
서      론
     

유전성 다발성 외골종(Hereditary Multiple Exostoses)은 주로 장

관골 성장판 주위에서 과성장에 의해 발생하는 골격계 질환으로 

1814년 Boyer에 의해 처음 보고된 이후,1,2) 1943년 Jaffe에 의해 현

재의 유전성 다발성 외골종으로 명명되었다.3) 유전성 다발성 외

골종은 상염색체 우성에 의해 유전되며, 연관분석 결과 EXT1, 

EXT2 유전자 변이와 관련이 있는 것으로 알려져 있고 50,000명당 

1명 정도의 발생빈도를 보이는 것으로 보고되었다.4-6) 하지만 유

전성 다발성 외골종의 실제 발생 빈도는 무증상의 병변을 갖는 환

자는 진단되지 않으므로 정확히 보고된 적이 없으며, 코카시안에

서 100,000명당 0.9-2명,7-10) 괌(Gaum)의 차모로(Chamorros) 부족

과 오지브웨이(Ojibway)족에서는 100,000명당 100명과 1,310명으

로 인종에 따라 다른 발생빈도를 보이는 것으로 보고되었다.11,12)

     유전성 다발성 외골종은 방사선학적으로 성장판의 인근 피질
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골에 돌출성의 과성장을 보이며, 특징적으로 대퇴골 원위부, 상완

골과 경골 근위부 등 장골의 골간단에 호발한다. Schemale 등은 

유전성 다발성 외골종 환자에서 외골종의 발생 부위에 대해 대퇴

골 원위부에서 70%, 경골 근위부에서 70%, 비골 근위부에서 30%, 

상완골 원위부에서 50%, 척골과 요골 원위부에서 각각 30%의 비

율로 발생한다고 보고하였다.13) 상지에서의 유전성 다발성 외골

종은 흔히 전완부 척골에서 많이 발생하며, 성장에 따라 척골이 

짧아지므로 요골의 내반 변형을 야기하게 되는데,14) 척골의 단축, 

수근 관절의 척측 편향, 요골 두 탈구 등의 기형이 30-60%로 보고

되고 있다.6)

     본 연구에서는 유전성 다발성 외골종 환자의 상지에서 발생 

빈도와 발생 부위에 대해서 알아보고, 외골종이 침범하는 부위의 

수 및 침범하는 관절의 수에 따른 상지의 축성배열의 변화를 분석

하였다. 또한 외골종이 침범하는 부위와 수에 따른 통증 및 일상 

생활 능력의 제한 정도, 외관상 만족도 등 임상 경과의 차이를 알

아보았다.

대상 및 방법

1. 대상

2001년 1월부터 2009년 12월까지 유전성 다발성 외골종으로 진단
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목적: 유전성 다발성 외골종 환자에서 상지에 발생한 외골종 병변의 분포와 이와 관련하여 상지의 축성 배열의 변화에 대해 조사하였다.

대상 및 방법: 2001년부터 2009년까지 유전성 다발성 외골종으로 진단받은 38명, 76예를 대상으로 하였다. 외골종 침범 수에 따라 Group A 

(2부위 이하), Group B (3부위 이상)로 분류하였으며, 각 그룹간 운반각 및 VAS (Visual Analogue Scale), 일상 활동의 제한 정도, 외관상 만족

도를 비교 평가하였다.

결과: 외골종으로 진단받은 38명 환자 중 상지에 발생한 외골종은 23명, 43예에서 관찰되었다. 발생 부위로는 상완골 근위부 33예(30%), 척

골 원위부 31예(28.2%), 요골 원위부 24예(21.8%) 이었다. Group A, B 각각 운반각은 10.7o, 13.8o, VAS는 1.3점, 3.5점, 일상생활 능력의 제

한은 8점 중 7.3점, 6.6점을 보였으며 외관상 만족한 경우는 13예, 10예였다.

결론: 유전성 다발성 외골종 환자 중 상지 변형은 65%에서 동반되었다. 침범 부위 수가 증가할 수록 운반각 및 VAS는 증가하였고, 일상생활 

능력과 만족도는 감소하였다.

