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국문 요약 

 

자연유산의 원인 중 주요 인자인 염색체 이상 즉 비정상 핵형의 발생

빈도 및 종류에 대해서 알아보기 위하여 301건의 자연 유산아조직 검체를 

분석하였다. 그 결과를 산모의 나이와 임신 주수에 따라 정리하여 차기 유

산의 위험도 등을 제시하는데 중요한 세포유전학적 정보를 제공하고자 하

였다.  

   총 301예의 자연 유산아조직의 염색체 핵형을 분석한 결과 염색체 이상

빈도는 52.2%(157/301예)였다. 그 중 수적 이상(numerical abnormalities)

이 85.4%(134/157예)로 대부분을 차지하였다. 수적 이상 중에는 상염색체

의 삼염색체성(autosomal trisomy)이 63.7%(100/157예)였고, 단염색체 

X(monosomy X:45,X)가 10.8%(17/157예), 삼염색체 X(triple X:47,XXX)가 

1.3%(2/157예), 다배수성(polyploidy)은 8.3%(13/157예), 그리고 상염색체

의 단염색체성(autosomal monosomy)이 1.3%(2/157예)였고, 구조적 이상

(structural abnormalities)은 14.6%(23/157예)로 나타났다. 비정상 핵형

의 빈도를 임신 주수와 산모 나이별로 분류하였을 때, 임신 주수가 4-6주

인 경우에 64.9%(30/57예)로 염색체 이상이 가장 높게 나타났고, 산모 나

이가 40세 이상인 경우에 65.3%(17/26예)로 염색체 이상이 가장 높게 나타

났다. 이상과 같이 본 연구는 산모의 나이와 임신 주수에 따라 비정상핵형

의 빈도와 핵형별 유형을 분석하여 임신초기 자연유산의 주요한 원인을 규

명하였다. 이와 같은 결과는 향후 반복되는 유산의 예방을 위한 중요한 정

보를 제공할 것으로 사료된다.
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제 1 장  서 론 

 

사람의 염색체에 관한 연구는 지난 1960년대 이후부터 집중적으로 진행

되어 왔다. 정상인 사람의 염색체의 수가 46개라는 것이 밝혀진 것은 

Levan과 Tjio가 염색체 분석을 할 수 있는 효과적인 기술을 개발한 1956년 

이후부터라고 할 수 있다1.  그 이후로 사람 염색체의 정상적인 구조, 분자

적 구성, 각 염색체 속에 포함된 유전인자들의 위치, 수많은 다양한 염색

체 이상들에 관한 내용들이 알려지게 되었다2. 유산과 염색체 이상의 연관

성은 Bowen에 의해서 밝혀지기 시작하여 1970년대에 Boue에 의해 더욱 활

발히 연구되었다3.4. 

염색체 이상에 관한 연구는 신생아 및 일반 성인집단5-12과 정신박약과 

같은 특수집단13-16, 그리고 습관성 유산 환자 및 배우자군17-20등을 대상으

로 많이 진행되어 왔다. Jacobs등에 의하면 일반적으로 성인 1000명당 4명 

정도가 염색체 이상을 가지며, 그 중 1/2 정도는 유전적으로 균형적인 보

인자 상태이고, 나머지 1/2 정도는 유전적으로 불균형적인 상태이며, 이로 

인해 비정상적인 표현형을 나타낸다고 한다21.  

염색체 이상의 빈도는 배아 1000명 중 38-75명, 15-20주 태아 1000명중 

27명, 신생아 1000명 중 6명, 그리고 7-8세 소아 1000명 중 5명 정도 나타

나는 것으로 알려져 있으며, 또한 발생이 진행됨에 따라 염색체 이상 빈도

가 낮아진다22. 모든 임신의 10%정도가 임신초기에 유산이 되며 이 중 적

어도 50% 정도는 염색체 이상으로 일어난다고 한다23. 

자연유산의 원인으로는 자궁의 해부학적 이상, 감염성 질환의 유무, 내
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분비계의 불균형, 면역학적인 요인 및 염색체이상 등이 알려져 있다24. 

 염색체 이상은 특히 상염색체의 삼염색체성이 높은 수치를 보이는데 이

는 산모의 나이가 많을수록 난자가 감수분열할 때 비분리현상의 빈도가 증

가하기 때문이라고 한다25. 자연유산이 된 경우 중 약 10%에서 산모 또는 

남편이 염색체이상이 발견되며, 그 중 전좌와 역위가 가장 많은 것으로 알

려져 있다26. 전좌는 두 개 이상의 염색체의 일부분이 절단된 후 서로 다

른 염색체에 붙음으로써 발생하는데, 모든 유전자가 소실되지 않고 전좌된 

것을 균형전좌(balanced trnaslocation)라 한다.  

