
진행성 골화성 근염은 매우 드물게 보는 유전성

질환으로서 무지의 소지증과 같은 선천성 족무지 기

형과 근막, 건막, 건, 인대 및 골격근육의 간질조직

내 결체조직의 부종, 석회화를 거쳐 진행성으로 골

화를 일으킴을 특징으로 하는 질환이다. 본 질환은

근본적으로 골격근 자체는 정상이나 근본 결함이 결

체조직에 발생함으로 종래 사용하던 병명인‘진행성

골화성 근염(myositis ossificans progressiva)’보

다는‘진행성 골화성 섬유이형성증( f i b r o d y s p l a s i a

ossificans progressiva)’이라 칭하는 것이 합당하

다고 주장되고 있다7 ).

저자는 최근 일가족 남매에 발생한 진행성 골화성

근염 2예를경험하였기에 보고하는 바이다.

증 례

증례 1, 2는 일가족 남매에 발생한예로서, 문진에

의한 이들 일가족의 가계도는 다음과같다(Fig. 1).
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진행성 골화성 근염은 매우 드물게 보는 유전성 질환으로서 선천성 족무지 기형과 근막, 건

막, 건, 인대 및 골격근육의 간질조직내 결체조직의 부종, 석회화를 거쳐 진행성으로 골화를

일으킴을 특징으로 하는 질환이다. 본 질환은 근본적으로 골격근 자체는 정상이나 근본 병리

결함이 결체조직에 발생함으로 종래 사용하던 병명인‘진행성 골화성 근염’대신‘진행성 골

화성 섬유이형성증’이라 칭하는 것이 합당하다고 주장되고 있다.

저자는 최근 일가족 남매에 발생한 진행성 골화성 근염 2예를 경험하였기에 보고하는 바이다.

색인 단어: 진행성 골화성 근염, 진행성 골화성 섬유이형성증

Fig. 1. Pedigree chart
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Fig. 2. A. Radiograph of both femur shows osseous protruded mass on the medial
condyle of right femur and ectopic ossification of left medial thigh along
adductor muscles.

Fig. 2. B. Radiograph of lateral view of the cervical spine shows ossification of poste-
rior column of the entire cervical spine with flattening of curvature.

Fig. 2. C. A-P view of both feet shows broadening of the
first matatarsal heads, subluxed appearance of
bones at the first metatarso-phalangeal joints,
shortening of the first proximal phalanx and
abscence of the middle phalanges of the 3rd,
5th toes, bilaterally.

Fig. 2. D. Axial CT scans of the thigh shows heterotopic
ossification in the soft tissues.

Fig. 2. E. T1-weighted MR(coronal section) of the pelvis
and upper thigh demonstrates the ossifying col-
umn in the soft tissue of the left thigh, which is
well compatible to that seen on the Fig. 2A.
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증례1은 남매 중 오빠되는 2 0세 남자로(Fig. 1의

Ⅱ-1), 좌측 고관절 및 슬관절의 강직, 우측 슬관절

주위 대퇴 원위부 내측에 골성 종괴 촉지 및 경추부

의 강직, 흉추의 후굴 변형 및 강직, 양측 하악관절

강직에 의한 개구장애등을 호소하여 내원하였다. 이

러한 증상은 약 8 년 전부터 서서히 발병하여 지속

적으로진행되었다고 한다.

혈청학적 검사상 HLA B-27 양성이었고, 방사선

소견상, 우측 대퇴골 상과 내측부에 융기된 골종물

이 관찰되며, 좌측 대퇴부 내측에 좌골 조면과 치골

로부터 원위 대퇴골 내측까지 대내전근을 따라 광범

위하게 골화된 화골주가 관찰되고 있다(Fig. 2A).

또한 경추는 편평상을 이룬 상태에서 경추의 전체

후주는 광범위한 골화를 형성한 소견을 보여주고 있

다(Fig. 2B). 양측 족부 무지의 제1중족골은 넓고

짧았으며 외반변형을 동반하고 있었다(Fig. 2C).

골반 및 대퇴부의 CT 및 M R I상 골화골 내부에 골

수조직을 갖는 병변이 대퇴골과 평행하게 위치하고

있는 소견을 볼 수 있다(Fig. 2D, 2E).

증례2는 1 6세의 증례1의 여동생으로(Fig. 1의

Ⅱ-2), 우측 견갑부의 미만성인 종창(Fig. 3A), 국

소 열감 및 압통을 호소하였다. 약 1 0년 전부터 점

진적으로 흉요추부의 운동장애, 경추의 강직, 양측

고관절의 강직, 양측 족부의 경직 등이 점차 진행되

었다고 한다. 방사선 소견상, 경추 후주의골화로 인

한 후방골유합 소견을 보여주고 있으며(Fig. 3B),

양측 족무지는 증례1과 같은 소견을 보여주고 있었

다(Fig. 3C).

가족력에서 부친(Fig. 1의 Ⅰ- 2 )은 다년간 구간

및 하지관절의 강직 등이 진행성으로 발현하였다고

하며, 내원 2 년 전 폐렴 진단 하에 사망하였다고

한다. 또한 백부(Fig. 1의 Ⅰ- 1 )도 구간 및 하지관
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Fig. 3. A. Photograph of the dorsal aspect of the trunk shows diffuse moderate swelling of the right scapular region.
Fig. 3. B. Radiograph shows ossification of the posterior column of the entire cervical spine with flattening of curva-

ture.
Fig. 3. C. A-P view of the foot in the patient’s sister shows findings as like as that of the Fig. 2C.
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절의 강직이 있다고 진술하고 있으나 진찰확인은 협

조가 이루어지지 않았다.

