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Ⅰ. 서 론

Ehlers-Danlos syndrome (EDS)은 교원질의 생합성

또는 구조적 결함에 의한 유전질환으로, 유병률은

5,000~10,000명 당 1명이다1). EDS는 다양한 형태로 발

현되지만, 피부의 과신장, 관절의 과운동성, 위축성 반흔을

동반하는 치유 지연, 타박상, 전반적인 결합조직의 취약성

등이 공통적으로 관찰된다1). EDS는 1901년 덴마크 피부과

의사 Edvard Ehlers와 1908년 프랑스 피부과 의사

Henri-Alexandre Danlos에 의해 보고된 이후, 1930년대

에 Ehlers-Danlos syndrome으로 명명되었다1). EDS는

유전 양상이나, 관련 유전자에 따라 분류될 수 있는데, 그

중 hypermobility type이 약 80%로 가장 많고, classical

type이 10%로 그 뒤를 잇는다. vascular, kyphoscoliosis,

arthrochalasia, dermatosparaxis type 등이 나머지

10%를 차지한다2).

진단은 가족력과 임상적 평가를 기반으로 이루어진다. 관

절의 과운동성을 평가하기 위해 Beighton scale2)이 널리

이용되며, 교원질 유전자 돌연변이 검사, 피부 생검을 통한
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교원질 typing 등의 DNA와 생화학적 검사도 진단에 도움

을 준다.  

교원질은 전체 단백질의 약 25%를 차지하는 인체에 가장

풍부한 단백질로, 주로 결합조직 세포에 의해 섬유성 단백

질 형태로 분비되어 피부와 골의 주요 성분이 된다. 20여

가지의 교원질 중 1형, 2형, 3형, 5형, 11형 등이 결합조직

에 존재하는 원섬유 교원질(fibrilar collagen)이다. 피브릴

을 형성한 교원질은 견고한 세 가닥 구조를 구성하는데, 이

를 알파 체인(α-chain)이라고 한다3). 제1형 교원질은 골,

근육, 인대, 피부, 점막, 기관 등에 존재하여 구조적인 틀을

이루는 기능적 조직이며, 석회화된 조직에서 광화의 개시에

관여한다. 제3형 교원질은 반흔 형성과 석회화된 조직에서

후기 광화작용으로의 전이 과정에 작용하고, 혈관벽에 탄성

을 제공한다. 제5형 교원질은 제1형 교원질의 피브릴 형성

을 조절하는 역할을 한다4). 따라서 유전자의 변이에 의해 교

원질 또는 교원질 합성 과정에 관여하는 효소에 결함이 발

생하면 비정상적인 교원질이 생성되어 기능에 이상이 생기

게 된다. 

EDS에 의한 증상은 교원질과 관련된 피부나 관절, 혈관

뿐만 아니라 구강악안면영역에도 나타난다. 치주조직과 관

련하여 조기 이환 치주염, 섬유성 침착(fibrinoid de-

posits), 출혈, 점막 궤양, 치아 동요 등이 나타날 수 있고,

치아조직에 대해서는 저형성증, 불규칙적 상아질 구조, 비

정상적 상아세관, 짧고 만곡된 치근 기형, 치수 석회화, 치

수석, 선천적 결손치, 과잉치 등이 관찰되기도 하며, 맹출장

애나 측두하악관절질환이 발생하기도 한다5). 또 혀가 코 끝

에 닿는 Gorlin’s sign이나 하순소대 혹은 설소대 결손6)이

동반된 경우도 있다.

EDS 환자에 대한 국내 보고는 대부분 피부나 관절 병변,

유전학적인 것이다7-9). 본 증례에서는 서울대학교 치과병원

소아치과에 내원한 EDS 환아의 치과적 고찰 및 맹출 장애

와 관련된 치과치료에 대해 보고하고자 한다.  

Ⅱ. 증례보고

초진 시 1세 5개월의 남환으로 이가 나지 않는다는 주소

로 서울대학교 치과병원 소아치과에 내원하였다. 환아는

EDS를 진단받은 상태로 고관절 탈구에 의한 수술 경험이

있었다. 상악 유중절치 맹출을 위해 전기수술(electro-

surgery) 치료를 받고(Fig. 1), 2세 11개월에는 전신마취

하에 상하악 전치부 및 구치부에 전기수술로 유치 맹출을

위한 개창술과 과증식된 치은절제술을 받았다(Fig. 2). 이

후 8세에 영구치 앞니가 안 나온다는 주소로 재내원하였다.

