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서  론

고안드로겐증(hyperandrogenism)	혹은	고안드로겐혈증(hy-
perandrogenemia)은	가임기	여성의	7%에서	발생하는	매우	흔한	
내분비	질병이다[1].	고안드로고겐증은	전형적인	안드로겐에	의한	
징후인	조모증(hirsutism),	여드름,	안드로겐형	대머리,	피지과다	
등을	일컫는다[2].	조모증은	고안드로겐증의	가장	흔하고	대표적

인	증세로써	안드로겐	의존	신체	부위에	과다한	남성양상의	종말

털(terminal	hair)이	있는	것으로	혈중	안드로겐	농도가	증가되거나	
안드로겐에	대한	털피지샘단위(pilosebaceous	unit,	PSU)의	감수

성	증가에	의해	생긴다[2].	여드름과	안드로겐형	대머리는	비특이적

인	증세이나	다른	안드로겐	의존	징후나	월경	이상이	동반되면	고
안드로겐증을	반영하는	것이다.	다낭난소증후군(polycystic	ovary	
syndrome,	PCOS)은	조모증이나	고안드로겐증의	가장	흔한	원인

이며	PCOS	외	비전형	선천부신과증식(non-classic	adrenal	hyper-
plasia,	NCAH),	고안드로겐	인슐린	저항성	흑색가시세포(hyper-
androgenic	insulin-resistant	acanthosis	nigricans,	HAIRAN)	증
후군,	안드로겐	분비	신생물(androgen-secreting	neoplasm,	ASNs)	
등	고안드로겐증을	유발하는	질환의	유병률은	정확히	밝혀져	있
지	않다[3].	고안드로겐증이	가임기	여성에서	매우	흔한	상태이며	
주요한	질병의	전조	징후일	수도	있으나	개개인에	따른	증세	발현은	
매우	다양하고	안드로겐	과다의	징후가	있는	경우	반드시	특정	질
병을	가지고	있음을	의미하지	않는다.	또한	안드로겐	과다	증세가	
있으나	혈중	안드로겐	농도가	정상인	경우도	흔하다[4].	
저자는	본문에서	고안드로겐증의	가장	흔한	증세인	조모증의	원

인과	평가	및	치료와	가임기	여성의	가장	흔한	질환인	PCOS에	대
해	한국여성의	자료를	중심으로	기술하고자	한다.
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Hyperandrogenism refers to classical androgen-dependent signs such as hirsutism, acne 
and androgenetic alopecia. Disorders that result in androgen excess include specific iden-
tifiable disorders (i.e. disorders of inclusion), but the great majority of women presenting 
with hirsutism and other symptoms or signs of hyperandrogenism suffer from polycystic 
ovary syndrome (PCOS). Hirsutism is the main hyperandrogenic symptom, defined as an 
excess of body hair in androgen-sensitive regions of skin in women. In this review, I attempt 
to focus on the pathogenesis of hirsutism, as well as clinical and biochemical features that 
are important in choosing therapeutic options. PCOS is the most common disorder of pre-
menopausal women, affecting 4 to 8% of this population, and therefore, diagnostic issues 
of PCOS in Korean women will be addressed, specifically the reproductive and metabolic 
derangements and criteria for hyperandrogenism based on hirsutism and serum andro-
gen concentrations. 
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1. 조모증

조모증은	여성에서	남성형의	모발	성장으로	정의한다.	전체	여성

의	10%에서	관찰되며	정상의	범위로	보일	만큼	경할	수도	있으나	
매우	중한	원인	질환의	전조이기도	하다[4].	

1) 조모증의 평가

가장	간단하고	널리	사용되는	모발	성장의	평가법은	Ferriman
과	Gallwey의	변형된	스케일로서	신체의	안드로겐	의존성	9부위

를	부위별로	0점에서	4점까지	채점한	후	합산하는	방법으로	조모

증은	Ferriman-Gallwey	점수	8점	이상이다(Fig.	1)[5].	이러한	부위

의	모발은	흑인이나	백인	가임기	여성의	5%가	7점보다	많다.	이점수

가	많이	사용되기는	하나	점수화에	주관적일	수	있어	일관성을	갖
기	힘들	수	있으며	sideburn과	같은	안드로겐	의존적인	모발	성자	
부위가	배제된	단점이	있다.	조모증은	유전적	소인이나	약물	등에	
의해	유발되는	전신적인	모발과다인	다모증(hypertrichosis)과	구
분되어야	한다.

