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Situs ambiguous is a very rare disease with one or less per 10,000 newborns whose organs are not 
in normal position. It usually has spleen and heart malformations, and if it is accompanied by cardiac 
malformations, mortality is high. Intestinal malrotation is also seen in 70% of the newborn with situs 
ambiguous and active treatment is needed when intestinal malrotation are found. We report one case 
of situs ambiguous with polysplenia in macrosomia in a diabetic mother.
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서론

중복위(situs ambiguous)는 드문 기형으로 역위(situs inversus)처럼 좌우가 바뀐 것은 아

니나, 흉부 및 복부의 장기들이 정상 위치에 있지 않는 경우를 말하며 장기 역위증증후군

(heterotaxy)과 동의어로 쓰인다.1 중복위는 신생아 만 명당 한 명의 빈도를 보이는 것으로 

알려져 있으며, 주로 비장 이상을 동반하여 통상적으로 다비증증후군(situs ambiguous with 

polysplenia)을 가지는 좌이성체(left isomerism)와 무비증증후군(situs ambiguous with 

asplenia)을 가지는 우이성체(right isomerism)로 분류하나, 사실 이러한 분류에 해당되지 

않는 경우도 많다.2 또한 중복위는 심장 기형을 비롯하여 장 이상 회전을 잘 동반한다고 알려

져 있다.3

거대아는 재태 주수와 상관없이 출생시 신생아의 체중이 4,000 g 이상인 경우를 말하며, 

당뇨병 산모, 모성비만, 지연임신, 기왕의 거대아 출산 경험이 있는 산모 등이 위험요소로 알

려져 있다.4 산모의 당뇨병은 태아 기형 및 사산 등의 심각한 산과적 합병증을 일으킬 수 있

는 내분비 질환으로, 특히 현성 당뇨를 가진 임신부가 임신 초기에 혈당 조절이 잘 이루어지

지 않았을 때 태어난 신생아에서 심장 기형이나 뇌신경관 결손증을 포함한 다양한 기형이 빈

번히 보고되고 있다. 특히, 혈당 조절이 되지 않은 현성 당뇨 산모에서 출생한 신생아는 정상 

신생아에 비해서 역위일 확률이 84배 높다고 알려져 있으며,5 동물 실험에서는 현성 당뇨 쥐

의 자손 쥐에서 중복위와 같은 심각한 기형들이 많이 발생하였다는 보고도 있다.6

저자들은 산전 진찰을 받지 않고 혈당 조절이 잘 되지 않았던 현성 당뇨병 산모로부터 태

어난 거대아에서 우연히 발견된 장 회전 이상을 동반하지 않은 다비증을 가진 중복위 1예를 

경험하였기에 문헌고찰과 함께 보고하는 바이다.

증례

환아: 생후 1일, 여아

주소: 저혈당과 호흡곤란

산모 병력 및 가족력: 산모의 나이는 40세로 네 번째 임신이었으며 네 번째 아이였다. 

2012년 셋째를 임신하였을 때 갑상선 기능 저하증과 임신성 당뇨 진단을 받아 갑상선 호르

몬제와 경구용 혈당조절제를 복용하였다. 출산 후에도 혈당 조절이 되지 않아 현성 당뇨로 
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진단받고 경구용 혈당조절제를 복용하며 혈당을 관리하였으나 

이번 임신 2-3개월 전에 임의로 약 복용을 중단하였다. 산모는 

이번 임신에서 주기적인 산전 진찰과 기본적인 산전검사를 임

의로 받지 않았다. 부모 양 가계에서 선천적 기형이나 유전적 질

환의 가족력은 없었다. 임신 기간 동안 주 1회의 음주력 이외에 

특별한 약물 복용력이나 병력은 없었다.

출생력 및 현병력: 환아는 타원에서 출생 체중 5,000 g으로 자

연 분만으로 분만 손상 없이 출생하였으며, 정확한 재태 기간을 

알 수 없어 실시한 Ballard score상 42점으로 재태 연령 40주로 

추정되었고 Apgar 점수는 1분 7점, 5분 10점이었다. 출생 직후 

타원에서 시행한 혈당은 95 mg/dL, 출생 1시간 후 54 mg/dL로 

측정되었고, 생후 1시간부터 시작된 분당 60회 이상의 지속되

는 빈 호흡이 관찰되어 검사 및 처치 위해 본원 신생아중환자실

로 전원되었다. 

이학적 소견: 입원 당시 활력 징후는 혈압 71/36 mmHg, 맥박

수 128회/분, 호흡 62회/분, 체온 36.6℃, 산소포화도 94%였다. 

