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Nail-patella 증후군에 동반된 선천녹내장 1예

A Case of Congenital Glaucoma in Associated with Nail-patella Syndrome

이수민⋅한종철⋅기창원

Soomin Lee, MD, Jong Chul Han, MD, Chang Won Kee, MD, PhD

성균관대학교 의과대학 삼성서울병원 안과학교실

Department of Ophthalmology, Samsung Medical Center, Sungkyunkwan University School of Medicine, Seoul, Korea

Purpose: To report a case of congenital glaucoma associated with nail-patella syndrome.
Case summary: A 20-day-old female was referred to our clinic for bilateral intraocular pressure (IOP) elevation and treatment of 
corneal opacities. Her IOP was 25 mmHg and 30 mmHg in the right and left eyes, respectively. After a diagnosis of congenital 
glaucoma, bilateral trabeculotomy was performed under general anesthesia. On the first postoperative day, the IOP was 12 
mmHg in the right eye and 10 mmHg in the left eye, and remained stable thereafter. The infant was the second of fraternal twins 
(birth weight of 2.42 kg) and had no family history of any particular disease. During the regular checkup, she was referred to an 
orthopedic clinic for disorders of the elbow and knee. She presented with a dystrophic thumbnail, patella hypoplasia, elbow hy-
poplasia, and bilateral triangular protrusions of the lateral iliac crest (iliac horn). Based on the above findings, typical nail-patella 
syndrome was diagnosed and a mutation in the LMX1B gene was detected.
Conclusions: If glaucoma patients have nail deformities or musculoskeletal abnormalities, nail-patella syndrome should be sus-
pected and a multidisciplinary approach should be conducted. 
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Nail-patella syndrome은 상염색체 우성으로 유전되는 매

우 드문 질환으로 약 5만 명 중 1명에서 발생하는 것으로 

알려져 있다.1 Hereditary onycho-osteodysplasia, Turner-Keiser 

syndrome, Fong disease라고도 알려진 이 질환은 손톱 이형

성 및 무릎과 팔꿈치 이형성을 나타내는 질환으로 1820년 

Chatelain에 의해 처음 보고되었다.2 1883년과 1897년 Pye- 

Smith와 Little이 nail-patella syndrome의 유전에 대해 보고하

였고,3 1946년 Fong은 iliac horn과 관련이 있음을 보고하였

다.3,4 이후 다양한 임상 양상을 가진 환자들이 보고되었고 

현재는 손톱 이형성(nail dysplasia), 슬개골의 이형성 혹은 

무형성(patella and elbow dysplasia or hypoplasia), 주관절 형

성 이상 혹은 탈구(elbow dysplasia or dislocation), 장골 돌기

(iliac horn)를 기준으로 임상적 진단을 내리고 있고, 신장과 

눈에 영향을 주는 것으로 알려져 있다. 안과적으로 녹내장

이나 고안압증과 연관이 있다고 알려져 있는데,1,5 주로 40

대가 넘어서 안과적 이상이 발견되고 아주 드물게 소아에

서 발생하는 안압 상승이 보고되었다.2,3

한편, nail-patella syndrome에 대한 기존의 국내 보고들은 

정형외과적 임상 양상 및 손톱의 피부과적 임상 소견, 신장 

질환에 한해 보고되었고, 안과적 이상을 동반한 nail-patella 

syndrome은 국내에서 문헌 보고된 예가 없는 바이다. 이에 

저자들은 선천 녹내장과 연관된 전형적인 nail-patella syn-
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Figure 1. Ophthalmologic findings of the patient diagnosed 
with congenital glaucoma associated with nail-patella syn-
drome before and after trabeculotomy. (A) Anterior segment 
photos, 1 day before trabeculotomy show bilateral corneal 
edema. (B) Anterior segment photos, 1 year after trabeculot-
omy show clear cornea and deep anterior chamber. (C) Fundus 
photographs, 2 years after trabeculotomy show myopic fundus 
and tilted disc.

Figure 2. Clinical manifestation of the patient's hands. Dystrophic
nails of the thumb and index finger, common findings in the 
nail-patella syndrome.

drome으로 진단된 1예를 경험하였기에 이를 문헌 고찰과 

함께 보고하고자 하는 바이다. 

증례보고

생후 20일 된 여아가 양안 선천 녹내장이 의심되어 본원 

응급실에 내원하였다. 환아는 만삭, 2.42 kg으로 건강하게 

태어난 이란성 쌍둥이 중 둘째인 환아로 특이 가족력은 없

었다. 생후 4일경 눈 색깔이 이상해 보여 안과 진료를 시행

하였고, 양안 선천 녹내장 진단하에 본원에 의뢰되었다. 내

원 당시 안압은 퍼킨스 압평안압계로 우안 25 mmHg, 좌안 

30 mmHg로 측정되었고, 양측에 심한 각막 부종 소견이 관

찰되었으며 심한 각막 부종 및 혼탁(Fig. 1A)으로 시신경은 

확인할 수 없었다. 각막 직경은 우안 10.5 mm, 좌안 10.0 mm

로 측정되었다. 양안 선천 녹내장 진단하에 환아는 전신마

취하 양안 섬유주절개술을 시행받았고 수술 후 1일째 안압

은 우안 12 mmHg, 좌안 10 mmHg로 안정되어 퇴원하였다.

