구순구개열 증후군 1

예를 경험하였기에 이를 문헌고찰과 함께 보고하고자 하

는 바이다.
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Figure 1. Slit photographs of the patient’s punctum. (A) right lower punctum shows cheese wiring shape. (B) left small lower 
punctum.

A B

C D

Figure 2. Clinical photographs of the patient. (A, B) Teeth defect. (C, D) Fingers and toes. Odontodysplasia, ectrodactylia of finger 
and syndactylia of toe were observed.

증례보고

18세 남자 환자가 양안 눈물흘림을 주소로 본원 안과에 

내원하였다. 내원 당시 양안나안 시력은 0.8이었으며, 안압

은 비접촉성 안압계로 양안 12 mmHg였다. 상기 환자는 과

거력상 1세경 선천성 코눈물관 폐쇄로 좌안 누낭절개술을 

시행 받고, 눈물흘림이 지속되어 양측 실리콘관 삽입술, 양

측 눈물소관 성형술을 시행 받았으나 증상이 지속되어 5년 

전 우측 내시경 코경유 눈물주머니코안연결술을 받은 과거

력이 있었다. 그러나 수술 이후에도 증상이 재발되어 의뢰

되었다.

본원 내원 시 환자의 우측 아래 눈물점은 치즈가 잘린 모

양의 열상이 보였으며, 좌측은 눈물점 협착이 있었다(Fig. 1). 

안과 외 전신소견으로는 고르지 못한 치열, 양측 손가락결

손증, 좌측 발가락합지증이 있었다(Fig. 2). 눈물소관 관류

검사에서 양측 모두 ‘분비물을 동반하지 않은 역류’ 소견을 

보였으며, 존스색소검사에서 양안 모두 음성이었다. 더듬자

검사에서는 양측 모두 공동눈물소관의 부분 협착 소견이 

있었다. 눈물주머니조영술에서는 양측 모두 완전 폐쇄 소

견을 보여(Fig. 3A, B), 양측 코눈물관폐쇄를 진단할 수 있

었다. 이전의 양측 실리콘관 삽입술, 양측 눈물소관 성형술, 

5년 전 우측 내시경 코경유 눈물주머니코안연결술의 과거

력과 본원에서 시행한 눈물소관 관류검사, 눈물주머니조영

술 그리고 환자의 증상과 요구를 고려하여 전신마취하 우

측 결막눈물주머니연결술과 존스씨관 삽입술을, 좌측 내시

경 코경유 눈물주머니코안연결술을 시행하였다(Fig. 3C, 

D). 술 중 내시경 소견상 과거 코경유 눈물주머니코안연결

술에 의해 만들어진 개구부를 확인할 수 있었으며, 눈물주

머니 점막에는 심한 염증 소견 및 소포성 변화가 관찰되었

다(Fig. 3E, F). 이에 대하여 조직검사를 실시하였으며, 검



1955

-이상민 외 : 손발가락결손증-외배엽형성이상-구순구개열 증후군-

A B

C D

E F

Figure 3. The clinical findings of the patients. (A, B) dacryocystographic finding of the patient shows complete obstruction of naso-
lacrimal duct (right, left). (C, D) Slit photographs of the patient after operation. Jones tube at right side and silicone tube at left side 
were observed. (E) previous endoscopic dacryocystorhinostomy (DCR) opening was noted at the right side. (F) Neo opening of DCR 
was created. Severe inflammatory and follicular change at lacrimal sac was observed. OD = oculus dexter; OS = oculus sinister.

사결과 비특이적 만성염증 소견이 나왔다.

수술 후 환자의 눈물흘림 증상은 소실되었으며, 현재까

지 추적관찰 중으로 존스씨관은 잘 유지되고 있다. 환자의 

치아, 손가락결손증, 발가락합지증 및 반복되는 코눈물관폐

쇄를 토대로 환자의 진단 및 아형의 분류를 위해 염색체 검

사상 정상으로 나왔다.
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고 찰

1936년 Cockayne1가 구개열, 눈물주머니염, 손발가락결

손증 환자를 처음으로 보고하였고, 1963년 Walker and 

Clodius2가 구개구순열, 두손가락증(lobster claw deformity) 

환자를 보고하였다. ‘손발가락결손증-외배엽형성이상-구순

구개열 증후군’이라는 용어는 1970년 Rüdiger et al3이 처음 

언급한 이후부터 사용되었다.

손발가락결손증-외배엽형성이상-구순구개열 증후군은 매

우 드문 유전질환이다.4 대부분의 경우 P63의 생성을 담당

하는 TP63 유전자의 돌연변이에 의해 발생한다. TP63 유

전자는 3번 염색체의 장완에 있는 것으로 밝혀져 있다

(3q27).5,6 TP63 유전자의 돌연변이로 정상적인 기능을 하

는 P63이 감소하게 되는데, P63은 외배엽에서 사지와 구조

의 발달에 중요한 역할을 하는 것으로 알려져 있다.7 이와 

같이 TP63 유전자의 돌연변이에 의해 발생하는 경우를 제3

형 손발가락결손증-외배엽형성이상-구순구개열 증후군이

라고 한다. 드물게 7번 염색체의 장완의 결실(deletion), 전

좌(translocation)에 의해 발생하는 경우가 있는데 이를 제1

형 손발가락결손증-외배엽형성이상-구순구개열 증후군이

라고 한다(7q11.2-21.3).8 Maas et al9이 O’Quinn et al10에 

의해 제시된 19번 염색체와 관련이 있다고 생각된 제2형 

손발가락결손증-외배엽형성이상-구순구개열 증후군은 van 

Bokhoven et al11에 의해 P63과 관련이 있는 R227Q 돌연변

이에 의한 것임이 밝혀지면서 더 이상 존재하지 않는 아형

이 되었다.

