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� Case Report �

천성 횡격막 탈장의 대부분은 신생아기 초기에 임상 증상

과 흉부 방사선 촬영 을 통해 많은 경우에 쉽게 진단된다.2 

증상의 대부분은 출생 직후 폐 형성부전과 관련한 호흡 부

전의 형태로 발현되며,3, 4 호흡 부전을 감별하기 위해 시행

하는 흉부 방사선 촬영상 장구조물이 흉부로 전위된 소견

이 확인된다.2-6 호흡 곤란 외에도 우심증(dextrocardia)

이나 배오목(scaphoid abdomen)으로도 발현할 수 있으

며, 이 세가지 임상양상을 신생아기 선천성 횡격막 탈장의 

전형적인 세 징후(classic triad)라 한다.4, 7-10

한편, 신생아기 이후에 발현되는 CDH를 지연성 횡격막 

탈장(late-presenting CDH)이라 하며, 이는 전체 CDH의 

5-20%를 차지한다.2 지연성 CDH의 절반 이상에서 1세 미

만의 영아기에 진단되며, 영아기 이후 진단은 상대적으로 

드물다.2, 8, 10 소아기 선천성 횡격막 탈장에서 호흡 증상으

선천성 횡격막 탈장(congenital diaphragmatic hernia, 

CDH)은 횡격막의 불완전한 융합이나 융합 지연으로 인하

여 횡격막에 결손 부위가 생기고 이 부위를 통하여 복부 장

기 및 장관이 흉강 내로 들어가 위치하는 것을 말한다.1 선
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Two Cases of Congenital Diaphragmatic Hernia Manifestated
with Atypical Symptoms in Newborn Infants

Jeong Min Lee, M.D.1, Bo Seon Seo, M.D.1, Heui Seung Jo, M.D.1,
Soo-Min Jung, M.D.2, Kee Hyun Cho, M.D.1, and Kyu Hyung Lee, M.D.1

Department of Pediatrics1 and Surgery2, CHA Bundang Medical Center, CHA University, Seongnam, Korea

Most of the congenital diaphragmatic hernia (CDH) cases are diagnosed at prenatal period or immediately after 
birth with severe respiratory symptom. The classic triad, which is respiratory distress, apparent dextrocardia 
and a scaphoid abdomen, is usually seen in this period. Several case reports have described older infants and 
children with a wide spectrum of symptoms of CDH, whereas extremely few cases were reported in neonatal 
period except classic triad such as straungulation of the bowel. These atypical manifestations can lead physician 
to delayed diagnosis. We report two cases of CDH newborns. First case was diagnosed with pneumope
ritoneum following tension pneumothorax, transient diaphragm eventration on 5 days after birth. The other 
case was diagnosed with failure to thrive and mediastinal mass on 30 days after birth. These cases suggest phy
sicians to consider CDH in late newborn period with pneumoperitoneum following tension pneumothorax, 
transient diaphragm eventration, failure to thrive, and mediastinal mass.

Key Words: Congenital diaphragmatic hernia, Newborn, Diaphragmatic eventration, Pneumothorax, 
Mediastinal mass
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호흡곤란 이외의 다양하고 비특이적인 증상으로 발현할 

수 있어서 주의가 필요하다. 문헌고찰에 따르면, 대사성 산

증, 저혈압, 복부의 변색, 장꼬임(strangulation of bowel) 

등의 증상으로 산전 혹은 출생 직후 진단받은 증례가 있었

다.14-17 이렇게 출생 직후를 지난 신생아 시기에 모호하고 

비특이적으로 증상이 나타나는 경우에는 CDH를 다른 질

환으로 잘못 진단하고 치료를 시작하기 때문에 위험할 수 

있다.