균형전좌 보인자의 표현형은 정상이며, 배우자(gamete) 형성과정은 염색

체 분리 방식에 따라 크게 3가지 방법(alternative segregation, adjacent 

I segregation, adjacent II segregation)으로 나뉠 수 있다.  

Alternative segregation으로 생긴 배우자는 정상 또는 균형전좌의 염색

체를 지니게 되어 정상적인 발생이 가능하고, 다른 두 방법에 의해 생긴 

배우자는 불균형전좌의 염색체를 지니게 되는데, 이 때 전좌에 관여된 염

색체의 부분적 결실 또는 중복으로 인해 태아가 사망하거나 기형을 갖게 

된다. 

염색체 검사에 있어서 가족력은 진단에 필수적이다. 왜냐하면 어떤 질병

이 유전되는지 여부를 알 수 있고, 어떠한 질병의 자연경과, 표현도의 차

이에 대한 정보를 제공할 수 있으며, 유전양식을 알 수 있게 해 주기 때문

이다. 

산전 세포유전학적인 진단은 1955년 Serr27등과 Fuchs and Riis28가 인간

의 양수세포에서 X염색체를 관찰하여 성별을 판정하던 것이 시초로, 이후 

10년 후에 Steel과 Breg29가 양수세포를 배양하여 태아의 염색체 핵형 분

2



석에 성공하였는데 이러한 발견은 염색체 이상의 위험성이 증가된 부모와

유전상담을 제대로 해줄 수 있는 시발점이 되었다. 

융모막 채취법은 Hahneman과 Mohr30에 의해 유전질환의 조기 산전진단법

으로 처음 이용된 이래 많은 연구가 진행되어 왔으며31-35. 1983년 이태리

의 Brambati와 Simoni36는 직접법과 배양법에 의한 핵형분석을 실시하여 

임신 11주에 21번 염색체 삼염색체성인 다운증후군을 진단하여 임상에 응

용하기 시작하였다. 

한국인에 대한 세포유전학적 연구로는 정신박약과 같은 특수집단37-39의 

핵형분석과, 성염색체에 관한 연구40-42, 유산아조직의 핵형에 관한 연구

43.44 및 산전진단에서의 세포유전학적 연구45-47등이 진행되어 왔다.  

자연 유산이란 태아가 독립적으로 생존이 가능한 시기 이전인 20주 이

전에 임신이 종결되는 것을 말한다. 가장 유산되기 쉬운 시기는 임신 8주-

12주 경으로 전체 자연유산의 80% 이상이 이 시기에 일어나고 이후 그 빈

도가 급격히 떨어지는 것으로 알려져 있다48. 즉 임신 초기일수록 자연유

산이 일어나기 쉽고, 태반이 완성되는 임신 20주 이후에는 자연유산이 잘 

일어나지 않는다. 이와 같은 자연유산의 빈도는 산모의 나이가 증가할수록, 

임신 주수가 낮을수록 증가하는 것으로 알려져 있다49.  

자연 유산이 발생하는 원인에 대해서는 잘 규명되어 있지 않으나 염색

체 이상, 호르몬 및 내분비계의 불균형, 정신적 요인, 방사선 조사, 생식

기의 해부학적 이상, 감염, 면역학적 요인들이 알려져 있고 그 중 약 50%

가 염색체 이상에 기인한 것으로 보고되고 있다25.50. 

따라서, 본 연구에서는 유산아조직을 이용하여, 산모의 나이와 자연유

산된 태아의 염색체 비정상 발생율을 분석하였으며 이를 정상적으로 임신
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이 유지된 태아의 염색체비정상 발생률과 비교해 보았다. 

자연 유산아조직에 대한 세포유전학적 연구는 염색체 이상의 종류와 

발생빈도 및 재발 위험율 등을 관찰함으로써 차기 임신의 상담에 유용한 

정보를 제공할 수 있다.  

2000년도까지의 국내 발표자료는 자연유산 검체 대상 건수가 100건 미

만인 것으로 이들 자료는 대량 검체를 대상으로 한 연구결과라 할 수 없다. 

따라서 본 연구에서는 대량 수탁검사기관에 검사가 위탁된 위탁 검체 중 

301건의 자연 유산아조직을 이용하여, 산모의 나이와 임신 주수에 따라 비

정상 핵형의 빈도와 종류를 구분하고 정리하여 차기 유산의 위험도 등을 

제시하는데 중요한 영역으로서 세포유전학적 정보를 제공하고자 본 연구를 

실시하였다. 

