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Crouzon 증후군 환자의 증례보고

이수진∙김영재∙장기택∙이상훈∙김종철∙한세현∙김정욱

서울대학교 치과대학 소아치과학교실

Crouzon 증후군은 1912년 프랑스의 신경학자 Crouzon에 의해 처음 알려진 질환으로 10q25-10q26 염색체에 위치한

FGFR2 유전자의 돌연변이에 의해 발생되며 발생률은 25,000명당 1명 꼴로 상염색체 우성 유전 경향을 보이는 유전적 질환

이다.

본 증례는 서울대학교 치과병원 소아치과에 내원한 9세의 Crouzon 증후군 환아에 대한 것으로 특징적으로 두개봉합이 조

기에 폐쇄되는 두개골유합증(craniosynostosis)으로 인한 두개안면골 이상, 안구돌출증, 상악골 저성장 및 상대적인 하악전

돌증을 나타내었다. 이에 Crouzon 증후군의 의과 및 치과적 소견을 살펴보고, 이에 대해 과거의 문헌을 고찰하여 다소의 지

견을 얻었기에 보고하는 바이다. 

주요어 : Crouzon 증후군, 두개골유합증, 상악골 저성장, 양안격리증, 안구돌출증

국문초록

Ⅰ. 서 론

중추신경계의 성장은 출생 전과 출생 후의 이른 시기에 매우

빠르게 진행되어, 인간의 뇌는 약 6세경에 성인 크기의 약 90%

에 도달한다1). 이러한 뇌의 빠른 성장에 따른 두개골의 성장은

대부분 두개봉합선에서 발생한다. 이때 특정 두개봉합선이 조

기폐쇄되면 이환부에서의 성장이 정지되고 이환되지 않은 다른

봉합에서 보상적인 성장이 발생함으로써 두개골 모양과 크기에

이상이 발생하게 되며 이와 같이 한 개 이상의 두개봉합이 조기

에 유합되는 것을 두개골유합증(craniosynostosis)이라고 한

다2-6). 조기봉합폐쇄는 대개 1세 안에 시작되어 2-3세가 되면

끝난다5).

두개골유합증을 보이는 증후군 중 하나인 Crouzon 증후군은

1912년 프랑스의 신경학자 Crouzon이 최초로 이 질환을‘유

전성 두개안면이골증(hereditary craniofacial dysostosis)’으

로 명명한 이래 많은 증례들이 보고되면서 Crouzon 증후군으

로 불리게 되었다7). 이 증후군은 두개골유합증, 양안격리증, 안

구돌출증, 외사시, 앵무새 부리 모양의 코(parrot-beaked

nose), 짧은 상순, 상악골 저성장 등을 특징적으로 동반하는 드

문 질환이다2-6,8). 발생률은 25,000명당 1명 꼴로 나타나며, 역

학적으로 남녀 및 인종에 따라 발병빈도에 차이를 보이지 않

는다2-6).

이러한 두개골유합증이 발생하는 원인에 대해서는 아직 정확

히 밝혀지지 않았으나 상염색체 우성 유전 경향이 있으며6,9),

10q25-10q26 염색체에 위치한 FGFR2(fibroblast growth

factor receptor 2)의 돌연변이에 의해 야기된다고 알려져 있

다9-14). 

본 증례는 소아치과에 내원 당시 9세의 여아로, 이미

Crouzon 증후군의 진단을 받아 두개골유합에 대한 수술을 시

행하였고, 우식 치아의 평가와 치료를 위하여 소아치과로 의뢰

되었다. 본 증례에서는 Crouzon 증후군에 관한 문헌을 고찰하

고 환아의 전형적인 구강외 및 구강내 소견에 관하여 보고하고

자 한다. 

Ⅱ. 증례보고

환아는 1997년 4월생으로 2006년 4월 12일 본과에 처음 내

원 당시 9세였으며 치아 우식증을 주소로 내원하였다.