2) 조모증의 병인 및 원인

Sexual	모발의	성장은	안드로겐에	의존한다.	안드로겐은	안드로

겐에	반응하는	모낭의	연모(vellus)	모발을	종말털로	변화시킨다.	
조모증은	혈중	안드로겐과	안드로겐에	반응하는	모낭의	상호	작
용에	의해	생긴다.	모낭의	안드로겐에	대한	민감도는	부분적인	안
드로겐의	대사에	의존하는데	테스토스테론의	5알파	환원제에	의
한	이수소화	테스토스테론	전환과	이수소화	테스토스테론의	안

드로겐	수용체	결합에	의해	결정된다[6].	일부	여성에게	안드로겐

이	증가하지	않고	조모증이	있는	경우를	특발성	조모증이라고	한
다.	대부분의	여성에게	안드로겐	농도가	2배	이상	조모증이	있으며	
모낭	피지선의	변화에	의해	여드름,	피지나	남성형	대머리가	생긴다.	
과도한	안드로겐	생산의	가장	흔한	원인은	PCOS이며	희발월경

이나	무월경이	있으면서	고안드로겐증이	있을	때	진단하게	되며	다
낭난소나	중심비만	인슐린	저항성	등의	증세는	없는	경우도	있다.	
PCOS	외의	안드로겐	과다의	원인은	비교적	드문데,	비전형	선천성	
부신과증식,	안드로겐분비	종양,	고프로락틴혈증,	쿠싱증후군,	말
단비대증,	갑상샘기능	이상	등이	있다.	조모증을	유발하는	약물로

는	다나졸과	같은	스테로이드	제제와	valproic	acid가	있다(Table	1).

3) 조모증의 진단

미국내분비학회의	가이드라인에	의하면	경한	조모증의	여성에

게	안드로겐	측정을	하는	것은	권고되지	않는다[5].	조모증	여성에

게	안드로겐	측정을	해야	할	경우는	중등도	혹은	심한	정도의	조모

증이나	심한	정도와	무관하게	갑자기	시작되거나	심해지는	조모증	
여성이	월경이상	혹은	불임,	중심비만,	흑색가시세포증,	급속한	진
행,	음핵비대	증세	중	하나	이상과	관련이	있을	경우이다(Fig.	2).	혈
중	테스토스테론은	반드시	월경이	규칙적일	경우	월경시작	4-10일	
아침에	측정해야	한다.	테스토스테론	농도가	정상이었으나	치료	
중에도	조모증이	악화되고	있다면	테스토스테론을	다시	검사하고	
유리	테스토스테론을	측정하거나	계산해야	한다.	선천성	부신	과
증식의	위험이	높은	환자라면	17수소화	프루로게스테론을	측정할	
수	있다.	Fig.	2에	도시된	바와	같은	알고리즘에	의해	특발성	조모증

으로	확인되었던	환자의	소수는	다른	고안드로겐증	증세가	생기거

나	불임과	동반되면서	PCOS로	진단되기도	한다.

4) 조모증의 치료

미용상의	문제와	상관없이	주요한	조모증의	원인이	있으면	약물

치료나	직접적인	모발제거를	한다.	치료의	선택은	환자의	선호도,	
조모증의	정도	및	환자의	수용할	수	있는	가능성에	의존한다[5].
단일약제로	가장	많이	선호되는	약제는	경구피임약이다.	기형	발

Table 1. Etiology of Hirsutism

Polycystic ovary syndrome (PCOS)
Non-classic congenital adrenal hyperplasia (NCCAH): <  5% of hyperandrogenic  
   women
Androgen-secreting tumors: 0.2% of hyperandrogenic women (> 50%: malignant)
Hyperprolactinemia 
Cushing’s syndrome
Acromegaly 
Thyroid dysfunction
Androgens or androgenic medication: anabolic steroids or danazol, or valproic acid