상하지 산소포화도 차이는 보이지 않았다. 출생 체중 5,000 g, 

신장 56 cm, 두위 36 cm로 추정 주수 대비 모두 90백분위수 이

상이었다. 입원 당시 환아의 전신 상태는 양호하였고, 대천문의 

함몰이나 팽대는 없었으며 가슴 청진시 천명음, 수포음은 없었

고 늑골 함몰은 보이지 않았으나 분당 60회 이상의 빈 호흡이 관

찰되었다. 심잡음은 들리지 않았고 사지에 청색증도 보이지 않

았다. 복부는 부드럽고 장음도 정상이었으며, 간이나 비장은 만

져지지 않았고 그 이외 촉지되는 종괴는 없었다. 

검사 소견: 입원 당시 시행한 말초혈액검사에서 백혈구 수 

18,670/μL (중성구 67%, 림프구10%, 단핵구 10%, 호산구 2%), 

혈색소 17.0 g/dL, 혈소판 214,000/μL, C-반응단백 0.03 mg/dL 

(정상 0.3 미만) 소견을 보였고, 혈액, 소변의 세균배양검사에서 

음성 소견을 보였다. 혈청 Na 138 mmol/L, K 4.1 mmol/L, blood 

urea nitrogen 5.6 mg/dL, creatinine 0.48 mg/dL, calcium 9.5 

mg/dL, aspartate transaminase 59 IU/L, alanine transaminase 

16 IU/L 소견을 보였다. Toxoplasma, rubella, cytomegalovirus, 

herpes, syphilis IgM 혈액검사에서 음성을 보였으며 소변에서 

확인한 cytomegalovirus-polymerase chain reaction 검사도 음

성이었다. 신생아 선천성 대사 이상 선별검사에서 정상 소견을 

보였고 염색체검사는 시행하지 않았다. 입원 직후 산소 공급 없

이 실시한 정맥혈 가스분석검사에서 pH 7.26, pCO2 54 mmHg, 

pO2 29 mmHg, HCO3
- 24.2 mEq/L, base excess -2.9 mEq/L였

으며, 이후 후드를 통하여 3 L/min의 산소를 공급하면서 2시간 

뒤 실시한 추적검사에서 pH 7.35, pCO2 42 mmHg, pO2 51 

mmHg, HCO3
- 23.2 mEq/L, base excess -2.4 mEq/L로 대사성 

산증과 고탄산 혈증이 호전되는 양상을 보였다. 본원으로 입원 

직후 측정한 혈당은 46 mg/dL로 감소된 소견을 보였고 수액치

료를 하며 1시간 후 추적검사에서 60 mg/dL 이상으로 회복되었

다.

방사선검사 소견: 입원 직후 촬영한 흉부 방사선 사진에서 양 

폐야 깨끗한 소견을 보였으며 심장과 종격동의 위치는 정상이었

다. 입위관 진행방향으로 보았을 때 위(stomach)가 우측에 위치

한 모습이 관찰되었다(Fig. 1). 이에 시행한 복부 초음파검사에

서는 간 비대가 의심되며 우측 신장 위쪽에 비장이 관찰되는 소

견을 보였다. 자세한 평가를 위해 조영제를 사용하여 흉복부 컴

퓨터단층촬영검사를 시행하였고 폐 양측이 2개의 엽으로 이루

어져 있으며 심기형은 보이지 않았다. 대정맥이 홑정맥(azygos 

vein)과 연결되며 간이 양측에 대칭적으로 위치하며, 담낭이 중

앙에 위치하고 위와 대장이 우측에 존재하고 소장은 좌측에 위

치하는 소견이 관찰되었으며 이에 장 회전 이상을 보이지 않는 

다비증을 동반한 중복위로 진단되었다(Fig. 2). 식이 진행을 위

하여 가스트로그라핀(gastrografin)을 이용한 상부 위장관조영

술에서 위가 척추의 우측에 십이지장 및 빈 창자가 척추의 좌측

에서 관찰되었고, 근위부 돌창자(proximal ileum)까지 가스트로

그라핀의 통과가 관찰되었으며 명확히 막혀 보이는 병변은 관찰

Fig. 1. Simple chest and abdominal X-ray shows levocardia and right 
sided stomach (arrow).
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되지 않았다. 또한 좌측에 소장이 모여 있고 우측에 대장이 모여

있는 소견을 보였다(Fig. 3). 심장 초음파검사에서는 대정맥이 

홑정맥과 연결되어 주행하는 소견을 보였고, 폐정맥은 좌심방

으로 연결되어 있었으며 우측 상대정맥은 우심방으로 연결되어 

있었다. 경도의 동맥관 개존증 이외 심기형 등의 특이 소견은 관

찰되지 않았다. 

