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서   론1)

중격-시신경 형성장애(septo-optic dysplasia)는 시신경 

형성부전과투명중격(septum pellucidum)의 결손을 동반한 

선천 질환으로1956년 de Morsier[1]에 의하여 최초로 명명

되었다. 이 질환의 원인은 중추 신경계 형성기의 발달 이상

으로 추정되는데 선천적으로 시력장애, 안구 진탕, 경련, 뇌

하수체기능저하증 등의 임상 증상과 시신경이나 시교차부 

형성부전, 투명중격 결손 등의 병리소견을 나타내는 질환이
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다[2,3]. 인구 100,000명 당 2명 정도의 유병률을 갖는 비

교적 드문 질환으로 5세 이전의 영유아기에 주로 발견된

다[4~7]. 상당수에서 뇌 실질 이동장애의 하나로 드문 선천

성 뇌 기형인 분열뇌증(schizencephaly)과 동반된다고 하며 

이런 경우에는 신경학적 증상과 안과적 이상이 더 많은 경

향이 있다[4,8,9].

대부분의 환자들은 시력 저하나 사시, 안구 진탕 그리고 

간질발작 등의 이상소견 발견 후 방사선 영상 검사로 영유

아기에 발견되었다[2,5~7]. 국내 보고 역시 안과적 증상을 

위주로 영유아기의 환자들이 보고되었으나[10~12], 본 환자

와 같이 출산 경험이 있는 성인에서 중추성 요붕증과 분열

뇌증이 함께 보고된 예가 국내에는 없어 문헌고찰과 함께 

보고하는 바이다. 
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ABSTRACT

A 31-year-old woman was referred to our hospital for evaluation and management of poorly controlled 

epilepsy. The patient had been taking anti-epileptic drugs for six years. An MRI imaging study showed 

septo-optic dysplasia (SOD) and schizencephaly. SOD is a syndrome characterized by agenesis of the septum 

pellucidum or corpus callosum, optic nerve dysplasia and congenital hypothalamic-pituitary insufficiency. The 

patient was referred to the endocrine clinic for exclusion of any pituitary hormonal deficiencies. In a systemic 

review, the patient complained of polydipsia and polyuria for 20 years. In laboratory tests, measurements 

showed a serum osmolarity of 281 mOsm/kg, a serum sodium concentration of 144.7 mmol/L, a spot urine 

osmolarity of 183 mOsm/kg and a spot urine sodium concentration of 32 mmol/L. The patient underwent a 

water deprivation test, and was diagnosed with central diabetes insipidus. 

We report a case of central diabetes insipitus combined with SOD, schizencephaly and epilepsy. (J Kor 

Endocrine Soc 22:339~343, 2007)
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증   례

환  자: 31세 여자

주  소: 잘 조절되지 않는 경련 

현병력: 내원 6년 전부터 간간히 발생한 경련으로 인근병

원에서 치료 받아 왔으나 최근 경련의 빈도가 늘고 조절이 

잘 되지 않아 본원 신경과를 방문하였다. 뇌 자기공명영상 

(MRI) 촬영과 안과 검진에서 중격-시신경 형성장애 진단받

고 호르몬 이상을 배제하기 위해서 내분비-대사 내과에 의

뢰되었다. 문진에서 환자는 하루 4L이상의 다음을 호소하였

는데, 다음은 다뇨와 야뇨의 증상과 함께 약 10세 경부터 시

작되었다. 환자는 규칙적인 생리를 하고 있었고, 8년 전 남

편과 결혼하여 현재 6세 된 딸을 키우고 있으며, 분만 후 모

유 수유를 하였다고 한다. 

과거력: 본인의 주산기 시절의 특별한 병력은 없었고, 6

년 전부터 간질약을 복용 중이었다. 

가족력: 간질이나 요붕증을 의심할 만한 병력은 없었다. 

사회력: 고등학교를 졸업 후 현재 전업 가정주부로 지내

오고 있다.

진찰 소견: 내원 당시의 생체 활력 징후는 체온 36.6℃, 

맥박 80회/분, 호흡 16회/분, 혈압 120/80 mmHg이었고, 의

식은 명료하였다. 키 159 cm이고 체중 50 kg이었다. 신경학

적 이상이나 특이한 안과적 이상 소견은 없었다. 호흡음, 심

음, 장음은 정상적으로 청진되었고 복부의 팽만, 간 및 비장

비대 등은 관찰되지 않았다.

