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Ⅰ. 서 론

쇄골두개 이형성증은 상염색체 우성유전에 의한 골격의

형성장애로 백만명 당 1명의 비율로 질환이 발생하며, 다른

골격 질환에 비하여 의학적 합병증이 상 적으로 적기 때문

에 실제 발생되는 환자보다 적게 진단된다1-4). 이 질환은 6

번 염색채에 존재하는 CBFA1 유전자의 변형에 의해 발생

하며 전구세포가 골아세포로 분화하는 것을 조절하는 CB-

FA1 유전자의 변형으로 인해 막성골과 연골내 골 형성에

향을 준다1-3,5).

쇄골두개 이형성증의 전신적 특징으로는 부분적이거나

전체적인 쇄골의 결핍, 작은키, 양안격리증, 저형성된 상악

골에 의한 중안모 고경의 감소, 단두증 등이 있으며, 구강내

특징으로는 다수과잉치, 구치 맹출장애, 높은 구개 천장,

부정교합 등이 있다1,2,6-8). 

본 증례는 과잉치를 주소로 내원한 2명의 형제와 이종 사

촌의 임상 및 방사선 검사와 치료과정 중 가족력을 보이는

쇄골두개 이형성증 질환(Fig. 1)과 연관된 몇 가지 공통된

특징을 발견하 기에 보고하는 바이다.

◆ 증 례 3

가족력을 보이는 쇄골두개 이형성증에 관한 증례보고
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ⅡⅡ. 증례보고

■ 증례 1

11세 7개월의 남자아이로 과잉치의 치료 및 평가를 위하

여 개인병원에서 의뢰되어 본과에 내원하 다. 병력 검사 결

과 특이한 의학적 병력은 없었다. 파노라마 방사선 사진에서

하악 소구치 부위 및 상악 소구치 부위에 5개의 과잉치가 관

찰되었으며, 평행한 하악골 상행지와 얇고 날카로운 근돌기

및 안와 하연이 하방으로 내려와 상악동이 상 적으로 작아

진 소견과 같은 골격적 변화들을 관찰할 수 있었다(Fig. 2).

다수과잉치와 파노라마 상에서 발견된 골격적 변화들을 바

탕으로 쇄골두개 이형성증이라 잠정 진단하고 두개 측면 방

사선 촬 한 결과 둥근 하악각과 warmian bone(Fig. 3B)

을 관찰할 수 있었다(Fig. 3). 쇄골의 형태를 관찰하기 위한

흉부촬 에서 쇄골의 무형성이나 저형성은 발견되지 않았으

나 임상검사 시 어깨의 가동성이 증가된 것을 확인할 수 있

었다.

구치 맹출을 위하여 상,하악 소구치 부위에 존재하는 과

잉치를 국소마취 하에 제거하 다. 과잉치를 모두 제거 한

후 7개월이 되었을 때 하악 소구치 부위 및 다른 부위에서

구치가 맹출되고 있는 것을 확인 할 수 있었다(Fig. 4). 

■증례 2

첫 번째 증례 환자의 동생으로 9세 10개월의 남자 아이가

이 나올 시기가 지나도 이가 나오지 않는다는 것을 주소로

본과에 내원하 다. 맹출 지연의 원인을 찾기 위해 파노라

마 방사선 촬 을 통해 상악 전치부위와 하악 견치 및 소구

치 부위에 7개의 과잉치가 관찰되었다(Fig. 5). 자연적인

구치 맹출 정도를 관찰하기 위해 6개월 간격으로 2년 동

안 파노라마 방사선 사진을 촬 하며 구치 맹출 정도를

관찰하 다. 첫 번째 증례에서 파노라마 방사선 사진에서

발견된 골격적 특징들과 더불어 하악골 골소주가 엉성하게

형성되어 있는 것이 관찰되었으며 구치 맹출을 위하여 물

리적인 장애가 되는 과잉치의 제거가 필요하다고 판단되었

다.

