
Ⅰ. 서 론

X 염색체 우성 저인산혈증성 구루병(X-linked domi-

nant hypophosphataemic rickets, 이하 XLHR)은 2만명

당 한 명의 발생빈도로 나타나는 희소한 질환으로 유전성

구루병 중 가장 높은 빈도로 나타난다1). 이 유전성 질환은

Albright 등2)에 의해 비타민 D 저항성 구루병이라는 이름

으로 처음 보고되었으며 가족성 저인산혈증, 인산염성 당뇨

병 등으로도 불린다. 

이들 XLHR 질환을 가진 경우 뼈와 연골에 적절한 칼슘

과 인이 공급되지 않아 무기질침착이 제대로 이루어지지 않

기 때문에 골연화증이 발생하는데, 특히 성장기에 있는 소

아에서는 성장판 연골에도 무기질침착 결핍이 나타나 구루

병이 발생하게 된다. 이들은 대개 서거나 걷기 시작하여 체

중 부하가 발생하는 생후 6개월에서 2세 사이에 골격적 기

형이 하지를 위주로 현저해지며, 이와 더불어 특징적으로

골기형, 골동통, 성장저하, 저인산혈증, 1,25(OH)2D 농도 이

상 및 근위세뇨관에서의 인산 재흡수 감소 등을 나타낸다3,4).

구강 내 증상 중 가장 특징적인 소견은 임상적으로 건전

한 치아에서 나타나는 치아농양이며, 방사선 사진 상으로

명확하지 않은 치조백선과 상아법랑경계까지 연장된 치수

각 및 근단공의 폐쇄지연 등을 관찰할 수 있다. 조직학적으

로 상아법랑경계 또는 교두정까지 연장되어 있는 치수각,

구간상아질의 증가, 치수의 세포성분의 감소 및 얇은 상아

질 두께와 법랑질의 미세균열 등의 특징적인 치아이상을 보
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인다5-7).

지금까지 XLHR에 대하여 국내에서 보고가 있었으나 모

두 단기간의 관찰과 치과 치료에 대한 것이며, 장기적인 관

찰 연구는 희소하다8-10). 이 유전성 질환에 이환된 경우 유치

뿐만 아니라 영구치에서도 임상적 특이원인 없이도 치수농

양이 발생할 수 있기 때문에 환자들은 장기간의 관찰 및 예

방적인 치과치료가 적극적으로 필요하리라 생각된다. 본 증

례는 우식 치료를 위해 본과에 내원하였다가 구외 임상소견

및 치과 방사선학적 검사에서 구루병과 관련된 특징이 관찰

되었고, 그로 인해 시행된 의학적 검사결과 X 염색체 우성

저인산혈증성 구루병으로 진단된 환아에 대한 13년간의 치

료를 통해 얻은 상기 질환의 임상적 소견과 치과적 치료에

대해 보고하고자 한다. 

Ⅱ. 증례 보고

만 2세 1개월 된 남자 환아가 치아우식을 주소로 내원하

였다. 초진 당시 환자의 건강에 대한 문진에서 환아의 부모

가 알고 있는 특별한 의과적, 치과적인 병력은 없었다. 그러

나 구외 임상 소견으로 환아의 나이보다 작은 키, 돌출된 앞

머리와 휜 다리, 치과 방사선 검사 소견으로 전반적으로 확

장된 치수강과 근관, 상아법랑경계까지 확장된 치수각 등의

구루병이 의심되는 특징적 소견이 관찰되어(Fig. 1, 2), 이

를 확인하기 위해 소아과로 의뢰 하였다. 전신적 의학적 검

사를 의뢰한 결과, 혈청 내 칼슘 농도와 알칼리성 인산효소

의 활성이 증가되고, 유기인 농도가 감소된 것이 확인되어,

감별진단을 통해 X 염색체 우성 저인산혈증성 구루병

(XLHR)으로 진단받았다. 어머니가 내반슬을 동반하지 않

은 저신장을 나타내는 가족력을 보였다. 이후 환아는 본원

소아청소년과에서 정기검진 및 투약, 외과적 수술 등의 치

료를 하기로 하였다.

