
1964년 파이퍼가 처음 파이퍼 증후군을 보고한 이래 드물게

보고되는 선천성 기형으로 주로 상염색체 우성으로 유전하며

(1) 두개골과 다른 뼈들의 조기 유합, 광무지(broad thumb),

안면 기형을 포함한 여러 가지 근골격계 기형을 특징으로 한다

(2). 코헨은 파이퍼 증후군을 세 가지 아형으로 분류하였는데

이에 따르면 1형은 납작머리증(brachycephaly), 얼굴 중간부

형성 저하증, 손, 발가락 기형을 보이며 2형은 특징적인 클로

버잎 두개골과 동반된 심한 관절 강직을 보인다. 3형은 2형과

유사하나 클로버잎 두개골이 동반되지 않는 점이 다르다(3).

파이퍼 증후군에서 척추 기형은 일부 보고되어 있는데 주로 경

추에서의 기형이 보고되어 있다(4). 천미골의 기형은 보고가

매우 적으며 천미골의 자기공명 영상은 보고된 바 없다. 

증 례

생후 1일의 신생아가 청색증을 주소로 전원되어 입원하였

다. 100% 산소마스크 치료 이후 청색증은 호전되어 혈중 산소

포화도가 98%로 측정되었으며 빈호흡이 소실되었고 심 잡음

은 없었다. 그러나 사지 및 두개골 기형이 있어 선천성 기형의

정확한 진단을 위한 영상 의학적 검사들을 시행하였다.

신생아의 이학적 검사 상 배머리증(scaphocephaly)과 안구

돌출이 있었고 양측 주관절이 모두 구부러진 채 펴지지 않았

다. 엄지손가락은 커져 있고 요골 측으로 구부러져 있었으며

엄지발가락도 같은 소견을 보였다. 양측 하지에는 뚜렷한 관절

강직이나 움직임의 장애를 보이지 않았으나 엉덩이에 피부 우

물(dimple)이 있어 동반된 척추 기형이 의심되었다. 이러한

두개골 및 근골격계 기형과 동반될 수 있는 뇌척수계 기형을

보고자 방사선 촬영 및 자기공명 영상을 얻었다.

방사선 촬영에서 신생아 두개골의 관상 봉합, 시상 봉합, 시

옷 봉합(lambdoid suture)이 유합되어 있었고 양측 관자 우

묵(temporal fossa)이 부풀어 있어 클로버잎 모양의 두개골

을 볼 수 있었다(Fig. 1A). 양측 주관절은 모두 직각으로 굽어

있는 상태에서 척골, 요골, 상완골이 유합, 강직되어 있으며

(Fig. 1B) 엄지손가락, 발가락은 커지고 이학적 검사에서 보

였던 것과 같이 휘어져 있었다. 척추의 측면 방사선 촬영에서

전체 척추는 일자로 펴져 정상적인 곡선이 소실되어 있었다.

하부 흉추와 요추의 척추 전만(lordosis)이 소실되어 있었고

오히려 흉추와 요추 사이에서 약간 후만(kyphosis)되어 있으

면서 천미골은 후방으로 심하게 외번되어 꼬리와 같은 모양을

형성하고 있었다(Fig. 1C). 환아의 특징적인 두개골 모양과

동반된 주관절, 손, 발가락 기형 등으로 2형 파이퍼 증후군으

로 진단할 수 있었다.

자기 공명 영상에서 환아의 두개골은 두개봉합의 융합에 의

한 배머리증을 보였으나(Fig. 1D) 수두증, 뇌 실질의 이상 신

호 강도는 보이지 않았다. 또한 전두개와가 짧아져 있어 안구

가 돌출되어 있었다. 척추 자기 공명 영상에서 정상 곡선이 소

실된 척추는 일직선으로 보이며 흉-요추 연결부가 미약하게 후

방으로 곡선을 보여 정상에서 보여야 할 척추 전만 대신 약한

척추 후만을 보였다. 천추 하부에서 미추에 이르는 부분은 270

도 이상 후방으로 외번되어 강아지 꼬리와 같은 모양을 보였다

(Fig. 1E). 척추의 방사선 촬영보다 자기공명 영상에서 연골

부가 분명하게 보여 미추의 외번이 더 분명하게 보였다. 또한,

하부 흉추에서 요추에 이르는 부분의 척추관이 넓어져 있었고,

척수는 척수 종말끈이 길어지고 척추관 끝까지 잡아당겨지는

모양으로 보이는 척수 결박증(tethered cord)의 모양 이었다.
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척추 기형을 동반한 파이퍼 증후군: 증례 보고1