국소마취하에 #83-5, #73-4 잔존 유치와 하악 견치 및

소구치 부위에 존재하는 과잉치 발거하 으며 상악 전치부

에 존재하는 과잉치도 제거하 다. 2개월 후 파노라마 방사

선 사진으로 과잉치가 존재하던 부위 검진하 으며 5개월

후 환자의 구강 및 안모평가 후 교정치료를 시작하기로 하

다(Fig. 6,7). 안모검사 시 양안격리증과 중안모 부위의

발육부전, 튀어나온 전두골을 관찰할 수 있으며 두개 측면

방사선 상에서 둥근하악각도 관찰할 수 있다(Fig. 8,9). 임

상 및 방사선 검사에서는 쇄골두개 이형성증에 의한 변화들

이 관찰되었으나 흉부촬 에서는 첫 번째 증례와 마찬가지

로 쇄골의 무형성증이나 저형성증은 발견되지 않았다.

2 by 4 appliance를 이용하여 심하게 회전되어 있는

#11 치아를 포함하여 전치부 치아를 배열 하 으며 하악 견

치 및 소구치는 가철성 공간유지 장치를 사용하면서 자연적

인 구치 맹출을 관찰하기로 하 다. 1년 6개월 동안 구

치 맹출 정도를 관찰한 결과 자연적인 맹출을 기 하기 어

려울 것으로 판단되어 #33, 34, 35, #42, 43, 44 외과적

정출 후 교정력으로 견인하 다. 상악 제 2 소구치도 계속

적인 관찰결과 자연적인 맹출이 어려울 것으로 판단되어 외

과적 정출 후 교정치료 할 계획이다(Fig. 10, 11).

■증례 3

10세 8개월 여자아이로 과잉치의 치료 및 평가를 위하여

본과에 내원하 다. 가족력 조사에서 할아버지가 다수 과잉

치와 구치 맹출장애로 틀니를 사용한다는 것과 두 명의

사촌오빠가 같은 증상으로 본과에서 치료받았다는 것을 알

게 되었다. 중안모 부위의 발육부전과 튀어나온 전두골과

같은 안모상의 특징과 왜소한 어깨 및 가족력을 바탕으로

쇄골두개 이형성증으로 잠정적으로 진단내리고 방사선 및

구강검사에서 관찰되는 특징들을 살펴보았다(Fig 12). 파

노라마 방사선 사진에서 좌, 우 견치 및 소구치 부위와 상악

중절치 부위에서 8개의 과잉치가 관찰되었으며 앞의 두 가

지 증례에서 관찰된 골격적 변화외에도 불명확한 sigmoid

notch, 하방으로 쳐져있는 관골궁도 관찰되었다(Fig. 13).

두개 측면 방사선 사진에서는 발육이 저하된 비골과 둥근

하악각을 관찰할 수 있었으며 구강검사를 통해 상악골 발육

부전으로 인한 3급 부정교합 경향과 깊은 구개도 관찰되었

다(Fig 14, 15). 흉부 방사선 사진에서 쇄골의 무형성증이

나 저형성증은 관찰되지 않았으나 쇄골의 견봉 돌기 부분에

서 약간의 형태적 변화가 관찰되었다(Fig 16).

CT 촬 을 통해 과잉치 위치를 확인하고 과잉치의 수와

골내에서의 위치를 고려하여 전신마취하에 과잉치를 제거

하 다(Fig 17). 과잉치 제거 시 상부에 존재하는 골삭제를

동반하 으며 더 이상의 치아 형성을 막기 위하여 치낭도

제거하 다(Fig 18). 상, 하악 구 제 1 구치 맹출 후 공

간유지 장치를 장착할 예정이며 구치 맹출 정도를 관찰하

면서 교정치료 할 예정이다.
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Fig. 1.  Pedigree of the family with Cleidocranial

dysplasia 

Fig. 4. Panorama after extraction of

supernumerary teeth (7 months later)

Fig. 10.  Panorama(15y 6m)

Fig. 7.  Intra-Oral Photo(13y)

Fig. 11. Intra-Oral Photo(15y 6m)

Fig. 8.  Extra-0ral Photo (13y)

Fig. 5.  Panorama of case 2(11y 10m).

