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Ⅰ. 서 론

연골무형성증은 가장 흔한 연골형성장애 중 하나로 100만

명 당 25-66.7명의 빈도로 발생하며 여성에서 더 흔하다1,2).

섬유모세포 성장인자수용체-3(fibroblast growth factor

receptor-3, FGFR3)의 지속적인 활성화를 초래하는 점돌

연변이에 의해 발생한다고 알려져 있으며, 활성화된

FGFR3는 연골세포의 증식을 저해하고, 그 결과 골단 성장

판의 확장이 억제되고, 장골 성장이 심각하게 저해된다. 상

염색체 우성 유전양식을 따르지만 80% 정도가 새로운 자발

성 돌연변이에 의해 나타나는데, 특히 아버지의 나이가 많

은 경우 영향을 받는다2-4). 이환된 환자는 전형적으로 이형

접합체(heterozygote) 상태인데, 동형접합체(homozy-

gote)의 경우는 태생 직후 흉곽의 비정상적 발육에 의한 호

흡곤란으로 죽기 때문이다4). 진단은 종종 임상적 특징과 방
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사선적 특징에 의해 이루어지는데, 태내 진단은 초음파 영

상에서 짧은 장골의 길이로 진단할 수 있으며 분자 검사

(FGFR3 mutational testing)로 인해 확진된다5). 출생 후

에는 전문의의 검사와 단순 방사선 촬영으로 이 질환의 특

징적인 골변형을 관찰할 수 있다6). 출생후에는 94%가 출생

후 1년내 진단되었고, 평균 진단 나이는 0.306세였다7). 임

상적 소견으로는 사지가 체간에 비해서 비정상적으로 작고,

두부는 상대적으로 크게 보이는 소인증으로 하지가 휘어져

있고, 세번째와 네번째 손가락 사이가 넓은 짧고 굵은 삼지

창 모양의 손을 가지고 있으며, 척추관 협착증, 요추 전만으

로 비정상적으로 굽은 등을 볼 수 있다4,8,9). 두개안면부 특징

으로는 앞이마 부분의 돌출과 함몰된 비근부로 인해 특징적

인 안모를 나타내며, 구강내 소견은 상악골의 발육장애로

인해 상대적으로 하악전돌 증상을 보이고, 치아의 선천적

결손, 맹출지연, 형태이상을 나타내기도 한다8). 이런 특징들

은 수두증, 무호흡증, 상기도 폐쇄, 중이염, 부비동염, 부정

교합 등의 문제를 야기할 수 있다7). 이번 증례는 다발성 치

아 우식증을 주소로 서울대학교 치과대학 소아치과에 내원

한 연골무형성증 환아의 전신마취하 치료에 대한 보고이다. 

Ⅱ. 증례보고

3세 4개월의 여환으로 다발성 치아우식증을 주소로 서울

대학교 치과병원 소아치과에 내원하였다. 환아는 진단된 연

골무형성증 환자였으며 소아과에 정기적으로 내원하고 있

었다. 환아의 협조도는 좋은 편이었으며 지능에는 문제가

없었다. 외관상 나이에 비해 작은 키와 휜 다리, 삼지창 모

양의 손 등 연골무형성증 환자의 전형적인 특징을 보이고

있었다. 또한 돌출된 이마, 함몰된 중안모 및 상대적으로 돌

출되어 보이는 하안모를 나타내었으며(Fig. 1), 평상시에도

항상 입을 벌리고 구호흡을 하고 있었는데 보호자의 진술에

의하면 이비인후과적 문제가 있어 비호흡이 곤란한 상태라

고 하였다.

이전의 치과치료 경험은 없었으며, 구강내 임상 및 방사

선적 검사상 전치부 및 구치부 모두 치아우식에 이환된 다

발성 치아우식증으로 진단되었다(Fig. 2). 치과치료를 위해

환아의 전신상태에 대해 파악하고자 소아과에 의뢰한 결과,

연수압박(medullary  compression)이 의심되고 있는 상태

이며, 진정치료가 금기는 아니나 호흡 문제가 발생할 수 있

Fig. 1. Extraoral photographs of a patient with achondroplasia. Note that characteristic trident hands.

Fig. 2. Intraoral photographs before treatment.
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으니 주의하라는 회신이 왔고, 평소에도 비호흡이 어려운

환아의 상태와 광범위한 치과치료가 필요한 상황임을 고려

할 때 전신마취하 치과치료를 시행하기로 결정하였다.

전신마취 하, 하악 4전치와 상악 좌측 제1유구치를 제외

한 치아들을 모두 치료하였다. 하악 우측 제1유구치는 기성

금관치료, 나머지는 복합레진 수복으로 마무리하였다(Fig.

3). 현재로서는 치아우식 외 다른 문제점은 발견되지 않았

으나 환아의 전신적 상태를 고려해 볼 때 추후 하악전돌 및

개방교합의 위험성이 있고, 구호흡으로 인한 치아우식 위험

성도 높은바 정기적인 검진이 필요함을 고지하였다.

Ⅲ. 고 찰

연골무형성증은 소인증의 주된 원인으로 짧은 사지와 작

은 키, 대두증이 특징적이며, 성인이 되었을 때 남성과 여성

의 평균 최종 신장은 각각 131.60cm, 123.50cm 정도이다2).