손발가락결손증-외배엽형성이상-구순구개열 증후군의 진

단은 기본적으로 임상양상으로 하게 된다. 분자유전검사를 

시행할 수 있으며 우선적으로 TP63 유전자의 돌연변이를 

확인한다. TP63 유전자의 돌연변이가 없는 경우 다른 염색

체에 대한 검사를 고려할 수 있다. 분자유전검사는 임상양상

을 바탕으로 하여 계획되어야 한다.

본 증후군의 증상으로는 사람들마다 매우 다양하게 나타

나는데, 손발가락결손증, 구순구개열, 그리고 다양한 형태

의 외배엽 형성이상을 특징으로 한다. 외배엽 형성이상은 

일반적으로 피부, 모발, 손톱, 치아, 땀 분비의 이상으로 나

타나며, 비뇨 생식계, 안과적 이상, 내이 이형성에 의한 청

각장애 그리고 흉선과 뇌하수체의 형성 및 기능 부전을 동

반하기도 한다.12 지능저하는 없는 것으로 알려져 있으나, 

청각장애 및 구순구개열에 의해 언어발달장애가 발생할 수 

있다. 

안과적으로 눈물샘의 기능 이상, 마이봄샘 형성부전, 코

눈물관 이형성 등이 주로 발생할 수 있다. 각막과 관련하여 

각결막염, 각막혼탁, 각막궤양 등이 발생할 수 있으며, 

Felipe et al13은 눈물샘 및 마이봄샘의 기능 이상으로 인한 

불안정한 눈물막이 각막 병변을 발생시킨다고 하였다. 눈

물 배출계통과 관련하여 코눈물관폐쇄, 눈물점의 결손, 눈

물샛길 등이 보고되었다.14,15 

본 증례에서 환자의 코눈물관폐쇄는 수차례의 수술에도 

불구하고 재발하는 양상을 보였다. 내시경 소견상 눈물주머

니 점막의 소포성 변화가 관찰되었으며, 술 후에도 육아조직

의 형성이 반복적으로 발생하는 모습이 관찰되었다. 이는 일

반적인 코눈물관폐쇄 환자와는 달리 손발가락결손증-외배

엽형성이상-구순구개열 증후군은 창상회복의 과정이 정상

적으로 이뤄지지 않기 때문이다.16 이와 더불어 손발가락결

손증-외배엽형성이상-구순구개열 증후군에서는 눈물점, 눈

물소관 이상이 잘 동반되며, 적절한 치료법의 선택에 있어 

충분히 고려해야 할 사항이다.17 손발가락결손증-외배엽형

성이상-구순구개열 증후군의 이러한 특징은 술 후 높은 실

패율과 재발률을 예측할 수 있는 단서가 되기도 한다. 이러

한 이유로 치료에 앞서 손발가락결손증-외배엽형성이상-구

순구개열 증후군 환자와 보호자에게 상기 내용에 대한 충분

한 설명이 이루어져야 할 것이다.

손발가락결손증-외배엽형성이상-구순구개열 증후군은 앞

에서 언급한 것처럼 다양한 안과적 증상으로 안과를 내원

할 수 있다. 손발가락결손증-외배엽형성이상-구순구개열 

증후군 환자는 내원하게 된 주소 이외에도 외배엽형성이상

과 관련한 다양한 안과적 문제가 발생 가능하며, 이에 대하

여 안과 진료 시 다각적인 접근이 필요하다. 증상에 대한 

치료와 함께 증상을 유발한 원인, 유전질환이 없는 일반적

인 환자와는 다른 양상의 가능성을 염두에 두어야 하겠다. 

또한 안과 외적인 질환에 대해서도 타과적인 진료가 필요

할 수 있음을 항상 고려해야 한다.
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= 국문초록 = 

양안 눈물흘림을 주소로 내원한 
손발가락결손증-외배엽형성이상-구순구개열 증후군 1예

목적: 재발하는 코눈물관폐쇄로 내원한 손발가락결손증-외배엽형성이상-구순구개열 증후군 환자 1예를 보고하고자 한다.

증례요약: 18세 남자 환자가 양안 눈물흘림을 주소로 내원하였다. 1세부터 눈물길폐쇄로 진단 받고 좌안 누낭절개술, 양안 실리콘관 

삽입술, 우안 내시경 코경유 눈물주머니코안연결술을 받은 과거력이 있었다. 전신소견으로는 고르지 못한 치열, 양측 손가락결손증, 

좌측 발가락합지증이 있었다. 눈물소관 관류검사에서 양측 모두 ʻ분비물을 동반하지 않은 역류ʼ 소견을 보였으며, 존스색소검사에서 

양안 모두 음성이었다. 눈물주머니조영술에서는 양측 모두 완전 폐쇄 소견을 보였으며, 양측 코눈물관폐쇄 진단하 전신마취하 우안에 

결막눈물주머니 연결술과 존스씨관 삽입술을, 좌안에 내시경하 눈물주머니코안연결술을 시행하였다. 염색체 검사 결과는 정상이었다.

결론: 손발가락결손증-외배엽형성이상-구순구개열 증후군 환자에서 발생한 코눈물관폐쇄는 코눈물관의 이형성에 의한 것뿐만 아니

라, 눈물점과 눈물소관이형성을 동반하는 경우도 있다. 이 점을 주목하여 손발가락결손증-외배엽형성이상-구순구개열 증후군 환자의 

코눈물관폐쇄에서 진단에 맞는 적절한 치료가 필요하다. 또한 수술 실패율이 높을 수 있음을 염두에 두어야 한다.

<대한안과학회지 2016;57(12):1953-1957>
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