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Ⅰ. 서 론

신경섬유종증은 상염색체 우성으로 유전되며 비정상적인 피

부착색과 피하 소결절을 동반하는 비교적 드문 질환으로 1849

년 Smith가 처 음 으 로 기 술 하 고 1882년 von

Recklinghausen에 의해 명명되었다1). 이는 두가지 형으로 분

류되고 그 중 제 1형 신경섬유종증은 1:2500~1:3000의 유병

율을 보인다2). 제1형의 임상적 판단 기준 중 신경섬유종은 약

절반 가량이 두경부에 발생하며 구강내에 발생하는 경우는 비

교적 드문 것으로 알려져 있다3-5). 또한 이 질환이 심한 경우에

는 신경계, 골격계, 혈관계, 내분비계 등에도 침범되어 다양한

증상을 나타내며 선천성 질환뿐만 아니라 중추신경계 및 신체

타부위의 종양이 이 질환에 동반되는 예도 보고되고 있다1).

임상적으로 가장 중요한 것은 하나 또는 그 이상의 신경섬유

종에서 신경육종으로 전이된다는 것이며, 현재 특이한 치료법

은 없으나 외과적 절제술이 좋은 치료법으로 여겨지고 있다6,7).

본 증례는 제1형 신경섬유종증을 진단받은 만 11세의 환아로,

구강내 신경섬유종의 발견으로 병소의 외과적 절제 후 재발없

이 양호한 결과를 보여 이를 보고하는 바이다.

Ⅱ. 증 례

환아는 만 11세의 남자 어린이로, 구치의 결손 및 구강검

진을 위해 개인치과병원에서 의뢰되어 본원에 내원하 다. 구

강내 임상 소견으로, 하악 좌측 제1 구치의 맹출 지연 및 상방

치은에 약간의 종창이 관찰되었으나 촉진시 통증은 없었고 누

공형성 및 배농도 없었다(Fig. 1). 방사선학적 소견에서 하악

좌,우측 제2소구치의 결손 및 좌측 하악공의 확 와 하방으로

의 전위, 하악관의 확 , 하악 좌측 제1 구치의 매복이 관찰되

었다(Fig. 2). 

환아의 가족력은 없었고, 의학적 병력으로는 피부과에서 발

목부위에 돌출된 피부 병소로 진료받은 적이 있었으나 정확한
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병명을 모르는 상태 기 때문에 본원 피부과로 의뢰되었다. 의

뢰 결과, 환아의 피부에 전반적으로 다양한 크기와 날카로운 외

형의 반점인 cafe′-au-lait spots, 겨드랑이나 서혜부의 주근깨

인 crowe's sign, 부드러운 표면의 종양으로 사지에 돌출되어

있는 신경섬유종을 근거하여 제1형의 신경섬유종증으로 진단되

었다(Fig. 3, 4).

구강내 병소의 치료를 위해 우선 하악 좌측 제1 구치 상방

병소의 완전 절개 생검을 통해 외과적인 노출 후 맹출양상을 관

찰하기로 하 다. 조직학적 소견에서 경계가 잘 지워진 진피 종

양으로, 가늘고 파상인 교원섬유가 여러방향으로 엉성하게 배

Fig. 1. Initial intraoral view. Fig. 2. Initial radiographic view. 

Fig. 3. Extraoral view (crowe's sign). Fig. 4. Extraoral view (neurofibroma on the Rt.

antegonial fossa).

Fig. 5. Histopathologic view (×20, ×100).
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열된 사이사이에 수많은 난원형 혹은 방추상의 핵이 흩어져 있

었다. 또한 가끔씩 점액성 변형을 보이는 기질에 난원형의 핵들

이 묻혀있는 양상을 보여 신경섬유종으로 진단되었다(Fig. 5).

5개월 경과후 하악 좌측 제1 구치의 맹출이 관찰되지 않아 외

과적 재노출을 계획하 으나 환아가 내원하지 않았다. 2년후

재내원시 구강 검진 결과, 하악 좌측 제1 구치의 맹출은 여전

히 관찰되지 않았고 발열 및 농의 배출이 있었다. 이는 신경섬

유종의 재발이 원인으로 여겨져 구강악안면외과에 의뢰하여 전

신마취하에 병소의 완전 절제 및 하악 좌측 제1,2 구치의 발

거를 시행하 다(Fig. 6). 술후 1년 4개월 째 모습에서 양호한

상태의 치은과 병소 내에 균일하게 방사선 불투과성이 증가되

어 양호한 치유 양상을 보이고 있어 재발의 증거는 찾아볼 수

없었다(Fig. 7, 8).

Ⅲ. 총괄 및 고찰

von Reckinghausen's neurofibromatosis라고 알려져 있는

제1형 신경섬유종증은 상염색체 우성 유전으로 1:2,500~

1:3,000의 유병율을 보이고 약 50%에서 가족력 없이 자발적

인 돌연변이에 의해 발생한다. 이 질환은 성별이나 인종에서 유

병율의 차이는 없다2).

Crowe & Schull8)에 의하면 신경섬유종증의 진단은 어린이

에 있어서 가족력에 무관하며, 직경 1.5cm을 초과한 6개 이상

의 cafe′--au-lait spots가 있는 경우라 하 다. 또한 색소성 반

점들은 조직학적으로 외피의 기저 및 수지상 세포들내의

melanin의 침착이 증가된 특징을 보이나 이 반점 자체가 환자

에게 위험을 주진 않는다고 하 다. 