 또한 본 연구의 통계 결과가 일부 소량의 검체만 취급하는 기관의 실

무자들에게 실제적으로 자연유산아조직에서 검출 될 수 있는 비정상 핵형

의 빈도와 핵형별 종류를 구체적으로 제시하여 검사 결과를 판독 하는데에

도 참고 자료가 될 수 있을 것으로 사료된다. 
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제 2 장  재료와 검사방법 

 

1. 재료 

 

2005년 1월부터 2009년 12월까지 5년 동안 전국에 있는 병원이나 산부

인과에서 서울의과학연구소 세포유전학팀에 의뢰된 자연 유산아조직 301예

의 염색체 분석을 시행하여 핵형의 이상 유무를 관찰하였다.  

연구대상은 자연 유산아조직만 다루었고, 자연유산의 정의는 자연적으

로 임신이 소실된 경우로 정하였다.  연구대상의 유산 당시 평균 임신 주

수는 8.8 ± 3.3주(범위: 4주-18주)였고, 산모의 평균 나이는 32.7 ± 4.5

세(범위: 20세 - 46세)였다.    
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2. 검사방법  

 

2-1. 세포 배양 

 

자연 유산아조직은 운송용기(배양용 배지 포함)에 담아서 건조되거나 

오염되지 않게 처리하고 신속하게 실험실로 옮긴 후 자연 유산아조직을 

BIOAMF-2(Biological, Inc., Kibbutz Beit Haemek, Israel) 배양액이 담긴 

분리용 접시에 옮겼다. 그리고 배양액으로 유산아조직을 2-3회 세척한 후 

멸균된 칼로 조직을 잘게 잘라 세포 부유액을 만들었다. 이후 2개의 배양

용기(in-situ dish)에 나누어 접종하고, 1개의 조직 배양 25 cm²플라스크

에 대비(back-up)용으로 함께 배양하였다.  

배양액은 5 ml의 BIOAMF-2를 사용하였고, 이를  37℃, 5% CO₂배양기

에서 약 1-2 주간 배양을 시작하였다. 배양 후 약 5~7일째 세포의 부착 여

부를 도립현미경(inverted microscope)으로 확인하고 배양액을 교환해 주

고, 세포성장을 촉진 시키기 위해  배양액을 계속 교환해 주며 배양을 진

행하였다.  

도립현미경(40배율)상 섬유아세포(fibroblast)의 집락수가 5-6개 보이

고 중기상 세포(round cell)가 전체세포의 20-30% 관찰되면 세포를 수확하

였다.   

 

2-2. 세포 수확  

 

1) 분열정지단계 
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도립현미경으로 배양 집락을 확인하고 수확 시기가 결정되면 배양 용

기에 분열정지제인 colcemid(10 ul/mL, GibcoBRL, Grand Island, NY, 

U.S.) 용액을 0.05 ml  첨가하고 37℃ 배양기에서 1시간 더 배양하였다.  

 

2) 저장단계 

 

배양액을 제거하고 저장액(Hypotonic solution) 0.1% sodium.citrate 

2 ml을 첨가한 후 수확 상자 (온도 20~25℃, 습도 60~75% 유지)에서 20분

간 저장처리 하였다.  

 

3) 고정단계 

 

고정액(Methanol:Acetic acid=2:1) 1 ml을 넣어 7분간 고정을 시키고 

같은 방법으로 2-3차례 반복하여 세포를 고정하였다. 고정 단계가 끝나면 

배양용기(in-situ dish)에서 덮개유리(coverglass)를 분리하고 옮겨 붙일 

슬라이드(slide)에다 봉입제(Canada balsam)를 1 방울 떨구고 그 위에 조

심스럽게 덮개유리(coverglass)를 붙인 후 40분 동안 86℃ incubator에 

aging시킨다.  

 

2-3. 슬라이드 제작 

 

건조된 슬라이드는 0.05% Trypsin-EDTA(GibcoBRL, Grand Island, NY, 

7



U.S.)으로 10-20초 동안 처리하고 Giemsa(Sigma-Aldrich, Strinheim, 

Germany) 용액으로 3-4분간 염색(G banding)한 후 증류수로 세척하고 자연

건조 시킨다.  

 

 2-4. 핵형 분석  

 

염색체 분석은 광학 현미경(Olympus, BX41)을 이용하여 한 검체당 세

포분열 중기세포 20개를 관찰하고, 모자익시즘(mosaicism)이 의심되는 경

우는 해당되는 염색체 번호만 추가적으로 30개까지 관찰하였다.  

