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서론

골연골종은 가장 흔한 양성 골종양이다.1,2 골연골종

은 전체 인구의 약 3% 가량에서 보고되고 있으며, 양
성 골종양의 30% 이상을, 전체 골종양의 10 - 15%를 차
지 한다.1 골연골종 중 약 15%는 유전성 다발성 골연골

종(hereditary multiple osteochondroma: HMO)으로 알
려져 있으며, 상염색체 우성을 보인다. 단독성 골연골종

(Solitary osteochondroma)는 장골의 골간단 부위에 발생

하는 경향이 있고, 특히 대퇴부, 상완골, 경골, 척추와 요
골 부위에 호발한다.1,2

골연골종은 보통 무증상을 보이기 때문에 우연히 발견

되는 경우가 많다.1-3 악성으로의 변이는 유전성 다발성 
골연골종의 경우 1 - 25%, 단독성 골연골종은 1 - 2%로 
보고 된다.2,4

골연골종의 진단을 위해서는 방사선학적 평가가 가장 

중요하며, 악성으로의 변이가 의심될 경우 조직 검사가 
필요하다. 성숙한 골에 발생한 골연골종의 치료는 외과

적 절제를 하는 것이지만, 증상이 있는 단독성 병소의 경
우 부분 절제가 추천되기도 한다.1,2 

최근 세포, 분자단위의 연구 및 면역 조직학적 방법으

로 분석한 많은 문헌을 통해 골연골종의 특성과 원인이 
알려지고 있으므로 현시점에서 이를 고찰해볼 필요가  
있다. 

안면골에 골연골종이 발생하는 것은 드문 경우로 측두

하악관절에 골연골종이 이환되면 안면 비대칭, 부정교

합, 이부의 전방 변위, 교차교합과 개구 제한이 발생할 수 
있다. 

본 연구에서는 골연골종에 대한 임상 양상, 방사선학

적 진단 소견, 조직-병리학적 소견, 치료법 등에 대한 고
찰과, 이와 관련된 측두하악관절에 발생한 골연골종 환
자의 진단 과정 증례에 대해 알아 보고자 한다.
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Osteochondroma is the most common benign bone tumor. The majority of osteochondromas (85%) present as solitary, 
nonhereditary lesions. In general, osteochondroma has no symptoms ,however, facial asymmetry, malocclusion, crossbite and 
mouth opening can be occurred in case of temporomandibular joint involved. Radiologic analyses are indispensable element to 
diagnose osteochondroma and pathogenetic analysis showed that hereditary multiple osteochondromas are caused by mutations in 
either of two genes: exostosis(multiple)-1 (EXT1), which is located on chromosome 8q24.11 - q24.13 or exostosis(multiple)-2 (EXT2), 
which is located on chromosome 11p11 - 12. Recently, reduced mRNA of EXT1 was described in nonhereditary osteochondromas. 
The treatment of choice for osteochondroma is surgical unless the skeleton is still immature. Surgery associated with orthodontic 
treatment can be a valid approach to minimize facial asymmetry and malocclusion in case of temporomandibular with 
osteochondroma. (J Dent Rehabil Appl Sci 2014;30(1):28-35)
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본론

1. 분류와 역학 

골연골종은 단독성 골연골종(solitary osteochondroma) 
과 다발성 골연골종으로 분류될 수 있다. 단독성 골연

골종은 가장 흔한 형태(80%)로 전체 양상 골종양의 35 
- 40% 가량을 차지하며, 성별 차이는 거의 없다.5 다
발성 골연골종은 대부분의 경우 유전적 특성을 보이

기 때문에 유전성 다발성 골연골종(hereditary multiple 
osteochondroma: HMO or MHO)이라고 부른다. 
MHO의 경우 코카시안 남성에서 호발 하고, 인구 10만

명 당 0.9 - 2명의 유병률을 보이며, 상염색체 우성의 유
전적 특성을 보이며 65%의 가족력을 보이게 된다.6,7 소
년기에 약 80%가 발생한다고 보고되고 있다.8,9 악성으