치료 및 경과: 생후 3일째 가스트로그라핀을 이용한 상부 위장

관조영술검사 이후 식이 시작하였으나 생후 4일째에 입위관을 

통해서 5 mL가량의 담즙 색깔의 배액이 보여 장 폐쇄 의심 하에 

복부 초음파 추적검사를 시행하였고, 장 폐쇄 가능성은 떨어지

는 소견을 보였으나 금식하며 경과 관찰하였다. 생후 6일째에도 

입위관 통한 초록색 배액이 지속되어 복부 초음파검사를 다시 

하였고 이전과 같은 소견이었다. 자세한 평가를 위해 생후 7일째 

바륨(barium)을 이용한 상부 위장관조영술을 시행하였고 이전 

가스트로그라핀을 이용하였을 때와 같은 소견을 보였다. 조영

술검사 이후 바륨이 통과되며 배변활동으로 사라지는 것을 확

인한 후에 식이를 다시 진행하였다. 환아는 식이 양을 점차 올리

며 식이 진행하였고, 생후 11일째 3시간 간격의 분유 60 mL 수

유시 수유곤란(feeding intolerance)을 보이며 배부름 증세가 지

속되고 위관을 통한 담즙 배액과 수유 직전 혈당이 60 mg/dL 이

상을 유지하나 70 mg/dL를 넘지 못하는 모습을 보였다. 생후 15

일부터 2시간 간격의 50 mL를 수유하는 방법으로 변경한 이후

에는 위장 증세 및 혈당 수치 모두 호전을 보여 생후 20일에 퇴

원하였다. 퇴원시 키는 56 cm (75-90백분위수 이상), 몸무게는 

5.2 kg (90백분위수 이상), 머리둘레는 37.5 cm (75백분위수)였

다. 퇴원 후 2개월간 외래에서 추적관찰 중이며 생후 2개월에 키

A B 

Fig. 2. Enhanced abdominal computed tomography findings were seen symmetric liver (A, 
arrows), right sided stomach (arrow), right sided colons and left sided small bowels (B).

Fig. 3. Simple chest and abdominal X-ray taken three hours after ga
strografin upper gastro-intestinal series. Contrast media appears in 
the distal small bowels and colons. X-ray shows right sided colons and 
left sided small bowels.
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는 61.9 cm (90백분위수 이상), 체중은 5.9 kg (50-75백분위

수), 머리둘레는 39 cm (50-75백분위수)의 성장을 보이며 위장

관 증세 없이 양호한 상태이다.

고찰

“Situs” 단어의 사전적 정의는 위치, 자세, 태위를 의미하며 의

학적으로는 정중선을 기준으로 심장과 내장의 위치를 의미한

다.7 정상위(situs solitus)란 내부 장기들이 정상적인 해부학적 

위치를 가지는 대부분 출생아의 내부 장기 상태를 말한다. 반면 

역위는 흉부와 복부의 장기가 거울에 비친 것과 같이 대칭적으

로 좌우 장기가 뒤바뀐 상태를 나타낸다.1 중복위는 정상위나 역

위와는 다르게 정해지지 않은 형태의 내부 장기의 위치를 보인

다. 중복위는 적게는 40,000명 당 1명부터 많게는 아시아에서

는 2,700명 당 1명까지도 보인다.8,9 명백하게 밝혀진 원인은 없

지만 최근 일부에서는 유전자 이상이 관여하는 것으로 발표되

고 있다.10 다른 추측되는 원인 중 하나로 재태 기간 28일 이전에 

편측화(lateralization)하는 과정에서의 결함으로 인해 생기는 

것으로 생각되고 있다.7,10 

당뇨병 임신부의 조절되지 않은 혈당은 모체의 높은 혈당으

로 인해 태아의 혈당도 높아져 과도한 대사가 일어나고 산소기

(oxygen radicals)가 생산된다. 이는 배아 정상적 발달을 저해시

키며 결과적으로 이상형태형성(dysmorphogenesis)을 야기한

다. 이런 기형 발생의 결정적인 기간은 임신 3주에서 6주이며 이

를 예방하기 위해서는 임신 이전부터 정상적인 혈당을 유지하

는 것이 중요하다.11 한편, 동물 실험에서는 모체의 당뇨가 형태

학적 기전에 영향을 끼쳐 자손 쥐에서 중복위가 많이 보였다는 

보고가 있다.6 본 증례의 환아는 거대아로 출생하였고 이는 산모

가 혈당 조절을 하지 않았으므로 임신 초반부터 혈당은 높게 유

지되었을 것으로 예측된다. 이로 인해 사람에서도 모체의 당뇨

와 자손의 중복위가 연관이 있을 것이라 추정할 수 있겠고 이에 

대한 추가적인 연구가 필요해 보인다.