그리고 세포분열 중기세포 중 가장 양호한 염색체 2개를 선택하여 자

동 핵형 분석기(Auto Image Analyzer; PowerGene 810, Applied Imaging, 

USA)를 이용하여 이미지를 찍고, 핵형 결정은 ISCN(International System 

for Human Cytogenetics Nomenclature, 2005)의 표기방식에 따라 결정하였

다.  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

8



제 3 장  결과  

 

1. 유산아조직에서 보인 염색체 이상의 빈도  

 

정상 여자 핵형은 46,XX이고 정상 남자 핵형은 46,XY를 기준으로 수적

인 이상과 구조적인 이상으로 분류하였다(Table 1, Figure 1.2.3.4).  

총 301예의 자연 유산아조직의 염색체 핵형 분석결과 염색체 이상빈도

는 52.2%(157/301예)였다. 그 중 남아는 38.9%(61/157예), 여아는 

61.1%(96/157예)로 남:여 비율은 0.64이고, 나머지 144예에서는 정상 핵형

이 관찰되었고 그 중 34.1%(49/144예)의 남아와 65.9%(95/144예)의 여아로 

남:여 비율은 0.52를 보여 정상 핵형과 비정상 핵형에서 모두 여아가 높았

다. 

염색체 이상이 총 52.2%(157/301예)에서 있었으며, 수적 이상이 

85.4%(134/157예)로 대부분을 차지하였다. 수적 이상 중에는 상염색체 삼

염색체성이 63.7%(100/157예)였고, 45,X 가 10.8%(17/157예), 47,XXX가 

1.3%(2/157예), 다배수성은 8.3%(13/157예), 그리고 상염색체 단염색체성

이 1.3%(2/157예)였고, 구조적 이상은 14.6%(23/157예)로 나타났다(Table 

1).  
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Table 1. Probability of numerical and structural chromosome 

        abnormalities in abortus 

   male female No. % 

Autosomal trisomy 46 54 100 63.7 

Autosomal monosomy 2  2 1.3 

45,X  17 17 10.8 

47,XXX  2 2 1.3 

Polyploidy 6 7 13 8.3 

Numerical 

abnormalities 

Total   134 85.4 

Reciprocal translocation  1 1 0.6 

Robertsonian 

translocation 
 2 2 1.3 

Deletion  5 5 3.2 

Derivative 2 2 4 2.5 

Addition 1 1 2 1.3 

Isochromosome 1  1 0.6 

Others 3 5 8 5.1 

Structural 

abnormalities 

Total   23 14.6 

Abnormal 

Total  61 96 157 52.2 

Normal   49 95 144 47.8 

Total   110 191 301 100 
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Figure 1. Normal female: 46,XX 
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Figure 2. Normal male: 46,XY 
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Figure 3. Numerical abnormality(trisomy): 47,XY,+16 
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  Figure 4. Structural abnormality(deletion): 46,XX,del(13)(q32) 
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2. 유산아조직에서 보인 염색체 이상의 종류  

 

 2-1. 수적 이상 

 

상염색체의 삼염색체성 100예 중 염색체 16번(trisomy 16)이 

21%(21/100예)로 가장 많았으며, 22번 염색체가 13%(13/100예), 15번 염색

체가 12%(12/100예), 21번 염색체가 10%(10/100예), 13번 염색체가 

7%(7/100예), 그 외 9, 2, 17, 18, 6, 10, 20, 7, 12, 14, 4, 5, 8, 11번 

염색체 순으로 관찰되었다. 그리고 상염색체의 단염색체성 2예 중 21번과 

22번 염색체가 1건씩 관찰되었다. 

본 연구 결과 중 1번, 3번, 19번 염색체의 삼염색체는 관찰되지 않았

다(Figure 5).  
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2-2. 구조적 이상 

 

염색체의 구조적 이상으로는 상호 균형 전좌(reciprocal balanced 

translocation)와 불균형 전좌(unbalanced translocation), 두 가지로 분

류된다. 상호 균형 전좌는 1예의 t(8;11), 2예의 로버트소니안 전좌 

der(13;14)가 있었고, 불균형 전좌는 결실이 5예(10q-, 4p-, 5p-, 7q-, 

Xq-) 있었다.  

전좌는 두 개 이상의 염색체의 일부분이 절단된 후 서로 다른 염색체에 

붙음으로써 발생하는데, 모든 유전자가 소실되지 않고 전좌된 것을 균형전

좌(balanced trnaslocation)라 한다.  

