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CATCH 22 is a medical acronym for cardiac defects, abnormal faces, thymic hypoplasia, cleft palate, and hypocalcemia, and a vari-
able deletion on chromosome 22. It includes DiGeorge syndrome, conotruncal anomaly face syndrome, and velo-cardio-facial 
syndrome. It has a prevalence estimated at 1 :3,000-1:6,000. Most deletions occur at de novo, but autosomal dominant inheritance 
is observed in 6-10% of cases. Hormonal disorders are common in patients with CATCH22 syndrome. While hypoparathyroidism 
was the predominant endocrine disturbance that has been documented in the DiGeorge syndrome, other hormonal defects, such 
as growth hormone deficiency, hypothyroidism, and hyperthyroidism have been occurred in patients with CATCH22 syndrome. 
The spectrum of parathyroid gland dysfunction in this syndrome ranges from severe neonatal hypocalcemia to normal parathyroid 
function. Most patients are usually diagnosed in young age, but a few patients with mild abnormality are presented later in life. We 
report a case of CATCH22 syndrome with normal parathyroid hormone and calcium level in an adult. The diagnosis of CATCH22 
syndrome was confirmed by fluorescence in situ hybridization analysis. (Endocrinol Metab 27:151-154, 2012)
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서  론

CATCH22 증후군이란 DiGeorge syndrome (DGS), conotruncal 

anomaly face syndrome (CTAFS), velo-cardio-facial syndrome 

(VCFS) 등을 포함하며, 염색체 22q11.2 미세결손과 연관되어 있다[1]. 

CATCH22란 Cardiac anomaly, Abnormal face, Thymic hypoplasia, 

Cleft palate, Hypocalcemia, 22q11.2 deletion의 약어이다. 염색체 

22q11.2 결손은 선천성 기형을 일으키는 질환으로 서양에서는 출생

인구 3,000-6,000명당 1명 정도의 빈도를 보인다[1]. DGS, CTAFS, 

VCFS는 안면부 이형성을 포함한 임상 표현형에서 상당한 중복을 보

여 이 증후군들을 임상 표현형만으로 구분하는 것은 힘들며[1], 중

증도 또한 다양하다. 따라서 최근에는 염색체 22q11.2 결손 증후군

(22q11.2 deletion syndrome)이라는 용어가 더 적절하다는 주장이 

대두되고 있다[2].

염색체 22q11.2 결손은 DiGeorge 표현형을 가지는 환자의 90%, 

VCFS에서 70%, isolated conotruncal cardiac defect를 가진 사람의 

15%에서 발견된다[3,4]. 대부분 환자들은 경증에서 중증의 면역저하 

소견 및 비정상적인 얼굴모양, 심장기형을 가지고 있으며, 일부 환자

들은 신장 이상, 부갑상선기능저하증, 갑상선기능저하증, 발달지연 

등을 보인다. 국내에서는 현재까지 성인에서 2예의 CATCH22 증후군 

환자가 대한내과학회지에 1997년과 2006년에 보고된 바 있다. 1예는 

심부전 증세로 내원하여 저칼슘혈증, 복잡성 선천성 심장기형을 통

해 발견된 19세 여환의 증례이며[5], 다른 1예는 경련을 주소로 내원

하여 저칼슘혈증을 통해 발견된 DGS 증례이다[6]. 그러나 정상부갑

상선기능을 보이는 성인에서 진단된 CATCH22 증후군은 보고된 바

가 없다. 본 논문에서는 저신장, 골감소 소견을 보이면서 정상 부갑
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상선기능을 가진 성인 남성에서 CATCH22 증후군으로 진단된 1예를 

문헌 고찰과 함께 보고하고자 한다.

증  례

환자: 18세 남자

주소: 저신장

현병력: 일반인보다 키가 작아 외래로 내원하였다.

과거력: 환자는 출생 체중 3,000 g으로 1남 1녀 중 막내로 태어났

다. 생후 1개월 때, 대학병원에서 심장 수술을 받은 과거력이 있었다. 

