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The chromosome 7q terminal deletion is a rare chromosomal disorder. It was first described in 
1968 and has shown to have diverse clinical phenotypes. In this report, the phenotypes include 
growth retardation, bulbous nasal tip, microcephaly, abnormal ears, and hearing loss. In addition, 
we report on a new case of 7q34 deletion presenting with hypothalamic hamartoma and biliary 
atresia with a review of associated literatures. 
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서론

7q34 결실은 7번 염색체 장완 말단 결실 중 하나로 드문 유전 질환이다. 1968년에 De 

Grouchy J에 의해 처음으로 보고된 이후 다양한 표현형들이 보고 되었다.
1,2
 7번 염색체 장완의 

결실과 관련하여 지금까지 보고된 임상양상으로는 성장저하, 발달장애, 경련, 소두증, 귀 기형, 

구순구개열, 천골 형성이상, 완전 전뇌증, 청력손실, 원발성 무월경 등이 보고되었으나,
2-4

 시상하

부 과오종이나 담도 폐쇄가 동반되어 보고된 적은 없다.

시상 하부 과오종은 흔하지 않은, 양성 선천성 종양으로 약물에 반응하지 않는 경련, 혹은 이

른 사춘기 등이 주로 나타나는 것으로 알려져 있다.
5
 신생아의 담도 폐쇄 역시 드문 진행성 질환

으로, 원인은 명확히 밝혀져 있지 않으나, 신생아 담즙정체의 흔한 원인이다. 증상으로는 황달과 

진한 소변, 색깔이 옅은 변 등이 나타난다.
6

본 증례에서는 자궁 내 성장지연, 소두증, 선천성 심장 이상, 시신경 손상, 청력 손실 외에도 시

상하부 과오종과 담도 폐쇄가 동반된 7q34 결실 증례를 경험하였기에 이를 문헌 고찰과 함께 

보고하고자 한다.

증례

환아: 최◯아, 여아

주소: 극소 저체중 출생아

출생력 및 현병력: 환아는 타 병원에서 재태기간 36주 6일, 출생체중 1,420 g으로 특별한 분만 

손상 없이 자연분만으로 태어났다. 아프가 점수는 1분 6점, 5분 8점이었고, 미숙아와 극소 저체

중 출생아에 대한 검사 및 처치 위해 본원으로 전원되었다.

산모 병력 및 가족력: 산모의 특이 병력은 없었다. 세 번째 임신이었고, 둘째 아기였으며, 첫째 

아이는 정상이며, 유산의 과거력이 한번 있었다. 유전 질환 및 기타 질환의 가족력은 없었다.

이학적 소견: 입원 당시 생체 징후는 혈압 75/45 mmHg 맥박수 145회/분, 호흡수 38회/분, 체

온 37.5℃, 산소포화도 97% 였으며, 신체 계측 결과 키 40.0 cm (<10 백분위수), 체중 1,420 g 

(<10 백분위수), 머리둘레 27 cm (<10 백분위수)으로 대칭형 자궁 내 성장지연이 확인되었다. 신
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체검사에서는 둥글고 납작한 코 끝, 양쪽 큰 귀와 작은 턱이 관찰

되었으며(Fig. 1), 청진 시 호흡음은 깨끗하였으나 흉골좌연을 따

라 수축기 심잡음이 Grade Ⅰ로 청진되었다. 복부는 부드럽고 장

음도 정상이었으며, 간이나 비장은 촉지되지 않았다. 신경학적 검

사에서 흡철 반사는 정상이었으나, 모로 반사가 비교적 약하게 대

칭적으로 관찰되었고, 근 긴장도에서는 전체적 긴장 항진 상태가 

관찰되었다. 

검사소견: 입원 당시 시행한 혈액 검사에서 백혈구 13,980/μL 혈

색소 21.2 g/dL, 적혈구 용적률 58.2%, 혈소판 154,000/μL이었

고, 동맥혈 가스분석 및 C-반응 단백 수치는 정상이었다. 출생 2

일 째 시행한 혈액검사에서는 알라닌 아미노기 전달효소(aspartate 

aminotransferase, AST)는 10 IU/L로 정상 소견 이었으나, 아스

파트산 아미노기 전달 효소(alanine aminotransferase, ALT)가 

57 IU/L로 약간 증가하였고, 총 빌리루빈 10.6 mg/dL, 직접 빌리

루빈 1.3 mg/dL 이었다. 출생 7일에 시행한 신생아 대사이상 검사

(Tandem mass spectrometry for metabolic disease)에서 이상 

소견 없었으며, TORCH complex 검사 및 소변 cytomegalovirus 

culture 모두 음성으로 확인되었다.