색인단어: 유전성 다발성 외골종, 상지 변형
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받은 환자 중 외래 추시가 가능한 38명의 환자, 76예의 상지를 대

상으로 하였다. 처음 진단시의 나이는 6.1세(0.1-23.8세)였으며, 남

자는 22명, 여자는 16명이었다. 이중 상지에서 외골종이 발생하

는 경우는 23명, 43예로, 남녀의 비는 각각 12명과 11명이었고, 평

균 추시 기간은 36개월(2.1-128.6개월)이었으며, 진단 당시 나이는 

12.2세(2.9-25.2세)였다. 이 환자 군을 침범한 관절의 수에 따라 두 

군으로 분류하였는데, 침범관절의 수가 1,2개인 경우를 A군, 3개 

이상인 군을 B군이라 하였고, 이는 각각 18예, 25예로 분류되었다

(Table 1).

2. 방법

단순 방사선 검사상 상지에 침범한 외골종의 위치를 조사하였고, 

전체적인 축상 변화를 관찰하기 위해 운반각(Carrying angle)을 측

정하였다. 운반각은 상완의 중심 축을 지나는 선과 주관절의 중

심과 수근관절의 중심을 지나는 선이 이루는 예각을 측정하였으

며, 20도 이상의 각을 비정상으로 정의하였다(Fig. 1). 또한 전완부

의 변형을 Masada 등15)에 의해 나뉘어진 분류를 기준으로 하였고

(Fig. 2), 군별로 단순 방사선 검사상 요골의 척측 변위 및 수근골

의 척측 아탈구, 척골의 상대적 단축을 측정하였다.12) 우선 요골의 

척측 변위는 요골 하 관절면과 요골 두와 요골 하부 외측단을 연

결한 선의 수직선이 이루는 각이 30o 이상인 경우를 변위가 있는 

것으로 하였다(Fig. 3A). 수근골의 척측 아탈구는 월상골이 요골 

하부 관절의 척측연에 수직으로 이은 선에 대해 50% 이상 척측 이

동이 있는 경우를 수근골의 아탈구로 정의하였다(Fig. 3B).12,16) 척

골의 상대적 단축은 요골의 하부 관절의 척측 면에서 수평으로 이

은선을 척골의 하부 관절연에 도달하지 않았을 때로 정의하였다

(Fig. 3C).

     임상적 고찰은 외래 추시 시 문진 및 설문에 의해 조사되었고, 

외래 추시가 어려운 환자는 전화상으로 설문을 시행하였다. 통증

의 정도, 일상 생활 능력에 미치는 영향, 전완부 형태에 대한 만

족도를 조사하였는데, 통증의 정도는 시각 척도(Visual Analogue 

Scale, VAS)를 이용하여 평가하였고, 일상 생활에서의 제한은 글

쓰기, 열쇠로 문 열기, 이닦기, 자판을 칠 수 있는지에 대해 각각 

전혀 못할 경우를 0점, 가능하나 능숙하게 하지 못할 경우를 1점, 

능숙하게 할 수 있는 경우를 2점으로 계산하였다. 또한 전완부의 

형태에 대한 만족도는 만족과 불만족으로 조사하였다. 

Figure 1. A radiograph shows whole upper extremity teleradiograph. 
Carrying angle is measured with two drawing axes of the arm and 
forearm. Line A-B passes through the lateral border of the acromion to 
the midpoint of the lateral and medial epicondyles of the humerus. Line 
C-D passes through the midpoint of the lateral and medial epicondyles of 
the humerus to the midpoint of the distal radial and ulnar styloid process.

Table 1. Demographic Data

A B Total

Number of cases 18 25 43

Age (range)* 15.5 (5.7-25.2) 9.5 (2.9-17.1) 12.2 (2.9-25.2)

Sex

    Male   6   6 12

    Female   4   7 11

*Values are average, years.

Figure 2. Masada classification(Masada 
et al. 1989) (A) Type I: Primary exostosis 
formation is in the distal portion of the 
ulna. (B) Type IIa: In addition to ulnar 
shortening, the radial head is dislocated. 
(C) Type IIb: The radial head is dislocated 
without a proximal radial exostosis. (D) 
Type III: Primary exostosis formation is in 
the metaphysis of the distal radius.
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     각 예를 그룹별로 나누어 임상 양상을 기준으로 얻은 결과를 

토대로 하였고 통계학적인 검증은 SPSS ver. 13.0 (SPSS Inc., Chi-

cago, IL, USA)을 이용하였다. Student's t-test를 시행하였으며 유

의 수준은 p＜0.05로 하였다.