Arrows indicate positions of

supernumerary teeth

Fig. 6.  Panorama after extraction of

supernumerary teeth (2 months later)

Fig. 2.  Initial panorama of case 1 (11y 7m). (A)

Parallel-sided ascending ramus

(B) Slender, pointed coronoid process (C)

Shortened maxillary sinus. Arrows indicate positions

of supernumerary teeth.

Fig. 3.  Lateral cephalo

(A) Rounded gonion

angle (B) Wormian

bone

Fig. 9.  Lat
Cephalo(13y)
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Fig. 12.  Extra- Oral Photo

Fig. 13.  Initial panorama of case 3 (10y

8m) (A) Uncleared sigmoid  notch

(B) Downward zygomatic arch . Arrows

indicate positions of supernumerary teeth.
Fig. 14.  Lat. Cehphalo

(A) Underdeveloped

nasal bone

Fig. 15.  Intra-Oral Photo

Fig. 17.  CT (A) and (B): Mx. anterior region, (C) and (D):

Mn. right region, (E) and (F): Mn. left region

Fig. 16.  Chest PA

Fig. 18.  Removed Supernumerary teeth and follicle  

(A): Mx. anterior region, (B): Mn. right region, (C): Mn. left region

Table 1. Comparing of Panoramic signs in three cases.

Case 1 Case 2 Case 3

Parallel-sided ascending ramus O O O

Slender, pointed coronoid process X O X

Zygomatic arch with △ Unknown O
a severe downward tilt

Coarse trabeculation of
Unknown O O

mandible

* O: Affected,  X: Unaffected, △: Slightly affected
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Ⅲ. 고 찰

3가지 증례의 환자 모두 쇄골두개 이형성증이라는 것을

모르고 과잉치 제거와 구치 맹출 지연을 주소로 본과에

내원하 다. 다수과잉치는 과잉치가 5개 이상인 드문 질환

으로 일반적으로 쇄골두개 이형성증, 구순구개열,

Gardner’s syndrome과 연관되어 있는 경우가 많으므로

임상 및 방사선 검사 시 이러한 질환과 연관된 특징들이 있

는 지 살펴보았다9-12). 

구순구개열은 존재하지 않았으며 Gardner’s syndrome

의 특징인 장용종, 하악골이나 두개골에 발생하는 골종,

지방종이나 피지낭종과 같은 연조직 종양도 관찰되지 않았

으나 쇄골두개 이형성증과 관련된 다음과 같은 몇 가지 골

격적, 임상적 특징이 관찰되었다.

파노라마 방사선 사진에서는 Jesen과 Kreiborg4)가 보고

한 바와 같이 상악골과 하악골의 상행지와 근돌기에서 형태

적 변이가 관찰되었으며, 각 증례에서 관찰된 소견은 Table

1에 정리하 다. 3가지 증례에서 공통적으로 평행한 하악골

상행지를 관찰할 수 있었다. 두개 측두 방사선 사진과 구외,

구내에서 관찰되는 특징은 Golan8)의 연구에서 밝혀진 특징

들 중 일부가 관찰되었으며, 각 두개 측두 방사선 사진, 구

외 검사 및 구내 검사에서 관찰된 소견을 Table 2-4에 정리

하 다. 자료가 없어서 확인되지 않은 소견과 정확하지 않

은 소견은 unknown으로 표시하 으며 특징적 소견이 경미

하게 나타난 경우 slightly affected로 표현하 다.