수술 후 안압은 양안에서 12-15 mmHg로 잘 유지되었고 

각막 부종도 호전되었다(Fig. 1B). 수술 1년 후 시행한 안저 

및 시신경검사상 양안 범무늬 안저, 기울어진 유두(Fig. 1C) 

이외에 특별한 이상은 관찰되지 않았고, 안축장 길이는 우

안 26.30 mm, 좌안 25.86 mm로 측정되었다. 홍채 및 수정체

에는 이상 소견을 보이지 않았다.

환아는 만 3세경 시행한 조절마비굴절교정검사상 우안 

-10.0 Dsph = -1.0 Dcyl × 180º, 좌안 -13.5 Dsph의 심한 근시 

소견을 보여 안경을 처방 받았고 6 PD 내사시가 관찰되었

지만 안구 운동의 이상은 없어 정기적인 안과 검진을 받으

면서 경과관찰하였다. 

환아가 만 8세경 내원했을 때, 출생 시부터 양 팔꿈치가 

잘 펴지지 않았다는 것을 호소하였고 양측 엄지 손가락 및 

검지 손가락의 손톱 형성 이상이 관찰되었다(Fig. 2). 본원 

정형외과에 의뢰하여 슬관절, 주관절 및 골반의 단순 방사선 

촬영을 시행하였고 양측 슬개골 형성저하(Fig. 3A) 및 외반

슬(Fig. 3B), 양측 주관절 형성저하(Fig. 3C, D), 양측 장골 

후외측의 삼각뿔 모양의 장골 돌기(iliac horn) (Fig. 3E)가 관

찰되었다. 위의 소견을 바탕으로 전형적인 nail-patella syn-

drome으로 진단하였고 정형외과에서는 수술 등의 특별한 치

료 없이 1년 후 경과관찰하기로 하였다. 임상적 소견을 바탕

으로 nail-patella syndrome를 유발하는 유전자인 LMX1B의 

변이 여부를 확인하기 위해 검사 의뢰하였고 LMX1B 유전자 

변이(NM_002316.3:c.819+2T>G)가 발견되어 nail-patella syn-

drome을 확실히 진단할 수 있었다. 환아의 어머니에서는 유

전자검사상 돌연변이가 발견되지 않았다. 병력 청취를 통해 

환아의 부모, 조부모 및 외조부모는 임상적으로 nail-patella 

syndrome을 의심할 만한 소견은 없었다는 것을 확인할 수 

있었다. 가장 최근 내원인 만 9세경 시행한 안과검사상 최대

교정시력 우안 0.2, 좌안 0.3, 골드만 압평 안압계로 측정한 

안압은 양안 모두 12 mmHg, 굴절교정검사상 우안 -19.0 

Dsph, 좌안 -17.5 Dsph = -0.5 Dcyl × 180º로 측정되었다. 초음

파 각막 두께 측정법(ultrasound pachymetry)을 이용한 중심 

각막 두께는 우안 496 µm, 좌안 474 µm로 측정되었고, 안축

장 길이는 우안 29.45 mm, 좌안 28.30mm로 측정되었다. 
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Figure 3 . Radiographic findings of the bilateral femurs, elbows, pelvis compatible w ith the diagnosis of nail-patella syndrome. 
(A ) H ypoplastic patellae. (B ) Genu valgum . (C , D ) H ypoplasia of the radial head, capitellum , olecranon and coronoid fossa. 
(E) Presence of bilateral triangular osseous excrescences from the posterior aspect of ilia, known as iliac horns (arrows).

4 PD 내사시가 관찰되었고 사시각의 큰 변화 없는 상태로 

정기 경과관찰하기로 하였다.

