
서   론

골연골종은 일반적으로 유아 초기에 발생하여 성장기 동안 자

라게 되며 주로 장골의 골간단에서 발생한다. 그 중 다발성 골

연골종증은 흔하지 않은 상염색체 우성 유전 질환으로 EXT-1 

(exostosin 1, 8q24.1), EXT-2 (exostosin 2, 11q11p13)의 돌연변이

가 원인으로 밝혀져 있으며 남성에 호발한다.1,2) Legeai-Mallet 등1)

에 의하면 가족력이 있는 경우 환자의 62%로 보고되고 있으며, 

부모 중 한 명이 다발성 골연골종 환자일 때, 자녀가 환자일 확률

은 약 50%이다. 유전자를 갖는 개체의 집합 중 그 유전자가 발현

하는 표현형에 대한 개체의 빈도를 백분율로 나타나는 것을 침투

도(penetrance)라 하며 다발성 골연골종증에서 침투도는 66%에서 

100%로 보고되고 있다.2-4) 약 절반 이상의 환자가 부모로부터 유

전되는데 대부분 아버지로부터 유전된다. 질병에 이환되지 않은 

자녀의 경우 남자에서는 다음 세대로 질병이 유전되지 않지만 이
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다발성 골연골종증 환자의 삶의 질에 대한 분석
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Purpose: The purpose of this study is to help predict the prognosis of multiple osteochondromatosis patients with the investigation of 
social function, pain, physical function and quality of life of patients. 
Materials and Methods: Forty-five cases were diagnosed as multiple osteochondromatosis from March 1993 to June 2014. We 
performed a survey on pain, daily life, school or work life assessment of research and development-36. Forty-five people who responded to 
the survey completely were enrolled. Variable factors, including physical functioning, role limitations due to physical health, role limitations 
due to emotional problems, energy/fatigue, emotional well-being, social functioning, pain, and general health state were considered as 
elements related to quality of life. In addition, we investigated significant factors for multiple osteochondromatosis patients, and analyzed 
the survey by scoring. Related factors included age (over 18 years and under 18 years), gender, body mass index, operation, joint deformity, 
recurrence of disease, family history, the number of involved joints and the location of tumor. Statistical analyses were performed using 
SAS ver. 9.3 (SAS Inc., Cary, NC, USA). p-values of <0.05 were deemed statistically significant.
Results: Patients with a family history of multiple osteochondromatosis showed a significantly decreased result of assessment, physical 
function, vitality of life, social activities, and health state. In addition, there was a tendency of a poor influence in pain, emotional well-
being, and general health.
Conclusion: The results suggest that family history is a significant factor influencing and predicting the quality of life. In other words, the 
developed patients in the household including patients with severe enough for the rest of the family to know have poor prognosis. Through 
this study multiple osteochondromatosis is a chronic disease having a profound impact on quality of life. 
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환되지 않은 여자 자녀는 질병이 유전될 수 있다. 수술은 통증이 

동반된 종괴, 관절운동 장애, 변형의 교정이나 방지를 위해, 건, 신

경, 혈관 등의 충돌 증후군이 동반되었을 때 시행한다.5) 

	 이러한 다발성 골연골종증이 심한 경우에는 사지 길이 차이, 

침범된 관절 변형, 관절운동 제한, 중력축 변위 등도 일어날 수 있

다. 성인의 경우 1%-5% 정도 연골육종으로 이차적 악성 변화를 

일으킬 수 있으며 청소년기에서는 매우 드물다.6,7) 지금까지 발표

된 다발성 골연골종증을 주제로 한 논문들을 살펴보면 수술 술기 

또는 침범된 관절 변형에 초점을 맞추어 저술되어 있다. 다발성 

골연골종증 환자들의 전반적인 건강 상태, 일상생활에서의 불편 

등 삶의 질에 대한 평가는 국내에서 거의 이루어지지 않았다. 이 

연구는 환자들의 삶을 분석하여 이 환자군의 동통, 신체적, 사회

적 기능 및 삶의 질에 대해 예측하고 이를 향상시키는 데 도움이 

되고자 한다.