쇄골두개 이형성증은 골격계에서 비슷한 변화를 나타내

는 다른 질환과도 감별이 필요하다. 표적인 질환으로 쇄

골의 선천적 가관절증과 농축이골증이 있다. 쇄골두개 이형

성증의 경우 전반적인 골격계의 변화가 나타나는 반면 쇄골

의 선천적 가관절증은 쇄골부위에서만 국소적으로 골격계

의 변화가 나타난다. 농축이골증은 열린 천문, 두개 봉합 폐

쇄의 지연, 구치 맹출지연과 같이 쇄골두개 이형성증과

유사한 특징이 관찰되나 농축이골증에서는 다수과잉치가

나타나지 않는다2,5).

쇄골두개 이형성증은 일상생활에 특별한 지장이 없기 때

문에 구 제 1 구치가 맹출하기 전까지 부분 치료를

받지 않는 경우가 많다5). 쇄골두개 이형성증 환자를 치료하

는 첫 번째 방법으로는 구 치근이 2/3 정도 형성되었을

때 유치와 과잉치를 발거하는 방법이 있으며 다른 방법으로

는 상악 구 제 1 구치가 맹출 한 후에 모든 과잉치와 잔

존 유치를 발거하는 방법이 있고 또 다른 방법들도 논의되

고 있다13,14). 유치와 과잉치 제거 후에는 고정성 또는 가철

성 간격유지 장치가 필요하며 구치 맹출을 위해서는 외과

적으로 치라를 노출시킨 후 교정력으로 견인하는 방법이 필

요한 경우도 있다. 쇄골두개 이형성증 환자의 치료는 치료

기간이 길어 환자의 협조도가 필요하며 적절한 치료시기를

선택하고 여러분야가 협진적 치료를 하는 것이 필요하다.

본과에 내원한 3 명의 환자는 쇄골의 형태와 기능적인 면

에서 두드러진 변화가 관찰되지 않아 질환을 진단함에 있어

서 어려움이 있었다. 파노라마 방사선 사진을 비롯한 치과

방사선 사진은 쇄골두개 이형성증 환자의 골격적 변화를 관

찰하는데 유용한 정보를 제공하 으며 증상이 비슷한 여러

질환들과 감별진단 하는 것이 필요하 다.

Ⅳ. 요 약

경희 학교 치과병원 소아치과에 내원한 3명의 환자는 외

할어버지를 통해 격세 유전된 가족력을 가지고 있으며 임상

및 방사선 검사에서 관찰되는 특징들을 바탕으로 쇄골두개

이형성증으로 진단되었으나 쇄골의 기능과 형태적인 면에

서 큰 변화는 나타나지 않았다.

쇄골두개 이형성증으로 인한 증상들은 환자마다 다양한

정도로 나타나므로 이 질환으로 인한 여러 가지 골격적 변

화 및 특징들에 관한 기본적 지식을 가지는 것이 필요하며

비슷한 골격적 특징을 나타내는 다른 질환과의 감별진단도

필요하다. 더욱 정확한 진단을 위해서는유전자검사 하는 것

이 추천된다.

쇄골두개 이형성증 환자를 치료할 경우 기능적, 심미적으

로 원만한 치료 결과를 위하여 적절한 시기에 과잉치를 발

치 한 후 공간유지장치를 사용해야 하며 보철치료 및 교정

치료 하는 것이 필요하다. 이를 위해 환자의 협조도와 더불

어 여러 분야의 협진적 치료가 필요하다.

Table 2. Comparing of Cephalometric signs in three cases.

Case 1 Case 2 Case 3

Missing nasal bone X X O

Rounded gonion angle O △ O

Wormian bone O X △

* O: Affected,  X: Unaffected,  △: Slightly affected

Table 3. Comparing of Extra-oral signs in three cases.

Case 1 Case 2 Case 3

Frontal bossing Unknown O O

Hypoplastic midface Unknown O O

Hypertelorism Unknown O O

* O: Affected,  X: Unaffected, △: Slightly affected

Table 4. Comparing of Intra-oral signs in three cases.

Case 1 Case 2 Case 3

Delayed eruption or retention of
O O O

the permanent dentition

Multiple supernumerary teeth O O O

High palate Unknown O O

* O: Affected,  X: Unaffected,  △: Slightly affected
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