결      과

유전성 다발성 외골종으로 진단받은 38명, 76예의 환자 중 상지에

서 외골종이 발생하는 경우는 23명(30.2%)이었으며, 양측 팔에 동

시에 발생하는 경우는 이중 20명(87.0%)이었다. 상지에서 발생한 

외골종을 부위별로 살펴보면, 근위부 상완골에 33예(30.0%), 원위

부 척골에 31예(28.2%), 원위부 요골에 24예(21.8%)가 관찰되었다

(Fig. 4). 외골종이 침범한 부위의 수에 따라 분류하였을 때, 한 부

위에서만 관찰된 경우가 11예, 두 부위에서 발생한 경우가 7예, 세 

부위에 발생하는 경우가 17예, 네 부위에 발생한 경우가 7예, 여섯 

부위 모두 침범한 경우가 1예로 관찰 되었다. 침범 관절의 수에 따

라서는 한 관절을 침범하는 경우가 12예, 두 관절을 동시에 침범

하는 경우가 18예, 세 관절 모두를 침범하는 경우가 12예로 조사

되었다. 축성 변화를 보기 위해 측정한 운반각은 침범 부위의 수

에 따라 각각 A, B군에서 10.7o (4.6-20.2o), 13.8o (4.7-25.4o)로 측정

되었으나, 비정상 운반각 값을 보이는 경우는 세 군데를 침범한 

경우 5예, 4군데를 침범한 경우 1예에서만 관찰되었다. 침범한 관

절 수와 운반각의 관계에서도 평균치는 정상적이었으나, 비정상 

값을 보이는 경우가 침범 관절 수가 에 따라 각각 6예(8.3%), 8예

(11.1%), 19예(25.0%)로 증가하였다. 한편, VAS는 A, B군 각각 1.3

점(0-3), 3.5점(2-5)을 보였다(p=0.003). 일상 생활 능력에서는 8점

을 만점으로 하였을 경우, 각각 7.3점(5.0-8.0), 6.6점(2.0-8.0)을 보

였다(p=0.001), 외관상 만족도 역시 각각 13예, 10예에서 만족함을 

보였다(Table 2). 또한 13예에서 수술을 시행하였고, 그 원인으로

는 외관상 불만족(6예), 통증(5예), 관절운동의 제한(2예)이었다.

Figure 3. (A) Radial articular angle: Angle 
between two constructed lines - One 
along the articular surface of the radius 
and the other perpendicular to a line that 
bisects the head of the radius and passes 
through the radial edge of the distal radial 
epiphysis. (B) Carpal slip: Percentage 
of the attachment of a lunate with the 
radius, determined by an axial line drawn 
from the center of the olecranon through 
the ulnar edge of the radius. (C) Ulnar 
shortening: Distance between a line that is 
perpendicular to the longitudinal axis of the 
forearm and a line that is constructed at 
the distal end of the ulna.

Figure 4. Anatomical distributions of HME checked on upper extremity.

Table 2. Clinical Parameters

A B p-value

VAS* 1.3 (0-3.0) 3.5 (2.0-5.0) 0.003

ADL† 7.3 (5.0-8.0) 6.6 (3.0-8.0) 0.001

Satisfactory to cosmetic 
outcome

13 10

*VAS, visual analogue scale; †ADL, activity of daily living.
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     한편 전완부 변형에 대해서 Masada 분류에 따라 방사선 사진

을 이용하여 평가하였다(Table 3). 