구강검진 결과 하악 제1유구치에 치아 우식이 존재하는

것 외에 특별한 이상사항은 관찰되지 않았으며, 구강위생은

잘 유지되고 있었다. 이에 하악 제1유구치의 수복을 시행하

였고, 치아 우식에 이환되지 않은 유구치는 치수괴사 및 치

아농양의 예방을 위해 치면열구전색을 시행한 후 정기검진

을 시행하였다. 초진 후 4개월 경과 시 상하악 유중절치가

외상을 받아 치수괴사가 나타났으며, 이에 치수절제술을 시

행하였다. 그러나 전색제도 잘 유지되고, 치아 우식에 이환

되지 않았음에도 불구하고 3세 8개월, 3세 11개월에 각각

하악 좌측 유측절치와, 하악 우측 제2유구치의 치아농양이

발생하여 치수절제술을 시행하였고, 유구치는 기성금속관

으로 수복하였다. 

환아가 4세 9개월이 되었을 때 촬영한 파노라마 사진을

통하여, 질환의 특징적인 치아 소견 중 하나인 상아법랑경

계까지 확장된 치수각과 발달된 협측구를 미맹출 하악 제1

대구치에서도 확인 할 수 있었다(Fig. 3). 환아는 3 - 6개

월 간격으로 본과에 내원하였고, 그 기간 동안 상악 좌측 측

절치와 제1유구치, 하악 좌측 제1, 2유구치의 우식, 외상

등의 외부적인 원인 없는 치아농양의 발생으로 치수절제술

을 시행하였다. 7세 4개월에 촬영한 파노라마 사진에서 해

Fig. 1. Initial extra-oral photograph at 2 years and 1 month old.

The height was less when compared with average it of age-

matched child. There were frontal bossing, depressed nasal

bridge and bowed legs.

Fig. 2. Initial periapical views at 2 years and 1 month old. Note

large pulp chambers of primary teeth and pulpal horns extend

to the dentinoenamel junction(arrow).

Fig. 3. Panoramic radiograph at 4 years and 9 months old,

showing large pulp chambers and extended pulpal horns

affecting both primary and permanent molars(arrow).
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당 치아의 치료상태 및 치근단 병변 양상을 관찰할 수 있었

으나, 그 외의 유치조기상실, 공간상실과 영구치 맹출 장애

등의 합병증은 발생하지 않았다(Fig. 4).

혼합치열기 동안 치료한 유치의 치수질환의 재발 경향이

관찰되었으나, 재치료를 시행해 유치조기상실과 영구치 맹

출공간상실 등의 합병증 없이 영구치열로 교환되었다. 하악

제1대구치의 깊은 협측구는 부분맹출 상태에서 바로 글래스

아이오노머 시멘트로 수복하였고, 교합면 맹출 완료 후 상

하악 제1대구치 모두 치면열구전색을 시행하였다. 11세 7

개월에 촬영 된 파노라마 방사선 사진에서 상악 우측 견치

의 맹출지연을 제외하고 정상적인 영구치열로 교환이 완료

되었고, 우식이나 치수질환 양상은 나타나지 않았으나 확장

된 치수강과 상아법랑경계까지 연장된 치수각을 계속 확인

할 수 있었다(Fig. 5).

환아의 나이가 12세 7개월이 되었을 때 시행된 정기검진

에서 치면열구전색의 탈락이나 우식 및 치아농양 등의 질환

이 발견되지 않았으나 2개월 뒤 하악 우측 제1대구치의 치

아농양의 발생하여 치수절제술을 시행하였다(Fig. 6A). 하

악 우측 제1대구치의 근관치료 및 전장관수복을 완료 한 후

정기검진을 시행하는 중에 다시 하악 제2대구치의 치아-치

조농양이 발생하였다(Fig. 6B, 6C). 미완성 치근관 상태이

기 때문에 재혈관화를 시행하였고, 8개월 후 증상의 소실

및 골 소실부위의 치유가 진행됨을 확인하였다(Fig. 6D).

6개월동안 증상을 더 관찰 한 후에 해당치아도 전장관수복

계획 중이다. 

Ⅲ. 고 찰

X 염색체 우성 저인산혈증성 구루병(X-linked domi-

nant hypophosphataemic rickets, XLHR)은 PHEX

(phosphate regulating gene with endopeptidase activ-

ity on the X chromosome) 유전자의 돌연변이에 의한 X

염색체 우성유전 형질을 나타내는 것으로 알려져 있으며,

최근에 상염색체 열성유전의 경우도 보고되고 있다11,12).

