
Ⅰ. 서 론

구루병은 칼슘과 인의 사 장애로 인하여 골 기질의 석

회화 부전이 특징적인 질병이다1). 성장하는 소아에서 주로

발생하며, 골 연화로 인하여 골절과 변형을 야기하게 되며,

이러한 구루병은 비타민 D에 한 반응 여부에 따라 치료

용량의 비타민 D에 반응하는 비타민 D 의존성 구루병과 반

응하지 않는 비타민 D 저항성 구루병으로 분류될 수 있다2).  

비타민 D 저항성 구루병은 비타민 D 의존성 구루병이 상

염색체 열성인 반면, X-염색체 우성의 특징을 보여 X-염색

체 우성 저인산혈증으로도 알려져 있으며, 유전성 저인산혈

증, 가족성 저인산혈증성 구루병이라고도 불린다3). 구루병

성 증상과 함께 비타민 D 저항성 구루병은 근위 세뇨관에서

인산 재흡수가 감소되어 혈청 칼슘 농도는 정상이나 인산

농도가 현저히 낮으며, 혈청 알칼리성 인산 효소의 활성이

증가되어 있다. 이 비타민 D 저항성 구루병의 원인은

PHEX(phosphate regulating gene with endopeptidase

activity on the X chromosome) 유전자의 돌연변이에 기

인하며, 이 유전자는 막성펩티드 내부 분해 효소의 합성에

관여하는 유전자로 알려졌다4).

임상적으로 골격의 무기질 침착이 불충분하여 다리가 휘

게 되고, 척추 변형, 작은 키, 성장 저하가 나타나며, 보통

어린 아이가 걸음마를 시작하는 시기에 처음으로 인지된다5).
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내반고로 인한 오리걸음과 근육 부착부와 인 주위로 골의

과성장이 나타날 수도 있으며, 비타민 D-의존성 구루병에

서 근육의 긴장도가 감소하는 것과는 달리 근육의 긴장도는

정상적이다3). 방사선적 소견으로는 장골의 말단부의 골단연

이 넓어지고, 성긴 골소주, 골의 희박화가 나타난다5).

치과적인 특이 소견은 비타민 D-의존성 구루병에서 법랑

질 저형성증이 특징적으로 나타나는 것과는 달리, 비타민

D-저항성 구루병에서는 법랑질은 개 정상적이나, 우식이

나 마모, 파절, 외상과 같은 원인 없이 다발성 치근단 농양

을 보이고, 그 외에 상아 법랑 경계까지 연장된 치수각, 넓

은 치수강, 유치와 구치에서의 상아질 이형성증, 우상치

가 나타난다5-7). 

본 증례의 환아는 비타민 D 저항성 구루병으로 진단받았

으며 다발성 치근단 농양과 농루를 주소로 내원하 다. 비

타민 D 저항성 구루병의 특징적인 전신적 및 치과적 소견을

보이고 있어, 이를 보고하는 바이다.   

Ⅱ. 증 례

6세 7개월 된 남자 환아가 동네 의원에서 다발성 치은 누

공 및 치아 우식에 해 치수 절제술을 시행하던 중 본과로

의뢰되었다. 2년 전 서울 학교 부속의과 학병원에서 저인

산혈증성 비타민 D 저항성 구루병으로 진단받아 칼슘과 비

타민 D를 복용하고 있으며, 소아 정형외과에서 휜 다리에

한 수술을 계획하고 있다. 전신적으로 작은 키, 휜 다리,

오리걸음 등의 구루병성 양상을 보 다. 가족력으로는 어머

니가 내반슬을 동반한 저신장과 같은 구루병 양상을 보 으

나, 환아의 여동생은 구루병성 증상을 보이지 않았다

(Table. 1).

구강 내 소견으로는 상악 좌측 제1유구치, 하악 좌측 유

견치, 하악 좌측 제2유구치, 하악 우측 제1유구치의 협측

점막에 누공이 형성되어 있었으며, 이 중 하악 좌측 제2유

구치는 기존의 우식에 하여 치수 절단술이 시행된 상태

으나, 나머지 세 치아와 그 주변에서는 심한 치아 우식증이

나 마모, 치주병변 등의 소견이 발견되지 않았다.

