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Pai 증후군 1례
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A Case of Pai Syndrome: First Reported Case in Korea
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Pai syndrome is a rare disorder, first described in 1987. Diagnostic criteria is the presence of the nasal polyp 
and one of the following: midline cleft lip, congenital polyp of mid-anterior alveolar process, and pericallosal 
lipoma. Thirty-six cases of Pai syndrome have been described so far. We report 1 case of Pai syndrome accom
panied by congenital nasal polyp and callosal lipoma with partial agenesis of corpus callosum, the first time in 
Korea.
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�증     례�

증          례

환아: 최◯◯아기, 생후 1일, 여아

주소: 비용종

출생력 및 현병력: 환아는 재태주수 40주 1일에 제왕절

개를 통해 출생하였으며, 출생체중은 2,570 g (<10 per­

centile)으로 자궁내 성장지연을 보였고, 키는 48.5 cm 

(25-50 percentile), 머리둘레는 33.5 cm (50 percentile)

이었다. 아프가 점수는 1분 8점, 5분 9점이었으며, 체온은 

36.4도, 맥박수는 분당 150회, 호흡수는 분당 54회로 활력

징후는 안정적이었다.

산모병력 및 가족력: 산모의 나이는 29세 초산부로 산과

력은 1-0-0-0이고 전자간증이나 당뇨, 조기 양막파수, 

산전감염, 흡연력 및 음주력은 없었으며 갑상선기능저하증

으로 Synthyroxine을 복용하여 갑상선호르몬 수치는 정

상적으로 유지하였다. 산전 초음파검사상 뇌량 지방종 의

심하에 산전 자기공명영상검사를 시행하였으며, 뇌량 지방

종 이외의 다른 이상소견은 없었고, 가족력에 특이사항은 

Pai 증후군은 비용종과 함께 정중구순열(median cleft 

of upper lip), 뇌량주위 지방종(pericallosal lipoma), 또는 

중간앞 치조돌기의 선천성 용종(congenital polyp of mid- 

anterior alveolar process) 중 한가지 이상이 동반되는 것

으로, 안구이상을 동반할 수 있는 매우 드문 질환이다.1 

1987년 Pai 등이 정중구순열과 함께 비용종 및 뇌량 지방

종이 동반된 예를 최초로 보고 하였으며,2 염색체 이상이 

동반되지 않는 한 정상 발달을 하는 것으로 알려져 있다.1 

현재까지 36례의 보고가 있으며 국내에서는 보고된 바가 

없다. 저자들은 비용종과 함께 뇌량 지방종 및 뇌량의 부

분 무형성증을 동반하며 정상 발달을 보이는 Pai 증후군 

환아 1례를 경험하였기에 문헌 고찰과 함께 보고하는 바이

다. 
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없었다.

진찰 소견: 출생 후 시행한 이학적 검사에서 머리둘레와 

대천문 크기는 정상이었고, 안면에서 비용종이 관찰되었

으나(Fig. 1), 안구이상 및 정중구순열, 치조돌기의 선천성 

용종, 양측성 구개소와(bilateral palatal pit), 이분 구개수

(bifid uvula), 측두부 삼각탈모증(temporal triangular 

alopecia)을 비롯한 안면 기형은 없었다. 피부색은 분홍빛

으로 활동성은 활발하였으며 호흡은 안정적이었다. 피부

의 부종이나 사지의 단축 및 비대칭 소견은 없었으며 신경

학적 검사는 정상이었다.

검사 소견: 자궁내 성장지연으로 출생 1일째 시행한 일

반혈액검사, C-반응 단백은 정상 소견이었고 TORCH IgM 

검사도 음성이었다. 출생 2일째 시행한 뇌 초음파 검사에

서 뇌량의 몸통에서 꼬리에 이르는 부분에 지방종을 보였

으며(Fig. 2), 청력검사는 정상이었고, 안과 검진에서도 각

막, 수정체 및 안저에 이상 소견은 없었다. 출생 3일째 시행

한 뇌 자기공명영상 검사에서 지방종과 함께 뇌량의 꼬리

부분에 부분적 무형성증을 확인하였으며(Fig. 3), 염색체 

검사 결과 46,XX로 정상 여자의 핵형을 가지고 있었다. 출

생 4일째 비용종을 외과적으로 절제하였고, 조직 검사상 

유피낭종 소견을 확인하였으며, 신생아 선천성 대사이상

의 선별검사 및 갑상선 기능검사는 정상이었다.  

