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Ⅰ. 서 론

1981년 Kuroki 등과 Niikawa 등은특징적인얼굴과정신지체,

출생후 성장과 발달지연등을 보이는 새로운 증후군으로

Kabuki make-up syndrome을보고하였다. 환자의얼굴은일본의

전통극 배우(Kabuki actor)들이 화장한 모습과 흡사하다. 눈매

가길고, 양측안검의외반, 숱이적으면서아치(arch) 모양을하

고있으며, 코가낮고귀가유난히큰모양을보인다. 또한짧은

비중격, 무턱등의소견을보일수있고, 중등도의정신지체, 왜

소한체구등의특징을갖는다. 이증후군을가진환자들은구

순구개열을포함한구강내여러소견들이발견된다고여러문

헌등에서보고하고있다. 

이신드롬(syndrome)의병인은정확히밝혀지지않고있지만,

일부에서부모와자식간의유전양상을보고한바있어, 다양한

표현형(variable expressity)을가진상염색체우성유전(sutosomal

dominant ingeritance)이아닌가추측하고있으며1,2). 대부분의증

례가 산발적으로 보고 되며, 남녀간의 발생비율의 차이는 없

으며, 많이보고되는일본내의발병율은 32000명당한명(1991

년)이라고한다. 

Ⅱ. 증 례

①환아(Patient) : 문��, female, 5y3m (내원당시)

②주소(Chief complain) : 언어장애로 인한 의사소통의 불

편함

③과거력및현병력

건강한 30세의어머니와 38세의아버지사이에서 3녀중막

내로 임신기간은 40주였으며, 제왕절개술(Cesarean section)을

통해 출생하였다. 임신 중 모체는 특이 병력이나 약물투여는

없었다. 분만시체중은 2.4㎏, 키 38cm였으며, 태어난지 2개월

만에 patent ductus arteriosus(PDA)로 진단 후 수술 받았으며, 좌

측 humerous의 proximal 부분의저성장으로 high scapular의소견

을보인다. 

환아의성장발달은더딘상태로 4살때가되서야혼자서걷

기시작했으며, 현재뛰거나계단을오르내리는일은힘든상

태이다. 성장발달의양상은두위, 신장, 체중등에서동일연령

에비교해볼때많이뒤쳐져있는상태이다. 
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KABUKI SYNDROME WITH PHONETIC & DENTAL PROBLEM: A CASE REPORT

Jong-Seok Lee, Seung-O Ko, Dae-Ho Leem, Jin-A Baek, Hyo-Keun Shin

Department of Oral & Maxillofacial Surgery, School of Dentistry, Chonbuk National University

Kabuki (Niikawa-Kuroki) syndrome was first reported by Niikawa et al(1981). The faces of the patients are similar to the make-up of traditional

Japanese Kabuki actors: long palpebral fissures, an ectropium of the lateral third of the eyelids,and arching eyebrows with sparse lateral halves.

Craniofacial findings include a depressed nasal tip, short nasal septum, large and prominent ears, and micrognathia. Other main features area mild to

moderate mental deficiency, short stature,skeletal and dermatoglyphic abnormalities,including prominent finger tip pads. Oral anomalies are common

in KS(over 60%) and include abnormal dentition, widely spaced teeth ,cleft palate or lip, high vault of palate, hypodontia, conical incisors, screw dri-

ver-shaped incisors and ectopic upper 6-year molars.The increased occurrence of cleft lip and palate or the development of a high vault of palate has

been described by a number of authors. This condition is believed to be common in Japan, but has been reported from other parts of the world. The

objective of this presentation is to report a case of this syndrome in six-year-old girl, with characteristic findings.
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④이학적소견

본과에 내원당시 신장(height)은 104㎝, 몸무게 20㎏, 두부크

기(head circumference)는 50.5㎝였다. 이는 각각 한국소아의 발

육곡선에서동일연령의정상상태와비교해보면, 신장은 25-

50%, 몸무게와 두위는 약 50% 정도씩 성장이 지연되어 있는

상태이다. 전체적으로 왜소한 체구를 보이고 있으며, 가부키

신드롬환자에서보이는특징적인얼굴모양을볼수있었다. 

환아의얼굴에서길게째진눈(long palpebral fissure), 하안검의

외반(ectropion of lower eyelid), 낮고넓은비첨(broad nasal tip), 돌

출되어 있으며 상대적으로 발달한 귓바퀴 등을 관찰할 수 있

었다(Fig. 1). 

구강내소견으로는하악에서는총생(crowding)을, 상악에서

는치간간극을보이고있으며, 거의모든치아에충치가발견

되었고, 치아의맹출이 다소 지연되고 있었으며 이로 인해 부

정교합이야기되었다. 또한높은구개궁(high arched palate)과이

중구개수(bifid uvula)가있음을확인하였다(Fig. 2, 3). 