상악 전치부의 치은 비대가 관찰되었으며, 다수의 수복 치

료를 받은 상태였으나 구강 위생이 불량하고, 상악 우측 제

2유구치, 상하악 좌우 견치, 하악 좌측 제2유구치에 깊은

치아우식증이 존재했다. 또한 표준 파노라마 방사선 촬영

결과(Fig. 3) 제2소구치 4개의 치배가 관찰되지 않는 선천

적 치아 결손과 하악 우측 제1유구치의 유착이 관찰되었다.

상악 우측 유측절치를 발거하고, 상악 중절치의 맹출을 위

해 전기수술로 개창술 및 치은절제술을 시행하였다. 또 상

악 우측 제2유구치에 치수절단술 후 기성금속관을 수복하

고, 하악 우측 유견치와 유착된 하악 우측 제1유구치를 발

거하였다. 이후 하악 좌측 제1유구치도 유착되어(Fig. 4)

외과적으로 분할하여 제거하였다. 8세 4개월에도 상악 좌측

제1대구치 맹출을 위한 개창술을 시행하고, 8세 8개월에는

전신마취 하에 상악 우측 제1대구치, 하악 좌우측 제1대구

치 맹출을 위한 개창술, 유치 발거, 상하악 전치부의 과증식

된 치은을 절제하였다. 수술 시에는 항생제와 소염진통제,

클로르헥시딘 양치액을 처방하였다. 이후에도 주기적으로

방사선 사진을 촬영하면서(Fig. 4-6), 10세 1개월에 상악

우측 측절치, 12세 7개월에 상악 좌측 제1소구치, 12세 9

개월에 상악 우측 제1소구치, 13세에 하악 우측 제1소구치

맹출을 위한 개창술을 진행하였으며, 다수의 유치들을 발거

하였다. 14세 4개월에 촬영한 두부방사선사진에서 두개골

Fig. 1. Intraoral photos before and after 1st electrosurgery. (Age: 1 year 6 months)

Eruption of upper primary incisors was delayed. Window opening was done for eruption of upper primary incisors using electrosurgery.
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Fig. 2. Intraoral photos before, during, after 2nd electrosurgery and 5 days later. (Age: 2 year 11 months)

Generalized gingival overgrowth was observed. Upper primary teeth did not erupt yet except incisors. Irregular primary teeth were

exposed by means of window opening and gingivectomy under general anesthesia. Five days later his gingiva was healing well.

Fig. 3. Panoramic radiograph. (Age: 8 years)

Maxillary and mandibular second premolars are congenitally

missing. His mandibular right first primary molar was ankylosed.

Fig. 4. Panoramic radiograph. (Age: 11 years 3 months)

The mandibular left first primary molar was ankylosed. The

eruption path of maxillary right first premolar was incorrect.
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및 상하악 피질골이 얇아져 있고 골 밀도가 낮은 것으로 나

타났으며, 척추층만증 소견도 관찰되었다. 수완부 방사선

사진에서는 중수골 체부와 근위 지골의 장축이 서로 어긋나

휘어진 소견이 나타났다(Fig. 7). 4개의 제2소구치가 선천

적으로 결손되었으나, 높고 좁은 구개궁에 의한 총생으로

공간이 부족하여, 제2유구치들을 발거하기로 하였다. 맹출

장애와 관련하여 장기간에 걸쳐 치과 치료가 이루어졌지만,

여전히 치은 비대와 치근만곡, 상악 좌우측 견치, 하악 좌측

견치, 하악 좌측 제1소구치, 하악 좌측 제2대구치의 매복과,

상악 전치의 돌출, 과도한 수평피개 및 수직피개, 불규칙한

치열, 구치부 교합 불안정이 관찰되고 구강 위생도 양호하지

않다(Fig. 8). 그러므로 앞으로도 구강 위생 상태 개선을 위

한 정기적인 검진과 더불어 상악 좌측 제2유구치 발거 및 맹

출 장애에 대한 외과적, 교정적 치료가 필요할 것이다.