치료 및 경과: 생후 3일에 직접 빌리루빈이 2.5 mg/dL로 상승하

여 이후 URSA
Ⓡ
 (20 mg/kg/day)를 지속적 경구 투여하였으나, 환

아의 직접 빌리루빈 수치는 2.0 mg/dL 이상으로 지속적 유지되었

다. 환아의 입원 기간동안 총 빌리루빈과 직접 빌리루빈 수치 변화

는 Fig. 2에서 나타내었다. 출생 5일에 25-deoxy vitamin D 수치

가 14.2 ng/mL로 감소되어 있어 비타민 D경구투여를 시작하였다. 

입원 이후에도 지속적으로 근 긴장 항진 상태가 유지되어, 출생 

8일에 뇌 자기공명검사를 시행하였고 1 cm 크기의 둥그런 모양의 

시상하부 과오종이 발견되었다(Fig. 3). 시상하부 과오종 및 환아

의 형태학적 이상 소견 및 성장 지연의 원인 감별을 위해 출생 15일

에 시행한 염색체 결과에서 7번 염색체 장완 말단의 결실(7q34)이 

확인되었으며(Fig. 4), 출생 18일 촬영한 복부초음파에서는 수축된 

담낭이 확인되었다. 같은 날 시행한 심장초음파에서는 경한 좌폐

동맥 협착소견이 있었다. 출생 48일에 시행한 시각유발 전위 검사

에서는 양안의 파형 모두 편평한 소견으로 시신경 손상 가능성이 

있었으며, 뇌 줄기 청각유발 전위 검사 결과에서는 왼쪽 청력 손실

을 시사하는 소견이 관찰되었다. 

환아는 직접 빌리루빈 수치의 상승과 함께 생후 21일부터 무담

즙성(acholic)변을 보기 시작하여, 담도 폐쇄가 의심되었다. 출생 

60일에 시행한 간담도 스캔 결과(Fig. 5), 90분 영상 및 4시간 지연 

Fig. 1. Facial appearance of the patient showing small jaw, bulbous 
nasal tip and big ear.

Fig. 2. Total bilirubin and direct bilirubin data graph. HD, hospital day.
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고 알려져 있으나,
8,9
 시상하부 과오종과 7번 염색체 장완 말단 결

실이 관련되어 보고된 적은 없다.

담도 폐쇄도 드문 질환으로, 신생아 담즙 정체의 흔한 원인이다. 

담도의 일부 또는 전부가 폐쇄되어 담즙을 장관으로 배출하지 못

하기 때문에, 황달, 색이 옅은 대변, 짙은 소변 등의 증상이 나타난

다. 또한 담도 폐쇄는 본 증례의 환아와 같이 비타민 D의 부족이 

동반될 수 있다.
10
 병인은 명확히 밝혀져 있지 않으나, 최근 여러 가

지 유전자와의 관련성이 연구되고 있으며,
6
 염색체와 관련하여서는 

11번과 22번 염색체의 이상과 동반된 증례보고가 있다.
11,12

본 증례에서는 시상하부 과오종과 담도 폐쇄가 7번 염색체 결실

이 있는 환자에서 동반되었다. 7번 염색체 장완 말단 결실 역시 매

우 드물지만, 1968년 De Grouchy 등에 의해 처음 보고된 이후 다

양한 표현형들이 보고되고 있다.
1,2
 우리나라에서는 현재까지 세 번

의 증례가 보고 되었으며, 1992년도에 보고된 증례는 7q32→7qter 

영상에서도 담낭이 관찰되지 않으며, 간 조직에서의 배출이 현저히 

감소되어 있고, 장내로의 배출이 4시간 까지도 관찰되지 않는 것을 

알 수 있었다. 따라서 임상적 증상으로 의심하였던 담도 폐쇄를 스

캔결과에서도 확인하였다. ALT는 지속적 상승을 보여 출생 46일

에 최대 142 IU/L까지 상승되었으며, 정상 수치로 유지되었던 AST

도 출생 46일부터 46 IU/L으로 상승되어, 퇴원 전 출생 55일에는 

80 IU/L까지 상승되었다.

환아의 생체 징후와 관련하여서는 생후4일부터 7일 까지는 기계

환기를 필요로 하였으나 생후10일 이후부터 산소공급 없이 생체 

징후 안정화 되었으며, 생후23일에 정맥영양 없이 완전 수유가 가

능해졌다. 생후36일까지 보육기 안에서 치료하였다. 