Fig. 1. Ferriman-Gallwey hirsutism scoring system. Each of the nine 
body areas most sensitive to androgen is assigned a score from 0 (no 
hair) to 4 (frankly virile), and these separate scores are summed to 
provide a hormonal hirsutism score. Ref. 5 with permission from En-
docrine Society.
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생	가능성	때문에	적절한	피임법이	되고	있지	않다면	항안드로겐	
치료는	권고되지	않으며	임신을	원하지	않거나	임신이	불가능한	여
성에게	경구피임약제나	항안드로겐	치료	약물의	선택은	효과,	부작

용	비용에	대한	환자의	선호도에	의존한다.	대개	flutamide나	항안

드로겐	외용약	및	인슐린	농도	감소제는	권고되지	않는다.	21-hy-
droxylase	결핍증(CYP21A2)	환자	중	경구피임약에	대한	치료	반
응이	부족하거나	경구피임약의	순응도가	불량하거나	배란의	유도

가	필요한	환자는	글루코코르티코이드(glucocorticoid)를	처방할	수	
있다.	경구피임약이나	항안드로겐	치료의	반응이	부적절한	ovarian	
hyperthecosis	환자에게	성선자극호르몬분비호르몬	작용제를	사
용할	수	있다.	조모증에	대한	모든	약물치료는	치료	방법을	변화하기	
전	최소	6개월을	사용하도록	한다.	경구	피임약	단일약물요법	6개
월	후에도	조모증의	호전이	없으면	항안드로겐을	첨가하도록	한다.	
제모	치료를	선택한	환자에게	레이저	혹은	광제모술을	할	수	있

다.	빠른	효과를	위해	광제모술을	선택한	여성은	광제모술	처치	중	
eflornithine	크림을	사용한다.	고안드로겐혈증이	있는	여성이	제모

술을	하는	경우에는	모발	성장의	억제를	위해	약물치료를	병행한다.	

2. 다낭난소증후군

고안드로겐증과	배란	이상이	특징인	PCOS는	가임	여성의	4-8%
에서	발생하는	흔한	내분비	질환이며	여성	불임의	가장	흔한	원인	
중	하나이다[7].	이	질환은	현재까지도	병인이	확실하지	않고	증세

가	다양하여	통일된	진단기준이	확립되지	않았으며	이는	질환이	
다양한	병인에	의해	발생함을	의미한다.	PCOS는	무배란이나	불임

과	연관된	생식계	이상으로	인해	문제가	될	뿐	아니라	이	질환의	
50%	이상의	환자에게	동반되는	인슐린	저항성	및	비만으로	인해	
제2형	당뇨병,	이상지질혈증	등으로	인해	심혈관계	질환의	위험이	
높다[8,9].	따라서	단순한	산부인과적	질환이	아닌	대사	질환이며,	
조기에	진단하여	치료를	시작하는	것이	필요하나	환자의	대부분이	

이	병이	있다는	것을	자각하지	못하고	있다[10,11].	
PCOS의	유병률이나	임상적	표현형은	인종에	따른	차이가	있을	

것으로	생각되고	한국인	PCOS는	비만과	임상적	안드로겐	과다	등
의	특징이	다른	인종과는	다를	것으로	추측된다.	이러한	임상특징

의	상이성으로	인해	한국여성에	맞는	진단기준을	정립해야	할	필
요성이	있으며	임상특징의	차이를	규명하는	것은	질환의	치료	방법	
고안과	연결되는	것이다.	

1) 진단기준

PCOS는	병인이	분명하지	않고,	표현형	또한	매우	다양하여[12-
15]	아직	그	진단기준에도	논란이	많은	실정이며	National	institute	
of	children’s	health	and	disease	(NICHD)와	European	society	of	
human	reproduction	and	embryology	(ESHRE)	및	Androgen	ex-
cess	society	(AES)는	다음과	같이	PCOS의	진단기준을	제시한	바	
있다(Table	2)[16,17].	