Crouzon 증후군에 대한 가족력은 없다고 하였고, 출생 당시 1

개월 조산하여 제왕절개로 출산되었으며, 1녀로 태어났다. 출
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생시 2.45 kg으로 미숙아로 태어났고 생후 6개월에 OO 대학

교 병원에서 Crouzon 증후군으로 확진받았다. 생후 6개월 뇌

수종 수술(hydrocephalus shunt insertion)을 시행받았으며

이후 3세에 서혜부 탈장 수술, 중이염 수술, 아데노이드 절제수

술을, 6세에 두개절제술(craniectomy)과 중이염 수술을, 7세

에 대퇴 경부 골절 수술을 시행받았다. 안과적으로 외사시, 눈

곱이 자주 낀다고 하였으나 시력은 정상이었다. 또, 심한 중이

염을 수차례 앓아 청력이 좋지 않으며 코골이가 심하며 어릴 때

수면무호흡증이 있었다. 이외의 신경과적 병력 등은 없었고, 인

지 능력도 정상에 가까웠다.

2004년 4월 소아성형외과에서 본원 교정과로 의뢰되어 교정

진단을 시행하였고 좁은 상, 하악궁의 확장을 위한 가철성 교정

장치를 사용하였으며 2006년 4월 우식 치료를 위하여 소아치

과로 의뢰되었다. 

환자의 키는 117cm, 체중 18kg(3 percentile 이하)이었고

양안격리증, 외사시, 안구돌출증, 중안면 저성장 양상, 하악 돌

출 외모, 구호흡, 안정시에 개교를 보였고 손발의 이상은 없없

다(Fig. 1). 구강내 소견으로 협착된 상악궁, 치아의 총생, 전치

부 개교(수직 피개 : -9mm, 수평 피개 : -6mm), 전후방 반대

교합, 상악 제1대구치의 맹출 지연, 상악 좌우측 제2유구치에

중등도 우식증, 불량한 구강 위생을 보였다(Fig. 2). 

환아의 방사선 사진 소견으로 파노라마 방사선 사진상으로

과잉치나 결손치는 관찰되지 않았으며, 상악 제1대구치의 맹출

지연이 있으며 상악 제1대구치의 이소맹출과 이로 인한 상악

제2유구치 원심 치근의 흡수가 관찰되었다(Fig. 3). 측모 두부

방사선 계측 사진 소견상 두개절제술의 흔적으로 강선결찰 부

위와 두 개흔을 볼 수 있었다(Fig. 4). 상악골의 후방 위치로 중

안모가 후퇴되고, 하악 역시 후방에 위치하고 절대적 길이도 짧

았지만 상악에 비하여 상대적으로 전방에 위치하였으며, 심한

개교를 보였다. 이외 척추의 융합 등 다른 소견은 보이지 않았

다. 

저자는 Crouzon 증후군을 가진 환자의 상악 좌우측 제2유

구치에 대한 보존적 처치를 시행하였다. 상악 우측 제2유구치

는 부분적 맹출 상태여서 우식을 제거한 뒤 임시 수복을 시행하

였다. 상악 좌우측 제1대구치의 이소맹출로 양측 제2유구치의

원심 치근이 흡수된 상태였는데 환자는 첫 내원 3개월 후 저작

도중 좌측 제2유구치가 파절되어 내원하여 발치를 시행하였다.

구강 위생이 좋지 않아 칫솔질 교육을 실시하고 불소 예방 치료

를 시행하였다. 환아의 인지 능력은 거의 정상수준으로 보통 9

세 아동의 치료시와 마찬가지로 tell-show-do 방법을 사용한

설명을 잘 이해하였고 협조도도 양호하였다. 다만 환아는 코로

숨을 쉬기 힘들어하여 보존 치료시 러버댐으로 구강을 완전히

Table 1. Cephalometric analysis

Clinical norm at age 9 Measurement SD

Mx. height (N-CF-A) 59±2.0� 65.81� +3.4

Mx. depth (FH-NA) 91±2.9� 70.82� -6.96

SNA 81±2.7� 63.67� -6.42

SNB 78.5±2.7� 67.45� -4.09

Convexity 4±2mm 3.26mm -3.63

Mc-A 1±2mm 18.18mm -9.59

Effective mx. length 85±3.4mm 65.0mm -5.88

Effective mn. length 105±3.9mm 98.0mm -1.79

Lower facial height 49±4.0� 66.73� +4.43

Corpus length 63±3.0mm 57.98mm -1.69

Fig. 1. Extraoral photos show exophthalmos, outer strabis-

mus, hypertelorism and underdeveloped maxilla. 