구강내 증상의 빈도는 임상적 및 방사선학적 관찰 시에

72~92%로 다양하게 나타난다. 또한 구강내 신경섬유종은 혀

의 버섯유두의 확 로 가장 흔하게 관찰되고 설증의 원인이

된다9-12). 악골내의 신경섬유종은 매우 드물지만 발생한다면 하

악에서 호발하며 이때의 신경섬유종을“중심성 신경섬유종”이

라 한다. 이는 마비나 통증이 거의 나타나지 않고 하악의 종창

으로 감지해야 하므로 많은 주의를 요구한다13,14). 또한 인접 치

아의 맹출 지연, 전위와 같은 해부학적 구조물의 변형으로 낭

종, 치성/비치성 종양들과 감별진단이 필요하다. 방사선학적 소

Fig. 7. Intraoral view (1 year and 4 months after

operation).

Fig. 8. Panoramic view (1 year and 4 months after

operation).

Fig. 6. Surgical removal of mass under general anesthesia.
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견으로 하악공의 확 와 하방으로의 전위(23%), 하악관의 확

(29%)와 가지치기(24%), 하악지의 비박과 함몰, 골 도의

증가, 하악각의 감소, 하악하연의 구조적 변화, 관골돌기와 과

두의 저형성 등이 관찰된다9,11,12,15,16). 그리고 증가된 방사선 투

과상을 보이며 경계가 분명한 경우가 많다5,6,17).

제1형 신경섬유종증의 가장 무서운 합병증은 신경육종으로,

약 5%에서 나타난다. 모든 신경육종의 절반정도가 제1형 신경

섬유종증 환자에게서 발생하고, 육종으로의 악성변화는 더

크고 확산적이며 사지나 몸통에서 발생하지만 구강내에선 드물

다9,18,19).

소아환자의 경우 정확한 진단이 중요하다. 이는 3~30%에서

신경육종, 갈색세포종, 백혈병, 횡문근육종, Wilms's tumor,

중심신경계의 종양 등과 같은 합병증이 발생할 수 있기 때문이

다9,10,16). 

확실한 치료법은 없으나, 외과적 절제술이 좋은 치료법으로

여겨지고 있으며, 방사선 치료는 효과가 없는 것으로 보고되어

있다4,6,17,20,21). Wise22)에 의하면 10세 이전에 수술시 60%, 10

세 이후에 수술시 30%의 재발율을 보여 절제수술에서 환자의

나이가 향을 미친다고 하 다.

본 증례의 경우, 초진시 신경섬유종, cafe′--au-lait spots 등

의 피부병소로 의학적 병력이 있음을 의심하 고 피부과 의뢰

결과 제1형 신경섬유종증으로 진단되었다. 또한 하악 좌측 제1

구치의 맹출지연으로 외과적 노출술을 위해 완전 생검을 시

행한 결과, 제1 구치의 맹출지연의 원인은 상방의 병소로 악

골내에 발생한 신경섬유종임을 진단할 수 있었다. 생검 2년 후

생검시 조직의 불완전한 제거로 인해 병소의 재발이 관찰되었

고 이와 더불어 발열과 농양이 형성되어 전신마취 하에 병소의

완전 절제와 하악 좌측 제1, 2 구치의 발거가 시행되었다. 술

후 1년 4개월 째 수술부위는 균일한 방사선 불투과성이 증가하

여 양호한 골 치유 양상을 보이고 있으나, 재발 및 악성 변화에

한 지속적이고 주기적 관찰이 필요하고 추후에 전반적인 교

정 치료 및 보철 치료가 필요하리라 사료된다.

Ⅳ. 요 약

구치 결손 및 맹출지연을 주소로 경북 학교 치과병원 소

아치과에 의뢰되어 내원한 환자에 해 피부병소에 한 피부

과의 진단 및 구강내의 임상검사, 방사선사진 검사, 조직학적

검사를 실시하 다. 이를 통해 제 1형 신경섬유종증으로 진단

되었고, 환아의 악골내 병소를 신경섬유종으로 진단할 수 있었

다. 생검후 불완전한 제거로 인한 병소의 재발로 구강악안면외

과에 의뢰하여 전신마취 하에 병소의 외과적 절제술을 시행하

으며 술후 1년 4개월간 주기적인 관찰을 시행한 결과 재발없

는 양호한 치유를 보 다.
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Abstract

ORAL MANIFESTATIONS OF NEUROFIBROMATOSIS TYPE 1: CASE REPORT

Sun-Yeon Gwon, Tae-Wan Kim, Soon-Hyeun Nam, Hyun-Jung Kim, Young-Jin Kim

Department of Pediatric Dentistry, College of Dentistry, Kyungpook National University

Neurofibromatosis is an autosomal dominant disorder caused by a mutation of a tumor supressor gene on the

long arm of chromosome 17. There are two types of neurofibromatosis, and development of neurofibroma is one

of clinical diagnostic criteria for neurofibromatosis. The clinical signs of neurofibromatosis include as skin lesions,

bone deformities, and tumors involving central nervous system. About 25% of neurofibromatosis involves oral

neurofibroma. Radiographically, oral neurofibroma is well-defined unilocular radiolucency, which involves

mandibular canal, mandibular foramen and mental foramen.

When a lesion is small and approachable, complete resection, including 1cm of marginal connective tissue, is

feasible. However, there are studies reporting that the recurrence rate after surgical resection is high and fre-

quent recurrence may even increase the risk of malignant transformation. 

This case reports a patient with neurofibromatosis type I, accompanying oral neurofibroma, who shows a fa-

vorable result after surgical resection of the oral lesion.
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