저자들은 산전에 흉막삼출을 진단받고 흉막 천자술 시

행하였으며 출생직후의 심한 기흉과 복강내 유리가스 소견

으로 치료받던 환아에서 일시적 횡격막 전위(eventration) 

로 발현하는 경우는 40-66% 정도이며, 동반 기형의 빈도

는 8.6-16% 로 신생아기에 비해 적다. 전체의 16-26.3% 

정도에서 소화기 증상을 보이며, 10-25%에서 호흡기 및 

소화기 증상이 모두 나타난다(Table 1).11, 12 기침, 복통, 소

화불량 등이 만성적으로 증상을 보인다면 진단이 더욱 어

려울 수 있다. 성인기 CDH는 전체의 1% 내외로 더욱 드물

고,13 호흡기 증상보다는 복부 불편감, 소화 불량, 구토 등의 

소화기 증상이 많으며, 25%에서는 증상이 없다. 성인기에 

발견되는 CDH의 예후는 양호한 것으로 알려져 있고, 사망

률은 4% 이내이다.8, 10, 13

매우 드물게 보고 되어있지만, 신생아 시기에도 CDH가 

Table 1. Characteristics of Congenital Diaphragmatic Hernia according to Timing of Diagnosis 

Timing of Dx
 of CDH

Number
of cases

Clinical Manifestation
Site Ref

Respiratory symptom G-I symptom Others

Neonatal  
period 
<24 hours  
after  birth

28 Respiratory distress (78.3%) Death (10.6%)  L (82.1%)
R (7.1%)

18

1 Strangulation of herniated 
bowel (In utero)

L 14

1 Incarceration of herniated 
bowel (In utero)

L 17

1 Perforative peritonitis Dextrocardia L 16

≥24 hours
 after birth

1 Gastric vovulus (on 5 
days after birth)

H 15

2 Case 1: Pneumothorax (on 
first hour after birth )

Diaphragm eventration† 
(on 5 days after birth)

Case 2: FTT, Mediastinal 
mass (on 30 days after 
birth)

 L (case1)
H (case2)

Present
case

Childhood

31 Dyspnea, tachypnea 
(42%)

Vomiting, Abdominal 
pain (16% )

FTT (33.3%)
Other anomalies (16.1%)

L (64%)
R (26%)
B (10%)

11

362 Dyspnea, Cough, URI 
(66.2%*)

Vomiting, Abdominal 
pain (25%)

FTT (10.9%)
Other anomalies (8.6%)
Complications† (12.4%)

L (79.4%)
R (0.6%)
B (1.1%)

12

19 Respiratory distress, URI 
(52.6%)

Vomiting, Abdominal 
pain (26.3%)

FTT (5.3%) L (84.2%)
R (15.8%)

18

Adulthood

1 Epigastric pain, Vomiting L 13
3 Vomiting, Nausea, 

Epigastric pain (Case 3)
Asymptomatic (Case 1, 

case 2)
L (Case 1, 

Case 3)
  9

1 Chronic dyspnea with 
acute left sided chest 
pain

R (Case 2)
L

  5

*43.5% of these cases also have G-I symptoms.
†Diaphragmatic eventration was spontaneously resolved.
Abbreviations: Dx, diagnosis; Ref, references; CDH, congenital diaphragmatic hernia; G-I symptom, gastrointestinal 
symptom; SGA, small for gestational age; US, ultrasound; FTT, failure to thrive; URI, upper respiratory infection; L, Left; R, right; H, 
hiatal; B, both.
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소견을 보인 생후 5일째의 신생아와, 산전 검사상 특이소견 

없이 심잡음, 성장지연, 종격동 종괴로 감별진단 중이던 생

후 1개월의 신생아에서 모두 선천성 횡격막 탈장이 확인되

어 이를 보고하고자 한다.

증          례

증례 1

환자: 생후 1일, 여아

주소: 출생 직후 시작된 호흡곤란

출생력 및 현병력: 환아는 임신나이 33+2주에 제왕절개

술로 출생하였으며 출생체중은 2,235 g (75-90 백분위), 

아프가 점수는 1분, 5분 각각 5점, 6점이었다. 출생 시 흉곽 

함몰 및 빈호흡 등의 호흡곤란 증상을 보여 본원 신생아 집

중치료실로 입원하였다.