본 연구에서 발생된 4예의 불균형 전좌 중 3예에서 부모의 염색체 검사

를 시행한 결과 부모 중 하나가 균형전좌 보인자로 확인되었다.  

부모로부터 유래된 unbalanced translocation을 표기 할 때는 유도 염색

체(der)을 사용한다. 

4예의 유도염색체(der(X),der(2))로는 부모 확인검사를 시행하지 못하

였고, der(1)t(1;9)(Figure 7)은 모친 염색체에서의 t(1;9)(Figure 6)로부

터 유래됨을 확인하였다. 한편, der(4)t(4;6), der(6)t(6;8))은 각각 부친

과 모친에서 유래 되었음을 확인하였다. 따라서 세 명의 산모는 다음 임신 

때 반드시 산전진단을 해야 된다고 comment를 추가하였다. 한편, 2예의 부

가형(15q+, 7p+), 1예의 등완 염색체(i(Y)), 기타 8예에서 수적 이상과 구

조적 이상을 동반한 혼합 핵형이 관찰되었다(Table 2). 
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Table 2. Structural chromosome abnormalities in abortus 

Type         Karyotype 

Balanced   

reciprocal  46,XX,t(8;11)(p22;q21) 

robertsonian 45,XX,der(13;14)(q10;q10) 

Unbalanced   

deletion 46,XX,del(10)(q11.2)[10]/46,XX[43] 

 46,XX,del(4)(p14) 

 46,XX,del(5)(p15.1) 

 46,XX,del(7)(q32)[32]/46,XX[18] 

 46,X,del(X)(q21.2)[12]/45,X[8] 

derivative 46,X,der(X)t(X;2)(p22.1;p21),der(2)add(2)(p11.2)del(2)(q14.?q24)

 46,XX,der(1)t(1;9)(q44;q22.3)mat   

 46,XX,der(4)t(4;6)(p12;p25)pat 

 46,XY,der(6)t(6;8)(q25.1;q24.3)mat  

addition 46,XX,add(15)(q24) 

 46,XY,add(7)(p11.2)  

isochromosome 46,X,i(Y)(q10)  

others 46,XY,+13,der(13;13)(q10;q10) 

 47,XX,t(11;22)(q23.3;q11.2),+22[10]/46,XX,t(11;22)[10] 

 47,XX,t(2;13)(p21;q32),+13  

 46,X,+15[10]/47,X,i(X)(q10),+15[2]/46,XX[8] 

 46,XX,der(13;14)(q10;q10),+18 

 46,XY,add(14)(q32.1)[12]/46,XY,-14,+r[4]/46,XY[4] 

  

45,XX,der(14;15)(q10;q10)[9]/45,XX,der(14;22)(q10;q10)[9]/ 

45,XX,der(14;21)(q10;q10)[7]/45,XX,+1,der(1;14)(q10;q10), 

-15[2]/46,XX[3] 
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Figure 6. F1: Mother: 46,XX,t(1;9)(q44;q22.3) 
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Figure 7. F2: Fetal tissue: 46,XX,der(1)t(1;9)(q44;q22.3)mat 
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3. 산모 나이  

 

검사 대상 산모의 나이분포는 20-46세였으며, 그 중 30-34세가 가장 

많았으며, 염색체의 정상군 32.2±4.1세와 이상군의 33.2±4.8세로 평균 

나이에는 유의한 차이가 없었다.  

산모 나이에 따른 비정상 핵형의 빈도를 분석한 결과 검사대상의 나이

는 30-34세가 42.9%(129/301예)로 가장 많았고, 비정상 핵형의 빈도는  29

세 미만에서 44.2%(31/70예), 30-34세에서 50.3%(65/129예), 35-39세에서 

57.8%(44/76예), 40세 이상에서 65.3%(17/26예)로 연령이 증가함에 따라 

비정상 핵형의 높은 빈도를 보였다(Table 3). 

따라서 본 연구와 비교하여 나이별 자연유산에 따른 비정상 핵형 발생

율과 정상적으로 임신이 유지되어 양수를 이용한 검사에서의 비정상 핵형

발생율을 비교해 보았다. 양수 검사 대상의 나이는 35-39세가 

40.9%(743/1,815예)로 가장 많았고, 비정상 핵형의 빈도를 보면 29세 미만

에서 5.6%(16/266예), 30-34세에서 2.5%(15/579예), 35-39세에서 

2.7%(21/743예), 40세 이상에서 2.1%(5/227예)로 산모 나이에 따른 유의한 

차이를 보이지 않았다(Table 4). 
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Table 3. Probability of abnormal karyotype by maternal  age in 

abortus 

Abnomal Maternal 

 age(yr) 
Total  % 

No. % 

-29 70 23.3 31 44.2 

30-34 129 42.9 65 50.3 

35-39 76 25.2 44 57.8 

40- 26 8.6 17 65.3 

Total 301 100 157 52.2 
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Table 4. Probability of abnormal karyotype by maternal age in Amniotic Fluid 

