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서      론
　

새성기관에 발생하는 선천성 이상은 하악각이나 이주에서 

경부의 하부까지 어느 부위에서든지 발생할 수 있으며, 종류

로는 기원에 따라 제1, 제2, 제3 그리고 제4 새열 이상으로 

분류된다. 새성 기형의 가장 흔한 형태는 제2새성 기형의 형

태이며, 치료는 수술적으로 완전히 제거하는 것이다.1) 

새열 기형 중 특수한 형태로는 새열이신 증후군(Bran-

chio-Oto-Renal Syndrome), 새열이 증후군(Branchio-Otic 

Syndorme), 그리고 Branchio-Oculo-Faical Syndrome 등이 

알려져 있다.2) 이 중 새열이신 증후군은 인두궁의 누 또는 

낭, 청력소실, 외이기형 및 전이개 누공, 그리고 신기형 및 요

로기형을 보이며 상염색체 우성으로 유전된다. 새열이신 증

후군은 일반인구에서 4만 명당 1명, 고도난청 환아들 중 약 

2%에서 발견되며, 새열이신 증후군의 임상양상에서 신장이

상이 없는 경우를 새열이 증후군으로 지칭한다.3) 

국내에서 새열이 증후군은 이비인후과에서 보고된 바가 

없다. 이에 저자들은 새열이 증후군 1예를 성공적으로 치험

하였기에 문헌고찰과 함께 보고하는 바이다

증      례

30세 남자환자가 출생시부터 존재한 양측 경부 및 이개 앞

쪽의 누공과 반복되는 분비물을 주소로 3차 병원 이비인후

과 외래를 방문했다. 과거력상 10세경에 좌측경부의 농양으

로 인해 절개배농을 1회 받은 적이 있었다. 이학적 검사상 경

부 누공은 양측 흉쇄유돌근 전방 경계의 중앙에 위치하였고, 

우측 개구부의 2 cm 위에서 1 cm 가량의 절개 흔적이 있었다. 

양측 누공 모두 종물 없이 부드럽게 만져졌으며, 누공의 상방

을 압박했을 때 분비물은 없었다. 양족 이개의 앞쪽에 각각 

누공이 관찰되었으며 종물이나 분비물은 나오지 않았다

(Fig. 1). 양측 외이도와 고막은 정상이었으며 구강, 인두, 그

리고 후두에서도 특이 소견은 없었다. 순음청력검사상 양측 

청력역치는 10 dB로 정상 범위였다. 

선천성 경부이상으로 판단되어 경부 누공에 대한 누관 조

영술을 시행하였다. 누관 조영술상 우측 누공은 우측 하악
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Branchio-oto-renal (BOR) syndrome is a clinically heterogeneous autosomal dominant 
form of syndromic hearing loss characterized by variable hearing impairment, malforma-
tions of the pinnae, the presence of branchial arch remnants, and various renal abnormali-
ties. BOR syndrome is caused by mutations in EYA1 and SIX1, which are critical to organo-
genesis and are expressed together in developing otic, branchial, and renal tissue. Branchio-
otic (BO) syndrome comprises branchial fistulas and preauricular pits, but lacks renal 
anomalies. We present a case of BO syndrome in 30year-old man with a review of the litera-
ture.	 Korean J Otorhinolaryngol-Head Neck Surg 2011;54:493-6
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하 부위까지 약 5.8 cm 진행하고 있었고 좌측은 윤상연골 

높이까지 약 4.7 cm 진행하고 있었으며, 양측 모두 인두로의 

통로는 없었다(Fig. 2). 환자의 신장 및 요로계의 이상여부를 

판단하기 위하여 시행한 신장 초음파에서는 양측 신장 모두 

정상크기와 형태였으며 크레아틴 등 혈액내 신장기능 검사와 

뇨검사는 정상이었다. 환자는 새열이 증후군으로 진단되었

고, 유전성 여부를 판단하기 위해 가계도를 작성했다. 가족

중 한 명의 여자 조카에게서 편측 전이개 누공이 발견되었으

며 난청이나 새열낭종 등은 보이지 않았고, 소변검사 및 신장

기능검사(BUN, Cr)도 정상이었다. 다른 가족에서 새열이 증

후군을 의심할만한 소견은 없었으며(Fig. 3), 환자에게 유전

자 검사에 대한 내용을 설명드렸으나 필수검사가 아니라는 

점과 비용문제를 들어 환자가 검사를 원하지 않아 시행하지 

않았다. 

새열이 증후군의 진단하에 수술을 시행하였다. 기관삽관

을 통한 전신마취를 시행하고, 과거력상 절개배농을 시행받

았던 우측을 먼저 수술했다. 누공으로 methylene blue 용액

을 주입한 후 누공주위에 타원형 절개를 가하고 누공루를 

상방으로 박리했다. 누공루는 주위 정상조직과 심한 유착을 

보였고 박리중 methylene blue 용액이 일부 경부 공간으로 

새어나와 있었다. 3 cm 정도 박리를 진행한 후 계단식 절개

를 시행하고 누관의 원위부까지 박리를 시행하였다. 누공루

는 경동맥의 내측으로 진행하여 경동맥 분지부 근처에서 맹

관을 형성하고 있었으며 완전 절제되었다. 좌측은 우측에 비

해 유착이 경하였으며 동일한 방향으로 진행되어 계단식 절

개 없이 박리를 진행했다(Fig. 4). 누공루는 윤상연골의 상부

경계부에서 맹관을 형성하고 있었으며 완전 절제를 시행하였

다. 이후 양측의 전이개 누공도 누공으로 methylene blue를 

주입한 다음 누공루를 따라 박리를 한 뒤 완전절제를 시행하

였다. 경부의 피부 절개부위는 일차봉합 후 탄력붕대로 압박

Fig. 2. The fistulogram shows right branchial fistulous tract runs 
to right submandibular area about 5.8 cm long, and left branchial 
tract reaches to cricoid cartilage level with 4.7 cm length.  