중복위는 비장의 형태학적 분류에 따라 다비증증후군과 무비

증증후군으로 나누고 있다. 다비증증후군의 경우 전형적으로 

심장구조의 측면에서는 좌이성체로 양측이 좌측화되어있는

(bilateral left-sideness) 경우를 말하며, 양측 폐가 2개의 엽으

로 이루어져있고 폐동맥이 양측에 모두 위치하며 비장이 하나 

이상 존재한다. 주로 간은 한쪽이 다른 쪽보다 더 큰 비대칭적인 

형태를 가지고 있고 하대정맥이 심방으로 직접 연결되지 않고 

중절되어 홑정맥 혹은 반홑정맥과 연결되어 상대정맥으로 연결

되는 특성을 보인다.10,12 다비증증후군의 경우에는 여성에서 더 

흔하며 일부 환자에서 선천성 담도폐쇄증을 보인다.10 무비증증

후군의 경우 역시 우이성체로, 전형적으로 양측이 우측화되어

있는(bilateral right-sideness) 경우를 말하며, 양측 폐가 3개의 

엽으로 각각 이루어져 있고 체동맥이 양측에 모두 위치하며 비

장이 존재하지 않는다. 복부의 한쪽에서 반대쪽으로 확장하는 

비대칭적인 간의 형태를 가지고 있고, 위가 양쪽에 걸쳐 정중선

에 위치하고 있다. 하대정맥의 중절은 드물고 하대정맥과 복부 

대동맥이 척추의 같은 쪽에 배치되어있는 특징을 보인다.10,12 무

비증증후군의 경우에는 남성에서 더 흔하며 청색증과 호흡곤란 

증세가 흔하다. 복잡한 심기형과 무비증으로 인한 비정상적인 

면역 문제로 80%가 생후 12개월 사이에 사망한다.10 하지만 실

제로 고전적 분류 내에서도 다양한 형태의 기형과 배치 이상을 

보이기 때문에, 최근에는 환자의 정확한 특성 파악을 위해서 가

능한 많은 정보(예를 들어 선천성 심질환, 장 회전 이상, 복부 장

기위치 이상, 비장 유무 여부 등)를 모두 기술해주는 것을 추천

하고 있다.10

중복위는 유형에 따라 차이가 있겠지만, 선천성 심질환이 있

을 확률이 50%에서 90%로 대단히 높고 선천성 심질환의 동반 

여부가 생존율의 가장 중요한 요인이다. 그 외에 일반적으로 장 

회전 이상의 유병률은 500명 중 1명 정도인데 반해, 중복위 환

아에서는 장 회전 이상이 70%에게서 보일 정도로 높다.13,14 중

복위 환자는 고전적인 장 회전 이상에서 장염전에 이르기까지 

다양한 장 회전의 형태를 보이는데 외과적 시술이 항상 필요한 

것은 아니다.13 이에 중복위를 가지고 있는 소아에서는 높은 유

병률을 고려해서 조영제를 이용한 상부 위장관조영술검사로 장 

회전 이상에 대해 선별검사를 시행하여, 이상이 없으면 식이를 

진행하고 이상이 있으면 중장염전이나 장 허혈의 위험이 있기 

때문에 적극적인 치료가 필요하다.15 

본 증례의 환아는 앞서 고찰한대로 선천성 심기형 없는 다비

증증후군으로 분류되는 자로, 수유를 진행하기 전부터 입위관

을 통한 담즙 배출을 보여 장폐색을 동반한 장 회전 이상을 의심

하였지만 수 차례의 검사에도 장폐색의 증거는 없었다. 아마도 

해부학적 폐색은 보이지 않았지만 일시적 장 운동성 질환이 있

어 담즙 배출이 용이하지 않아 역류하였을 것으로 추정해볼 수 

있겠다. 그러나 폐색 소견은 없었다 하더라도, 정상위와는 다른 

해부학적인 위치 문제로 퇴원 이후에도 보호자에게 특이 사항

을 주지시키고 앞으로 충수염, 담낭염, 비장경색 등의 발생에 대

하여 주의하면서 진찰받아야 할 것으로 생각된다. 또한 무비증

증후군의 경우에는 비장이 없어 면역 기능에 문제를 보일 수 있

기 때문에 패혈증 감염에 주의해야 하고, 또한 백신 접종 등의 

문제로 전문가와의 상담이 필요할 것으로 보인다.8

저자들은 산전 진찰을 받지 않고 현성 당뇨병이 합병되었으
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나 혈당 관리를 하지 않았던 산모에서 출생한 거대아에서 우연

히 발견된 장 회전 이상을 동반하지 않은 다비증을 가진 중복위

가 있었던 경우를 1예 경험하였기에 문헌고찰과 함께 보고하는 

바이다. 본 환아의 경우 입위관을 통한 담즙 배액 및 부진한 식

이 진행을 보였지만 다행히 침습적 치료 없이 호전을 보였다. 하

지만 증상이 있는 중복위의 경우 여러 가지 합병증이 발생할 수 

있기 때문에 주의 깊은 관찰이 필요하다.
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