치과 방사선 검사 결과, 성긴 골소주, 치조 백선의 비박이

나타났으며, 유치와 구치에서 넓은 치수강, 얇은 상아질,

그리고 치수각은 상아 법랑 경계까지 확장된 것을 관찰할

수 있었다 (Fig. 1).

이에 본과에서는 심하게 치근 내흡수가 진행된 하악 좌측

제2유구치와 상악 우측 제2유구치는 발거한 후, 공간 유지

장치를 장착하 다 (Fig. 2). 치근단 농양이 형성된 상악 좌

측 제1유구치와 하악 좌측 유견치는 치수 절제술을 시행한

후, 유구치는 기성 금속관으로, 유견치는 복합레진으로 수

복하 다. 이후 주기적으로 내원하여 불소도포 및 치아 우

식증이 없는 건전한 나머지 치아는 치면열구전색술과 같은

적극적인 예방 치료를 시행하고 있다 (Fig. 3, 4). 

a

b c

Affected male

Affected female

Unaffected male

Unaffected female

Table. 1. Pedigree. a)환아의 어머니, b)환아, c)환아의 여동생

Fig. 1. Initial panoramic radiograph.
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Ⅲ. 총괄 및 고찰

Albright 등8)은 보통 용량의 비타민 D에 반응하지 않고,

과인산뇨증과 저인산혈증의 특징을 갖는 구루병을 처음으

로 보고하 으며, 이후 이 질병은 비타민 D 저항성 구루병

(VDRR, Vitamin D-resistant rickets)으로 알려지게 되

었다. Robertson 등9)은 VDRR 환자에게 저인산혈증이 나

타나게 되는데, 그 원인이 신장의 근위세뇨관에서 인산을

재흡수 하지 못하여 초래되는 것이라고 하 다. 또한

VDRR 환자의 부분은 가족력이 있고 X염색체 우성 유전

형질을 나타내므로 남성이 더 심하게 이환된다고 보고된 바

Fig. 2. Clinical photograph.

Fig. 3. Follow-up after 12 months.

Fig. 4. Follow-up after 14 months.
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있다10-12). 본 증례의 환아도 어머니가 내반슬을 동반한 저신

장과 같은 구루병성 양상을 보 으며, 20 에 치아 우식증

이나 치주질환 없이 다수의 치아가 탈락하 다고 하 으며,

치과 방사선 사진 상에서 치아의 형태 이상과 다수의 치아

상실을 관찰할 수 있었다 (Fig. 5). 그러나 환아의 여동생은

전신적으로나 구강 내 소견 상으로 특이 소견은 보이지 않

았다. 

일반적으로 이 질병은 어린아이가 걷기 시작할 때 처음

인지되게 되며, 구루병에 의한 골의 상 적인 연화로 인하

여 퇴골, 경골과 같이 체중 부하를 바는 골이 활처럼 휘는

양상이 나타나게 된다5). 따라서 작은 키, 다리 변형 등이 흔

히 관찰되며, 본 환아에서도 동일한 증상을 관찰할 수 있었

다.

본 증례의 환아에서 치아 우식증이나 현저한 마모가 없는

다수의 치아에 치근단 농양이 관찰되었다. 이는 VDRR 환

아의 특징적인 구강내 증상이라고 할 수 있다6,7). VDRR 환

아의 치아를 조직학적으로 관찰한 연구에서 거의 상아 법랑

경계까지 뻗은 높은 치수각, 넓은 전상아질층, 현저한 구상

상아질, 넓은 치수강, 상아질 미세 균열 등이 있는 것이 보

고되었다13). Rakocz 등3)은 임상적 원인이 없이 치근단 농

양이 생기는 것은 상아 법랑 경계까지 길게 뻗은 치수각이

나 얇은 상아질과 같은 치아의 형태 이상으로 인하여, 마모

되거나 균열이 생긴 법랑질로 미생물이 침투할 수 있다고

하 다. 또한 치수에 섬유성 구성 성분이 증가하고, 상아모

세포와 같은 재생성 세포 수가 감소하여 세균 침투에 방어

할 만한 능력이 부족하여13,14), 재생성 상아질 형성이 부족하

므로 치주인 로 향하는 측방 근관 수가 증가하여 감염의

확산이 빨라지는 것 같다고 하 다. Hillmann과 Geurtwen15)