PHEX gene 돌연변이에 의해 신장 근위세뇨관에서 인산

재흡수의 감소가 발생하는 것으로 알려져 있으며, 또한 이

유전자는 막성 펩타이드 내부 분해 효소의 합성에 관여하는

것으로 알려져 있다. 흔히 X 염색체 우성유전 형질이기 때

문에 남성이 여성보다 더 심하게 이환 되는데 저인산혈증이

우선 나타나고 이로 인한 이차적인 증상으로 구루병이 발생

한다고 알려져 있다2,13,14). 

Fig. 5. Panoramic radiograph at 11 years and 7 months old

showing normal exchange to permanent dentition, but showing

large pulp chambers, incomplete root formation and prominent

pulpal horns extending up to the dentinoenamel junction.

Fig. 6. (A) Periapical view at 12 years and 9 months old.

Mandibular right first molar was showed periradicular radiolu-

cency and performed endodontic treatment.(B) At 13 years

and 6 months old, although no dental decay was obvious,

mandibular right second molar showed periradicular radiolu-

cency and prominent mesial pulpal horn(Arrow). (C) At 14

years and 4 months old, mandibular right second molar

showed dentoalvelolar abscess(Arrow). (D) Radiograph taken

at the 9 months following up revealing that mesial marginal

bone loss healing was in progress.

Fig. 4. Panoramic radiograph at 7 years and 4 months old

showing radiolucency under treated primary left molars. But,

normal mixed dentition was revealed without complications

such as early tooth loss, space and eruption problems, etc.
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Carpenter15)은 가족력이 있는 환아라면 생후 1년내에 질

환을 발견하여 치료를 시행하는 경우가 많지만 가족력이 없

을 경우에는 환아가 2 - 3세가 되는 동안 휜 다리 등의 증상

이 나타나면서 주로 발견된다고 하였다. 휜 다리 증상은 환

아가 걷기 시작하면서 하지에 부하가 가해져 발생하지만,

이와 동시에 저신장, 손목과 발목 관절의 종창 및 가성골절

등이 나타나게 된다. 본 증례의 환아는 질병을 인지하지 못

하고 있었으나, 본과에 내원하였을 때 XLHR의 전형적인

특징들이 관찰되어 의과에 의뢰를 하였고. 의학적인 혈액

및 방사선 검사를 통해 XLHR으로 진단되었다. 그 후 본원

소아청소년과에서 현재까지 투약 및 검진, 휜 다리의 교정

수술 등을 시행해 오고 있으며, 현재 해당 나이의 평균보다

저신장을 나타내지만 정상적인 성장양상을 보이고 있다. 

조직학적으로 XLHR 환자의 법랑질은 그 구조는 정상이

나 긴 균열이 존재하며 대체로 얇은 특징을 보인다16). Sauk

과 Witkop17)은 상아법랑경계까지 뻗은 치수각, 전상아질층

과 구상상아질의 넓은 분포, 치수의 세포성분의 감소 및 교

원질 성분 증가, 상아질의 미세균열 등이 발견된다고 하였

다. Goodman 등18)과 Seow 등19)에 의하면 상아법랑경계까

지 연장된 치수각은 유치열에서 더 분명하게 나타나며, 따

라서 자발적으로 발생하는 치아농양 등의 증상은 유치열에

서 더 호발하는 경향이 있다고 하였다. 본 증례의 환아도 유

구치와 하악 대구치의 상아법랑경계까지 뻗은 치수각, 얇은

법랑질 두께 등을 방사선사진을 통하여 관찰 할 수 있었다

(Fig. 2, 3). 특히 짧은 기간 내에 유치에서 우식이나 외상

등의 외부적인 원인이 없이 발생한 치아농양이 총 8개 치아

에서 나타난 것으로 미루어 이는 영구치보다 유치에서 법랑

질이 더 얇고, 상아법랑경계까지 치수각이 더 분명히 연장

되어 있었던 특징 때문으로 사료된다. 그러나 하악 제1, 2

대구치에서도 방사선사진에서 명확한 치수각이 관찰되었

고, 하악 우측 제1, 2 대구치는 특별한 우식 등의 원인 없이

치아농양이 발생하여 영구치에서도 유치에서처럼 높은 빈

도로 증상이 발생할 가능성을 배제할 수는 없을 것으로 사

료된다.