치료 및 경과: 환아는 출생 4일째 비용종을 외과적으로 

절제하였으며 출생 5일째 건강한 모습으로 퇴원하였다. 생

후 6개월까지 본원에서 추적 관찰 하였으며, 체중은 6,500 

g (10-25 percentile), 키는 63.2 cm (10-25 percentile)

로 성장 및 발달은 정상이었다.

고          찰

Pai 증후군은  1987년 Pai 등이 비용종과 함께 정중구

순열 및 뇌량 지방종이 동반된 예를 최초로 보고하였으

A B 
Fig. 1. Patient showing congenital nasal polyp (A) and post-excision status (B).

A B 
Fig. 2. Brain ultrasonogrphy: sagittal (A) and coronal (B) image showing lipoma (arrow) at body 
to tail portion of corpus callosum.



홍미 등 : - Pai 증후군 1례 - 

- 19 -

며,2 2007년 Marco 등은 20년간 Pai 증후군으로 보고된 

21명의 환아들의 임상 양상을 분석하여 비용종과 함께 정

중구순열 또는 치조돌기의 선천성 용종 중 한가지 이상을 

동반하는 것으로 정의 하였다.3 2012년 Damien 등은 36

명의 임상양상을 분석한 결과 85 %의 Pai 증후군 환아에

서 뇌량주위 지방종이 발견되어 뇌량주위 지방종을 추가

한 새로운 진단 기준을 제시하였고, 전형적인 소견과 비전

형적인 소견으로 구분하였다.1 전형적인 소견으로는 비용

종, 정중구순열, 뇌량주위 지방종, 안구 이상이 있으며 비전

형적인 소견으로는 측두부 삼각탈모증(temporal triangular 

alopecia), 후방 원추 수정체(posterior lenticonus), 양측

성 구개소와(bilateral palatal pit), 이분 구개수(bifid uvula), 

요도하열, 천골부 피부함몰, 기관기관지(tracheal bronchus), 

경련 등으로 구분하였다.1 

비용종은 진단의 필수 조건으로 모든 환아에서 관찰 되

었으며(Table 1),1-9 다른 증후군과의 연관성은 알려진 바

가 없다.2 왼쪽에서 더 잘 발생하는 것으로 알려져 있으며, 

본 증례에서도 왼쪽에서 비용종이 발견되었다. 조직학적으

로 양성으로 알려져 있으며, 본 증례에서도 양성인 유피낭

종 소견을 보였다. 그 외 구강 내, 치조돌기, 윗 잇몸의 정중

앙 등에서도 용종이 발생할 수 있다.3

정중 구순열은 매우 드문 기형으로 약 1,000,000명 중 

1명의 빈도로 발생하며 Pai 증후군 환아의 80%에서 관찰

되었으나 본 증례에서는 발견되지 않았다. 전뇌의 중앙선

이 확립되기 시작하는 재태연령 19일에서 21일 사이에 중

배엽 이동의 실패나 내비돌기(median nasal process)의 

부적절한 융합 때문에 발생하는 것으로 뇌량의 형성에 영

향을 미칠 수 있다.2-5 

Table 1. Clinical Summary of Pai syndrome Patients Described in the Literature1-9 and Our Patient
Literature Our patient

Demographics
  Number of patient 36 1
  Male/Female 19/17 Female
Physical findings
Nasal polyp 36/36 (100%) Present
Midline cleft lip 29/36 (80.5%) Absent
Peri-callosal lipoma 23/35 (65.7%) Present
Mid-anterior alveolar process polyp 9/36 (25%) Absent
Ocular anomalies   8/18 (44.4%) Absent

A B 
Fig. 3. Brain magnetic resonance imaging: sagittal (A) and coronal (B) T-1 weighted images 
showing lipoma in the body and tail portion of corpus callosum (arrow) and tail portion of the 
corpus callosum was replaced by the mass (arrow head).
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상 핵형을 확인하였으며 정상적인 발달을 하고 있다.