Fig. 2. Intraoral photos show anterior and posterior crossbite due to maxillary hypoplasia, severe openbite, highly narrow palate and delayed eruption of

maxillary permanent first molars. 
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폐쇄하지 않았으며, 치료 중 여러 번의 휴식이 필요하였다. 

Ⅲ. 총괄 및 고찰

Crouzon 증후군은 두개골유합증, 특이한 안모, 상악 저성장

등 다발성 이상 소견이 발생되는 것이 특징이다. 

본 증례의 환아는 단두형 두개형태(brachycephaly)를 보였

고, 생후 6개월에 유전자 검사를 통한 Crouzon 증후군 진단을

받고 뇌수종 수술(hydrocephalus surgery)을 시행하였다.

Crouzon 증후군에서 임상적으로 가장 흔한 두개골 양상은 본

환자에서와 같은 단두형으로, 이는 관상봉합이 조기유합되었음

을 의미한다2,4,15). 조기 두개봉합폐쇄가 야기되면, 두개내압이

상승되어 이로 인한 뇌수종(hydrocephalus)이 야기될 수 있다
13).

두개내압의 증가에 따라 발작, 경련, 유두부종(papilloede-

ma), 두통 등이 나타날 수 있으며 Crouzon 증후군 환자의 약

3%에서는 인지장애가 나타날 수 있다고 하였으나4,15,16), 이번

증례의 환아는 측모 두부 방사선 계측 사진상에서 두개흔이 관

찰되며, 관상봉합의 조기유합 소견이 관찰됨에도 불구하고 인

지 능력은 거의 정상 수준이었고, 그 외 두통, 경련 등 신경질환

의 병력도 없었다. 이와 같이 두개봉합의 조기폐쇄가 일어나면

두개내압이 증가하며 뇌손상 위험이 증가하지만, 지능저하와

절대적 관계가 있다고 볼 수는 없으며 조기폐쇄 시기 및 그 정

도와 밀접한 상관이 있다16). 또, 증상이 경미한 경우에는 출생

후 변화에 의하여 보상이 일어날 수 있고 사회적 경험을 통하여

지능 저하도 개선될 수 있다7).

본 증례에서 환아는 외관상 안구돌출이 있고, 수시로 눈곱이

낀다고 하였으나 다른 안과적 질환은 없었고, 시력도 나쁘지 않

았다. 모든 Crouzon 증후군 환자는 안구돌출증을 보이며4,6,16),

이는 Crouzon 증후군을 진단할 때 두개골유합증보다 더 중요

한 요소이다2,3,17,18). 측두부와 두개저 부위에서 전방으로 봉합

성장량이 부족하기 때문에 얕은 안와를 가지게 되므로2,5,14,19) 시

상면상 정상일지라도 상대적으로 안구가 돌출되어 보이게 된

다. 이에 따라 이차적으로 결막염이나 각막염에 노출되기 쉽고

눈곱이 자주 낄 수 있는 것이다2,12,16). 또 Crouzon 증후군 환자

에서 흔히 나타나는 양안격리증을 보였는데 이는 안면골 중심

부의 저성장으로 인해 야기될 수 있다13).

Crouzon 증후군 환자는 상악 저성장 양상을 보이는데, 이는

두개골 조기유합에 따라 상악 주위 봉합 역시 조기유합이 일어

나기 때문이다14). 따라서 모든 Crouzon 증후군 환자에서 제 Ⅲ

급 부정교합이 나타나게 된다.