Via20)에 의하면 XLHR 환자는 수복상아질형성이 제대로

이루어지지 않기 때문에 치수자극에 매우 취약하며, 이로

인해 치수괴사가 쉽게 발생한다고 하였다. 또한 Andersen

등21)에 의하면, XLHR 환자들은 나이가 많을수록 치아농양

의 발생빈도가 높아지며, 특히 치아농양의 발생빈도는 전치

부에서 가장 높고, 뒤를 이어 견치, 대구치, 소구치 순으로

호발한다고 하였다. 이는, XLHR 환아에서 발생하는 치수

질환이 치아가 막 맹출 된 시점뿐만 아니라 시간이 지나면

서 저작에 의해 발생하는 자연적인 치아교모에 의해서도 영

향을 받을 수 있으며, 수복상아질의 침착이 정상적으로 이

루어지지 않아 치아의 저항력이 낮은 것이 그 원인이라고

생각된다. 

XLHR 환아에서 추천되는 치과 치료방법에서 제일 우선

시 되는 것은 전 치아에 방사선사진 촬영과 증상체크를 시

행하는 정기검진이다7). XLHR이 진단된 환아에게는 불소

바니쉬 도포와 치면열구전색 등의 정기적인 전문가의 관리

가 필요하다. 저인산혈증성 치아에 맹출 초기에 시행되는

치면열구전색은 미생물의 침투를 예방하는 가장 효과적인

방법으로 알려져 있다. 그러나 XLHR 환아의 비정상적인

상아질형성으로 인해, 구간상아질과 저석회화 된 상아질의

비율이 높아서 치면열구전색제나 복합레진 수복 시 접착강

도가 낮아질 수 있다. 따라서 접착강도를 높이는 방법으로

산부식 시간을 늘릴 수도 있으나, 이는 치수자극의 위험성

으로 추천되지 않으며 최근에는 자가부식접착제의 사용이

추천되고 있다18,22).

XLHR 환아의 유치나 영구치 모두 전장관수복이 일반적

으로 가장 추천되고 예후가 확실한 치료법이다. 그러나 상

아법랑경계까지 연장된 치수각과 확장된 치수강으로 인해

이와 같은 치료의 선택은 신중하게 고려해야 한다. 최소한

의 치아삭제가 가능한 금속관수복이 세라믹금관보다 안전

할 것으로 여겨진다. 이러한 치료법은 치아마모로 인한 치

아농양을 예방하는 가장 효과적인 방법이기 때문에 본 증례

의 환아도 앞으로 발생할 치아 마모나 치면열구전색제 탈락

에 의한 치수감염의 발생을 예방하기 위해 적극적인 보철적

인 수복치료가 필요할 것으로 생각된다. 

Ⅳ. 요 약

본 증례에서는 본과에서 발견한 임상적인 특징을 통해 X

염색체 우성 저인산혈증성 구루병으로 진단받아 13년간 의

과적 및 치과적인 처치를 받고 있는 환아에 대해 보고하였

다. 의과적으로 환아는 저신장 및 휜 다리 등의 전형적인 구

루병 증상을 나타내었고, 치과적으로도 넓은 치수강, 상아

법랑경계까지 연장된 치수각 및 자발적 치아농양 등의 전형

적인 증상을 나타내었다. 본 환아는 정기적인 검진을 통해

유구치와 영구 소구치 및 대구치 모두 치면열구전색 및 수

복치료 등을 적극적으로 시행해왔다. 그러나 예방적인 처치

에도 불구하고 유치열에서는 총 8개의 치아에서 치아 우식

에 이환 없이 자발적 치아농양이 발생하여 치수절제술을 시

행하였으며, 조기 상실 등의 합병증 없이 영구치교환 시점

까지 유지할 수 있었다. 영구치열에서는 그 빈도가 낮아졌

으나 하악 우측 제1, 2대구치에서 발생한 자발적 치아농양

으로 치료를 완료하였다. 앞으로 치아교모 등의 원인으로

영구치에서 발생할 수 있는 치아농양을 예방하기 위해 예방

적인 전장관수복치료가 필요하리라 생각된다.
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