대상 및 방법

1993년 3월부터 2014년 6월까지 경북대학교병원에서 다발성 골

연골종증으로 진단받았던 87예에 해당하는 환자들에게 우편 및 

전화로 설문 조사를 시행하였고 총 45명이 참여하였다. 

	 설문조사는 1명의 조사원이 시행하고, 통증, 일상생활, 학교 또

는 직장 생활을 중심으로 research and development (RAND)-36으

로 평가하였다.

	 RAND-36은 삶의 질을 평가하는 지표로 널리 이용되고 있

다.8,9) 신체적 기능(physical functioning), 운동 활동에 있어 제한점

(role limitations due to physical functioning), 정서적 측면에서 제

한점(role limitations due to emotional problems), 정신 건강(mental 

health), 생활 활력(vitality), 사회적 역할(social functioning), 동통

(pain), 전반적인 건강 상태(general health perceptions), 이렇게 여

덟 가지 분류 36개 항목으로 이루어져 있고, 각각의 항목을 점수

화하여 삶의 질을 객관적으로 평가하는 근거 자료로 쓰이고 있

다. 다발성 골연골종증 환자를 대상으로 조사한 RAND-36 항목 

중 어떤 항목이 환자들의 예후에 가장 많은 영향을 미치는지 알

아보았고 이를 점수화하여 평가하였다. 관련 인자로는 나이, 성

별, 체질량지수(body mass index, BMI), 수술 여부, 골연골종으로 

인한 관절 변형이 발생한 경우, 재발한 경우, 가족력이 있다고 대

답한 경우, 종양의 위치, 병변이 발생한 관절의 수를 사용하였다. 

수술을 받은 경우는 수술 후 1년 이상 지난 상태로 수술로 인한 

삶의 질에 대한 영향을 최소화하였다. 

	 대상자의 일반적 특성과 임상적 특성은 빈도와 백분율, 평균

과 표준편차를 이용하여 기술 통계량으로 산출하였다. 대상자

의 일반적 특성과 임상적 특성에 따른 전체 RAND 점수의 차이

와 그 유의성을 검증하기 위해서 t-test, ANOVA를 실시하였고,10) 

RAND 점수에 영향을 미치는 요인을 찾기 위해서 다변량 회귀분

석(multiple regression)을 시행하였다. 모든 통계분석은 SAS ver. 

9.3 (SAS Inc., Cary, NC, USA)을 이용하여 분석하였고, 유의성 검

정은 p값이 0.05 미만에서 실시하였으며, p값이 0.05 이상, 0.1 미

만인 경우 경계선 유의수준으로 간주하였다.

결   과

전체 연구 대상자 45명 중 남성이 31명(68.9%), 여성이 14명

(31.1%)이었다. 평균 나이는 25.2세였으며 18세 초과 성인이 28명

(62.2%), 18세 미만 청소년이 17명(37.8%)으로 성인의 비율이 높았

다. 수술을 받은 경우가 62.2%였으며, 골연골종으로 인한 관절 변

형이 발생한 경우를 동반한 경우가 17.8%였다. 수술 받은 부위는 

Table 1. General and Clinical Characteristics of Participants

Characteristic
Total  

(n=45)
Male  

(n=31)
Female 
(n=14)

Mean age (yr) 25.2±15.1 25.4±14.5 24.9±16.9

    Adults (>18) 28 (62.2) 20 (64.5) 8 (57.1)

    Children (≤18) 17 (37.8) 11 (35.5) 6 (42.9)

Operation

    No 17 (37.8) 11 (35.5) 6 (42.9)

    Yes 28 (62.2) 20 (64.5) 8 (57.1)