산모 병력 및 가족력: 산모는 갑상선 기능저하증 및 임신

성 당뇨가 있었고, 산전 초음파상 양수과다증, 태아부종, 

복수, 흉막 삼출 소견으로 태아수종으로 진단받았다. 임신

나이 33+1주에 왼쪽 흉막 삼출로 인한 심장의 오른쪽 전위

가 확인되어 자궁 내 흉막천자 20 mL 시행하였다. 그 외 

약물복용이나 특이 사항은 없었다.

진찰 소견: 출생 후 활력 징후는 혈압 61/33 mmHg, 맥

박 125회/분, 호흡수 59회/분, 체온 36.7℃ 였으며 산소포

화도는 88% 이었다. 흉곽 함몰 및 양측 폐음의 감소 소견

을 보였으며, 심잡음은 관찰되지 않았다. 사지의 말단 부위

는 창백하였으나 그 외 진찰상의 특이 소견은 없었다.

검사 소견: 출생 직후의 흉부 방사선 사진상 왼쪽 긴장성 

기흉과 함께 복강의 유리공기가 관찰되었고(Fig. 1A), 시행

한 복부 초음파의 소견도 동일하였다. 입원 당시 정맥혈 가

스 검사는 pH 7.057, PCO2 80.6 mmHg, PO2 55 mmHg, 

HCO3
- 22.2 mmol/L, Base Excess -11.1 mmol/L로 호

흡성 산혈증을 보였다. 

치료 및 경과: 환아는 출생 직후에 신생아 호흡곤란증후

군(respiratory distress syndrome)으로 진단 받고 폐 표

면 활성제(surfactant) 를 한차례 투여 받았다. 이와 함께 

왼쪽 긴장성 기흉 및 기종격동 진단되어 흉관 삽입 및 고환

기빈도 인공호흡기 치료하였다. 이후 기흉과 복강의 유리

공기는 소실되었다(Fig. 1B). 생후 4일째 왼쪽 횡격막 전위

(eventration)가 의심되었으나 수시간 이내에 저절로 호전

되었다(Fig. 1C). 생후 5일째 시행한 흉부 방사선 사진에서 

왼쪽 횡격막 상승과 흉곽 내 장내 가스가 관찰되어 CDH으

로 진단되었다(Fig. 1D). 생후 6일째 수술을 시행하였고, 

왼쪽 앞측면으로 지름 2 cm의 횡격막 결손이 확인되었다

(Fig. 2). 단순 탈장 봉합술을 시행 받았으며, 수술 후 특별

한 문제없이 생후 26일째에 퇴원하여, 이후 특별한 문제없

이 외래 추적 관찰 중이다.

증례 2

환자: 생후 30일, 남아

주소: 우연히 발견된 심잡음

출생력 및 현병력: 환아는 임신나이 38+6주에 제왕절개

술로 출생하였으며 출생체중은 3,020 g (50 백분위수), 아

프가 점수는 1분 5분 각각 8점, 9점이었다. 신생아실에서 

시행한 신체검진 상 특이소견 없었으며 생후 5일째에 퇴원

하였다. 이후 특별한 증상 없이 지내던 중 생후 30일째 접

종 위해 시행한 신체검진 상 체중이 3.7 kg (10-25 백분위

수) 이며 성장 지연을 보였고, 1단계의 수축기 심잡음이 관

찰되어 본원으로 의뢰되었다.

산모 병력 및 가족력: 산모의 연령은 38세이며, 특이 병

력이 없었다.

