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A CASE OF ARTHROGRYPOSIS MULTIPLEX CONGENITA 
ASSOCIATED WITH MATERNAL SEPTATE UTERUS 
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Arthrogryposis multiplex congenita (AMC) is a congenital disorder showing multiple joint contractures. Although there are 
characteristic features in morphology, it is difficult to diagnose prenatally by ultrasonography. The causes of AMC include 
abnormalities of central nervous system, myopathies, connective tissue disorders, and intrauterine environmental factors such as 
oligohydramnios or uterine anomalies. We describe a case of prenatally diagnosed and postnatally evaluated AMC associated with 
maternal septate uterus.
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선천성 다발성 관절굽음증(arthrogryposis multiplex congenital)은 하

나의 질환이라기보다는 다발성 관절의 구축을 보이는 증상 복합체라고 

할 수 있다. 발생빈도는 출생아 10,000명당 1-3명 정도로 알려져 있으

며[1], 임신초기의 태아 운동장애로 인해 초래되는 관절의 이차적인 구

축을 공통적인 특징으로 한다. 원인은 매우 다양해서 300가지 이상의 

질환과 관계되어 있는 것으로 보고된다.

저자들은 임신 21주에 산전 초음파검사를 통해 중격자궁과 연관된 

선천성 다발성 관절굽음증을 진단하였고 사산아에 대한 자기공명영상

검사, 부검, 근육생검, 전자현미경검사 및 유전학적 검사 등을 통해 원

인에 대한 규명을 시행하였던 1예를 경험하였기에 보고하는 바이다.

증  례

환  자: 김 O O, 24세

주  소: 임신 5주 4일, 개인 산부인과에서 우측 자궁각임신이 의심되어 

전원되었다.

산과력: 0-0-0-0

과거력: 임신 중 약물이나 방사선에 노출된 경력은 없었고 산모와 배

우자 모두 신경학적 질환, 근육병증, 결합조직 질환 및 기타 유전학적 

질환은 없었다.

가족력: 산모 및 배우자의 가계에 유전 질환이나 선천성 기형의 가족

력은 없었다.

초음파 소견: 본원에서 시행한 초음파검사에서 우측 자궁각 근처에서 

임신낭이 관찰되었으나 자궁내막과 연결되어 있었고 임신낭 주위의 자

궁근층이 충분한 두께를 가지고 있어 자궁각임신은 배제되었다. 임신

초기 초음파에서 쌍각자궁(bicornuate uterus)으로 의심되었고 12주까

지는 우측 자궁강내에 임신낭과 태아가 존재하였다. 16주에 시행한 초

음파에서 자궁저부는 궁상(arcuate uterus)으로 보였으며 자궁저부에서 

자궁체부 하방까지 두꺼운 자궁중격이 관찰되었다. 태아 머리 및 상체

는 자궁중격 우측에, 하체는 중격 좌측에 위치하였고 사지의 구축은 관

찰되지 않았으나 중격 및 좁은 자궁강으로 인해 움직임은 제한되어 보

였다(Fig. 1). 임신 21주에 시행한 검사에서 태아 예상체중은 296 g으

로 주수에 비해 작았으며 양측 상하지의 모든 관절에서 구축이 관찰되

었다. 어깨관절의 내전(adduction), 팔굽관절과 손목관절의 굴곡변형

(flexion deformity), 엉덩이관절의 내전 및 무릎관절의 굴곡변형 소견을 

보였으며 겹친 손가락(overlapping fingers)과 곤봉발(club feet)의 모양

을 보였다. 하지에서 좀 더 심한 구축을 보였으며 시간을 경과하여 관

찰하여도 사지의 움직임은 거의 보이지 않았으며(Fig. 2), 다른 태아기
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형은 관찰되지 않았다. 저자들은 이와 같은 소견을 통해 선천성 다발성 

관절굽음증으로 진단하였다. 질환의 예후에 대해 충분히 상의한 결과 

산모와 배우자가 강력히 원해 동의하에 임신을 종결하였다.

산전 유전학적 검사 소견: 양수천자를 통한 핵형분석에서 정상핵형

을 보였고 근긴장성 이영양증(myotonic dystrophy)의 확인을 위한 

dystrophia myotonica protein kinase 유전자검사에서 이상은 없었다.