Deformity

    No 37 (82.2) 27 (87.1) 10 (71.4)

    Yes 8 (17.8) 4 (12.9) 4 (28.6)

Recurrence

    No 41 (91.1) 29 (93.5) 12 (85.7)

    Yes 4 (8.9) 2 (6.5) 2 (14.3)

Family history

    No 27 (60.0) 18 (58.1) 9 (64.3)

    Yes 18 (40.0) 13 (41.9) 5 (35.7)

Location

    Knee 38 (84.4) 26 (83.9) 12 (85.7)

    Ankle 22 (48.9) 16 (51.6) 6 (42.9)

    Shoulder 18 (40.0) 12 (38.7) 6 (42.9)

    Wrist 18 (40.0) 13 (41.9) 6 (42.9)

Number of joint

    1 14 (31.1) 11 (35.5) 3 (21.4)

    2 15 (33.3) 9 (29.0) 6 (42.9)

    3 11 (24.4) 6 (19.4) 5 (35.7)

    4 5 (11.1) 5 (16.1) 0 (0.0)

Body mass index (kg/m2) 21.3±4.0 21.6±4.3 20.7±3.5

Values are presented as mean±standard deviation or number (%).
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평균 3.1개(2.0-6.0개)였고 재발 병력이 있는 대상자는 4명(9.3%)

이었으며 설문 및 의무기록을 토대로 한 조사 결과 가족력이 있

다고 응답한 대상자는 18명(40%)이었다. 병변 부위를 무릎, 발목, 

어깨, 손목으로 나누었을 때 무릎이 84.4%로 가장 많았으며, 발목 

48.9%, 어깨 40.0%, 손목 40.0% 순이었다. 방사선 사진상 네 개 관

절에 병변을 가진 대상자가 5명(11.1%)이었으며 두 개 관절에 병

변이 있는 경우는 15명(33.3%)으로 가장 많은 비중을 차지하였다. 

설문조사 시점 기준 평균 BMI는 21.3 kg/m2였다(Table 1). 대상자

들의 일반적 특성과 임상적 특성에 따른 전체 RAND score의 평

균을 비교 분석한 결과 남성에서는 3,305.5점, 여성에서는 3,373.9

점으로 여성에서 높았으나 통계적으로 유의하지는 않았다. 18

세 이상 성인군에서는 3,400.0점, 18세 미만 청소년군의 3,200.0점

에 비해 높은 것으로 나타났지만 통계적으로 유의하지 않았으며, 

수술을 받은 군(3,413.0점)과 수술을 받지 않은 군(3,177.2점)을 비

교한 결과도 통계적으로 유의한 차이는 없었다. 재발 병력이 없

는 환자군은 3,356.9점으로 재발 병력이 있는 군의 3,273.8점보다 

RAND score가 높았으나 통계적으로 유의한 차이는 없었다. 가족

력이 있다고 응답한 군은 3,061.8점으로 가족력이 없다고 응답한 

군의 3,494.4점에 비해서 통계적으로 유의하게 낮은 것으로 나타

났다(p=0.018).

	 병변 부위를 슬관절, 발목관절, 어깨관절, 손목관절로 나누어 

부위별로 병변이 있는 군과 없는 군의 RAND score를 비교한 결

과 무릎에 병변이 없는 군은 3,578.6점으로 무릎에 병변이 있는 군

의 3,279.7점에 비해 통계적으로 유의하게 높았다. 발목, 어깨, 손

목의 병변 유무로 환자군을 나누었을 때는 통계적으로 유의한 차

이가 없었다. 