로의 변이는 유전성 다발성 골연골종의 경우 1 - 25%, 
단독성 골연골종은 1 - 2%로 보고되고 있다.5-7

가장 흔하게 발생하는 부위는 무릎관절이며 하지 50% 
(대퇴부: 30%, 경골: 15 - 20%), 상지(상완골: 10 - 20%)
의 비율을 차지한다. 척추나 안면골 부위는 드물게 이
환 된다.10 하악 과두 부위에 발생한 경우는 매우 드문 경
우로서 치료 후 재발이 거의 되지 않는다고 알려져 있으

며, 임상 양상 또한 특이한 소견이 잘 나타나지 않으므

로 종양이라기보다는 과증식성 성장으로 간주되는 경우

가 있으므로 주의하여 감별해야 한다.4

2. 원인

대표적인 원인으로는 가족 유전(inherited from a 
family member)으로 유년기에 확인된다. 유년기 시기

의 방사선 조사 병력도 원인이 될 수 있는데, 특히 관절 
부위에 조사된 경우 골연골종 발생률이 소폭 증가하는 
것으로 알려져 있지만 그 이유는 정확히 알려지지 않았

다.10 

3. 진단

1) 임상적 특징

골연골종은 보통 무통성이므로 병소의 점진적 성장으

로 감별진단을 시작할 수 있다.11 그러나 골절, 변형이나 
관절의 이차적 손상에 의해 다양한 증상들이 나타날 수 
있는데, 특히 신경이나 혈관과 인접한 경우 통증, 감각

의 마비, 약화나 맥박 소실 혹은 색조가 바뀔 수도 있으

며,12-14 측두하악관절에 골연골종이 이환될 경우 무통성 
종괴, 안면 비대칭, 하악의 전돌성 편위, 이환측의 개교

합과 비이환측의 교차 교합, 두경부 및 악관절부의 동통 
및 운동 제한(과두 걸림), 악관절 잡음을 수반하는 악관

절의 기능 이상이 발생하게 된다.15

2) 영상학적 특징

골연골종을 진단하기 위해서는 자세한 병력 청취 및 
신체 검사와 별도로 다양한 방사선학적 영상이 필요하다.

단순 평면 방사선 사진은 가장 기본적으로 필요한 자
료이며 병소의 특성을 보여줄 수 있다(Fig. 1). 골연골

종은 줄기모양 혹은 골표면에서 시작되는 편평한 돌
기 양상으로 묘사될 수 있다. 골과 병소의 경계 부위는 
대부분 명확하게 확인할 수 있다. 골연골종이 골육종

(osteosarcoma)로 변이 시에는 종양의 크기가 커지고 병
소의 경계부위가 불명확해지는 특성이 있고, 다발성 석
회화 부위가 존재하며, 골막 부위의 분엽화(lobulated)된 
반응성 경계가 발생한다는 점을 유의해야 한다.10 

전산화 단층촬영법(computed tomography: CT)은 골
연골종을 매우 정밀하게 보여줄 수 있는 영상이다(Fig. 
2). CT를 통해 골연골종과 골육종을 감별하는 것은 골
과 연골 대사에 대한 평가를 할 수 없는 단점 때문에 적
절하지 못하다.16

초음파 검사법은 진성 혹은 가성 동맥류(aneurysm or 
pseudoaneurysm)와 동-정맥 혈전증이 의심되는 경우 
검사법으로 선택할 수 있는 방법이다. 또한 초음파의 특
성 중 골 부위 보다 연골에서 저반향(hypoechoic) 되는 
점을 통해 골연골종 상부의 노출된 연골층에 대한 명확

한 검사가 가능하다.17 

조영제를 이용한 골스캔은 종양의 대사활동을 검사하

기 위해 이용되는 방법이다(Fig. 3). 양성 병소의 경우 성
장하고 있는 상태가 아니라면 정상 조직과 동일하게 대
사 활동이 저하되는 것을 알 수 있다. 그러나 골의 파절

이나 악성 변이가 있을 경우 대사 활동이 증가되므로 악
성 및 양성 병소를 감별하기 위해 적용할 수 있다. 조영

제 중 하나인 Thalium 201은 HMO의 악성 변이를 감별

하기 위해 사용 된다.18

혈관 조영술은 골연골종에 의해 발생한 혈관 병소를 
확인하기 위해 종종 이용된다.19 악성 전환 시의 특징으

로 볼 수 있는 신생 혈관의 형성을 확인해 볼 수 있다. 
자기공명영상(magnetic resonance imaging: MRI)은 
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연골 두께 및 악성 전환 여부, 하부 골과의 연계성, 인접