사산아 소견: 육안적 관찰에서는 산전 초음파 소견과 같이 다발성 관

절구축을 보였다(Fig. 3). 사산아에 대한 자기공명영상검사에서 중추신

경계와 척추의 변형이나 구조적인 이상은 찾아볼 수 없었다. 보다 정확

한 원인을 알아보기 위해 산모 및 보호자의 동의하에 부검을 시행하였

고 내부 장기에서는 특이 소견을 보이지 않았으며 사산아의 대뇌, 소

뇌, 척수 및 근육생검을 시행하였다. 중추신경계에 대한 조직검사에서

는 특이한 병리 소견을 보이지 않았고, 근육생검에서는 근육세포의 위

축과 근육세포 사이의 섬유화 및 광범위한 지방침착을 보여 선천성 다

발성 관절굽음증에 부합하는 소견을 나타내었으나 특이한 근육병증의 

소견은 없었다. 전자현미경검사에서도 근육세포와 미토콘드리아의 이

상 소견은 없었다(Fig. 4). 

고  찰

선천성 다발성 관절굽음증은 1841년에 Otto에 의해 처음으로 기술

되었으며 1923년 Stern이 arthrogryposis multiple congenita이라는 용

어를 처음 사용하였다[2]. 국내에서는 1961년 Chung과 Park [3]에 의

해 처음으로 보고되었다. 빈도는 출생아 10,000명당 1-3명에서 발생

하며, 성별은 인종에 따라 약간씩 차이가 있지만 거의 유사하다[4]. 

이 질환은 임신초기의 태아 운동장애로 인해 초래되는 관절의 이차

적인 구축을 공통적인 특징으로 한다. Lin 등[5]은 동물 실험을 통해 임

신 10-12주에 태아운동을 제한시키면 관절의 구축이 유발될 수 있다

고 하였다. 원인은 매우 다양한데, 크게 중추신경계, 척수 및 말초신경

계를 침범하는 신경계의 이상, 근무력증, 근이영양증, 미토톤드리아 이

상 등의 근육병증, 기타 관절의 이상을 가져오는 결합조직질환, 그리고 

양수과소증이나 자궁기형 등으로 인해 자궁내 태아 운동제한을 가져오

는 경우로 나눌 수 있다[6].

중추신경계 이상에는 신경세포 이주장애(neuronal migration 

disorder), 소뇌 형성부전, 통압뇌증(holoprosencephaly), 추체의 퇴화

(pyramidal tract degeneration) 등이 있으며[7], 척수 이상에는 전각

세포(anterior horn cells) 소실이 가장 흔한 원인으로 알려져 있다. 근

육 질환으로 선천성 근무력증(congenital myasthenia), 선천성 근긴장

성 이영양증(congenital myotonic dystrophy), 근육병증(myopathy), 자

궁내의 근육염(Intrauterine myositis), 미토콘드리아 이상(mitochondrial 

disorder) 등이 있으며[8], 결합조직 질환으로는 다발성 군날개증후군

(multiple pterygium syndrome), 골유합, 관절 발달의 장애, 유기영양 왜

소 발육증(metatropic dwarfism), 변형 이형증(diastrophic dysplasia) 등

이 있다[6]. 자궁 또는 모체 요인으로 공간의 제한을 초래하는 양수과

Fig. 1. Coronal scan of gravid uterus shows that a thick septum is ex-
tended to lower uterine cavity. The head and upper portion of the fetus is 
located in the right uterine cavity and lower portion in the left cavity (ar-
row, septum).

Fig. 2. 3-D scan image of multiple joint contractures (S, setum; arrow, 
wrist deformity and club foot).
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소증, 자궁기형, 평활근종을 포함한 자궁내 종양, 다태임신 등이 있으며

[8], 태반 혈류 부족(placental insufficiency), 분만 전 출혈로 태아의 혈

액공급이 감소될 경우 태아의 신경세포, 근육 및 뼈에 초기 손상이 생

겨 관절구축이 초래될 수 있다. 당뇨, 근무력증, 다발성 경화증, 바이러

스 등의 감염, 고열과 같은 모체 질환 및 큐라레(curare), 알코올, 페니

토인 등의 약물복용, 약물남용, 임신 중 외상(trauma) 또한 원인이 될 

수 있다[6]. 상염색체 우성유전(autosomal dominant), 상염색체 열성유

전(autosomal recessive), 성염색체 열성유전(X-linked recessive) 등의 

유전학적 원인도 약 30%에서 관련이 있는 것으로 보고된다[9].