	 병변 부위의 개수에 따른 RAND score를 비교한 결과 침범 부

위가 많을수록 score가 감소하는 경향을 보였지만, 통계적으로 유

의한 차이는 없었다(Table 2). 대상자들의 일반적 특성과 임상적 

특성 중에서 RAND score에 영향을 미치는 요인을 파악하기 위해 

성별, 나이, 수술시행 여부, 침범된 관절의 변형(deformity) 동반 

여부, 가족력 유무, 재발 여부, 병변 부위 개수, BMI를 독립변수로 

하고, 전체 RAND score와 부문별 score를 종속변수로 하여 다변

량 회귀분석(multiple regression)을 시행한 결과, 다른 요인을 보정

한 후에도 가족력이 있는 경우는 가족력이 없는 경우보다 328.9점

이 낮았으며, RAND 총점에 통계적으로 유의한 영향을 미치는 것

으로 나타났다. 신체 기능을 종속변수로 하였을 때는 침범된 관

절의 변형(deformity) 동반 여부와 BMI가 경계선 유의수준으로 

영향을 미치는 변수였다. 통증을 종속변수로 하였을 때는 가족력 

유무와 재발 여부가 경계선 유의수준을 나타내는 변수였으며, 신

체적 건강 문제로 인한 역할 제한을 종속변수로 분석한 결과 유

의한 변수는 없는 것으로 나타났다. 정서적 문제로 인한 역할 제

한과 정서적 문제를 종속변수로 분석한 결과 가족력 유무가 경계

선 유의수준으로 영향을 미쳤고, 활력/피곤과 사회적 기능을 종

속변수로 하여 분석하였을 때는 가족력 유무가 통계적으로 유의

한 변수로 나타났다. 전반적 건강을 종속변수로 하였을 때는 재

발 여부가 통계적으로 유의한 변수였으며, 가족력 유무가 경계선 

유의수준으로 영향을 미치는 요인으로 나타났다(Table 3). 이 연

구에서 가족력이 삶의 질에 전반적으로 의미 있게 영향을 미친다

는 것으로 밝혀졌다. 하지만 침범된 관절의 숫자, 나이, 성별, 수

 Table 2. Total RAND Score by General and Clinical Characteristics

Characteristic Total RAND score p-value

Sex

    Male 3,305.5±547.1 0.675

    Female 3,373.9±379.5

Adult

    Adults 3,400.0±492.8 0.202

    Children 3,200.0±492.2

Operation

    No 3,177.2±728.9 0.230

    Yes 3,413.0±276.3

Deformity

    No 3,373.2±388.9 0.429

    Yes 3,120.6±835.5

Recurrence

    No 3,356.9±497.6 0.746

    Yes 3,273.8±291.0

Family history

    No 3,494.4±252.5 0.018

    Yes 3,061.8±660.8

Location

    Knee No 3,578.6±39.3 0.002

Yes 3,279.7±528.7

    Ankle No 3,336.5±538.7 0.899

Yes 3,317.1±458.7

    Shoulder No 3,386.5±369.4 0.386

Yes 3,233.2±652.1

    Wrist No 3,423.1±357.9 0.168

Yes 3,188.9±633.0

Number of lesion

    1 3,465.4±310.7 0.243

    2 3,409.0±383.7

    3 3,128.2±678.0

    4 3,085.0±740.7

Values are presented as mean±standard deviation. RAND, research and 
development.
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술, 침범된 관절의 변형이 조사 결과에 의미 있게 영향을 끼치지 

못했다.

고   찰

다발성 골연골종증은 성장판 변연부의 이형성으로 발생하며 종

양의 크기가 작거나 증상이 없을 시에는 인지하지 못할 수 있다. 