진찰 소견: 환아의 전반적인 활동성은 좋은 상태였으며 

흉부 진찰에서 심음은 규칙적이었으나 1단계의 수축기 심

잡음이 들렸으며 호흡음은 깨끗하였다. 흉벽은 대칭적으

로 팽창하였고, 흉벽 함몰은 보이지 않았다. 그 외 신체 진

찰상 특이 소견은 없었다. 활력 징후는 혈압 94/51 mmHg, 

맥박 149회/분, 호흡수 40회/분, 체온 37.1℃ 산소포화도는 

97% 이었다

검사 소견: 흉부 방사선 사진 상 흉부 우하방에 음영 증

가 소견이 보였으며(Fig. 3) 심장 초음파상 양심실을 압박

하는 종괴 모양의 구조물이 관찰되었다(Fig. 4). 심초음파

상 심장의 구조적 문제는 발견되지 않았다. 입원 당시 말초

혈액 검사상 혈색소 10.3 g/dL, 백혈구 9,810/μL (중성구 

25%, 림프구 73%), 혈소판 277,000/μL이었으며, 적혈구 

침강속도는 5 mm/hr이었고 말초혈액 도말 소견은 정상이
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었다. 그 외 검사상 특이 소견 없었다.

치료 및 경과: 흉곽 내 종양을 감별하기 위하여 추가적으

로 시행한 복부 초음파 및 흉복부 컴퓨터 단층 촬영, 상부 

위장관 조영술 검사에서 위 전체가 오른쪽 흉곽 및 종격동

으로 탈장된 것이 확인되어(Fig. 5, 6) 열공 헤르니아(hiatal 

hernia)를 진단하였다. 이후 환아는 보호자 사정상 타병원

으로 전원되었다.

고          찰

초음파 기술이 발달하면서 CDH의 조기 진단이 가능해 
Fig. 2. Operative findings show stomach through the ante-

rolateral defects sized 2 cm in the left hemidiaphragm.

A B 

C D 
Fig. 1. (A) Chest radiograph after birth. Chest X-ray shows tension pneu-
mothorax, pneumo mediastinum and free air in abdomen. (B) Chest radio-
graph at postnatal age of 48 hours shows improved tension pneumothorax, 
pneumo mediastinum and free air in abdomen. (C) Chest radio graph at 
postnatal age of 4days shows abnormal finding of left side diaphragm, 
suggests diaphragmatic eventra tion. (D) Chest radiograph at postnatal age 
of 5 days. It shows air-filled bowels loops in the left hemi thorax shifting the 
mediastinum to the right. Dis placement of the trachea and heart to the right 
suggesting a space occupying pro cess in the left hemithorax.
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지고, 치료 기술이 발전해 가면서 선천성 횡격막 탈장의 예

후는 점점 좋아지고 있다.8 하지만 사망률은 40% 정도로 

높아서 주요 신생아 사망 원인 중 하나를 차지하기 때문에

8 여전히 진단과 치료에 각별한 주의가 필요한 질환이다. 

CDH는 출생직후의 신생아기에 대부분 진단되는데, 폐형

성 부전과 관련된 호흡 곤란의 증상이 가장 흔하게 나타나

게 된다. 호흡 부전과 함께 우심증(dextrocardia), 배오목

(sca phoid abdomen)이 신생아 시기에 나타나는 표준 세

징후(classic triad)이다.4, 10 발현 나이가 어릴 수록 폐 형

성 부전과 지속성 폐 고혈압이 뚜렷하여, 호흡기적 증상이 

심하며 약 40%에서 동반 기형을 가지고 있다. 동반기형이 

많을수록 예후는 나쁜 것으로 알려져 있다. 아주 드물게는 

Fig. 3. Chest radiograph at postnatal age of day 33. Chest 
X-ray shows cardiomegaly and a posterior mass in the right 
thorax.

Fig. 4. Echograph at postnatal age of day 33. Suspicious 
mass like opacity in mid lower thorax.

Fig. 5. Herniation of small bowelloops is seen on the ab-
domen CT.