환아 생체 징후 양호하고 체중 증가되었으며, 수유량도 증가하

여 생후 61일에 몸무게 2,310 g으로 수술을 위해 타 병원으로 전원

하였다. 출생 63일에 타 병원에서 Kasai 문맥 창자 연결술(porto-

enterostomy)을 시행 받았으며, 현재는 출생 이후 지속되는 근긴

장도 항진에 따른 재활 치료를 진행하고 있다.  

고찰

시상하부 과오종은 드문 양성 선천성 종양으로 알려져 있으며, 

이로 인해 주로 약물에 반응하지 않는 경련 혹은 이른 사춘기 등이 

발생하는 것으로 알려져 있다.
7
 또한 시상하부 과오종이 있는 경우

의 5%에서 팔리스터-홀 증후군이 동반된다.
5
 팔리스터-홀 증후군

은 시상하부 과오종을 포함하여 다지증, 갈린 후두개, 항문 막힘 

등이 동반되어 있는 증후군이나, 본 증례에서는 시상하부 과오종 

외의 다지증이나 갈린 후두개와 같은 다른 표현형들은 나타나지 

않았다. 팔리스터-홀 증후군과 관련하여 몇몇의 경우에서 7번 염색

체 단완, 7p13에 위치하는 GLI3 gene mutation과 연관되어 있다

A B 
Fig. 3. Patient’s MRI T2W axial image (A), T1W sagittal image (B) showing a 1 cm in size, iso-
intensive round lesion at right suprasellar cistern, connected to right hypothalamus.

Fig. 4. Patient’s peripheral blood chromosome analysis. The arrow at 
chromosome 7 indicates the breakpoints.
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로 확인되어 소두증, 자궁 내 성장지연, 주먹코, 귀의 기형이 동반

되었으며,
13
 1998년도 증례는 7q31→7qter인 경우로, 넓은 이마, 편

평한 콧등, 낮게 위치한 크고 단순한 모양의 귀와 같은 특징적 얼

굴 모양과 눈의 이상, 심기형, 외부 성기 이상 및 수유력 저하 등을 

보고 하였다.
14
 2005년도에 보고된 나머지 1례는 본 증례와 같은 

7q34 결실이 있었으나 수신증만 동반된 경우로,
15
 국내에서 본 증

례와 같이 7번 염색체 장완의 말단 결실과 관련하여 시상하부 과

오종과 담도 폐쇄가 동반된 보고는 없었다.

7번 염색체 장완 말단 결실은 7q34 결실 이외에도 다양한 결손 

부위를 가지며, 이에 따른 임상양상으로는 성장저하, 발달장애, 경

련, 소두증, 귀 기형, 구순구개열, 천골 형성이상, 완전 전뇌증, 청력

손실, 원발성 무월경 등이 보고되었다.
2-4

 공통적으로 보이는 특징

을 정의하기 어려울 정도로, 다양한 표현형이 보고 되었지만, 시상하

부 과오종이나 담도 폐쇄와 관련한 보고는 없었으며, 시상하부 과오

종이 아닌 다른 중추신경계 종양과 관련하여서는 저등급 교종(low 

grade glioma) 및 털모양 별아교세포종(pilocytic astrocy toma)이 

7q34 결실 혹은 중복과 연관되었다는 연구가 있었다.
16-18

7번 염색체 장완 말단 결실과 동반하여 지금까지 보고된 표현형

들을 본 증례와 비교해보면, 자궁 내 성장지연, 소두증, 귀 기형, 청

력손실 등은 다른 논문들과 일치한다. 이 중 청력손실과 관련한 부

분은 염색체 7q34-q36에 위치한 DFNB 13 유전자와 연관하여 발

생한 것으로도 생각해볼 수 있다.
19
 다만 7번 염색체 장완 말단 결

실과 관련해서는 대부분의 표현형이 근 긴장 저하로 나타났으나,
20
 

본 증례에서는 이와는 반대로 근 긴장 항진이 관찰된 것이 특이한 

점이라 할 수 있겠다. 그 외에도 본 증례에서는 선천성 심장 이상, 

시신경 손상 등이 동반 되었다. 또한 많은 증례에서 발달 지연이 보

고 되어 있기 때문에, 환아의 발달 상태는 지속적으로 관찰할 필요

가 있을 것으로 보인다. 

7번 염색체 장완 말단 결실은 다양한 임상증상을 동반하지만, 

본 증례에서 저자들은 자궁 내 성장지연, 소두증, 선천성 심장 이

상, 시신경 손상, 청력 손실, 시상하부 과오종 및 담도 폐쇄가 동반

된 7q34 결실 증례를 경험하였기에 보고 하는 바이다. 
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