6세 때 개방성 비음으로 이비인후과 및 성형외과에 내원하였으며, 

당시 편도 및 아데노이드는 정상 크기였으나, 갈라진 연구개(bifid 

velum) 소견을 보였고, 구개인두기능부전(velopharyngeal insuffi-

ciency)을 진단받았다. 언어치료를 받았으며, 치료 후 약간의 진전이 

있었으나 비강으로 공기누출이 지속되어 의사소통에 어려움이 있었

다. 초등학생 때 넘어지면서 우측 상완골 골절이 있었다. 

가족력: 가족력상 특이 질병이나 이상 소견은 없었다. 신장은 아버

지 175 cm, 어머니 154 cm, 누나 160 cm이었으며, 내원 시 아버지와 

어머니 모두 정상 표현형으로 보였다. 

진찰 소견: 내원 당시 신장 157 cm (3백 분위수 미만), 51 kg (3-10

백 분위수)으로 저신장 소견을 보였다. 환자는 긴 얼굴에 두드러진 

코 모양을 보였으며, 비근이 넓고 사각형 모양이었으며, 턱이 뒤로 

치우쳐 있었다. 심장 청진상 심잡음은 청진되지 않았고, 안구돌출이

나 갑상선 종대는 없었다. 신경학적 검사상 Trousseau 징후나 Ch-

vostek 징후는 없었으며, 근력은 정상이었다. Tanner stage V로 정상 

사춘기 발달 상태를 보였다.

검사 소견: 내원 당시 시행한 혈청 칼슘 8.9 mg/dL (참고치, 8.2-

10.2), 인 3.1 mg/dL (참고치, 2.7-4.5), 마그네슘 1.5 mEq/L (참고치, 

1.5-2.4), 알칼리인산분해효소 87 U/L (참고치, 20-120)로 정상 소견

을 보였다. 혈청 부갑상선호르몬은 35 pg/mL (참고치, 11-62)로 정상

이었으나, 25-OH-Vitamin D3는 6.7 ng/mL (참고치, 9.0-37.6)로 낮았

다. 혈청 인슐린유사성장인자-I은 236 ng/mL (참고치, 181-816)로 정

상 소견이었으며, 인슐린 유도하 저혈당에 의한 성장호르몬자극검사 

결과 최고치 46 ng/mL로 정상 소견을 보였다. 이중에너지엑스선흡

수계측법으로 시행한 골밀도(iDXA, GE Lunar, Madison, WI, USA)

검사상 Lim 등[7]이 조사한 연령별 정상 골밀도(남성 18세 참고치, 

요추 골밀도 1.154 ± 0.098 g/cm2; 대퇴 경부 골밀도 1.106 ± 0.119 

g/cm2)에 비해 요추 L2-4 0.844 g/cm2, 대퇴 경부 0.754 g/cm2로 비

교적 낮은 골밀도 소견을 보였다. 방사선검사상 골연령은 18세로 진

단되었다. 뇌자기공명영상에서 뇌하수체나 시상하부를 포함한 대뇌 

및 소뇌에서 선천성 기형 또는 종양 등의 이상 소견은 보이지 않았

다(Fig. 1). 환자의 표현형과 심장기형, 성장지연, 언어발달지연 소견으

로 CATCH22 증후군이 의심되어 염색체검사를 시행하였다. DiGeorge/ 

VCFS region 내의 TUPLE1 probe를 이용한 fluorescence in situ hy-

bridization를 시행하여 중기(metaphase) 세포를 분석한 결과, 정상

적으로 존재하는 TUPLE1 신호가 22번 염색체 1쌍 중 1개에서는 관

Fig. 2. Result of fluorescence in situ hybridization analysis during metaphase. 
Red spot is TUPLE1 gene probe (DiGeorge/velo-cardio-facial syndrome region 
of chromosome 22q11.2) and green spot is ARSA control region (22q13.3) 
probe. Red spot is visible only in one of chromosomes number 22.

