
격막안 이형성증은 1956년 Morsier에 의해 명명된 증후군

으로투명중격의소실과시신경의형성부전이있고시상하부-

뇌하수체 기능 저하증에 의한 성장장애가 반수에서 동반된다

(1, 2). 안구진탕, 시력저하등의 증상이 동반될 수 있다. CT나

MRI 소견으로 투명격막이 없고 이로인해 측뇌실의 전두각은

특징적인 사각형의 모양을 보이며, 시신경의 위축을 보인다.

저자들은 특징적 방사선학적 소견을 보인 격막안 이형성증

을 경험하였기에 문헌고찰과 함께 보고한다.

증례 보고

23세의 여자환자가정신지체와시력저하를주소로내원하였

다. 환자는 외견상 양안 격리가 있었고 키가 작았다. 어려서부

터 언어와 행동발달이 늦었고, 내원 당시에도 글을 읽거나 쓸

수 없었고 간단한 한자리수의 덧셈이 가능한 정도였다.

KWAIS(Korean Wechsler Adult Intelligence Scale)에서언어

와 동작성 지능검사에서 45이하로 중등도의 이상의 지체가 있
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격막안 이형성증: 1예 보고1
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격막안 이형성증(Septooptic dysplasia)는 드문 정중선 기형(midline anomaly)로 엽성 전전

뇌증(lobar holoprosencephaly)의 경한 형태로 보고되고 있다.

저자들은정신지체와시력저하를주소로내원한23세여자환자의두부전산화단층촬영과MRI

에서 투명 격막이 없고 시신경의 위축이 있었던 환자를 경험하여 CT와 MRI 소견을 보고한다.

1동국대학교의과대학방사선과학교실
2동국대포항병원신경과학교실
3동국대포항병원정신과학교실
이논문은 2001년 5월 28일 접수하여 2001년 7월 28일에채택되었음.
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Fig. 1. Post-contrast CT scan (A) and ax-
ial T2 weighted MR image (B) show ab-
scence of the septum pellucidum and
asymmetric enlargement of right later-
al ventricle. 



었다. 안구 진탕이있었고시력검사에서우안은광각이없었다.

안저검사에서 우측 시신경 유두의 위축이 있었다.

CT 소견상 투명 격막이 없고, 비대칭적 측뇌실확장을 보였

고 (Fig. 1A), MRI 관상면 영상에서 측뇌실의 전두각이 사각

모양의 확장과 안상조가 커진 소견을 보였고 (Fig. 2A), 시상

면 영상 (Fig. 2B)에서 시신경 교차의 위축과 뇌하수체의 위축

이 있었다.

고 찰

격막안 이형성증(Septooptic dysplasia)은 드문 정중선 기형

으로게실화(diverticulation)와분할이상에의해유발되는엽성

전전뇌증(lobar holoprosencephaly)의 경한 형태로 보고되고

있다 (3, 4).

임상적으로 시력저하, 뇌하수체 기능저하증, 간질, 안구진탕,

양안 격리 등이 동반될 수 있다. 그러나, CT소견과 임상소견의

정도는 일치하지는 않는다 (5).

방사선학적인 소견은, 투명중격의 소실, 측뇌실 전두각이 관

상면(coronal imaging)에서 확장된 사각모양을 보이며 아래로

뾰족한부리모양을보인다. 시신경의위축이있으며, 시신경교

차(optic chiasm)는 비정상적인모양을보일수있다. 시신경교

차와 시상하부의 위축으로 인해 제3뇌실의 전함요(anterior

recess)가 늘어나고 안상조(suprasellar cistern)가 커지는 소

견을볼수있다. 뇌궁(fornix)은 정상보다낮은위치를보이며,

뇌하수체가 작고 뇌하수체줄기(infundibulum)가 보이지 않을

수 있다 (6, 7, 8). 본 증례에서는 CT에서 투명 격막이 없고,

비대칭적 측내실 확장을 보여, MRI를 시행하였고, 관상면에서

전두각이 사각모양의 확장과 안상조가 커진 소견을 보였고, 시

상면에서 시신경 교차의 위축과 뇌하수체의 위축이 있어 격막

안 이형성증으로 진단할 수 있었다.

투명격막의무형성은인구 100,000명당 2-3명에나타나는

드문기형으로보고되어있는데, 정상 변이로보는이도있으나,

Barkovich등이 2000예의 MRI중 35예에서 보였던 투명 격막

무형성을 분석한 바에 따르면 단독으로 나타나는 경우는 없고,

격막안 이형성증, 키아리 2형, 분열뇌증, 전전뇌증, 뇌량의 무

형성, 만성 수두증, 공뇌증, 무뇌수두증등이 동반되므로, 격막

무형성은 선천성 뇌 기형을 진단하는데 유용하다 (9). 따라서

격막 무형성이 있는경우 동반된 뇌기형을 찾기위한 주의가 필

요할 것으로 사료된다.
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Fig. 2. Coronal T1 weighted MR image
(A) reveals abscence of the septum pel-
lucidum and squared off frontal horns
which have inferior points. The optic
chiasm is not identifiable in its expect-
ed location above diminutive pituitary
gland. T1 weighted sagittal MR image
(B) reveals hypoplastic optic chiasm and
pituitary gland.
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Septooptic dysplasia is a rare anterior midline anomaly considered to be a mild form of lobar holoprosen-
cephaly. We describe a case with unilateral optic nerve hypoplasia and the absence of a septum pellucidum.
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