NICHD는	희발월경과	안드로겐	과다가	있는	경우,	ESHRE는	희
발월경,	안드로겐	과다,	다낭난소	중	2가지	이상이	있는	경우,	AES
는	안드로겐	과다와	난소기능	이상이	있는	경우	PCOS의	진단기준

으로	제시하였다.	ESHRE	기준에서는	희발월경이	없거나	안드로겐	
과다가	없는	환자가	PCOS로	진단이	되며	AES기준은	희발월경이	
없는	경우를	포함하므로	시상하부성	무월경	등도	PCOS로	진단이	
될	수	있는	문제가	있다.	진단기준에	따라	다양한	표현형이	존재하

며	과거	PCOS에	대한	임상특징들에	관한	보고들이	매우	다양한	
결과를	보이는	이유도	다른	진단기준의	사용에	기인한다.	또한	진
단을	위한	주요	요소인	안드로겐	과다는	인종마다	차이를	보이며,	
한국인	고유의	기준이	없어	이의	개발이	필요하고,	특히	조모증의	
빈도가	낮은	한국에서	임상적	고안드로겐증의	기준을	정립할	필요

성이	있다[18].	한국인	PCOS에게	어떤	진단기준을	적용하는	것이	
적절할	것이며	또한	고안드로겐증의	기준은	어떻게	설정하고	적용

할	것인지	결정하는	것은	PCOS	환자의	처치에	매우	중요할	것이다.	
저자는	PCOS	유전체	분석을	위해	모집된	2,950명의	가임기	여

성을	대상으로	PCOS의	진단을	위한	설문조사와	modified	Ferri-

Table 2. Various Diagnostic Criteria of Polycystic Ovary Syndrome

NICHD (1990) ESHRE (2003) AES (2006) 

(both 1 and 2)
1. Chronic anovulation 
2. Clinical and/or  
     biochemical  
     hyperandrogenism 

(2 out of 3)
1. Oligo or Anovulation 
2. Clinical and/or  
    biochemical  
    hyperandrogenism 
3. Polycystic ovary 

(both 1 and 2)
1. Hyperandrogenism: 
    hirsutism and/or  
    hyperandrogenemia 
2. Ovarian dysfunction:  
    oligo-anovulation and/or PCO 

Exclusion of other disorders 
(congenital adrenal hyperplasia or Cushing syndrome, etc.) 

NICHD, national institute of children’s health and disease; ESHRE, european society 
of human reproduction and embryology; AES, androgen excess society; PCO, poly-
cystic ovary.

Fig. 2. Suggested algorithm for the initial evaluation of hirsute women 
for hyperandrogenism. T, testosterone; PCOS, polycystic ovary syn-
drome; OCP, oral contraceptive pill; AM, before noon. Ref. 5 with per-
mission from Endocrine Society.
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man-Gallewey	(mFG)	점수로	조모증	검사를	포함한	신체검진을	
하였고,	초기	난포기에	호르몬	검사	및	난소초음파	검사와	대사	이
상에	관한	검사를	시행하였다.
정상	대조군의	조모증	점수	95백분위수	이상을	조모증의	기준

으로	삼을	때,	서구인에서	이에	해당하는	mFG	점수는	6-8점이었
으며,	안드로겐	과다를	특징으로	하는	PCOS	환자에서	조모증의	
빈도는	50-80%이었고,	평균	mFG	점수는	핀란드	8점,	독일	9.4점,	
터키	12점,	영국	17점으로	보고된	바	있다[19-21].	다른	아시아	인종

에서도	조모증의	기준은	확립되어	있지	않으며,	PCOS	환자에서	조
모증의	빈도는	9.4-34.8%로	보고되었으나,	연구	별로	조모증의	기
준이	차이가	있어	표준화되지	못한	점수이다.	필자가	모집한	전체	
여성들	중	58.3%가	0점,	30.7%가	1-4점,	6.3%가	5-7점,	8점	이상은	
4.7%였으며	95백분위수에	해당하는	점수는	7점이었다.	정상월경

주기	여성의	4.5%,	희발월경	여성	중	5.4%,	희발월경	여성	중	NI-
CHD	기준으로	진단된	PCOS	환자의	7.1%에서	mFG	점수	8점	이
상의	조모증이	있었다.	한국	여성의	조모증	점수	분포와	PCOS	환
자에서	매우	낮은	조모증의	유병률을	감안해	본다면	한국인	PCOS	
진단에	조모증을	적용하는	것은	진단	예민도	등에	문제가	있으며	
향후	적절한	기준점수의	설정이	필요할	것으로	생각된다.	이와	같
이	임상적	고안드로겐증의	지표인	조모증의	진단적	가치가	매우	낮
은	것을	감안해	볼	때	PCOS의	진단을	위해	생화학적	고안드로겐