Fig. 5. Panoramic radiograph. (Age: 14 years)

The impaction of #13, 23, 33, 34, 37 is seen.

Fig. 6. Panoramic radiograph. (Age: 14 years 4 months)

The mandibular left second primary molar was extracted.

Fig. 7. Lateral and Posteroanterior cephalography and Hand-wrist radiograph. (Age: 14 years 4 months)

He has scoliosis which is an abnormal curvature of the spine. Thin cortical bone and low bone density is observed in cranial bone,

maxilla and mandible. The axes of metacarpal body and proximal phalanx are tilted each other.

Fig. 8. Intraoral photographs. (Age: 14 years 4 months)

Labioversion of maxillary incisors, large overjet and overbite, unstable occlusion, irregular teeth alignment, a high and narrow palate,

eruption disorders, gingival enlargement are observed.
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Ⅲ. 고 찰

COL1A1, COL3A1, COL5A1, TNX-B, PLOD1 등의

원섬유 교원질 또는 교원질 생합성 관련 효소의 유전적 돌

연변이는 EDS를 일으킨다(Table 1). 교원질은 골, 근육,

인대, 점막, 피부, 혈관 등에 널리 분포하며, 치아 맹출과 관

련된 구강 조직에도 존재한다. 정교한 조절을 통해 이루어

지는 치아의 발달 과정 중 치근 형성이 개시 및 진행될 때,

무정형의 치낭이 점차 구조화된 치주인대 형태로 교체된다.

치주인대는 치근 백악질과 치조골 사이에서 기능적, 역동적

섬유성 연결을 제공하면서 연조직 공간을 일정하게 유지해

주는 역할을 한다. 쥐를 통한 연구에서 밝혀진 바에 의하면,

치낭과 치주인대에서 제1형 교원질의 전사체(transcripts)

는 치근 형성 초기에 상대적으로 낮게 존재하지만, 치근 발

달과 맹출이 진행되면서 발현량이 크게 증가한다10). 또 성숙

한 치주인대 기질이 발달하기 전 리모델링 시기에도 발현된

다. 제12형 교원질은 1형 교원질과 상호작용하여 치주인대

의 섬유/기질 네트워크 형성에 관여하는 것으로 알려져 있

다10). 이처럼 교원질 대사가 쥐의 치아 맹출 및 치근 성장에

관여한다10-12)는 연구들이 보고된 바 있으며, Luan 등13)은

치근단부에서 제1형 교원질을 포함한 세포외 기질의 상호작

용으로 치근 신생 백악질과 치조골이 생성되면서 맹출 후

장축방향의 치아이동이 이루어진다고 하였다. 이러한 교원

질과 치아의 발달 및 맹출의 관련성으로부터 교원질 대사

이상을 가진 EDS에서 본 증례와 같은 맹출 장애가 일어날

수 있음을 제안할 수 있으나, 이에 대한 보다 직접적, 구체

적인 분자생물학적 메커니즘에 대해 연구가 더 이루어져야

할 것이다.  

이번 증례의 EDS 환아에서는 맹출 지연, 매복 등의 맹출

장애를 비롯하여, 치은 비대, 유착, 부분 무치증, 높고 좁은

구개궁, 총생, 치근 만곡 등의 치과적 문제점이 나타났으며,

수완부 방사선 사진에서는 중수골 체부와 근위 지골의 장축

이 만곡되어 있었다. 두부방사선 사진에서 관찰된 낮은 골

밀도와 두개골, 상하악의 얇은 피질골, 척추측만증 소견도

EDS와 관련된다. 환아는 장기간에 걸쳐 수차례의 개창술과

치은절제술, 유착치 발거 등의 치료를 받았으나, 향후에도

상악 좌우측 견치, 하악 좌측 견치, 하악 좌측 제1소구치,

하악 좌측 제2대구치의 매복, 부정교합과 관련하여 치과적

처치가 필요하며, 구강 위생의 개선도 지속적으로 요구된

다. 이러한 치과 치료 시 EDS의 특징에 대한 고려가 뒷받

침되어야 한다. 