Abnomal Maternal 

 age(yr) 
Total  % 

No. % 

-29 266 14.7 16 5.6 

30-34 579 31.9 15 2.5 

35-39 743 40.9 21 2.7 

40- 227 12.5 5 2.1 

Total 1,815 100 57 3.1 
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4. 임신 주수  

 

자연유산 수태물의 산모 임신 주수 분포는 4-18주였고, 그 중 7-9주 

사이가 56.5%(93/170예)로 가장 많았으며, 임신 주수에 따라 비정상 

핵형의 빈도를 분석한 결과 4-6주에서 64.9%(30/57예), 7-9주에서 

54.7%(93/170예), 10-12주에서 52.5%(21/40예), 13주 이상에서 

38.2%(13/34예)로 임신 주수가 낮을수록 비정상 핵형의 높은 빈도를 

보였다(Table 5).  
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Table 5. Probability of abnormal karyotype by gestational periods in abortus

Abnomal Gestational periods 

(wks) 
Total  % 

No. % 

4-6 57 18.9 30 64.9 

7-9 170 56.5 93 54.7 

10-12 40 13.3 21 52.5 

13- 34 11.3 13 38.2 

Total 301   157 52.2 
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제 4 장  고찰  

 

산모 가운데 약 15% 에서 자연 유산이 발생하는 것으로 알려져 있다. 

그런데 산모가 임신을 인지하지 못하고 유산이 되는 것까지 포함하면 자연 

유산은 산모 중 거의 50% 에서 발생하는 것으로 알려져 있다.  

이같은 자연 유산의 빈도는 산모의 나이와 밀접한 관련이 있는데, 20

세 이전의 산모에서는 자연 유산의 빈도가 12% 정도에 불과하나 40세 이후

에는 25-30% 에 이른다고 한다51.  

더욱이 40세 이후의 산모에서 인지 못한 임신초기의 유산까지 합치면 

약 75% 가 유산이 된다는 보고도 있다. 모든 자연 유산의 약 80% 는 임신 

제 12주 이전에 일어나고, 약 70% 는 난자와 정자가 수정되어 발달하는 과

정에 염색체 이상이 발생하여 유산이 되는 것이라고 한다.  

이전의 보고들에 의하면, 자연 유산된 수태물의 염색체 이상 중 염색

체의 수적 이상이 대부분을 차지하고, 그 중 삼염색체 16(trisomy 16)이 

가장 많으며, 22번과 21번이 그 다음 순으로 보고 되고 있다.  

본 연구에서 유산아조직 301예의 핵형분석에 대한 이상 유형 및 빈도

를 이전의 연구 결과49.52.53.57-59와 비교해 보면 27.7% - 66% 로 상당한 범위

의 차이가 있다. 이는 분석한 연구자의 기술이나 검체 대상의 수 등이 그 

요인으로 작용될 수 있을 것으로 사료된다. 

본 연구의 유산아조직 핵형의 전체 이상 빈도 52.2% 는 가장 높게 보

고된 최 등(1995)52의 66% 보다는 다소 낮은 빈도였고, 최 등(2009)57의 

27.7%, 황 등 (2009)58의 32% 의 결과 보다는 월등히 높은 빈도였다.  
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삼염색체성인 경우 본 연구의 비정상 핵형 중의 63.7% 의 결과는 가장 

높게 보고된 유 등(1997)59의 71.9%와 Joshua1 (2005)53의 65.9% 와 유사한 

결과를 보였다. 

국내에서 최 등(1995)52은 자연 유산아 573예의 세포유전학적 연구에

서 378예(66.0%)에서 염색체 이상을 관찰하였고, 그 중 삼염색체성이 42% 

를 차지하고 삼염색체의 발생빈도는 16번(25%), 22번(15%), 21번(9.3%)순

이었다.  

Masaji 등(2004)49 은 자연 유산아 347예에서 56.5% 의 염색체 이상을 

보였고, 그 중 삼염색체성이 61.2% 였고, 그 중 16번 (25%,) 22번 (10.8%), 

21번 (10.8%) 순으로 보고 되었다.  

Joshua Menasha 등(2005)53은 자연 유산아 42.8%(1990-1997년)와 

65.8%(1998-2002년)에서 염색체 이상이 관찰되었다. 이는 기술발달과 관련

하여 이전, 이후의 검출율의 차이를 비교하였다.  