저자들은 비용종과 함께 뇌량 지방종 및 뇌량의 부분 무

형성증을 동반한 Pai 증후군 환아 1례를 경험하였기에 문

헌 고찰과 함께 보고하는 바이다.
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뇌량주위 지방종은 뇌량 및 뇌량 주위에 있는 지방종을 

총칭하는 용어로 전체 중추 신경계 종괴의 0.4 %를 차지

하는 드문 질환이다. 재태연령 11주에서 20주 사이에 뇌량

의 발달을 방해하여 뇌량 무형성증과 동반되는 경우가 많

고,6 Pai 증후군 환아의 65.7%에서 발현하며,2 본 증례에서

도 뇌량 지방종과 함께 뇌량의 꼬리부분에 무형성증이 동

반되어 있었다. 단순 지방종만 있을 경우 경련이 나타나는 

경우가 흔하나 Pai 증후군 환아에서는 경련과 연관이 없는 

것으로 알려져 있다. 이에 대한 명확한 기전은 알려진 바가 

없으나 단순 지방종과 안면기형을 동반하는 Pai 증후군에

서의 지방종은 발생학적으로 기원이 다르기 때문으로 추

정하고 있다.2, 4, 5

안과 검진은 Pai 증후군으로 진단된 36명 중 18명의 환

아에서 시행하였고 이 중 44.4%인 8명의 환아에서 이상 

소견을 보였다. 동공막 잔존(persistent pupillary mem­

brane), 전안부 형성이상(anterior segment dysgenesis 

eye), 각막 백색혼탁(corneal leukoma), 홍채이색증(he­

terochromia iris), 결막 지방종, 소각막증(microcornea) 

등이 있었고,3 본 증례에서는 안구 이상은 동반 되지 않았

다.

유전양식은 명확히 밝혀지지 않았으나 2001년 Khalid 

등이 일란성 쌍둥이 중 한 명만 Pai 증후군이 발생한 사례

를 보고하여 유전적 소인 뿐만 자궁 내 요인을 포함한 다양

한 원인이 작용함을 제시하였다.4 1997년 Mitsuo 등은 정

신지체가 동반된 Pai 증후군 환아에서 새로 생긴 균형전위

(de novo reciprocal translocation), [46,X,t(X;16)(q28; 

q11.2)]를 발견하여 이와 같은 염색체 이상이 정신지체와 

연관이 있으며 Pai 증후군은 새로 생긴 유전자 돌연변이(de 

novo mutation)에 의해 발생할 수 있음을 보고하였다.9 따

라서 염색체 이상이 동반될 때는 지능저하를 비롯한 발달 

장애가 있을 수 있으므로 Pai 증후군이 의심 되는 환아는 

반드시 염색체 검사를 시행하여야 하며, 본 증례에서는 정
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= 국 문 초 록 =

Pai 증후군은 비용종과 함께 정중구순열(median cleft of upper lip), 뇌량주위 지방종(pericallosal lipoma) 또는 중간

앞 치조돌기의 선천성 용종(congenital polyp of mid-anterior alveolar process) 중 한가지 이상이 동반되는 것으로, 

안구이상을 동반할 수 있으며, 정상 발달을 특징으로 하는 매우 드문 질환이다. 현재까지 36례가 보고되었으며 국내에

서는 보고된 바가 없다. 저자들은 선천성 비용종과 뇌량 지방종과 함께 뇌량의 부분 무형성증이 동반된 Pai 증후군 환

아 1례를 경험하였기에 보고하는 바이다.

중심 단어: Pai 증후군, 비용종, 뇌량주위 지방종