Carinci 등18)은 9명의 Crouzon 증후군 환자들의 평균 계측

치를 정상인의 계측치와 비교해보았을 때, maxillary height가

1SD(standard deviation) 만큼 증가했다고 하였다. 본

Crouzon 증후군 환자에서 역시 같은 경향을 보였으나 두개저

에 대한 상악골의 위치관계를 나타내는 maxillary depth와

Mc-A의 경우, Carinci 등18)이 조사한 Crouzon 증후군 환자의

평균은 정상범주를 보였지만, 이번 증례에서는 두 수치 모두 상

당히 감소된 것으로 나타났다(Table 1). 두개저와 chin에 대해

상악의 상대적 위치를 나타내는 convexity 역시 매우 후방에

위치하고 있어, Crouzon 증후군 환자에서 상악이 후퇴되어 있

다는 결론을 내릴 수 있었다. 양과 오16)는 Havold 분석을 이용

해 상악의 절대적 길이를 effective maxillary length로 나타내

었는데, 본 증례에서 계측해본 결과 이 역시 정상보다 현저히

작았고 lower facial height는 평균에 비해 증가하여 골격적 개

교 양상을 보였다(Table 1).

Crouzon 증후군 환자들은 제 Ⅲ급 부정 교합 양상을 보여 하

악이 돌출된 것으로 보이지만, 실제로 계측 비교한 문헌들을 살

펴보면 Crouzon 증후군 환자에서 상악은 저성장이나 하악은

정상적 성장을 보이거나12,18), 오히려 하악 역시 저성장으로 나

타난다고 보고되고 있다12,14,16,18). Carinci 등18)은 측모 두부 방

사선 계측 사진을 분석해본 결과 하악이 크기나 모양 면에서 정

상으로 보였기 때문에 Crouzon 증후군 환자는 하악 성장에 상

대적으로 독립적이라 하였고 외관이 Ⅲ급처럼 보여도 하악 과

성장은 아니며 이는 절대적으로 상악에 의한 것이라고 하였다.

반면 Boutros 등20)은 Crouzon 증후군 환자의 하악 모양은 결

코 정상적이지 않으며, 두개저가 좁아짐과 동시 과두 부위에서

하악의 횡적 성장에 제한이 있다고 주장하기도 하였다. 이번 환

자 역시 SNB, Effective mandibular length, corpus length

등을 보았을 때 오히려 하악 저성장 양상을 보였으나 상악이 더

Fig. 4. Lateral cephalometric radiograph  demonstrates maxil-

lary retrusion and severe openbite. Note the copper beaten

appearance of calvaria.  

Fig. 3. Panoramic view shows delayed eruption of maxillary permanent

first molars. It also presents ectopic eruption of upper first molars and root

resorption of upper primary second molars.
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욱 저성장 되었기 때문에 제 Ⅲ급 부정교합 안모를 보인 것으로

생각된다(Table 1).

본 환자의 구강내 증상 중 하나로 협착된 상악궁을 보였는데,

이는 상악의 저성장에 의하여 상악 치궁의 전후방 성장이 제한

되어 나타나는 것으로 볼 수 있다. 따라서 총생 및 전방 개교합

이 흔히 발생하게 되는데, Posnick과 Ruiz15)에 따르면

Crouzon 증후군 환자의 약 32%에서 전방 개교합이 나타난다

고 하였다. 환아는 전치부터 제2유구치까지 전치부 수직피개가

-9mm 정도의 심한 개교합을 보였는데 이는 만성 구호흡, 구각

구순염, 침흘림 등을 증가시킬 수 있다. 만성 구호흡으로 인해

환자는 기도 감염의 가능성, 치주질환, 설건조증(dry tongue)