Fig. 6. Herniation of stomach and small bowel loops is seen 
on U.G.I (Upper Gastrointestinal Studies).
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신생아기에 표준 세 징후 이외의 비특이적 임상양상으로 

발현하여 뒤늦게 진단되기도 한다. 산전 초음파를 통해서

나 출생 직후 에 진단받지 못하고, 뒤늦게 CDH으로 진단받

은 신생아의 문헌 고찰에 따르면, 신생아기 대사성 산증, 복

부의 변색을 보이는 장꼬임(strangulation of bowel) 등의 

증상으로 발현한 4개의 증례가 보고된 바 있다.14

CDH의 진단이 늦어지게 되는 가장 흔한 이유는 횡격

막 결손이 오른쪽으로 발생한 경우이다.1 일반적으로 오른

쪽 CDH는 초음파상 간과 폐의 음영이 비슷하므로 산전 진

단이 어렵다.7, 18 또한 간에 의해 복부 내 장기들이 흉곽으

로 전이되는 것이 보완되므로 증상이 없거나 경미하며, 흉

부 방사선촬영상에서도 우측 횡격막의 위치가 정상인 경우

가 많으므로 진단이 어렵게 된다.7 본 증례의 두 번째 환아

에서 탈장된 위가 오른쪽 흉곽에 위치하고 있었다. 이 환아

는 생후 한달 째 까지 경미한 성장 지연 외에 특이 증상이 

없었고, 단순 흉부 촬영 및 심초음파 검사만으로는 우하방 

흉곽에 위치한 종괴로 생각되어 CDH를 진단하는 것이 어

려웠다. 추가적으로 시행한 흉부 단층 촬영 및 상부 위장관 

조영술 소견으로 CDH를 확진 할 수 있었다. 우연하게 발견

된 CDH로 이전 신체 검진상 이상 소견이나 증후가 없었는

지 다시 한번 확인할 필요가 있을 것이라고 생각된다.

그 밖에도 진단이 늦어지는 이유로는, 횡격막 결손 부위

가 작거나 폐 형성 저하가 동반되지 않아서 임상 양상이 늦

게 나타나거나, 전형적인 임상양상으로는 나타나지 않는 

경우가 있다. 이 경우에는 탈장된 부위와 정도에 따라, 구

토, 복통, 빈맥, 발열, 성장지연, 지속적인 기침, 흉통 등의 

증상이 매우 다양하게 나타난다. 소아기 이후에 진단받는 

횡격막 탈장이 대부분 이런 임상증상으로 발현하게 된다.

본 첫 번째 증례에서 출생 직후 CDH의 진단이 어려웠

던 이유는 복합적이다. 먼저, 이 환아는 산전에 발견된 우측 

흉막삼출에 대한 흉막천자와 연관성이 있을 것으로 보이

는 우측 긴장성 기흉이 출생직후부터 발견되었고, 이 때 같

이 나타난 복강 내 유리 가스 소견도 처음에는 기흉과 관련

이 있을 것으로 생각되었었다. 실제로 흉부 외상으로 인한 

횡격막 결손이 있으면, 심한 기흉과 동반된 일시적인 복강 

내 유리 가스 소견이 드물지만 보고된 바 있다.19 이후 복강 

내 유리 가스는 소실되었지만, 생후 4일째 시행한 흉부 촬

영 검사상 왼쪽 횡격막이 비정상적으로 올라간 횡격막 전

위 소견을 보였다. 당시에는, 복부 장기는 정상적인 해부학

적 소견을 보였으므로 일시적 횡격막 전위로 생각하였다. 