TUPLE1+

TUPLE1−

Fig. 1. Brain magnetic resonance imaging showed normal findings. There is no 
abnormal lesion in the cerebrum and cerebellum including sellar area.
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찰되지 않아 CATCH22 증후군으로 확진할 수 있었다(Fig. 2). CATCH22 

증후군 진단 후, 면역기능 평가 위하여 림프구면역표지자검사(Lym-

phocyte T-cell subset)를 시행하였으며, 정상 소견을 보였다.

치료 및 경과: 현재 경과 관찰 중으로 특별한 문제 없이, 내분비대

사내과와 유전학클리닉 외래 추적 관찰 중이다.

고  찰

염색체 22q11.2 결손증후군이란 22번 염색체 장완의 11.2 부분의 

미세결손에 의하여 3, 4번째 pharyngeal pouch의 발달이 저해되고 

그 결과 T세포의 다양한 기능부전, 심장기형, 부갑상선기능부전에 

의한 저칼슘혈증, 흉선무형성증, 특징적인 얼굴 모양 이상과 반복적

인 감염 등이 나타나는 질환이다[8]. 염색체 22q11.2 결손증후군의 

유병률은 출생아 3,000-6,000명 중 1명이며, 남녀의 차이는 없는 것

으로 보고되고 있다. 미세결손은 주로 산발적으로 발생하고, 인종 

간의 차이는 없는 것으로 추정되며, 약 6-10%의 경우에 가족 내 경

향을 보이는 것으로 알려져 있다[9]. 따라서 본 환자에서처럼 부모 

모두 표현형이 정상이더라도 염색체 22q11.2 결손이 생기는 경우가 

흔하며, 부모가 염색체 22q11.2 결손을 가진 경우 자녀에게 결손이 

발생할 확률은 약 50%이다. 심각한 심장기형을 가지고 있는 환아들

은 신생아기에 진단되나, 저칼슘혈증 없이 정상 면역기능을 가지고 

있고, 심장기형과 얼굴기형이 경하게 발현된다면 성인기까지 진단되

지 않을 수도 있다. 본 증례에서는 심장기형이 발견되었고 두개인두

기능부전이 있었으나 부갑상선 및 면역기능이 정상이어서 어린 나

이에 CATCH22 증후군 진단을 받지 못했던 경우로 여겨진다.

염색체 22q11.2 결손증후군 환자들은 출생 시에는 대부분 정상 

체중을 보이나 이후 발육부전을 보인다. 소두증이 약 40%에서 관찰

되며, 얼굴에서의 특징적인 모습은 나이가 들수록 점차 뚜렷해지는 

경향이 있다. 얼굴의 특징은 비교적 긴 얼굴에 양안과다격리증을 보

이며, 두드러진 코 모양을 보인다. 비근이 넓고 사각형의 모양을 보

이며, 비익이 거의 없다. 귀의 기형을 보이기도 하며, 부정교합을 보

이고, 턱이 뒤로 치우쳐 있다. 환자의 85%에서 구개열이 동반되며, 

구개인두부전이 발생할 수 있다.

부갑상선기능저하증에 의한 저칼슘혈증은 DGS의 경우 60%, VCFS

의 경우 20%의 환자에서 보이며, 신생아기의 저칼슘혈증은 염색체 

22q11.2 결손을 강력하게 의심할 수 있는 근거가 된다. 일반적으로는 

신생아기에는 일과성 저칼슘혈증을 보이나 몇 해가 지나면 대부분 

호전된다. 그러나 일부에서는 저칼슘혈증이 남아있어 지속적인 칼슘 

보충이 필요할 수도 있다[10]. 대개 유년기 또는 성인에서 진단되는 

염색체 22q11.2 결손 환자들은 저칼슘혈증으로 인한 경련을 주소로 

내원하여 진단되는 경우가 대부분이었으나, 본 환자의 경우에는 저

신장을 주소로 내원하여 염색체 22q11.2 결손증후군을 진단받았다.