의 가능성을 지닌다. 본 환자는 유치열기부터 총생이 있었지만,

교정과에서 시행한 상, 하악 확장 장치에 의해 현재는 총생이

어느 정도 개선된 상태였다. 전후방 모두에 반대교합이 있었는

데, Posnick과 Ruiz15)에 의하면 Crouzon 증후군 환자의 약

67%에서 편측성 혹은 양측성 구치부 반대교합을 보인다고 하

였다. 상악 제1대구치의 맹출 지연을 보였고, 상악의 심한 총생

에 의하여 상악 제1대구치의 이소맹출 및 이로 인한 제2유구치

원심 치근의 흡수가 관찰되었다. 좌우측 상악 제2유구치에 중

등도 우식증이 있었고 구강 위생이 불량하여 칫솔질 교육을 실

시하고 불소 예방 치료를 시행하였다. Dalben 등21)은 두개골유

합증 환자 19명에서 치태지수, 우식지수, 치은염지수, 치면 세

마 효율성을 평가한 결과 높은 치태지수를 보였으며 치면 세마

의 효율성이 떨어진다고 하였다. 또한, 구강 위생은 좋지 않았

지만 치은염지수는 높지 않았고, DMFT와 dmft 평가 결과 우

식지수(D, d)가 높았다고 하였다21). 이러한 결과는 Crouzon

증후군 환자가 총생이 심하고 구호흡을 하는 것과 연관이 있다

고 생각되며, 따라서 구강 위생의 중요성을 강조하고 보호자 및

환자를 교육하며 주기적 검진 및 예방 프로그램을 확립해야 할

것이라 생각한다.

Crouzon 증후군 환자는 중안면 저성장으로 인하여 비강과

비인두 공간이 좁아져있고 이것은 비강내 공기 저항을 증가시

킨다15,18). 또, 길고 늘어진 연구개와 비대한 편도로 인해 문제가

더 복잡해지며 전치부 개교합 역시 구호흡에 기여하는 요인이

된다.

호흡 문제와 관련하여 Crouzon 증후군 환자에서 수면무호흡

증(obstructive sleep apnea)이 드물게 나타날 수 있다4,22,23).

본 증례의 환아 역시 코골이가 심하다고 하였으나 성장하면서

아데노이드 수술, 구개 확장 교정 치료 등을 시행한 이후 많은

개선을 보였다고 하였다. 그러나 보존 치료시 환아는 코로 숨을

쉬기 힘들어하여 러버댐으로 구강을 완전히 폐쇄하지 않았으

며, 치료 중 여러 번의 휴식이 필요하였다. 

Crouzon 증후군 환자의 치료는 여러 단계의 수술적 치료가

필요하며11,15) 초기에는 두개 압력의 예방 및 치료를 위한 두개

절제술(craniectomy)을 시행한다. 유아기의 1차 두개 및 안구

부위 감압술은 양측 관상봉합의 분리와 제거 후 두개골의 형태

를 수정하고 안구부위를 전진시킨다. 수술 시기는 보통 9-11개

월 정도에 시행하게 되는데2), 이 시기까지 추가 성장을 허용하

여야 유지가 양호하고 어린이 시기에 두개절제술을 재시행할

필요성을 줄여준다15). 만일 유아기에 이러한 수술을 시행했을지

라도 어린이 시기에 다시 두개내압 증가의 증거가 나타난다면

즉시 두개절제술과 두개골 형성에 대한 재수술이 필요하다. 본

증례의 환아의 경우, 6세에 두개절제술을 시행하여 현재는 두

개내압의 증가 등 합병증 없이 잘 유지되고 있는 상태였지만,

신경외과와 소아과에서 지속적인 검진을 시행하고 있는 중이

다.

Crouzon 증후군 환자의 중안면부 기형에 대한 심미적 개선

이 필요하다3,24-27). 대개 4-6세경, 초등학교 입학 전에 사회 활

동을 위한 안모 개선이 필요하며 후퇴된 중안면 복합체를 수술

적으로 전방 위치시키기 위한 Lefort Ⅲ osteotomy를 시행하

여 안모와 발음을 개선시킬 수 있다4,15,26,27). Lefort Ⅲ osteoto-

my는 안면 복합체 전체를 전방으로 이동시켜 상악 저성장과 안

와저나 협골 부위의 저성장을 동시에 치료할 수 있는 방법이

다4). 이로서 어느 정도 안구돌출도 해소될 수 있다4). 두개 및 안

와 성장의 90%가 학령기 전에 일어나기 때문에, 이 시기에 시

행한 수술은 어느 정도 안정성을 갖는다고 볼 수 있다4). 또, 조

기수술은 호흡곤란, 시력저하의 기능적인 면을 조기에 해결할

수 있게 해준다. 이처럼 Crouzon 증후군 환자의 안모에 대한

수술적 치료는 기능적으로나 심미, 사회적인 요인을 고려하였

을 때 조기개입이 추천될 수 있겠다27). 