고      찰

전완부에 발생한 다발성 외골종은 대부분 척골의 단축과 이에 따

른 요골의 척측 만곡 및 완관절에서의 요골 원위부 성장판의 이

상발육에 의한 Madelung 유사 변형을 초래하게 된다. 따라서, 외

골종에 의해 제한된 전완부의 회내전을 향상시키기 위해서나, 외

관상의 변형을 교정하기 위해 수술적 치료를 시행하는 경우가 많

다. 이에 대한 치료의 제한점은, 대부분 유아기에 발견되기 때문

에 성장에 따라 변형의 진행을 예상하기 어렵다는 것이다. 외골종

의 상지 변형에 대한 수술적 치료는 아직까지도 많은 논란이 되고 

있다. 치료 시기에 대해서도 골격 성장이 끝난 후의 수술적 치료

를 통하여 재수술의 가능성을 줄일 수 있다는 이론도 있으나, 골

의 재형성이 가능한 조기에 수술을 하여 변형을 교정하고 변형의 

진행을 방지하는 것이 좋다는 의견도 있다.17) 전완부에서의 변형

은 기능상 문제를 일으키는 가장 흔한 원인 중 하나로, 변형이 있

을 경우 최대한 빨리 수술을 해주는 것이 다른 변형이나 기능 장

애를 막을 수 있다고 알려져 왔으나,9) 최근 많은 문헌들에서는 외

골종에 의한 변형이 남아있다고 하더라도, 기능상 제한이 동반되

는 것은 아니며 변형 자체는 상지의 기능보다는 환자의 만족도와 

더 밀접한 관련이 있는 것으로 보고되고 있다.18) 또한 외골종 절제

술만으로는 변형을 교정시킬 수 없지만, 전완부의 회내, 외회전의 

운동 범위를 향상시킬 수 있으며, 변형의 진행을 막을 수는 있다

고 하였다.6,18,19)

     저자들은 상지에서의 전체적인 축상 변화를 보기 위해 운반각

을 확인하였는데, 그 측정 방법은 임상적으로는 주관절을 완전 신

전 시키고 전완부를 회외전 시켜서 각도기로 전주와(antecubital 

fossa)에 중심을 두고 근위부는 상완골 장축에, 원위부는 완관절 

중심에 두어 측정할 수 있다. 운반각의 방사선 측정 방법은 상완

골-척골-요골각(humero-ulnar-radial angle), Baumann 각, 상완

골-주관절-완관절각(humeral-elbow-wrist angle), 상완골-척골각

(humeral-ulnar angle)의 네 가지가 있는데 Oppenheim은 그 중에

서도 상완골-주관절-완관절각이 운반각을 측정하는 가장 정확한 

방법이라고 제시 하였다.14)

     유전성 다발성 외골종에 대한 임상적, 방사선학적 연구는 현재

까지 많지 않으며, 더구나 임상적 및 방사선적 결과 모두를 비교

한 연구는 없었으므로, 이 연구 결과는 외골종 환자의 상지 변형

을 이해하는데 도움이 될 것이다. 

결      론

유전성 다발성 외골종 환자에서 상지 변형은 65%에서 동반되었

으며, 이중 근위부 상완골과 원위부 요골에서 발생 빈도가 높았

다. 본 연구에서는 상지에서 외골종이 침범하는 수가 많을 수록 

운반각이 증가하였으며, 또한 임상적으로 침범 관절 수가 증가함

에 따라 통증 수치는 증가 하였고, 일상 생활 능력이나 외관상 만

족도가 낮아짐을 알 수 있었다.
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The Alignment and Deformity of the Upper  
Extremity in Hereditary Multiple Exostoses

Young-Woo Chung, M.D., Gi-Heon Park, M.D., Hyeong-Won Park, M.D., and Sung-Taek Jung, M.D., Ph.D.
Department of Orthopedic Surgery, Chonnam National University Medical School & Hospital, Gwangju, Korea

Purpose: This study was aimed to analyze the incidence and the anatomical distributions of HME (Hereditary Multiple Exostoses) on 
upper limbs and its related change in alignment of the upper limbs in HME patients.
Materials and Methods: Thirty eight patients who had been diagnosed HME between 2001 and 2009, were categorized into two 
groups; (1) group A (1-2 involvements); (2) group B (≥3 involvements). We checked the carrying angle, VAS (Visual Analogue Scale), 
limitations in daily activities, cosmetic satisfaction according to the number of exostoses invasion.
Results: Among the 38 patients, 23 patients (43 cases) had exostoses in the upper limbs. The locations of exostoses in the upper 
limbs were proximal humerus in 33 cases (30%), distal ulna in 31 cases (28.2%), and distal radius in 24 cases (21.8%). The carrying 
angle of group A and B was 10.7o, 13.8o, VAS was 1.3, 3.5, and the limitations in daily activities was 7.3, 6.6 of 8 points. The cosmetic 
satisfactory cases were 13 and 10 cases, respectively.
Conclusion: The deformity in upper limbs was observed in 65% of the HME patients. As the number of invasion increases, carrying 
angle and VAS were increased but limitations in daily activities and cosmetic satisfaction were decreased.

Key words: hereditary multiple exostoses, alignment of upper extremity
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