신충희∙이범하∙홍현숙∙이혜경∙박성진

파이퍼 증후군(Pfeiffer syndrome)은 클로버잎 모양의 두개골, 손과 발의 엄지 외반과 비

후, 관절 강직을 특징으로 하는 상염색체 우성의 유전성 질환으로 크게 세 가지 아형으로 나뉜

다. 파이퍼 증후군의 사지 및 두개골 기형은 잘 알려졌으나 동반되는 척추 기형은 비교적 드물

고 잘 알려져 있지 않으며, 특히 자기공명 영상 소견은 보고된 바 없다. 저자는 척추 기형을 동

반한 2형 파이퍼 증후군의 소견을 보고하고자 한다. 

1순천향대학교 부천병원 영상의학과
이 논문은 2008년 5월 21일 접수하여 2008년 8월 21일에 채택되었음.
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A B

C D E
Fig. 1. Plain radiograph and MR images of the infant.
A. Anteroposterior view of the skull showing the bulging of both temporal fossae and fusion of the sagittal and coronal sutures,
producing a cloverleaf skull.
B. Right elbow showing fusion of the humeroulnar, humeroradial, and radioulnar joints giving rise to a flexed state. Continuation
of the cortices and trabeculae is seen (arrow).
C. Lateral view of the infant showing the straightened spinal curve with the sacrococcygeal bone abruptly directed posteriorly, like
a tail.
D. T2-weighted sagittal image showing scaphocephalic features with a shortened anterior cranial base without hydrocephalus. No
abnormal parenchymal signal intensity is seen.
E. Sagittal T2WI of the spine reveals straightening of the entire spine with a widened spinal canal at the lower thoracic and lumbar
levels. A low-placed conus medullaris (arrow) with an elongated filum terminale are seen. Sacrococcygeal eversion is more evident
on MRI (arrowheads).



그러나 피부 우물 하방으로 수막 탈출증, 수막척수 탈출증, 누

공(fistula) 등은 없었다. 

고 찰

파이퍼 증후군은 드문 상염색체 유전성 질환으로 두개골 조

기 유합, 휘어진 광무지, 다양한 정도의 연부조직 합지증을 보

인다. 임상적으로 3가지 아형으로 분류되는데 1형은 비교적

기형의 정도가 덜 심하고 정신 지체가 잘 동반되지 않는 경한

아형이고 2형은 클로버잎 두개골, 손발의 광무지, 주관절의 강

직, 안구 돌출에 다른 기형이 동반되거나 동반되지 않는 형이

며 3형은 2형과 유사하나 클로버잎 두개골은 동반되지 않는

다. 그러나 3형에서 안구 돌출은 더 심하고 두개골 전두개와

(anterior cranial fossa)가 더 짧아지는 특징을 보인다(2).

파이퍼 증후군에서 나타나는 여러 부분의 기형은 섬유모세포

성장인자 수용체 유전자(Fibroblast growth factor receptor

gene, FGFR)의 돌연변이와 연관되어 있다고 밝혀져 있다(5,

6). 각각 아형의 예후는 매우 달라서 1형은 대부분 정상 지능

을 가지며 생존 기간이 길고 예후가 좋다. 반면 2형과 3형은

일반적으로 상염색체 우성이 아닌 산발성으로 발생하며, 심한

신경학적 결손으로 예후가 좋지 않고, 유, 소아기에 사망하게

되는 경우가 많다. 산전 초음파의 보편화 및 3차원 초음파의

보급으로 최근에는 특징적인 클로버잎 두개골을 보이는 2형

파이퍼 증후군 태아를 산전 진단한 보고가 있었으나(7) 파이

퍼 증후군에서 나타날 수 있는 기형의 종류가 다양하여 진단이

쉽지는 않다.