본 연구에서 자연 유산아조직의 염색체 이상이 총 52.2%(157/301예)에

서 있었으며, 수적 이상이 85.4%(134/157예)로 대부분을 차지하였다. 그 

중 가장 많은 빈도를 차지한 것은 상염색체의 삼염색체성 이상으로 63.7% 

였다.  그 중 16번이 21%(21/100예)로 가장 많았으며, 22번 염색체가 

13%(13/100예), 15번 염색체가 12%(12/100예), 21번 염색체가 10%(10/100

예)의 빈도를 보였고  1번, 3번, 19번 염색체에서는 삼염색체성이 관찰되

지 않았다. 이는 Joshua Menasha 등(2005)53, 최 등(1995)52 의 보고에서도 

1번과 19번에서는 역시 삼체성이 관찰되지 않아 본 연구와 일치하는 결과

를 보였다.  

남여의 비교결과는 정상 핵형의 유산아 남:여 비율은 0.52이고, 비정
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상 핵형의 유산아 남:여 비율은 0.65로 동일하게 여아가 높았으며(Table 

1), 이러한 결과는 수정란에서의 염색체 이상을 남여별로 비교한 Jamieson 

등(1994)54의 결과에서도 비정상 핵형 남:여 비율이 0.48으로 여아가 높은 

것을 알 수 있었다.   

비정상 핵형의 빈도를 산모 나이에 따라 분석한 결과 검사 대상의 나

이는 30-34세가 42.9%(129/301예)로 가장 많았고, 비정상 핵형의 빈도는  

29세 미만에서 44.2%(31/70예), 30-34세에서 50.3%(65/129예), 35-39세에

서 57.8%(44/76예), 40세 이상에서 65.3%(17/26예)로 연령이 증가함에 따

라 비정상 핵형의 높은 빈도를 보였다. 산모 나이의 증가에 따라 염색체의 

비분리(non-disjunction) 현상으로 삼염색체가 발생한다는 기전을 받아들

여지고 있다55. 

그래서 본 연구와 비교하여 나이별 자연유산에 따른 비정상 발생율과 

정상적으로 임신이 유지되어 양수를 이용한 검사에서의 비정상 발생율을 

비교해 보았다. 양수 검사 대상의 나이는 35-39세가 40.9%(743/1,815예)로 

가장 많았다. 이 구간의 검사 대상수가 많은 것은 산전진단 양수 염색체 

대상 중 35세 이상의 고령 임신에서 기형아 출산율이 높아 자연적인 증가 

현상으로 볼 수 있다. 비정상 핵형의 빈도를 보면 29세 미만에서 

5.6%(16/266예), 30-34세에서 2.5%(15/579예), 35-39세에서 2.7%(21/743

예), 40세 이상에서 2.1%(5/227예)로 산모 나이에 따른 유의한 차이를 보

이지 않았다. 

40세 이상에서 비율이 낮아 보이는 것은 40세 이후의 여성에서 인지 

못한 임신초기의 유산으로 임신으로 지속되지 않기 때문에 실제 양수 검사 

통계는 낮은 것으로 사료된다. 
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한편 국내 서울의과학연구소 한 등(2008)47은 임산부 연령에 따른 염

색체 이상의 발생빈도는 19세 이하에서 0%(0/17), 20-24세에서 

2.8%(20/709예), 25-29세에서 3.2%(192/6,035예), 30-34세에서 

3.0%(238/7,853예), 35-39세에서 3.0%(204/6,768예), 40세 이상에서 

3.8%(66/1,733예)로 보고한 바 있다. 즉, 이 연구결과에 의하면 산모 나이

에 따른 유의한 차이를 보이지 않았다.   

비정상 핵형의 빈도를 임신 주수에 따라 분석한 결과 임신 주수 분포

는 4-18주였고, 그 중 자연유산 발생율이 7-9주 사이가 56.5%(93/170예)로 

가장 높았고, 비정상 핵형의 빈도는 4-6주에서 64.9%(30/57예), 7-9주에서 

54.7%(93/170예), 10-12주에서 52.5%(21/40예), 13주 이상에서 

38.2%(13/34예)로 임신 주수가 낮을수록 비정상 핵형의 높은 빈도를 보였

다49.56.  