고 찰

Nail-patella syndrome은 매우 드문 상염색체 우성 유전질

환으로 대부분의 경우 9번 염색체의 장완(9q34)에 위치한 

LMX1B 유전자의 돌연변이에 의해 발생한다. 88%의 환자는 

질환에 이환된 부모로부터 돌연변이 유전자를 받지만, 12%

의 환자에서는 새롭게 돌연변이가 발생한다(de novo muta-

tion).3 본 증후군 환자는 부모와 조부모에서 nail-patella syn-

drome을 의심할 만한 이상 소견이 발견되지 않아 sporadic 

case로 생각된다. LMX1B 유전자는 사지 근골격계 발달과 

콩팥 발달, 중추신경계의 분화, 안구의 전방 발달을 담당하

는 것으로 알려져 있다.6 150 가지가 넘는 다양한 유전자 변

형이 보고되고 있으나 nail-patella syndrome의 진단은 임상

적 진단을 기본으로 한다. 본 증후군 환자는 매우 다양한 임

상 양상을 나타낼 수 있는데, 손톱 형성 이상은 약 80-90%

의 환자들에서 나타난다. 출생 시부터 진단되는 경우가 많

고 주로 엄지손가락 및 검지손가락에 나타나며, 손톱 압흔

(nail ridging), 세로 갈림(splitting) 등이 나타날 수 있다.7 슬

개골 형성저하는 약 74-93%의 환자에서 나타나며 반복적인 

탈구 및 관절염의 원인이 될 수 있다. 주관절 형성저하는 약 

93%의 환자에서 나타나며 반복적인 탈구의 원인이 될 수 

있다.7 장골 돌기는 무증상으로 치료가 필요하지는 않으나 

질병의 특징적 소견으로 30-70%의 환자에서 발생한다.8 약 

50%의 환자에서 단백뇨, 혈뇨, 신기능 부전 등의 신장 침범 

소견을 나타내는데, 5-10%의 환자는 유년기부터 신장기능 

이상이 발생할 수 있고 5%의 환자에서 신장 이식이 필요하

므로
7 nail-patella syndrome이 의심되는 환자에 있어 신장 

기능 검사가 반드시 시행되어야 한다. 

안과적으로는 개방각 녹내장, 고안압증, 각막 두께 증가, 
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= 국문초록 = 

Nail-patella 증후군에 동반된 선천녹내장 1예

목적: Nail-patella syndrome과 연관된 선천녹내장 1예를 보고하고자 한다.

증례요약: 생후 20일된 여자 환아가 양안 각막혼탁을 주소로 내원하였다. 내원 당시 양안에 심한 각막 부종이 나타났고 퍼킨스 압평안

압계로 우안 안압 25 mmHg, 좌안 안압 30 mmHg로 측정되었다. 양안 선천 녹내장 진단하에 전신마취하 양안 섬유주 절개술을 시행

하였다. 수술 후 1일째 안압은 우안 12 mmHg, 좌안 10 mmHg로 측정되었고 이후 잘 조절되어 특별한 소견 없이 정기 경과 관찰하였

다. 환아는 이란성 쌍둥이 중 둘째로, 만삭, 2.42 kg으로 태어났으며 특이 가족력은 없었다. 정기적인 경과 관찰 중 환아는 출생 시부

터 양 팔꿈치가 잘 펴지지 않는 증상과 양측 엄지 손가락 손톱 형성 이상 소견으로 정형외과로 의뢰되었다. 환아는 양측 슬개골 형성

저하, 양측주관절 형성저하, 양측 장골 후외측의 삼각뿔 모양의 장골 돌기(iliac horn) 소견을 바탕으로 전형적인 nail-patella 

syndrome을 진단받았고 nail-patella syndrome을 유발하는 유전자인 LMX1B 유전자 변이가 관찰되었다.

결론: 선천 녹내장 환자에서 손톱 형성 이상 또는 근골격 이상이 동반되었을 경우 nail-patella syndrome을 의심하여 다학제적인 

접근이 필요할 것으로 생각된다. 

<대한안과학회지 2018;59(7):687-690>
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홍채 중심부 색소 침착(Lester sign), 선천 백내장, 선천 녹내

장, 소각막(microcornea) 등을 나타낼 수 있다.1,3 Mail-patella 

syndrome 환자의 약 7%에서 고안압증을 나타내고, 10%에

서 원발 개방각 녹내장을 나타낸다고 보고되었다. Lester 

sign은 정상인에서도 나타날 수 있지만 nail-patella syndrome 

환자는 약 50%로 훨씬 높은 빈도로 나타난다.3,9,10 

123명의 nail-patella syndrome 환자를 연구한 대규모 연구

에 따르면 nail-patella syndrome 환자에서 고안압증이나 개

방각 녹내장의 평균 진단 나이는 48세로 22세 이하 환자는 

없었다.1,3,9 여러 세대에 걸쳐 이 두 질환이 동시에 발생한 

두 가계도를 분석한 한 연구에 따르면 개방각 녹내장과 

nail-patella syndrome이 모두 특정 유전자의 변화와 연관이 

있고, 이 가계의 모든 녹내장 환자는 nail-patella syndrome으

로 진단되어 nail-patella syndrome이 진단된 환자에서 정기 

안과적 검진이 필요하다고 하였다. 또한 이 연구에서는 2명

의 선천 녹내장 환자가 수년 후 nail patella syndrome으로 

진단되기도 하였다.1 국내에서는 신기능 손상을 동반한 소

아 환자의 nail-patella syndrome 증례가 보고된 바 있다.11 

본 증례는 선천 녹내장 환자에서 전형적인 nail-patella syn-

drome이 진단되고 장기간 추적 관찰한 예로, 아직 국내에서는 

보고된 적이 없는 증례였다. 본 증례 및 기존 연구들의 결과를 

보았을 때 nail-patella syndrome으로 진단된 환자의 경우 정기적 

안과 진료가 필요하고, 선천 녹내장으로 진단된 소아 환자의 

경우에도 손톱 형성 이상 및 관절 이상을 동반하고 있을 경우 

nail-patella syndrome를 의심하여 정형외과와 소아과와의 협진

을 통한 다각적 접근이 필요할 것으로 생각된다. 또한 환자와 

보호자에게 충분한 유전 상담도 필요할 것으로 사료된다. 
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