
골화석증은 파골세포의 이상에 의한 골흡수 감소로 인해

전신적인 골경화 (osteosclerosis)가 관찰되는 질환이며 발생

빈도가 희귀하고 상염색체 유전을 한다.1

신생아나 유아에서 관찰되는 상염색체 열성 유전의 경우,

환자는 다양한 임상증상을 보이면서 빈혈과 감염으로 인

해 조기 사망하는 경향이 있으며,2,3 상염색체 우성 유전형

은 성인에서 관찰되며 특별한 임상증상 없이 방사선사진

상에서 우연히 진단되곤 한다. 파노라마방사선사진 등에서

악골 골수강 공간이 감소되어 보이고 미만성의 골경화 소

견이 관찰되면서 치아의 맹출지연 등4이 관찰되면 골화석

증을 의심할 수 있으며, 두부 및 흉부, 골반 등의 추가 방

사선사진 검사를 시행하여 전신의 골 이환 여부를 확인하

는 과정이 필요하다.

본 연구는 골화석증과 상악골의 골수염이 동반된 증례

보고로서 파노라마방사선사진상에서 남매의 악골 경화 양

상이 서로 상이하게 관찰되는 흥미로운 증례이었으며 문

헌고찰과 함께 보고하는 바이다.

증 례 보 고

증례 1)

43세의 여성이 발치창 치유지연과 동통 등으로 2008년

2월 원광 학교 치과병원에 내원하 다. 2007년 12월 개인

치과에서 상악 우측 제1 구치 발치 후 치은종창과 동통

이 약 60일간 간헐적으로 지속되고 있었으며 환자는 약 8

년 전 좌측 고관절 부위의 골절과 1년 전 우측 고관절 부
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ABSTRACT

Osteopetrosis is a rare bone disease characterized by systemic osteosclerosis due to an osteoclast dysfunction that
decreases bone resorption. This report demonstrates two cases of adult osteopetrosis with secondary osteomyelitis
of the maxilla, in siblings who are 43-year old female and 55-year old, male respectively. The common radiographic
features of these cases were increased radiopacity in skull, rib and vertebra. The radiographic features that differed
between these two cases were the osteosclerotic pattern of the jaw bones, that is, diffuse patterns in the female case,
while the male case showed nodular patterns that were confined to the root apices. The diagnosis of osteopetrosis
may be complicated due to the varying degree of osteosclerosis on panoramic radiograph. Additional radiographs
such as the chest and skull radiograph may be helpful for the diagnosis of osteopetrosis. (Korean J Oral Maxillofac
Radiol 2010; 40 : 197-201)
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위의 골절로 인해 정형외과에서 각각 수술을 받은 병력을

가지고 있었다.

파노라마방사선사진상 상∙하악골 전반에 걸쳐 방사선불

투과도가 미만성으로 증가되어 보 고, 상악 우측 제2 구

치와 제3 구치가 치조골 내 매복되어 있는 것이 관찰되었

으며(Fig. 1), CBCT상에서는 제1 구치 발치창 부위의 불규

칙한 골파괴 양상으로 인해 골수염이 의심되었다(Fig. 2). 또

한 후전방두부방사선사진상에서는 두개골의 전반적인 골

경화상, 두개관 두께가 증가한 양상과 두개저가 경화된 모

습 등이 특징적으로 관찰되었다(Fig. 3). 환자는 염증조직의

외과적 제거와 상악 매복치 발거를 시행하 으며 염증부

위를 생검한 결과 화농성 골수염으로 진단되었다. Tc-99 m

방사성동위원소를 이용한 골스캔 상에서는 두개골과 사

지 등의 장골 부위에 방사성의약품의 섭취가 비정상적으

로 증가된 양상을 보 으며 골절병력이 있는 고관절 부위

의 열점도 관찰되었다 (Fig. 4). 추가적으로 촬 한 후전방

흉부방사선사진검사 (chest X-ray)에서 척추 및 늑골의 치

화된 골양상이 역시 관찰되어 전형적인 골화석증의 소

견을 보 다 (Fig. 5). 주소 부위는 2009년에도 골염증이 재

발되어 외과적 처치와 투약치료를 받았으며 현재는 정기

적 추적검사 중이다.