횡격막 전위는 선천적으로 횡격막 근육 발육장애로 인하

여 횡격막의 일부 혹은 전체가 비정상적으로 흉강 내로 올

라간 상태를 말한다.6 일부의 횡격막 전위는 폐 성숙을 방

해하여 횡격막 탈장과 유사한 임상 양상을 보이기 때문에 

두 질환의 감별이 어려운 경우도 있다.6 횡격막 전위의 대부

분은 예후가 양호하다고 알려져 있기 때문에, 흉부 촬영 추

적 관찰을 하며 지켜보던 중, 환아는 생후 5일째 흉부 촬영 

검사상 흉곽 내 장내 가스 음영이 발견되어 CDH가 진단되

었다. 수술 소견 상 앞측면의 횡격막 결손이 확인되었다. 기

존의 문헌 고찰에 따르면 앞측면의 CDH는 anterior CDH 

(Morgagni hernia)의 아형으로 생각되는 매우 드문 위치

의 CDH이다.20 돌이켜보면, 출생 직후의 복강 내 유리 가스 

소견도 선천성 횡격막 결손부위를 통한 흉강과 복강의 소

통이었을 것으로 추정된다. 또한 출생 직후에는 탈장이 없

었다가 흉관 삽입 등으로 흉곽 내의 압력이 낮아지면서 생

후 4-5일째에 탈장이 진행되었을 것으로 생각된다. 

산전 진단율이 높아지고 신생아 집중 치료실에서의 산전 

대비 및 외과적 술기 발달로 CDH의 생존율이 70-92%까

지 증가하였다.1, 4, 7 하지만 본 증례에서 보듯이 산전 초음파

에서 선천성 횡격막 탈장을 진단받지 않았던 환아가 비특

이적 임상 양상을 보이는 경우에는, 진단이 어렵고 임상적, 

영상학적 접근에 오류를 범하기 쉽다.1 일부는 위장관 꼬임, 

감돈, 파열 등 심각한 합병증이 초기 증상으로 발현하여 진

단 시 생명을 위협하는 경우가 있다. 또한, 전위된 장내 가

스를 흉막 삼출이나 기흉, 폐렴, 횡격막 종괴 등으로 오진하

여 잘못된 치료를 하는 경우도 있다.11 진단 이 늦어지거나 

오진될 경우 성별, 부위, 출생체중, 주요 기형 동반 빈도 모

두 차이가 없었음에도 심각한 이환율과 사망률을 보일 수 

있기 때문에 이에 대한 주의가 필요하다.

본 두 증례를 참고할 때, 기흉과 동반된 복강 내 유리 가

스 소견, 비전형적인 횡격막 전위 또는 흉곽의 종괴가 있을 

때에는, 산전에 진단이 되지 않았거나 다른 호흡기 증상이 

동반되는 신생아라 하더라도, CDH의 가능성을 반드시 주

의 깊게 고려하고 소아과 의사의 주기적 검진과 정밀검사
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를 통해 확인해 볼 필요가 있겠다.
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= 국 문 초 록 =

선천성 횡격막 탈장의 대부분은 산전 확인되거나 출생 직후 심한 호흡 곤란 소견으로 진단된다. 호흡 곤란, 우심증, 배오

목이 이 시기의 선천성 횡격막 탈장의 전형적인 세 징후이다. 신생아기 이후 진단받는 횡격막 탈장에서는 호흡 곤란 이

외에 다양한 임상 양상이 보고 되어있다. 반면에 신생아기에 진단 받는 횡격막 탈장의 경우에는 장의 꼬임으로 발현하

여 진단 받은 증례가 보고 된바 있으나 호흡기적 증상 외에 비전형적 증상으로 발현하는 경우는 극히 드물다. 따라서 신

생아 시기에 비전형적인 증상으로 발현하는 선천성 횡격막 탈장에 대해서는 진단이 지연되어 위험할 수 있다. 저자들은 

비전형적인 증상으로 발현하는 신생아기 선천성 횡격막 탈장의 2례를 경험하여 보고하고자 한다. 첫 번째 증례는 긴장

성 기흉 및 기복, 일시적인 횡격막 전위를 보여 생후 5일째 횡격막 탈장이 진단된 여아이며, 두 번째 증례는 성장지연과 

종격동 종괴를 보여 생후 30일째 횡격막 탈장이 진단된 남아이다. 따라서, 기흉과 동반된 복강 내 유리 가스 소견, 비전

형적인 횡격막 전위, 성장 지연, 흉곽의 종괴가 의심될 때에도 반드시 선천성 횡격막 탈장을 감별진단에 포함 시켜야 할 

것으로 생각된다. 

중심 단어: 선천성 횡격막 탈장, 신생아, 횡격막 전위, 기흉, 종격동 종괴