Fig. 4. Right branchial tract was removed via stepladder approach 
and the left tract was complete dissectioned just before removal. 

Fig. 1. This preoperative photograph shows bilateral external 
opening of preauricular fistula. 

Fig. 3. This pedigree shows the patient’s family. There is one girl 
nephew who has unilateral preauricular fistula. Other family members 
show neither branchial cleft anomaly nor renal anomaly. *the pa-
tient of this case report.

*

Preauricular fistula Hearing loss

Branchial anomaly Renal anomaly
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했고, 전이개 누공절제 부위는 silicone sheet를 관통봉합하

여 압박을 시행했다.4) 

절제된 조직의 육안적 소견상 경부의 cyst는 길이가 좌측 

4.7 cm, 우측 5.8 cm 이였으며 맹관으로 끝이 나 있었고 양

측 전이개 누공은 약 1 cm의 길이였다(Fig. 5). 

수술 후 특별한 합병증은 없었으며 수술 후 6일 째에 봉합

사 제거 후 퇴원하였다. 수술 후 8개월이 경과한 현재 재발 

등의 소견없이 외래 추적관찰 중이다. 

고      찰
 

새성기관은 태생 2주에 발생하여 태생 6~7주에 완전히 발

달하게 되어 4쌍의 새열과 새낭으로 구성된다. 첫 번째 새열

은 외이도의 일부분으로 남게 되나 제2, 3, 4 새열은 태생 6

주에 제2 새궁과 epicardial ridge의 현저한 발육으로 융합되

며, 경부동(cervical sinus of his)을 형성하게 된다. 이 경부

동은 태생 8주 말에 완전히 유착되어 폐쇄된다.5,6)

새열이신 증후군은 1975년 Melnick 등에 의해 이론적 배

경이 규명되고 명명되었다. 흔히 관찰되는 기형을 빈도순으

로 보면, 청력소실이 95.4%로 가장 많고 다음으로 이개 기형 

86.8%, 새열낭종 또는 누공 86.5%, 전이개낭종 87.0%, 신장

기형 58.3%로 보고되고 있고 중이와 내이기형, 누관의 폐색

을 보일 수 있다. 이 증후군의 관련유전자는 8변 염색체 장완

에 위치해 있으며 높은 발현율을 보이나 표현율은 다양한 특

징을 갖고 있다.7) 

새열이신 증후군의 발현에 현재까지 세 부분의 유전자가 

관련되어 있다고 보고되어 있으며, 8번 염색체의 장완에 위

치한 EYA1 gene의 돌연변이나 소실(deletion)이 새열이신 

증후군 환자의 약 40%에서 확인이 된다. 또한 EYA1 gene 

과 transcription factor complex의 상호 작용으로 생성되는 

SIX1과 SIX5 gene의 돌연변이도 이와 관련되어 나타날 수 

있으나 빈도에서 훨씬 낮게 나타난다.8-10) Krug 등11)은 새열

이신 증후군으로 진단된 124 가족 140명의 환자를 대상으로 

기존에 알려진 유전자에 대해 대규모 검사결과를 보고했다. 

이 보고에서 새열이신 증후군 환자 중 76%만이 유전자 이상

이 관찰되어 유전자형(genotype)과 표현형(phenotype)의 불

일치를 알 수 있었으며, 새열이신 증후군과 비슷한 표현형을 

보이는 새열이 증후군에서도 유사한 현상이 있을 것으로 추

측해 볼 수 있으므로, 본 증례의 경우 가족력이 없어 유전자 

이상이 새열이 증후군의 진단에 필수적인 검사는 아닌 것으

로 판단된다. 

가장 흔히 나타나는 난청의 경우 외이, 중이, 내이의 기형

으로 인해 전음성, 감각신경성 혹은 혼합성 난청 모두 나타

날 수 있고 대다수에서 전이개 누공과 동반하게 된다.12) 본 

증례의 경우 선천적으로 양쪽 전이개 누공과 양측 경부의 새

열루를 보였다. 수술 전 시행한 청력검사상 정상소견이었고, 

신초음파 및 신장기능검사상 이상 소견은 보이지 않아서 새

열이 증후군으로 진단되었다. 국내에서는 양측성 제2 새기형

은 일부 보고가 있었으나13-15) 새열이 증후군이 보고된 바는 

없었다. 

이학적 검사상 제2 새기형과 전이개 누공이 있을 경우 새

열이신 증후군을 의심할 수 있고, 청력검사와 신요로계의 검

사가 필수적일 것으로 판단된다. 본 증례에서처럼 청력검사

와 신요로계 검사상 정상소견일 경우 새열이 증후군으로 진

단할 수 있으며 치료는 수술적인 완전절제를 시행할 수 있다. 

이상에서 저자들은 새열이 증후군 1예를 치험하였기에 문

헌고찰과 함께 보고하는 바이다. 
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