혈증	기준	설정은	한국여성에서	더욱	중요하다고	할	수	있다.	고안
드로겐혈증의	기준	정립의	중요한	관건은	적절한	정상	범위의	설정

이며,	이는	대규모의	여성을	대상으로	혈중	테스토스테론을	측정

함으로써	가능하다.	본	연구에서는	정상	월경주기를	가지고	다낭

난소의	소견이	없는	여성	1,177명에서	총	테스토스테론	농도를	분
석한	결과	95백분위수에	해당하는	농도는	71.9	ng/dL이었으며	성
호르몬결합글로불린을	측정하고	계산한	유리	테스토스테론	농도

는	0.83	ng/dL였다.	기존	연구	역시	대부분	정상월경	대조군의	90-	
95백분위수	이상	또는	평균값의	2SD	이상을	고안드로겐혈증의	기
준으로	삼고	있으며,	연구에	따라	테스토스테론	60-88	ng/dL,	계산

한	유리	테스토스테론	0.66-1.4	ng/dL을	그	기준으로	하고	있다[22].	
한국	여성에서	조모증	점수가	다른	인종에	비해	낮은	것에	비해	고
안드로겐혈증은	인종적	차이가	크지	않음을	알	수	있다.	이렇게	설
정된	고안드로겐증의	기준을	PCOS의	진단에	적용하였을	때	총	
2,950명	중	NICHD	기준	PCOS는	494명,	ESHRE	기준	1,062명,	AES	
기준	648명이었고,	정상	962명,	희발월경	374명,	조모증	48명,	다낭

난소	270명이었다.	ESHRE	진단기준에	의한	PCOS	환자	중	46.5%
만이	NICHD	기준에	부합하였고,	61.0%가	AES	기준에	부합하여	
ESHRE	기준에	의하면	PCOS의	유병률과	환자수가	가장	많음을	
알	수	있다.	비만과	과체중의	빈도는	NICHD	기준	PCOS	32.6%,	
15.8%,	ESHRE	18.6%,	13.7%,	AES	27%,	13.7%,	대조군	7.0%,	11.2%
이었다.	PCOS로	진단된	환자	중	진단기준에	따른	당뇨병과	내당능	

이상의	유병률은	각각	NICHD	기준	4%,	11.5%,	ESHRE	기준	2%,	
7.2%,	AES	기준	3.1%,	9.7%,	대조군	0%,	4.3%이었고,	대사증후군은	
NICHD	기준	19.3%,	ESHRE	10.2%,	AES	15.3%,	대조군	2.4%이었
다.	진단기준과	무관하게	PCOS	환자는	정상	대조군에	비하여	당
부하	2시간	혈당,	공복/당부하	2시간	인슐린,	homeostasis	model	
assessment	of	insulin	resistance	(HOMA-IR),	총	콜레스테롤,	중성

지방이	유의하게	높았다.	NICHD	기준으로	진단된	PCOS	환자에

서	비만,	당뇨병,	내당능	이상,	대사증후군의	빈도가	높았다.	진단기

준에	따라	생식호르몬	이상과	비만	및	대사이상의	상대적인	병인
에	대한	중요성이	다르다는	것을	추측할	수	있었고,	다양한	진단기

준에	의해	진단된	PCOS	여성들이	향후	어떤	질병	경과와	합병증

을	보이는지	전향적인	관찰이	필요할	것이며,	이를	통하여	가장	적
합한	PCOS	진단기준의	확립이	가능할	것이다.