검사 소견: 말초혈액검사에서 백혈구 4,830/mm
3, 혈색소 

11.6 g/dL, 혈소판 22,400/mm
3 이었다. 생화학 검사에서  

혈액요소질소 4.9 mg/dL, 크레아티닌 0.6 mg/dL, 나트륨 

144.7 mmol/L, 칼륨 4.8 mmol/L, 염소 109.6 mmol/L, 혈

액 삼투압 농도 281 mOsm/kg, 소변 검사에서 비중 1.004, 

삼투압 농도 183 mOsm/kg, 나트륨은 32 mmol/L, 칼륨 

15.3 mmol/L, 염소 33.2 mmol/L, 크레아티닌 45.5 mg/dL

이였다. 성장호르몬 0.62 ng/mL, 인슐린유사성장인자-I 

342.90 ng/mL (정상범위: 79~384), 프로락틴 10.19 ng/mL, 

코르티솔 12.03 μg/dL, 부신피질자극호르몬 18.66 pg/mL, 난

포자극호르몬 4.65 mIU/mL, 황체형성호르몬 6.75 mIU/mL, 

갑상선자극호르몬 0.77mIU/L 그리고 유리 T4 1.23 ng/dL 

이었다. 뇌 MRI 촬영에서는 양측 측두엽에 막힌 형태의 분

열뇌증과 함께 투명중격의 완전 결손이 관찰되었다(Fig. 1). 

또한 뇌파검사에서 부분 간질에 합당한 우반구 측두엽의 부

A

   

B 

C 

Fig. 1. Brain MRI showed schizencephaly (A) and absence of septum pellucidum (B and C). Arrows in picture A indicate 

closed lip type of schizocephalic clefts of lateral parietal regions in horizontal view, and arrows in picture B and C indicate 

absence of septum pellucidum in coronal view (B) and in sagittal view (C).
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분발작 소견이 관찰 되었다. 안과에서 시행한 광간섭성 단층

촬영(optical coherence tomogaphy) 검사 및 시야검사에서 

시신경의 경한 위축 소견을 확인하였다(Fig. 2). 

임상경과 및 치료: 환자는 수분제한 검사를 하였는데, 검

사 시작 4시간 후에 체중의 5% 에 해당하는 체중 감소 소견 

관찰되었고 소변 삼투압이 131 mOsm/kg에서 197 mOsm/kg

A

B

C

Fig. 2. Ophthalmologic examinations of the patient. (A) Optical coherence tomography showed partial optic nerve atrophy. Arrow 

indicates abnormal thin thickness of red-free retinal nerve fiber layer at nasal area. (B) Disc photography showed peri-papillary 

degeneration (arrows). C/D (Cup/Disc) ratio is 0.5 and it suggests optic nerve atrophy. (C) Visual field analysis showed right 

nasal side arcuate scotoma (black arrows) and left superior arcuate scotoma (white arrows) and this finding was compatible with 

optic nerve atrophy.
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으로 농축이 관찰되지 않아 검사를 중지하고 바소프레신 5

단위를 피하주사 하였다. 바소프레신 주사 후로 요 삼투압이 

197 mOsm/kg에서 358 mOsm/kg로 50% 이상 증가하였으

며, 바소프레신 투여 직전 혈청 바소프레신 수치는 1.00 

pg/mL (0~7.60) 미만이었다(Table 1). 

환자는 중추성 요붕증, 투명중격 결손과 시신경 위축이 

동반된 중격-시신경 형성장애, 분열뇌증 그리고 부분 간질로 

진단되었다. 환자는 desmopressin acetate 0.2 mg 하루 2회 

복용 후 다음, 다뇨 그리고 야뇨 증상은 없어 졌으며 현재까

지 복용 중이다. 간질 역시 하루 phenobarbital 45 mg, 

valproic acid 900 mg 및 lamotrigin 100 mg을 복용 후 더 

이상의 경련 발작은 없어졌으며 외래에서 경과 관찰 중이다. 

고   찰

중격-시신경 형성장애는 구개열, 합지증, 귀의 형성장애, 

양안 격리증, 시신경 위축, 왜소 고환, 무후각증 등의 임상 

양상과 함께 뇌하수체 기능부전으로인한 요붕증, 성장호르

몬 결핍, 단신, 드물게 갑상선자극호르몬 결핍을 보이기도 

한다[3].

1941년 7개월된 영아에서 시신경 형성부전과 투명중격의 

결손이 동반된 예를 Reeves 등[4]이 처음 보고하였고, 1956 

년 de Morsier[1]에 의해 중격-시신경 형성장애라는 하나의 

증후군으로 명명되었다. 중격-시신경 형성장애의 원인으로 

임신 중 음주, quinidine, phenytoin 등의 약물 복용과도 관

련이 있다는 보고가 있고[13,14], 당뇨병 등의 산전병력을 

가진 엄마에서 태어난 아이에서 그 빈도가 높다는 보고가 

있다[15]. 최근에는 드물게 전뇌 배부분의 발달에 관여하는 

HESX1 유전자 변이와의 연관성이 보고되고 있으나[3,16] 

이 환자의 경우는 이런 원인과의 연관성을 찾기는 어려웠고 

유전자검사도 시행하지 않았다.