중등도의 정신지체증상을 동반하고 있었고, 특징적으로 양

손의5번째손가락은눈에띄게짧은상태이다(Fig. 4). 

환아는또한언어문제를보였는데, 내원당시언어구사가제

대로 되지 않으며, 단음절의 구사능력도 부족하여 정확하고

객관적인언어평가가다소어려웠다. 검사결과언어를구사하

는수준은 2세(Equivalent age)의아이와비슷하였다. 모음의왜

곡및대치소견과 3음절이상의단어의연속적인구사능력이

현저히떨어져있어언어치료를시행하였다. 

⑤검사소견

염색체 검사에서 특이소견은 보이지 않았다(Fig. 5). (Normal

female karyotype)

Fig. 1. Face. Fig. 2. Panoramic view.

Fig. 3. Oral & dental clinical view. Fig. 4. Short 5th finger.
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Ⅲ. 고 찰

가부키신드롬(Kabuki make-up syndrome)은 1967년에처음보

고되었고, 1981년에일본전통극배우와얼굴모양이비슷하다

하여 명명되었다3,4). 이 환자의 대부분은 5가지의 주요 소견을

보이는데. 특징적인얼굴의모습, 근골격계의이상, 출생후성

장발달의지연, 중등도의정신지체, 피문의이상등5)이다. 이중

얼굴의이상소견은이증후군의환자모두에게서나타나는데

자세히살펴보면길고좁은눈, 궁형태를보이는눈썹, 하안검

의외반증, 넓고낮은비첨과상대적으로크고돌출되어보이

는귀모양을관찰할수있다. 근골격계를살펴보면, 짧은 5번째

손가락, 원뿔모양(cone shape)의지골단(epiphysis of proximal pha-

langes), 고관절(hip joint)의 변위, 척추 측만증(scoliosis) 등의 소

견을보이기도한다.

약 92%에서는중등도의정신지체증상을, 83%환자에서성장

발달지연을보이게되는데이들이이증후군에서보이는중요

한소견들이다5). 

이증후군과감별해야할것들은 Robinow’s syndrome, Larger-

Giedeon syndrome, multiple lentigines syndrome, Coffin-Lowry syn-

drome, Weaver-Smith syndrome, Hardikar syndrome, Turner syn-

drome 등이있으며, 감별진단시고려해야할다른부분들이있

긴 하지만, 가부키 신드롬은 위에서 언급했던 특징적인 모습

(feature)으로쉽게진단할수있다. 

또한이증후군의환자는악안면영역에서도이상소견을보

이는경우가많다. 특히구개열(cleft palate)을보이는경우가많

으며(40%)6), 높은 구개궁, 부정교합, 중안모의 저성장(hypopla-

sia), 부분무치증(hypodontia), 치아왜소증(microdontia), 좁은 치

열궁과심한상악골의후퇴(recession) 소견을가지고있다8).

Petzold 등7)은구강내이상소견을보이는가부키신드롬환자

들에 대해서 보고하였는데, 비정상적인 치아모양, 상악골의

저성장, 치아맹출 지연등을 보고하였으며, Kensuke 등8)은 6명

의환자를대상으로구강내이상소견을확인하였는데 , 6명모

두에서높은구개궁(high arched palate), 구개열은 1명에서만확

인되었다. 과교합, 교차교합, 치아의 배열 이상등의 부정교합

의소견은 6명모두에서확인되었고, 그밖에치아모양의이상

(Flat, screwdriver-like upper incisor), 작은 치열궁, 부분무치증 등

이 있음을 보고하였다. Lean 등9)은 8명의 환자를 대상으로 한

조사에서 6명에서 구순구개열이 있음을 확인하고, 그밖에 치

아이상등을관찰할수있었다고발표하였다. 

본과에 내원한 환자에서 이중구개수, 치아 맹출 이상, 다수

의충치, 교합이상을보이고있어기존의발표에서보이는비

슷한구내이상소견을확인하였다. 

이증후군의원인은아직정확히밝혀지지않았지만 X-연관

성유전이나상역색체우성유전으로분류하기도하며10), 일부

보고에서는Y 염색체이상을원인으로의심하기도한다11).

Ⅳ. 결 론

가부키신드롬을가진환자에서보여지는구강과치아의이

상소견들은이신드롬의병인을이해하는데중요한단서가될

수있다. 이에이런소견을가진환자들을진단하였을때적절

한평가와치료를받을수있도록유도해줄수있어야한다. 
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Fig. 5. Correlation of IRSA-L and RL, Angular and

linear measurements in the lingular tip level.