기존의 파이퍼 증후군에 대한 보고들에 따르면 특징적인 기

형들 외에도 다양한 동반 기형이 있음을 알 수 있다. 족근골의

유합, 경추와 기관 하부의 기형이 비교적 흔한 편이며(2-8), 척

추의 기형은 융합 척추, 척추의 후방 및 측면부의 융합, 척추

갈림증 등이 보고되어 있다. 기관의 기형은 연골형성 이상에

의하며 연골끼리 수직으로 융합되어 기관 소매 연골(tracheal

cartilagenous sleeve)을 형성하기도 하며 영아기에 사망하게

될 가능성이 크다. 기관 연골의 기형은 파이퍼 증후군 외에도

크로존 증후군(Crouzon syndrome), 골든하 증후군(Golden-

har syndrome) 등 두개골 조기 유합이 있는 다른 선천성 기

형증과도 동반된 보고가 있다. 또 다른 동반 기형으로는 중이

(middle ear)의 삼출과 비인두강의 협착(naslpharyngeal

stenosis)이 매우 흔하여 청각 장애가 흔히 동반된다(4). 경추

외의 하부 척추의 독립된 기형으로는 2예의 천미추 외번이 보

고되어 있다. Moore 등(4)이 14년간 14예의 파이퍼 증후군을

연구한 보고에서는 1형이 3예, 2형이 4예, 3형이 7예 있었으

며 이들 중 2형과 3형에서 각각 4예, 3예의 경추 융합이 있었

다. 천미추의 기형은 2형에서 1예, 3형에서 1예로 빈도가 경추

의 기형에 비하여 매우 낮았으며 본 증례와 마찬가지로 외번되

어 있었다. 이 중 1예는 척추 갈림증과 동반되어 있었고 방사

선 촬영을 시행하여 진단하였다고 보고하고 있다(4). 이 보고

에서 자기공명 영상은 시행하지 않아 동반된 척수의 이상 및

척추관의 기형 여부는 알 수 없다. 저자들의 예에서는 천미추

의 외번이 있었다는 점에서 기존의 2예와 같은 소견이었고 자

기공명 영상에서는 척수 및 척추관의 모양, 엉덩이의 피부 우

물과 척추관 사이의 연결 여부 등을 확인할 수 있었으며 현재

이학적 검사상 하지의 운동 제한은 보이지 않았으나 결박 척수

의 모양을 보여 향후 신경학적 이상이 나타날 가능성이 있음을

짐작할 수 있었다. 

출생 이후 파이퍼 증후군 환자의 치료는 신경학적 결손에 대

한 보조적인 치료가 대부분이다(2, 9, 10). 대부분의 파이퍼

증후군 환아에서 두개봉합 조기 유합증과 두개골-안구 협착에

대한 단계적이고 연속적인 치료가 필요하며 조기의 적극적인

두개봉합 분리, 수두증 치료, 안구 확장술이 요구된다(2). 뇌

실 단락과 반복적인 두개골 감압술을 하여도 수두증이 쉽게 호

전되지 않을 수 있는데, 이 경우는 지속적인 뇌압 상승으로 시

력을 잃을 수 있고 더 심한 신경학적 결손이 올 수도 있다. 척

추 융합 기형은 주로 경추에서 발생하여 척추 불안정을 가져오

게 되므로(4) 수술적 치료가 필요하다. 신경학적 결손, 척추관

협착증, 척추 기형에 따른 흉추에서의 보상성 곡선 형성이 있

는 경우에도 수술적 치료가 필요하다. 유아기에는 비교적 골격

의 재형성이 더 쉽고, 골 성장이 빨라 재형성도 잘 될 수 있으

며, 골격 결손이 빨리 치유될 수 있으므로, 조기의 적극적인,

그리고 다양한 방법을 통한 치료가 파이퍼 증후군 환자의 예후

에 장기적으로 도움이 될 수 있다. 
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A Case Report of Pfeiffer Syndrome with Spinal Anomaly1
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Pfeiffer syndrome is a rare genetic disorder characterized by the premature fusion of certain bones of the
skull as well as skeletal deformities, including broad thumbs, great toes, and mid-face anomalies. In our case
study, the spinal deformity was combined with type II Pfeiffer syndrome. We describe the radiologic findings
of the vertebral and spinal cord anomalies, with emphasis on the magnetic resonance imaging (MRI) findings,
and a review of the literature on spinal deformities associated with Pfeiffer syndrome.
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Acrocephalosyndactyly