시신경 형성부전에 의한 시력장애의 정도는 거의 정상적

인 시력에서부터 실명에 이르기까지 다양하며 시신경 크기

와는 연관이 없다[2,5,9]. 국내에는 안과 이상을 보여 영유아

기에 진단된 경우가 대부분이고[10~12], 성인이 되어서 발

견된 경우도 어릴 때부터 안과 증상이나 신경 이상이 존재

하였다[17,18]. 환자는 일반적인 중격-시신경 형성장애 환자

보다 진단이 늦어졌는데 그 이유로 안과 증상이 없었고, 간

질의 발작 역시 25세로 늦게 시작되었으며, 유아기 때부터 

중추성 요붕증이 있었다고 추정되나 31세까지 적절한 진단

을 받지 못했던 것으로 사료된다. 중격-시신경 형성장애 환

자에서 분열뇌증이 5~50%에서 같이 동반된다고 하며, 분열

뇌증의 약 1/3에서 시신경 발육부전이 동반된다고 한다[9]. 

중격-시신경 형성장애에서 호르몬 이상이 약 2/3 에서 관찰

되는데 이 중 성장호르몬 결핍이 가장 흔하고, 그 외 다른 

뇌하수체 전엽 호르몬의 결핍이나 중추성 요붕증이 있을 수 

있다[6,14,15]. 이 환자의 경우 기초 호르몬 검사에서 이상

이 없었고 정상적인 성장, 규칙적인 생리, 임신, 출산 그리고 

모유 수유 등으로 미루어 복합뇌하수체 자극검사를 하지는 

않았지만 뇌하수체 전엽의 호르몬 이상은 없을 것이라 추정

된다. 하지만 6년 전부터 간질이 발생하였으므로 최근 뇌하

수체 기능에 대한 평가와 특히 상대적으로 빈도가 높은 성

장호르몬 분비에 대해서 자극 검사를 할 수 있었으면 더 좋

았을 것이나 잘 조절되지 않는 간질로 인하여 저혈당 유발 

검사를 할 수 없었다는 아쉬운 점이 있다.

대부분의 중격-시신경 형성장애 환자들이 안과 증상이나 

신경증상으로 영유아기에 발견되는 것과는 달리 본 증례는 

성인이 되어서 출산 후 간질의 원인을 진단하는 과정에서 

중추성 요붕증, 분열뇌증과 함께 우연히 발견되었다. 이번 

증례와 같이 성인이 되어서 발견된 중격-시신경 형성장애는 

아주 드물게 보고되고 있다[19]. 20세에 발견된 여자 환자는 

어릴 때부터 다음과 다뇨의 요붕증 증상이 있었고, 142 cm 

(3% 이하)로 저신장이 있었으나 간질 등의 신경학적 증상은 

없었다. 29세에 발견된 여자 환자는 요붕증은 없었고, 136 

cm (3% 이하)로 저신장이 있었으며, 부분 발작이 4년 전부

터 있었다. 본 증례의 환자는 요붕증이 소아기 때부터 있었

던 것으로 추정되며, 병력에서 간질의 진단이 임신 보다 빨

라서 임신이 요붕증이나 간질을 유발하거나 악화시킨 것은 

Table 1. Serial flow chart of water deprivation test

Time
Body weight

(kg)

Serum osmolarity

(mosm/kg)

Urine osmolarity

(mosm/kg)

Hourly urine

(mL)

Vasopressin

(pg/mL)

 8 AM 48.30 290 131 300 < 1.00

 9 AM 47.50 300 158 250

10 AM 47.10 302 178 300 < 1.00

11 AM 46.50 304 189 250

12 AM 46.05 309 197 300

Vasopressin 5 unit subcutaneous injection

 1 PM 45.75 310 358  40 76.61

 2 PM 45.75 309 435 100 29.79
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아닌 것으로 판단된다. 세 환자 모두 늦게 발견된 이유는 안

과 증상이나 신경증상이 유아기에 뚜렷하지 않아서 성인이 

되어서야 발견되어 진단이 늦어졌다. 드물기는 하지만 중추

성 요붕증이 간질과 같은 신경학적 이상을 동반한 경우는 

중격-시신경 형성장애와 같은 선천성 기형에 대해서 고려해 

보아야 할 것이다. 

요   약

저자 등은 간질 조절을 주소로 내원한 31세 여자 환자에

서 중격-시신경 형성장애, 분열뇌증과 중추성 요붕증을 진단

하였다. 중격-시신경 형성 장애와 분열뇌증은 선천적인 기형

이고, 간질은 성인이 되어서 발병하였다. 중격-시신경 형성

장애는 시신경의 형성 부전이 있었으나 안과이상 증상이 없

어서 진단이 늦어졌다. 중추성 요붕증은 수분제한 검사로 확

진하였고, 약 20년 전부터 증상이 있었으나 적절한 검사를 

받지 못해 진단이 늦어졌다. 현재 요붕증은 desmopressin 

acetate 사용하면서 외래 경과 관찰 중이다. 
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