은 농양의 발생 원인은 VDRR 자체가 아니며, 미생물에 의

해서 발생한다고 하 다. 세균의 침투는 치수각 부위의 넓

은 세관의 균열이나, 법랑질의 미세 균열이나 구조적 결함

을 통해서 이루어진다고 하 다. 이와 같은 연구 결과로 미

루어보아 환아의 치근단 농양의 원인도 치아의 조직학적 결

함에 있는 것으로 판단할 수 있었다. 

환아는 제1 구치 및 상하악 전치가 맹출 중인 혼합치열

기 으며, 구치에서는 치근단 농양이 발견되지 않았으나,

방사선학적으로 구치에서도 얇은 상아질, 확장된 치수강

및 상아 법랑 경계까지 뻗은 치수각이 관찰되었다 (Fig. 6).

몇몇 연구자들은 구치도 향을 받을 수 있으며, 개 어

린 환자에게서 처음 치근단 농양이 발견되고, 어릴수록 치

과적 증상이 심하게 나타난다고 하 다15,16).

VDRR 환아의 치과 치료는 조기 치료와 예방치료가 매우

중요하다. 따라서 주기적인 검사, 국소적인 불소 도포 및 깨

끗한 구강 위생 유지를 위해서 전문적인 치과 관리가 필요

하다17). 치면 열구 전색에 해서는 여러 논란이 있는데, 미

생물이 법랑질 균열이나 교두의 마모된 부분을 통해서 침투

하게 되므로, 소와나 열구를 봉쇄하는 것이 도움이 되지 않

는다고 주장하는 연구가 있는 반면3), 다른 연구에서는 깊은

소와나 열구에 우식이 발생하지 않도록 하기 위하여 치면

열구 전색을 시행하는 것이 유용하다고 하 다17). 또한 구치

부에는 기성 금속관을 수복하고 전치부에는 복합 레진 수복

을 하는 것이 추천되며, 이 때 치아 삭제는 조심스럽게 행하

며 치수가 노출되지 않도록 최소한으로 이루어져야 한다고

하 다17). 이러한 연구 결과에 따라 본 증례에서는 치수 치

료가 불가능한 치아에 해서 발치 후 공간 유지 장치를 장

착하 고, 치근단 농양이 발생한 치아는 치수절제술 후 기

성 금속관 및 복합 레진 수복을 시행하 다. 또한 치아 우식

이 없는 건전한 제1 구치에는 치면 열구 전색술을 시행하

으며, 주기적인 검사 및 불소 도포를 시행하고 있다.

Ⅳ. 요 약

본 증례에서는 비타민 D 저항성 구루병으로 진단받았으

며, 가족력이 있었고, 작은 키, 휜 다리 등의 전신적인 증상

을 보이는 환아의 구강 증상과 치료를 보고하 다. 특징적

으로 구강 내에 심한 우식이 없는 치아에 다발성 치은 농양

이 관찰되었고, 방사선학적으로 유치와 구치에서 상아법

랑경계까지 길게 뻗은 치수각, 얇은 상아질 및 확장된 치수

Fig. 5. Mother’s panoramic radiograph. Fig. 6. Permanent teeth.
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강이 관찰되었다. 이러한 비타민 D 저항성 구루병 환아에게

는 치수 절제술 및 기성 금관 수복뿐만 아니라 더욱 더 적극

적인 예방치료와 주기적인 검사가 필요할 것으로 사료된다.
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