그러나 조기수술만으로 술후 중안면부의 성장장애를 모두 극

복할 수는 없기 때문에 청소년기나 성인기에 이르러 제 Ⅲ급 부

정교합이 재발할 수 있음을 충분히 보호자에게 설명하고 2차

수술의 가능성을 주지하여야 하며27), 성장 발육에 따른 계속적

연구 조사가 필요하다3).

성인이 된 후 성장이 멈춘 상태에서는 하악 성장에 의한 제

Ⅲ급 부정 교합의 재발 가능성이 적으며 상악의 성장 가능성을

유지한다는 점에서 좋지만 성장기간 동안 또래 집단에서 소외

될 수 있음을 주지하여야 한다27). 본 증례 환아의 경우, 부모 뿐

아니라 본인 스스로 기형적 안모에 대해 심각하게 인지하고 있

었으며, 정신적 스트레스를 많이 받고 있다고 하여 조기수술을

희망하였다. 환아는 2007년 10월 본원 구강외과에서 안모 개

선을 위한 Lefort Ⅲ 골절제술을 시행하고 유지 중에 있으며,

앞으로 상악궁 성장 및 치아 맹출에 관한 계속적인 관찰과 술후

포괄적인 교정 치료, 보존 치료 및 예방 치료가 필요할 것으로

생각된다.

Ⅳ. 요 약

저자는 치아 우식증을 주소로 서울대학교 치과병원 소아치과

에 의뢰된 Crouzon 증후군 환자의 임상적, 방사선학적 관찰과

과거력 조사 및 문헌 고찰을 통하여 다음과 같은 지견을 얻었

다. 

1. 본 증례의 환아는 Crouzon 증후군의 전형적인 특징인 두

개골 조기유합과 중안면 저성장, 안구돌출, 양안격리증 등

을 보였다.
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2. 구강내 소견으로 협착된 상악궁, 총생, 영구치의 맹출 지

연, 개교합, 반대교합이 관찰되었다.

3. Crouzon 증후군 환아의 치과 치료시 인지장애가 있는 경

우 수면치료나 전신마취를 고려할 수 있으며 치료 중 환자

의 호흡 상태에 대한 관찰이 필요하다. 구강 위생 관리 능

력이 떨어져 치과질환 발생 빈도가 높을 수 있으므로 구강

위생에 대한 교육과 예방 치료 및 주기적 관찰이 필요하

다.

4. 두개골 조기유합과 두개내압 증가에 대한 의과적 관찰과

수술이 필요하며 기능, 심미, 사회적 문제 해결을 위해 안

모 기형에 대한 조기 악안면 수술을 고려할 수 있다. 
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Abstract

CROUZON SYNDROME : CASE REPORT

Su-Jin Lee, Young-Jae Kim, Ki-Taek Jang, Sang-Hoon Lee, Chong-Chul Kim, Se-Hyun Hahn, Jung-Wook Kim

Department of Pediatric Dentistry, College of Dentistry and Dental Research Institute, Seoul National University

Crouzon syndrome is a rare disease, first decribed by Crouzon in 1912. This syndrome is cuased by mutations

in the FGFR2 gene, which is mapped to chromosome locus 10q25-10q26. The condition occurs in about 1 of

every 25,000 birth and is inherited as an autosomal dominant trait. 

We experienced a case of Crouzon’s disease in a 9-year-old-female child. Physical examination revealed cran-

iosynostosis, hypertelorism, exophthalmos, hypoplastic maxilla and a relative mandibular prognathism. The pur-

pose of this study is to report the dental and medical characteristics of the patient and review the literatures of

Crouzon syndrome.

Key words : Crouzon syndrome, Craniosynostosis, Maxillary hypoplasia, Hypertelorism, Exophthalmos 