2) 유병률

PCOS는	사춘기에	임상적으로	발현되기	시작되며,	조기에	대사

이상을	유발하므로	조기	진단이	필요하나,	이를	위한	체계적인	방
안은	마련되어	있지	않다.	저자는	약	5-10분이	소요되는	초경,	월경

주기,	월경이상,	과거병력,	약물	복용력,	조모증	등의	항목을	포함한	
간단한	선별	설문을	가임기	여성	8,080명을	대상으로	시행하고,	이
들	중	질병이	있으리라고	추정되는	예에서	PCOS의	진단을	위하여	
조모증	검진,	생식호르몬	측정	및	난소	초음파를	시행하였다.	희발

월경은	846명(10.5%)이었고	이중	검사를	시행한	281명	중	125명
(44.5%)이	NICHD	기준에	의하여	PCOS로	진단되었다.	PCOS의	
추정	유병률을	월경횟수	범주에	따른	총	설문응답자×확진율로	
산출하였을	때	NICHD	기준	유병률	5.8%,	ESHRE	기준	9.9%였다.	
이들을	연간	월경횟수로	분류하면	6회	미만,	6-7회의	대상자	중	확
진	검사에	의해	65.0%,	43.3%가	PCOS로	진단되었다.	연	월경횟수

를	10회	미만으로	하면	100.0%의	민감도와	78.5%의	특이도,	posi-
tive	predictive	value	57.8%,	negative	predictive	value	100.0%로서	
간단한	선별	설문으로	조기	진단에	도움을	줄	수	있을	것으로	생각

된다.	PCOS의	유병률은	4-8%로	보고되어	있으며	본	연구자들이	
과거	국내	한	의과대학	여학생에서	조사한	유병률도	4.9%였으며

[23]	타	인종과	큰	차이를	보이지	않았다[24-28].	향후에는	한국여

성에서	PCOS가	임상적으로	발현되는	사춘기부터	폐경	전까지	연
령별	유병률을	파악하고	그	임상	표현형의	결정이	필요하다.	

3) 한국 여성 PCOS의 임상특징

과거에	보고된	바와	유사하게	본	기관에서	모집한	PCOS	환자는	
진단기준과	무관하게	정상	월경주기의	여성에	비해	mFG	점수가	
높았고	체질량지수,	허리둘레,	허리와	엉덩이	둘레	비,	공복혈당,	당
부하	120분	후	혈당,	총	콜레스테롤,	중성지방,	LDL	콜레스테롤	농
도가	유의하게	증가되어	있었다.	또한	생식호르몬의	특징은	PCOS
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의	진단기준에	따라	크게	다르지	않음을	알	수	있었다.	배란	이상이

나	무배란이라는	공통적인	특징을	가지고	생식호르몬이나	난소초

음파의	난소의	형태	등의	차이는	없으나	과연	이들이	장기	생식계	
주요	합병증의	하나인	자궁내막암의	위험	등의	차이가	생기지	않
는지	전향적으로	관찰해	봐야	할	것이다.
그러나	비만과	과체중의	유병률은	NICHD	기준	PCOS	32.6%,	

15.8%,	ESHRE	18.6%,	13.7%,	AES	27%,	13.7%,	대조군	7.0%,	11.2%
이었다.	당뇨병과	내당능	이상은	NICHD	기준	PCOS	4%,	11.5%,	
ESHRE	2%,	7.2%,	AES	3.1%,	9.7%,	대조군	0%,	4.3%이었고,	대사증

후군은	NICHD	기준	PCOS	19.3%,	ESHRE	10.2%,	AES	15.3%,	대
조군	2.4%이었다.	ESHRE	진단기준을	적용하면	비만의	빈도나	당
대사	이상이	다른	진단기준에	비해	낮았으나	정상여성에	비해서	
높았으며	이는	과거	다른	인종의	결과와	비교하여	큰	차이가	없었다

[29-32].	PCOS	환자들을	진단기준에	의해	몇	가지의	표현형(phe-
notype)으로	분류할	수	있다.	NICHD,	ESHRE,	AES의	기준에	의
해	모두	진단될	수	있는	희발월경/고안드로겐증	혹은	희발월경/고
안드로겐증/다낭난소,	ESHRE	기준에	의해서만	진단이	가능한	희
발월경/다낭난소,	AES와	ESHRE	기준에	의해	진단할	수	있는	고안
드로겐증/다낭난소로	분류하여	보면	대사	특징은	많은	차이가	있
었다.	희발월경/다낭난소	환자	및	고안드로겐증/다낭난소	환자는	
NICHD	기준을	충족하는	희발월경/고안드로겐증/(다낭난소)	환자

에	비해	체질량지수,	공복	및	당부하	후	혈당과	인슐린	농도,	HOMA-
IR,	콜레스테롤,	트리글리세리드,	LDL	콜레스테롤이	낮을	뿐	아니

라	정상여성과	차이가	없었다.	따라서	이들을	생식-대사	이상	질환

으로	여겨지고	있는	PCOS로	분류해야	할지	여부와	향후	어떤	질병
경과를	취하는지	관찰해야	할	것이다.