고 찰

진행성 골화성 근염은 1 6 9 2년 Guy Patin에 의하

여 최초로 보고되었으며2 ), 1868년 von Dusch는

myositis ossificans progressiva라 명명하였고,

1 9 3 2년 M a i r는 본질환에서의 골화는 골격근육 자체

에서 발생하는 것이 아니고 근육의 간질조직내 결체

조직에서 발생하므로 fibrodysplasia ossificans

p r o g r e s s i v a라 칭하는 것이 타당하다고 주장하였으

며7 ), 우리나라에서는 1 9 6 4년 김5 )에 의해 최초로 보

고되었다.

원인은 명확히 규명되지 않았으나, 대부분의 경우

유전성 질환으로 상염색체 우성 질환으로 알려져 있

으며, 남녀 비율은 4 : 1로 남자에서 우세하다6 ).

병리학적으로 발병초기에는 이환부의 근육 간질에

심한 부종이 나타나고 결체조직 증식이 일어나는 것

이 특징이며 이러한 과정이 경과된 후 근육 섬유는

이차적으로 위축되고 퇴화되며, 말기에는 침범된 중

배엽성 조직내의 석회화 및 골화가 일어나게 되는

것이다8 ).

발현 연령은 통상 1 0세 이내이며, 병리적인 소인

은 태아기부터 시작된다고 보고되고 있으며 호발 부

위로는 경추부, 동체의 배면, 견갑부, 사지의 근위부

등이다.

임상소견은 전형적인 경우, 발병국부에 부종이 최

초로 나타나는 것이 특징이고 대부분의 경우 동통에

겸하여 국소 압통, 열감 등이 수반되며 병변이 진행

하면 사경, 관절강직, 완전한 경직이 초래됨에 따라

이환부위에 심한 운동장애를 유발할 수 있다2 , 8 ). 또

한 대부분의 경우 족부 무지의 단지증이나 무지 외

반증을 동반하는 것으로 보고되고 있으며3 ) 본 증례

1, 2에서도 특징적인 족부의 기형을 보여주고 있었

다. 방사선 소견으로는 증상이 시작되는 초기에 이

환 국소 종창 소견이 인정되고 보통 4주 후 이소골

또는 칼슘침착이 근육의 주행에 따라 불규칙하고 지

주적으로 평편하게 형성되는 것을 관찰할 수 있으며

시간이 경과함에 따라 골화 과정이 성숙된다. 증례

1의 경우는 초기 증상을 나타내는 부위는 없고 양측

대퇴부 및 경추후주에 골화를 일으키고 있으며, 증

례 2에서 우측 견갑부 종창 등의 증상은 본질환의

초기 병변이 급성으로 나타나고 있는 소견으로 인정

된다.

치료는 특별한 요법은 알려지지 않고 있으며, 예

방치료로 저Vitamin D와 저칼슘식이요법을 권장하

고 있다. 한편 A C T H와 c o r t i s o n e을 사용하기도 하

나 골화를 방지함에는 효과가 없다고 알려져 있으며

또한, 석회화억제제(calcium chelating agent)인

diphosphonate disodium ethane-1-hydroxy-1,

1 - d i p h o s p h o n a t e ( E D T A )를 발병 초기에 투여하여

도 화골형성에는 별 효과가 없고, 다만 이소골

(ectopic bone)의 제거수술 후 석회화의 재발을 방

지함에 효과를 얻었다고 보고하고 있다9 ). 현재, 근

육내 화골 예방 목적으로 연골내골화를 억제한다고

보고된 바 있는 BMP4(bone morphogenetic pro-

tein 4)억제제나, Isotretinoin 혹은, 혈관생성 억

제제 등을 투여하는 시도가 진행되고 있다1 0 ).

수술적 치료는 골화 병변의 성숙 단계에 따라 결

정되며, 골화가 완전 성숙 병소일 때 이환관절 기능

증진 목적으로 절제술의 적응이 된다. 병소가 아직

완전히 성숙하지 않았다면 성숙이 완료될 때까지 기

다리는 것을 원칙으로 하며, 이는 자연 흡수되어 소

실될 가능성을 기대하고, 또한 수술 후 재발을 방지

하기 위함이다4 , 9 ). 본질환 병변 자체에 의해서 사망

하는 경우는 드물고, 폐렴 또는 욕창으로 인한 염증

이나 패혈증이 주요 사망요인으로 알려졌다1 ).본 증

례에서는 2예 모두 이환 국소의 동통 완화 목적으로

소염진통제를 투여하는 등 대증적으로 치료하였다.

저자는 한가족 남매에 발생한 진행성 골화성 근염

2예를 조우하여 문헌 고찰과 함께 보고하는 바이다.
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Myositis Ossificans Progressiva
- Two Cases Report -

Byeong Mun Park, M.D., Dong Soo Kim, M.D., Young Kwan Ko, M.D.*,
Kyung Sub Song, M.D., Kwang Pyo Jeon, M.D., Hyung Ku Yoon, M.D.*,

Chan Sam Moon, M.D.*

Department of the Orthopaedic Surgery, Kwang-Myung Sung-Ae General Hospital,
Kwang-Myung-Si, Kyungki-Do, Korea
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Myositis ossificans progressiva, also known as ‘fibrodysplasia ossificans progressiva’is a
rare disorder, most probably inherited as a mendelian dominant trait with irregular penetrance.

It is characterized by congenital malformations of the great toes and progressive edema, calci-
fication and ossification of the fasciae, aponeurosis, ligaments, tendons, and connective tissue in
interstitial tissues of skeletal muscle.

The basic defect is in the connective tissue, whereas the skeletal muscle remains fundamental-
ly normal.

We report two cases of a brother and sister whose the disorder is involved in a same family.
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