결론적으로 자연유산은 산모에게 정신적으로 큰 영향을 미치며, 유산

의 원인에 대해 의구심을 갖는 것은 자연스러운 현상이다. 또한 2회 이상

의 자연유산을 경험할 경우, 그에 대한 원인을 찾아내는 데에는 많은 시간

과 비용이 소요되며, 그럼에도 불구하고 원인을 찾아내지 못하는 경우가 

많다. 따라서 유산물의 염색체 검사를 통하여, 염색체의 이상이 발견된다

면 명확한 원인을 확인 할 수 있어 또 다른 원인에 대한 불안감 해소와 시

간적, 경제적인 낭비를 줄일 수 있다.  

아직까지 한국인은 정서적으로 기형아에 대한 인식이 부정적이라 본인

의 기형아 출산에 대한 사실을 숨기려 하고, 더불어 고가의 비용을 들여 

검사를 시행하려고 하지 않는 경향이 있다. 그래서 통계상 누락되는 실제 

건수도 많으리라 사료된다. 이에 보다 더 많은 결과물에 대한 정확한 통계
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가 이루어진다면 산모들의 접근성도 쉬워질 것으로 사료된다.     

이상과 같이 본 연구는 산모의 나이와 임신 주수에 따라 비정상핵형의 

빈도와 핵형별 유형을 분석하여 임신초기 자연유산의 주요한 원인을 규명

하였다. 이와 같은 결과는 향후 반복되는 유산의 예방을 위한 중요한 정보

를 제공할 것으로 사료된다.
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제 5 장  결론 

 

자연 유산아조직 301예의 핵형분석을 시행하여 다음과 같은 결과를 얻

었다. 

1. 임신 주수는 평균 8.8 ± 3.3주(범위: 4주-18주) 였고, 산모의 나이는 

평균 32.7 ± 4.5(범위: 20-46세)였다. 

2. 301예 중 52.4%(157예)에서 염색체 이상을 관찰하였다. 

3. 수적이상이 85.4%(134/157예), 구조적 이상이 14.6%(23/157예)로  

관찰되었다.  

4. 수적 이상 중에는 상염색체의 삼염색체성(trisomy)이 63.7%(100/157예)

였고, 단염색체 X(45,X)가 10.8%(17/157예), 삼염색체 X(47,XXX)가 

1.3%(2/157예), 다배수성은 8.3%(13/157예), 그리고 상염색체 단염색체

성이 1.3%(2/157예)였고, 구조적 이상은 14.6%(23/157예)로 관찰되었다. 

5. 상염색체의 삼염색체성은 16번(21%), 22번(13%), 15번(12%), 그리고 21

번(10%)순으로 관찰되었다. 

6. 임신 주수는 4-6주에서 64.9%(30/57예), 7-9주에서 54.7%(93/170예), 

10-12주에서 52.5%(21/40예), 13주 이상에서 38.2%(13/34예)로 4-6주에

서  비정상 핵형의 높은 빈도를 보였다. 

7. 산모 나이는 29세 미만에서 44.2%(31/70예), 30-34세에서 50.3%(65/129

예), 35-39세에서 57.8%(44/76예), 40세 이상에서 65.3%(17/26예)로 40

세 이상에서 비정상 핵형의 높은 빈도를 보였다.  
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영문 요약 (Abstract) 

 

A Cytogenetic Analysis of Abortus by Spontaneous 

Abortion 

Jeong-wook An 

Department of Biomedical Life Science 

The Graduate School of Health and Environment 

Yonsei University 

 

Chromosomal abnormalities of abortuses have been used to investigate 

the etiology of spontaneous abortion. This study was set to provide 

important information on cytogenetic characteristics of abortuses by 

spontaneous abortion, which can be valuable information for successful 

pregnancy. Overall, the frequency of chromosomal abnormalities 

observed among abortuses in this study was 52.2% (157/301 cases). 

Among chromosomal abnormalities, numerical abnormalities was found to 

be 85.4% (134/157 cases). Autosomal trisomy was the most predominant  

being 63.7% (100/157 cases), and the following was 45,X being 10.8% 

(17/157 cases), 47,XXX being 1.3% (2/157 cases), polyploidy being  

8.3% (13/157 cases), and autosomal monosomy being 1.3%(2/157 cases).  

On the other hand, structural abnormalities was 14.6% (23/157 cases). 
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When the frequency of the chromosomal abnormalities was sorted based 

on the gestational periods, the it was the most predominant in 4-6 

weeks periods. In addition, the most frequent maternal age for having 

abotuses with abnormal karyotypes was over 40 yrs. From this study, 

the frequencies and the types of chromosomal abnormalities causing 

spontaneous abortions have been revealed and these will be valuable 

information for diagnosis and genetic counseling of mothers at high 

risk of spontaneous abortion. 

 

 

Key words: Chromosome abnormality, Spontaneous abortion 
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