EDS 환아에서 교원질 결함으로 인해 약해진 피부나 혈

관 때문에 작은 외상에도 쉽게 타박상이 생기고 반흔과 혈

종이 나타나는데, 이것은 구강 영역에서도 다르지 않다. 양

치질, 치면세마 시에 치은출혈이 쉽게 나타날 수 있고, 약한

힘에도 치은이 쉽게 찢어질 수 있으므로 판막을 거상하거나

봉합 시에 조심스럽게 다루어야 하며 지혈 관리가 필요할

수 있다.  승모판 탈출증이 동반된 EDS 환아는 아급성 심

내막염 위험이 있는 시술 시 예방적 항생제 처방이 필요하

므로 승모판 탈출증 여부를 확인해야 한다5).  

Table 1. EDS classification16)

EDS subtype Inheritance pattern Protein Gene

Classic AD Procollagen type V COL5A1/COL5A2

Procollagen type I COL1A1

AR Tenascin-X TNX-B

Cardiac-valvular AR Deficiency of α2(I) collagen chain COL1A2

Hypermobility AD Unknown ?

(Tenascin X) TNX-B

Vascular AD Procollagen type III COL3A1

Vascular-like AD Procollagen type I (R-to-C) COL1A1

Kyphoscoliotic AR Lysyl hydroxylase-1 PLOD1

Musculocontractural AR Dermatan-4-sulfotransferase-1 CHST14

Spondylocheirodysplastic AR ZIP13 SLC39A13

Brittle cornea syndrome AR ZNF469 ZNF469

PRDM5 PRDM5

Arthrochalasis AD Procollagen type I COL1A1/COL1A2

EDS/OI overlap AD (deletion of N-propeptide cleavage site) 

Dermatosparaxis AR Procollagen type I COL1A1/COL1A2

(delay in N-propeptide cleavage)

Procollagen-I-N-proteinase ADAMTS2

AD, autosomal dominant; AR, autosomal recessive; EDS, Ehlers-Danlos syndrome.
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본 증례의 환아는 매복된 치아의 맹출과 영구치의 조화로

운 배열을 위해 앞으로도 외과적 처치뿐만 아니라 교정치료

의 필요성이 높다. EDS 환아의 교정 치료 시에는 브라켓

위치의 점막에 궤양이 발생할 위험이 높으므로14) 주의해야

한다. 치주조직 교원질의 조직화가 완전하지 못하여, 교정

기간 동안 가해지는 치주조직의 스트레스에 의해 치주 섬유

가 손상될 수 있고, 회복에 오랜 시간이 걸리게 된다. 그러

므로 치아 동요와 빠른 치아 이동을 감안해야 하며, 교정 치

료 후에는 장기간의 유지가 필요하다15). 

EDS 환자에서는 치수석과 치수의 석회화가 빈번히 관찰

되고, 치근의 형태도 비정상적인 경우가 많으므로 근관치료

에 어려움이 따를 수 있다. 또 측두하악관절질환이 동반된

경우에는 장시간 개구 상태로 치과치료를 받는 것이 어려울

수 있으므로 유의해야 할 것이다. 

Ⅳ. 요 약

EDS는 관절의 과운동성, 피부의 과신장, 조직 약화 등을

임상적 특징으로 하는 유전 질환이다. 피부, 골격, 근육, 인

대, 점막, 혈관 등을 구성하는 교원질의 합성 과정과 관련된

유전자의 결함으로 결합조직이 비정상적으로 변하므로 신

체 전반에 걸쳐 그 증상이 나타난다. 구강 영역에서도 교원

질과 관련된 조직에 영향을 받게 된다. 구강 점막, 치주 조

직, 측두하악관절 및 치아 경조직에 문제가 발생할 수 있으

므로, 총체적이고 정기적인 구강관리가 이루어져야 한다.

이번 증례와 같이 EDS에 의해 치아의 맹출 장애가 발생하

고, 치은비대, 유착, 매복, 선천적 결손치, 부정교합 등이 관

찰되는 경우에도 구강 위생 관리와 함께 장기적인 계획 하

에 맹출 관리 및 치료가 요구된다. EDS 환아의 치과 치료

시에는 질환의 원인과 전신적 특징에 대한 이해를 바탕으

로, 비정상적 교원질 대사에 의해 약화된 점막과 치주조직,

지혈 관리, 반흔 형성 및 측두하악관절에 대한 종합적인 고

려와 지속적인 관리가 필요하다. 
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