4) 유전 요인 및 전망

PCOS의	진단기준과	임상	특징의	인종적	다양성은	인종적인	병
인의	상이성을	반영하므로	한국인에	적합한	질병	예방과	치료	방
법	개발을	위해서	환경적	요인을	포함한	병인	규명을	해야	할	것이
다.	실제로	PCOS의	병인은	성선자극호르몬분비호르몬	분비체계	
이상,	부신의	안드로겐	생산	이상,	난소	자체의	안드로겐	합성의	이
상,	인슐린	저항성	등	여러	가지	가설이	제기되어	있으나	명확히	규
명되지	않았다.	PCOS의	생식계	및	대사	특징은	가족	내	집단	표현
되는	것과	높은	쌍생아	일치율은	이	질환이	유전	질환임을	나타내

고	있다.	그러나	과거	유전적	연구의	결과는	진단기준과	인종,	대조

군	선정에	따라	차이를	보이고	있다.	과거	PCOS의	유전인자	규명	
연구는	다낭난소	및	무배란,	고안드로겐증,	인슐린	작용과	연관하

여	환자-대조군에서	후보	유전자	연구였으나	최근에는	다인성	유
전	질환임을	인지하여	PCOS	가계를	대상으로	한	transmission	dis-
equilibrium	test	(TDT)나	많은	수의	환자-대조군을	대상으로	한	
genome	wide	association	study	(GWAS)를	통하여	유전	인자	규명

을	위한	노력을	하고	있다.	TDT를	통하여	PCOS	감수성	유전자로	
밝혀진	fibrillin-3	(FBN3),	follistatin	및	transcription	factor	7-like	
2	(TCF7L2)	부위가	PCOS의	생식	및	대사	표현형을	보인다고	보고

되었다[33].	최근	중국	한족의	PCOS에서	최초로	GWAS를	시행하

였고	2p16.3,	2p21,	9q33.3부위를	PCOS의	질병감수성	유전자로	보
고하였다[34].	최근	저자	등도	한국인	PCOS	유전인자	분석을	위해	
유전체	시료를	수집하여	GWAS를	하였으며	기존에	보고된	바	없
는	single	nucleotide	polymorphism	(SNP)인	rs4745427	부위가	질
병관련	유전자로	확인되었으며	현재	replication을	위한	시료를	준
비하고	있다.	상대적으로	단일민족인	우리	국민의	독특한	유전체	구
조(유전체	형질)를	분석하여	PC	OS의	발병과	임상경과에	어떤	영향

을	미치는지를	연구하는	것이	중요할	것이다.	이를	통하여	유전체	
정보에	근거를	둔	첨단의료기술의	적용이	실용화될	수	있을	것이다.	

결  론

여성의	고안드로겐증은	상대적으로	간과하기	쉬우나	중요한	질
환의	전조일	수	있으며	가임기	여성에게	가장	흔한	질환이고	대사	
질환의	위험요인인	PCOS의	증세일	수	있다.	따라서	정확한	고안드

로겐증의	증세를	주지하고	정확한	평가를	해야	한다.	PCOS는	불임

을	유발하는	것은	물론	대사	및	심혈관	질환의	위험요인이므로	질
병의	진단기준을	알아서	적절하게	진단해야	한다.	또한	한국	여성

에게	적합한	진단기준,	질병예방과	치료전략이	마련되어야	하고,	
향후	환경과	유전	요인을	포함한	병인	규명을	함으로써	여성의	일
생에	영향을	미칠	수	있는	질환인	만큼	장기	추적을	할	수	있는	진
료체계의	구축이	필요할	것이다.
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