증례 2)

증례 1 환자의 오빠인 55세 남성이 6개월 전 개인치과에
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Fig. 1. Panoramic radiograph of
43-year old female (Case 1) shows
diffuse osteosclerosis of jaw and
impacted right maxillary second
and third molar.

Fig. 2. CBCT image shows decreas-
ed bone marrow space and irregular
bony destructive lesion around the
extracted wound of right maxillary
first molar (Case 1).

Fig. 3. Skull PA image shows thickening of cranial vault and sclero-
tic cranial base (Case 1).



서 발거한 상악 우측 구치부위의 간헐적인 동통으로 2006

년 5월 원광 학교 치과병원에 내원하 다. 환자의 파노라

마방사선사진에서는 악골 전반의 치 화 정도가 증가되어

보 으나 골경화부위가 치근단 부위 및 치조골에 집중되

어 개화성골형성이상을 의심하 으며 (Fig. 6), 후전방 및

측방흉부방사선사진상에서는 척추 및 늑골의 치 화된 골

양상과 rugger jersey appearance, bone-within-bone 등의 특징

적인 양상이 관찰되었다 (Fig. 7). 환자가 악취를 호소하여

추가 촬 한 전산화단층 상에서 두개골의 전반적인 치

화 양상과 상악 우측 제1 구치 발치창의 불규칙한 골파

괴상이 관찰되어 골수염으로 진단되었으며 만성 상악동염

이 관찰되어 (Fig. 8) 병변의 외과적 제거술 (endoscopic

sinus surgery)이 시행되었다.

고 찰

본 증례 1의 경우는 파노라마방사선사진상에서 악골 경

화도가 확연히 증가된 상이 관찰되어 쉽게 골화석증을 의

심하 으나 증례 2의 경우에는 골경화부위가 치근단 주변

의 치조골에 집중되어 있어 개화성골형성이상을 의심하

고 골화석증으로 진단하기는 쉽지 않은 증례이었다. 방사

선불투과상이 악골 전반에 걸쳐 증가되어 보이는 경우, 개

화성골형성이상 이외에도 Paget병, 섬유형성이상 등의 섬유

골성병소와 Gardner증후군의 골종 등이 추가 감별해야 할

질환이라고 생각하 다. 그러나 추가 촬 한 전산화단층

상과 흉부방사선사진상에서 두개골 전반의 치 화 양상과

늑골 및 척추의 골 도가 증가되어 보 으며 특징적으로
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이병도 외

Fig. 4. Bone scan shows hot spot on
cranium, maxilla, and long bone.
Deformity of femur suggests the
fracture history (Case 1).

Fig. 5. Chest PA image shows diffuse osteosclerosis of the ribs
and thoracic vertebrae (Case 1).



척추의 “bone within a bone” 양상이 관찰되어 골화석증으로

진단할 수 있었다. 이와 같은 사실은 골화석증의 진단시

파노라마방사선사진뿐 아니라 전산화단층 상과 흉부방사

선사진상 등이 도움을 줄 수 있다는 사실을 강조하는 사례

라고 생각한다. 상염색체우성유전을 하는 성인형 골화석증

의 방사선사진상에서는 미만성의 골경화증이 두개골, 척추,
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Fig. 7. Chest radiograph shows dif-
fuse osteosclerosis of bony structures
on the PA view and characteristic
“bone within a bone”/rugger jersey
appearance on the lateral view (Case
2).

Fig. 8. MDCT image shows osteo-
sclerosis of the cranial vault, right
maxillary sinusitis, and irregular
bony destructive lesion around the
extracted wound of right maxillary
first molar (Case 2).