이번 증례에서도 환아는 내원 당시 3세 4개월로 체중

16kg, 신장 83cm를 보였는데, 이것은 대학소아학회에서

제공하는 한국 아동의 표준성장곡선에 비교해 볼 때 체중은

정상이나 신장은 3퍼센타일 이하로 심한 저신장을 나타내고

있었다8).

Stephen 등10)은 연골무형성증 환아의 전신적 특징과 두

개안면 특징에 대해 조사하였는데, 작은 신장과 짧은 팔다

리와는 달리 일반적으로 좋은 전신 건강을 보이며 정상적인

지능을 가지고 출혈 경향이나 심각한 비만은 없다고 하였

다. 대다수는 머리가 크고 정지된 수두증을 가지고 있었다.

환자의 짧은 팔다리, 발육이 정지된 신장, 척추의 배열이상

은 아이가 일반적인 치과 체어에 앉기 어렵게 만들 수 있는

특징들인데, 만성적인 등 통증이 이 문제에 혼합되어 나타

날 수도 있다. 크고 무거운 머리와 두부경부의 불안정성은

치과치료시 머리의 조절에 특별한 주의가 필요할 수 있음을

시사한다. 납작한 콧대, 후비공폐쇄, 아데노이드 비대로 인

한 상기도의 폐쇄로 조사에 참여한 환아들은 모두 구호흡을

보였으며, 작은 비인두와 후두는 마취시 추가적인 문제점을

가져올 수 있는 특징이었다. 치아는 정상적인 모양과 질감,

기계적성질을보였으며, 매복이나배열이상은보이지않았다.

연골무형성증 환아에서 다수의 하악 치아의 결손과 뾰족

한 뿔 모양의 상악 전치를 가진 경우가 보고된 경우도 있기

는 하지만11), 이번 증례의 환아도 치아 자체의 형태 이상 발

육 이상은 보이지 않았다. 다만 항상 벌어져 있는 입으로 구

호흡을 하고 있었으며, 혀는 벌어진 상하악 치열 사이에 위

치하고 있었고, 이로 인해 간단한 치면세마에도 어려움을

나타내었다. 현재 유치열로 반대교합 증상은 아직 나타나지

않았으나 측모를 관찰 해 보았을 때 확연한 중안모의 함몰

과 튀어나온 이마를 보여 앞으로 3급 부정교합 경향이 뚜렷

해질 것임을 예상할 수 있었다. Dunbar 등12)에 따르면 연

골무형성증 환아에서 주된 교정적 문제는 유전적인 짧은 두

개저로 인해 상악이 후퇴되고 수직 성장이 저해된 3급 부정

교합이다. 

Zucconi 등13)은 16명의 연골무형성증 환아를 조사하여

25명의 편도 및 아데노이드 비대 환자들과 비교하였는데,

수면 구조는 두 간에 유의한 차이가 없었으나 수면 중 숨쉬

는 속도는 연골무형성증 환아에서 증가하였다. 또한, 환아

의 75%에서 수면시 유의할만한 상기도 폐쇄가 나타났으며

코골기나 짧은 폐쇄성 무호흡증, 저호흡증, 또는 두가지 모

두를 함께 나타내기도 했다. 이것은 연골무형성증 환아에서

가장 중요한 호흡 장애는 상기도 폐쇄라는 증거로, 이런 이

유로 환자들 중 상당수가 아데노이드-편도 절제술이 필요하

다14). 이번 증례의 환아도 편도 문제로 이비인후과 진료를

받고 있었으며, 비호흡이 힘든 상태였다. 이러한 특징은 환

자의 자발적 비호흡이 요구되는 소아 진정치료의 금기증이

될 수 있으며, 구강내에서 기구를 조작하는 일반적인 치과

치료에도 많은 어려움을 가져다 준다.

또한 연골무형성증이 있는 경우 두개저와 상경추에 침범

한 이형성은 신경관의 협착과 원위 연수의 압박, 상척추관

의 압박을 가져올 수 있다. 경연수관의 압박은 호흡 곤란,

무호흡증, 신생아돌연사망의 원인이 될 수 있는데, 추측되

는 이론은 연수의 호흡중추가 압박받고 기도 근육의 신경손

Fig. 3. Intraoral photographs after treatment.
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상이 일어날 수 있다는 것이다15). 이번 환아에서도 연수 압

박이 의심되고 있는 상황이었으므로 호흡관리에 대해 더욱

주의가 필요하였다.

비록 전신마취시 기도 확보 또는 직접적 후두경 검사가

어려움이 없었다는 보고도 있었으나16), 전신마취의 잠재적

위험성이 되는 제한적인 목 신장, 대후두공 협착, 큰 혀, 큰

하악과 환축추불안정이 종종 나타나기 때문에 마취시 특별

한 주의가 필요하며17), 기관내 삽관이 필요하다면 작은 크기

의 관이 선택되어야 할 것이다16).

Ⅳ. 요 약

연골무형성증 환아는 작은 키, 짧은 사지, 척추 측만, 아

데노이드와 편도 비대 등의 특징적인 소견으로 인해 치과치

료시 많은 주의를 요한다. 대부분의 환자들이 구호흡을 하

기 때문에 치과 시술시 호흡이 어려우며, 척추 이상으로 인

해 체어에 오래 누워있기 힘든 경우가 많아 이번 증례와 같

이 다발성 우식증을 치료하기 위해서는 전신마취 하 시술이

필요한 경우도 있다. 연골무형성증 환아의 치과 진료시에는

타과와의 긴밀한 협조 하에 이러한 전신적인 특징을 이해하

고 접근해야 할 것이다. 
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