한 구조물 중 신경-혈관과 같은 연조직의 상태를 가장 
잘 보여줄 수 있는 검사법이다(Fig. 4).20 MRI를 통해 종
양 뿐 아니라 다양한 염증성 상태를 확인해 볼 수도 있
고,21 병소의 악성 변이 여부 판단할 수 있다.22 골연골종

의 연골 부위는 수분 함유량이 많으므로 T2 강조 영상

에서 높은 강도를, T1 강조 영상에는 낮은 강도를 보이

게 되는데, 상부 연골층(cartilaginous cap)의 두께를 통
해 악성 변이 여부를 판단할 수 있다. 성인의 경우 연골

모의 두께가 2 cm, 소아의 경우 3 cm 이상으로 보일 때 
악성 변이를 의심해야 한다고 보고하였다.23 최근에는 
연골 육종(chondrosarcoma)과 감별하기 위해 정맥 내 
조영제를 주입 후 MRI를 촬영을 하는 경우도 있는데, 
연골 육종의 경우 낮은 수준의 T1 신호가 나타내며, 이
러한 소견은 양성 종양에서는 거의 볼 수 없으므로 유용

한 감별 방법이 될 수 있다. 앞서 기술한 다양한 문헌들

로 볼 때 MRI 촬영은 악성 전환 여부를 판단하기 위한 
gold standard라 할 수 있다.23,24

3) 조직-병리학적 특징

(1) 일반적인 조직-병리학적 고찰 
골연골종은 조직-병리학적으로 유-무경형의 형태를 띠

며, 주직경이 1 - 2 cm 가량의 크기를 보인다.25,26 골연골

종은 연골내골화(endochondral ossification)에 의해 형성

된 골에서만 발생하고, 골성장판의 장축 방향에 대해 사
선으로 증식하는 측방 변위의 결과로 발생하게 된다. 골
연골종 바깥 표면은 양성의 초자연골(hyaline cartilage)로 
구성되어 있고, 이 부위는 하부골의 골막(periosteum)과 
연결된 연골막(perichondrium) 부위가 된다. 연골의 성장

판이 파괴되고, 연골 내골화 과정이 나타나며, 동시에 골
내부에 신생골이 형성되고 그 결과 골연골종의 하부골의 
골수강과 피질골이 하나로 합쳐지게 된다. 

골연골종은 이차성 연골 육종의 가장 흔한 전암 병소

로 보고되고 있으며, 단독성 골연골종이 연골육종으로 
전환되는 비율은 1 - 2% 미만으로 드물지만, HMO 환
자의 경우 3 - 20% 비율로 상당히 높다고 보고된다.27,28 

연골층 두께뿐 아니라 악성 변이를 의심할 수 있는 항
목으로는 골 원위부에 최근 성장한 외골증, 불균일한 골
광화 소견, 연골 외부로의 연조직 띠의 발생, 불균일한 
조직 표면, 낭성 변화, 연골 구조의 붕괴, 점액성 변화, 
괴사, 세포질 내 미토콘드리아 활동의 증가와 비정상적

인 연골세포의 형태가 있다.25,28-30 

(2) 분자 생물학적 고찰

일반적인 분자-생물학적 원인으로 exostosis (multiple)-1 
(EXT1)의 대립 유전자가 소실(loss of  heterozygosity: 
LOH) 되는 것으로 알려져 있다.31-34  

HMO의 원인으로 염색체 8q24.11 - q24.13에 위치

한 EXT1이나 염색체 11p11 - 12에 위치한 exostosis 
(multiple)-2 (EXT2)유전자의 변이로 비롯된 것으로 알
려져 있는데,31-33 이러한 현상은 EXT 단백질의 미성숙 
절단 및 단백질 기능의 소실로 비롯된 것이다.34 대부분