관절 구축은 다양하게 나타날 수 있지만 대부분 대칭적으로 양측 상

하지가 동시에 이환된다. 매우 심한 경우에는 턱관절이나 척추까지 이

환되기도 한다. 합병증으로는 척추측만증, 폐형성부전, 호흡부전, 발육

지연, 안면 및 턱관절 이상, 복벽 탈장 등이 있으며, 일반적으로 지능이

나 언어 능력은 정상적이다.

관절의 구축은 임신 16-18주 이전에는 저명하지 않아서 임신 제1삼

분기에 진단되는 경우는 거의 없으며 대부분 임신 제2분기나 임신 제3

Fig. 3. Gross appearances of the fetus with multiple joint contractures corresponding arhtrogryposis multiplex congenita. 

A  B

Fig. 4. (A) High power microscopic findings of calf muscle shows mild size variation of skeletal muscle fiber and interstitial edema (H&E, ×400). (B) 
Electron microscope shows well preserved myofbrils and sarcomeres (arrow). There is no abnormal mitochondria nor cytoplasmic inclusion (×1,500).

A  B
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분기에 진단된다. 하지만 최근에는 초음파 기기가 발전하고 초음파 표

지자가 도입되어 조기 진단에 도움을 주기도 한다. 염색체 이상이나 다

른 동반 기형이 동반되는 경우에는 조기진단이 가능하다. 임신 제1삼

분기에 태아 목덜미투명대 두께의 증가가 관절 구축을 보이기 전에 나

타날 수 있으며[5], 목덜미 활액낭종(cystic hygroma)은 치사성 군날개

증후군과 관련이 있다.

철저한 원인 규명은 산모와 배우자에게 예후와 재발 여부에 대한 설

명을 위해 중요하다. 원인 규명을 위해서는 신경전달검사, 근전도검사, 

관절과 중추신경의 컴퓨터단층촬영이나 자기공명영상, 근육생검, 부검, 

산모의 과거력을 포함한 세밀한 문진, 염색체검사, 유전학적 검사 등이 

시행되어야 한다[8,10-12].

저자들은 본 증례에서 중격자궁이 선천성 다발성 관절굽음증의 원인

으로 추정되었지만 다음 임신에서 재발에 대한 정확한 예측 및 상담을 

위해 철저하고 심도 깊은 원인 규명을 시행하였다. 이를 위해 부모의 

현병력, 과거력과 가족력에 대한 세밀한 문진 및 신경과적 검사, 태아

의 염색체검사, 부모의 근긴장성 이영양증에 대한 유전학적 검사, 사산

아에 대한 자기공명영상검사, 부검, 대뇌, 소뇌, 척수 및 다양한 부위의 

근육생검 및 전자현미경검사를 시행하여 최종적으로 중격자궁으로 인

한 임신초기의 태아 운동제한을 원인으로 추정하였다. 이와 같은 소견

을 바탕으로 자궁경하 자궁중격절제술을 시행하였고 본 증례의 산모는 

다음 임신에서 건강한 아이를 분만하였다. 
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산모의 중격자궁과 연관된 선천성 다발성 관절굽음증 1예

대구가톨릭대학교 의과대학 1산부인과학교실, 2병리학교실

김혜경1, 오훈규2, 홍성연1

선천성 다발성 관절굽음증은 다발성 관절의 구축을 보이는 선천적 이상이다. 특징적인 형태학적 이상을 보이나 산전에 초음파로 진단하

는 것은 어렵다. 선천성 다발성 관절굽음증의 원인은 크게 중추신경계의 이상, 근육병증, 결합조직 질환, 그리고 양수과소증이나 자궁기형 

등의 자궁내 환경적인 요인으로 나눌 수 있다. 저자들은 중격자궁을 가진 산모에서 산전초음파로 산전에 선천성 다발성 관절굽음증을 진

단하고 원인 규명을 시행한 1예를 경험하였기에 간단한 문헌고찰과 함께 보고하는 바이다.

중심단어: 선천성 다발성 관절굽음증, 중격자궁, 산전진단