Fig. 6. Panoramic radiograph shows
multiple osteosclerotic lesions in the
alveolar bone of the jaw (Case 2).



골반 및 사지 등에 나타나고5,6 특히 척추에서 샌드위치 모

양 혹은 줄무늬 모양을 나타내는 rugger jersey appearance나

“bone within a bone” 등의 특징적인 소견이 관찰된다고 보

고되고 있다.7 그 외 골수염, 부비동 및 유양돌기의 형성결

핍 등의 골격 병변과 치아맹출 지연, 치조백선 비후, 법랑

질 형성부전 및 치아우식증 등4,8,9의 치아 관련 병변 등이

보고되었다.

본 증례의 경우 남매 모두 골화석증으로 인하여 상악 제

1 구치 발거 후 상악골이 쉽게 골수염에 이환되었는데 이

는 주소부위의 골수강이 폐쇄되고, 섬유화가 진행되어 골조

직으로의 혈류량 감소가 발생되었기 때문이라고 추정된다.

골화석증의 경우 골수강으로의 혈액공급이 제한을 받기

때문에 골수염 발병이 용이하고 재발이 빈번하지만하악골

과는 달리 상악골에서는 골수염 발생이 희귀하다.10,11 그

이유는 상악골이 하악골에 비해 피질골이 얇고 혈류 공급

이 왕성하기 때문이다.1 본 연구의 두 증례는 골화석증과

관련되어 상악골에 골수염이 관찰된 희귀한 증례하고 생

각한다. 본 증례 1 여성환자의 경우 퇴골 골절 병력을 가

지고 있었는데 이 역시 골화석증과 관련이 있는 것으로

생각되며 이러한 골절 소견은 골화석증의 또 다른 특징이

기 때문에 추가 골절 가능성을 유의해야 한다.

골화석증의 발생빈도는 우성유전의 경우 20,000명 당 1

명, 열성유전의 경우 250,000명 당 1명의 빈도를 보이는 희

귀한 질환이다.12,13 열성유전형 (autosomal recessive type)은

임상적으로 악성형, 우성유전형 (autosomal dominant type)

은양성의 형태를 보이며, 최근에는 가벼운 자각 증상과 상

염색체 열성유전을 나타내는 중간형이 보고되었다.14,15 본

증례와 같은 우성유전형 (성인형)은 골격계에만 병변이 한

정이 되는 경향이 있으나 열성유전형인 유아형은 골격 장

애 이외에도,16 골수섬유종 (myelofibrosis), 빈혈, 저혈소판증

(thrombocytopenia), 간비장비 (hepatosplenomegaly) 등의

소견이 종종 나타날 수 있으며17 이로 인하여 사망하는 비

율이 높다.

골 사 및 골개조는 골을 흡수하는 파골세포와 골을 생

성하는 조골세포가 적절하게 균형을 유지함으로써 이루어

진다.18 골화석증은 일반적으로 파골세포의 활성이 저해되어

정상적으로 골을 흡수하지 못함으로써 발생하게 되며,19,20

10개 이상의 유전자의 변이가 이 질병의 발생과 연관되어

있다고 보고되었다.19 이 유전자들은 부분 골을 흡수하는

파골세포의 활성조절에 관여하는 유전자들 (TCIRG1; a3

subunit of v-ATPase, CLCN7; Cl- channel, OSTM1; β subunit

of CLCN7)과 파골세포의 분화 및 활성을 조절하는 유전자

들(RANKL; receptor activator of NFκB ligand, RANK; recep-

tor for RANKL)임이 보고된 바 있다.19,20 앞으로 골화석증

을 유발하는 특정 유전자의 변이와 유전형태 등을 파악하

는 연구와 술식 등이 임상진단과 치료과정에 동반된다면

환자 특이적인 치료에 도움이 될 것으로 사료된다.
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