의 유전성 골연골종은 EXT1 이나 EXT2의 이형 접합 
변이 (heterozygous mutation)가 나타나는데, 몇몇의 경
우에서는 이형 접합의 변이 뿐만 아니라 EXT1 본연의 
대립 유전자가 소실되는 경우도 있다. 이러한 결과로 종
합해 볼 때 EXT1 유전자가 다발성 골연골종의 전형적

인 종양 억제 유전자임을 의미 한다.35-37 
비유전성 골연골종에서는 EXT 유전자의 변이가 거

의 나타나지 않고, 몇몇 경우에 있어서만 유전적 변이

를 겪었다고 보고 되었다.35 기존에 있던 골연골종으로

부터 발생한 비유전성-이차성 연골 육종의 경우, 유전성 
골연골종 환자에서와 같이 EXT1 유전자의 8q24 부위

에서의 변이와 나타났다고 하였다. 최근의 연구에 따르

면 EXT1의 이중대립 형질 비활성(biallelic inactivation) 
부위가 비유전성 골연골종에서 보인다고 보고되기도 하
였다.38 EXT2 유전자의 대립 유전자 소실은 단 한가지

의 골연골종에서 보고된 바 있는데, 주목할 점은 EXT1
와 EXT2 유전자의 mRNA 형질이 유전형 및 비유전형 
골연골종 모두에서 동시에 확인된다는 점이다. HMO 
환자들은 종양 내 mRNA의 발현이 정상에 비해 감소되

는데 반해 비유전성 골연골종 환자의 경우 EXT1 이나 
EXT2 유전자의 변이가 발견되지 않고, 오로지 EXT1 
mRNA 형질만 감소되는 것을 보고하였다.39 

EXT1 및 2의 기본 단백질은 골지체내에서 이형 올
리고머 복합체를 형성하게 되고, 이 복합체는 heparin 
sulfate proteoglycan (HSPG)을 생합성하는 기능을 한
다.40,41 HSPG는 정상적인 골단부 성장판의 성장 신호에 
관여하는 거대 단백질로서, 골지체 내의 HSPG가 축적

이 되면 골연골종이나 연골육종의 세포의 EXT1 이나 2
의 mRNA 형질이 감소되는 것으로 알려져 있다.42 반면

에 정상적인 성장판 세포의 경우 HSPG가 세포 외에 존
재하게 되고, EXT 유전자가 정상적으로 발현하게 된
다.39 세포 외 표면의 HSPG가 부족할 경우 정상적인 성
장판에서의 성장 신호의 경로가 영향을 받아 골연골종
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으로 분화할 수 있는 가능성이 있는 것이다. 골연골종에

서 EXT 발현의 소실은 HSPG의 분포의 문제-세포 표
면이 아닌 세포질에 내에 있는 경우-로부터 비롯된다고 
볼 수 있다.40 

이전의 다른 논문들은 골연골종의 상부 연골층만 클
론 기원(clonal origin)이며, 그 결과 신생물이 되지만, 병
소의 본체 부위나 연골막 상층의 세포 또한 클론 기원인

지에 대해서 밝히지 못하였다. 연골모 부위는 골연골종

의 신생물이 발견되는 유일한 부위이며, 근원이 되는 세
포에 대한 유용한 정보를 줄 수 있는 유일한 곳이다.43 

4) 치료 및 예후

골연골종의 일반적 치료법으로는 종양을 제거하는 외
과적 수술과 통증이 있을 경우 진통을 목적으로 하는 투
약으로 집약된다. 그러나 골의 약화나 종물의 성장이 관
찰되지 않을 경우 경과를 관찰하기만 하는데, 이 경우 
골의 성장에 대한 주의 깊은 비교 평가가 반드시 필요하

다. 악성인 연골 육종으로 변이될 경우 그 악성도는 낮
으며, 외과적 적출술이 선택된다. 국소적인 재발은 양
성 및 악성 병소 모두에서 나타날 수 있는데, 주로 절제 
부위로 연골 세포가 남겨진 경우 가능하지만, 그 비율

이 양성의 경우 2%, 악성의 경우 15%로 각각 낮은 편이

다.44 측두하악관절에 발생한 골연골종의 치료의 경우 
교합 변화를 동반한 경우 저작 기능의 회복을 위해 종물

의 외과적 절제술과 더불어 악교정 치료가 동반되는 경
우도 있다.45 

증례

29세 남자 환자로 왼쪽 턱에서 소리가 나고 입이 안 
벌어지는 증상과 이가 서서히 맞물리지 않음을 주소로 
2007년 9월 단국대학교 치과대학부속 치과병원에 내원