현재까지는 염색체 22q11.2 결손증후군에서 골밀도 감소에 대하

여 보고된 바 없다. 본 환자는 정상 부갑상선기능 및 정상 혈청 칼슘

을 보이나, 골밀도 저하 및 상완골 골절 과거력이 있었고 혈중 비타

민D 농도가 낮게 측정되었다. 향후 염색체 22q11.2 결손증후군 환자

에서 골밀도검사 및 골다공증 발생에 대한 추적 관찰 연구가 필요

할 것으로 사료된다.

환자는 3백 분위수 미만의 저신장 소견을 보였다. 염색체 22q11.2 

결손증후군에서 저신장은 흔하게 보고되어 있으며, 그 원인은 자궁

내 발육부전, 저체중, 구개인두부전으로 인한 영아기에 젖을 빠는 

힘 부족, 성장호르몬 부족 등으로 다양하다[11]. 일부 환자들에서 뇌

하수체기능이상으로 인한 성장호르몬 결핍이 보고되었으며, 이 경

우 성장호르몬 치료로 최종 신장을 개선시킬 수 있었다[12]. 본 증례

에서는 성장호르몬 자극검사상 성장호르몬 분비는 정상이었다.

면역기능에서 DGS는 흉선의 발달 장애로 인한 전형적인 T세포 

면역저하를 보이나 이외에도 중증 복합성 면역 결핍(severe com-

bined immunodeficiency)과 같은 중증의 면역 결핍에서부터 경미

한 체액성 면역기능 저하까지 다양한 면역기능 부전이 나타난다. 그

러나 대부분의 환자들은 성장하면서 정상적인 면역성을 얻게 된다

고 보고되어 있다[13]. 본 환자도 림프구면역표지자검사상 정상 소견 

보이고 있고, 그 동안 특별한 감염의 병력이 없었던 것으로 미루어보

아 정상 면역 기능을 가진 것으로 추정된다. 

CATCH22 증후군 환자의 일부에서 뇌 자기공명영상검사상에서 회

백질의 감소, 특히 전두엽 피질, 뇌대상회(cingulated gyrus), 소뇌에

서의 감소가 특징적이며 석회화가 관찰된다[14]. 이러한 회백질 감소 

소견은 낮은 주의력과 실행능력 부족과 관련이 있으며, 정신분열증

의 발병과도 연관이 있다. 염색체 22q11.2 결손증후군 환자의 약 

50%에서 후기 청소년기 또는 초기 성인기에 정신분열증 또는 정신

분열정동장애(schizoaffective disorder)가 발병하는 것으로 보고되

어 있어[14], 정신과에서는 이에 대한 연구가 활발히 이루어지고 있

다. 본 환자에서는 영상검사에서는 정상 소견을 보였으나, 추후 정신

과적 진찰이 추가로 필요할 것으로 생각된다.

CATCH22 증후군은 임상-유전학적 상관성이 높아 임상의에 의한 

진단뿐만 아니라 분자유전학적 방법에 의한 진단도 중요하다. 

CATCH22 증후군은 그 빈도가 상대적으로 높고, 상염색체 우성의 

멘델 유전법칙을 보여 유전상담이 필요하다. 대부분 영아기에 소아

과에서 진단되어 내과 의사에게는 익숙하지 않은 질환이나 성인에서 

발생한 저칼슘혈증이나 본 증례에서처럼 특징적인 얼굴 모양, 심장 

기형의 과거력, 언어 발달 지연, 개방성 비음, 저신장 등이 있다면 

CATCH22 증후군에 대한 검사가 필요할 것으로 사료된다.

요  약

저자들은 부갑상선기능이 정상이고 저칼슘혈증이 동반되지 않으

며 정상 면역기능을 갖고 있으나, 선천성 심장기형, 언어발달지연, 구
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개인두기능부전, 저신장, 특징적인 얼굴 모양을 동반하고 있는 성인 

환자를 염색체검사를 통하여 CATCH22 증후군으로 진단하였기에 

문헌 고찰과 함께 보고하는 바이다.
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