따라서 의무기록 및 설문조사를 토대로 환자의 가계를 정밀히 분

석해 본다면 유병률은 증가할 것으로 예측된다. 침투율은 3세까

지 약 50%, 12세까지 거의 100%로 보고되고 있다. 또한 Schmale 

등5)은 12세까지 발병되지 않은 경우 발병률은 매우 낮지만, 침투

율은 66%-100%로 보고하였다. 이렇게 침투율이 매우 높은 질환

이지만 삶의 질을 평가할 때는 종양 자체로 인해 발현된 증상이 

중요하다. 다발성 골연골종증이 있더라도 증상이 경미하여 인지

하지 못한다면 진단되지 않을 확률이 높아 병력 청취 시 가족력

이 없다고 기록될 수 있다. 반대로 가족력이 있다는 것은 질병의 

중증도가 상대적으로 높아 병원에서 진단 및 치료를 받았다는 것

을 의미하며, 곧 가족력이 있다는 것의 의미는 질환의 중증도가 

상대적으로 높아 예후가 좋지 않을 것으로 예측할 수 있다. 즉 다

발성 골연골종증은 그 정도가 심하지 않은 경우 가족력 없다고 

표현할 수 있으므로 병력 청취 시 환자의 가족력 유무를 면밀히 

평가하여야 예후를 판단하는 데 도움이 될 수 있다. 

	 관련 인자 중 나이는 18세를 기준으로 학교생활, 즉 집단생활을 

하는 군과 그렇지 않은 군으로 나누어 집단생활이 삶의 질에 영

향을 크게 미치지 않음을 확인하였고, BMI는 설문조사 시점을 기

준으로 비만도와 동통, 그리고 삶의 질 간의 관계를 분석하였다. 

비만인 경우 연부조직이 상대적으로 두터워 종양의 돌출로 인한 

동통이 적을 것으로 예상하였으나 실제 그렇지 않았고 통계적 의

의는 없었다. 아울러 침범된 관절이 많거나 관절의 변형이 발생

한 경우 삶의 질을 떨어뜨릴 것이라 예상했지만 결과는 그렇지 

않았으며 수술한 경우라도 삶의 질이 의미 있게 향상되지 않았

다.

	 이 연구를 통해 단순히 동통을 해결해 주는 것만이 정형외과 

의사로서 해야 할 일이 아니라 좀 더 환자의 예후에 대해서 구체

적인 설명을 해주고 환자 치료에 임해야 하며, 가족력이 있는 환

자군에서는 예후가 좋지 않을 것을 주지하고 환자에게 미리 설명

하며 정기적인 경과관찰을 하면서 필요 시 적절한 치료를 해주는 

것이 필요하다. 이 논문의 한계점은 후향적 횡단면적 연구인 점, 

연구 대상자 수가 많지 않다는 점이다. 추후 장기간 추시 및 지역 

단위의 대단위 조사가 이루어지는 연구가 필요하겠다. 

결   론

다발성 골연골종증의 중증도가 낮아 증상이 나타나지 않는다면 

가족력이 없다고 대답할 수 있다. 반대로 가족력이 있다고 대답

한 환자들은 질환의 중증도가 높아 증상이 나타났다고 할 수 있

고, 이러한 환자일수록 질병의 예후가 불량하다는 통계적 결과를 

보였다. 만성 질환인 다발성 골연골종증이 삶의 질에 영향을 끼

치는 것은 단순히 동통만의 문제가 아니라 사회적, 심리적인 문

제를 포함하여 삶에 전체적인 영향을 줄 수 있음을 확인하였다. 
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목적: 다발성 골연골종증 환자들의 동통, 신체적 사회적 기능, 삶의 질을 연구하여 예후, 치료, 장기적 관리에 도움이 되고자 한다.

대상 및 방법: 1993년 3월부터 2014년 6월까지 다발성 골연골종증을 진단받은 45명을 대상으로 하였다. Research and 
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변의 개수로 하였다. 통계는 SAS ver. 9.3 (SAS Inc., Cary, NC, USA)을 사용하고 p값이 0.05 미만일 경우 의미 있는 것으로 해석하

였다. 
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결론: 가족력을 인지할 만큼 중증도가 높은 환자일수록 예후가 불량하였다. 다발성 골연골종이 동통만이 문제가 아니라 사회적, 심

리적인 문제를 포함한 삶에 전체적인 영향을 줄 수 있는 질병임을 알 수 있었다.
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