하였다. 상기 환자는 2003년 좌측 악관절의 비정복성 관
절원판 변위 진단하에 치료 받은 병력이 있었다. 임상 
검사를 한 결과 무통성의 안정 시 개구량 (comfortable 
mouth opening: CMO) 35 mm, 능동적 개구량(active 
range of  motion: AROM) 38 mm, 개-폐구 시 좌측 악관

절의 관절잡음 심화와 이환측 구치부의 미세한 이개, 비
이환측 견치의 과대 교합을 보이는 교합 변화를 확인할 
수 있었다. 영상학적 평가를 위해 파노라마(panoramic 
view) 방사선 사진 촬영을 시행하여 초진 시와 비교하였

고(Fig. 1), 동시에 CT 촬영을 함께 시행하였다(Fig. 2). 

Review of osteochondroma: involved in temporomandibular joint

Fig. 1. (A) Panoramic radiograph on September, 2003 (the first visit), (B) Panoramic radiograph after 2 years from first visit. 
Bony changes is seen on left temporomandibular joint compared to 2003 (circle area).  

A B

Fig. 2. Computed tomographic images on September, 2007. Calcified-bony mass around left temporomandibular joint is 
seen. (A) Sagittal view, (B) Axial view, (C) Frontal view (circle area).

A B C
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그 결과 좌측 하악 과두 주변이 불규칙한 표면의 석회화

된 양상이 확인되었다. MRI 촬영 및 골스캔 검사를 추
가로 진행하여 좌측 측두하악관절 주변의 경계가 비교

적 명확한 연골성 병소가 있음을 확인하였고, 골스캔 영
상의 열점이 있었으므로 현재 성장 중인 병소임을 알 수 
있었다(Fig. 3, 4). 

결론

골연골종은 가능 흔하게 관찰되는 양성 골종양이자 
이차성 연골 육종의 가장 일반적인 전구체이다. 골연골

종은 통상적으로 장골의 표면에 발생하고, 무증상인 경
우가 대부분이지만, 신경의 압박, 동맥류, 혈전증이나 골
의 형태 변화 혹은 골절의 증상이 나타날 수도 있다. 

골연골종의 진단은 단순 방사선 사진, 전산화 단층촬

영, 자기 공명영상, 혈관 조영술, 핵의학 검사등과 함께 
악성 변화 의심 시 조직 검사를 시행하여 내리게 된다. 

다양한 합병증, 악성 변환 가능성과 심미적 이유 등으

로 종양의 외과적 수술이 치료법으로 제시된다. 측두하

악관절에 골연골종이 발생할 경우 술 후 재발은 거의 일
어나지 않으며, 병소로 인해 발생한 부정 교합을 해소하

기 위해 추가적 악교정 수술이 필요할 수 있다.
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측두하악관절에 발생한 골연골종에 대한 고찰 

이기호, 송영균*

단국대학교 치과병원 통합진료과 

골연골종은 가장 흔한 양성 골종양으로 단독성 골연골종과 유전성-다발성 골연골종으로 분류되고, 대부분 단독성으로 
알려져 있다. 대개 무증상이나, 측두하악관절에 이환 되면 안면 비대칭, 부정교합, 교차교합과 개구 제한 등이 발생할 
수 있다. 
방사선학적 평가가 진단 시 가장 중요하며, 유전성-다발성 골연골종은 exostosis(multiple)-1 (EXT1) 유전자의 이중 대
립형질 비활성과 염색체 8q24.11 - q24,13 나 11p11 - 12에 위치한 exostosis(multiple)-2 (EXT2)유전자의 변형이 관찰

된다. 비유전성 골연골종의 경우 EXT1 유전자의 mRNA 가 감소된다. 
골연골종의 치료 방법은 외과적 절제이고, 측두하악관절 부위와 같이 교합의 변화를 수반하는 경우 외과적 절제술 이
외에 악교정 수술을 필요로 할 수 있다.

(구강회복응용과학지 2014;30(1):28-35)
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