
고셔병은리소솜축적질환 (lysosomal storage disorder)중 가

장 흔한 형태로, 세포막의 한 구성성분인 글루코세레브로사이

드( g l u c o c e r e b r o s i d e )를 분해하는 효소(glucocerebrosidase) 의결

핍에 의한 것으로 알려져 있고, 그로 인해, 대식세포

( m a c r o p h a g e )의 리소솜 내에 지방성 글루코세레브로사이드

(lipid glucocerebroside(glucoceramide , GL1)) 가 침착하

여, 특징적인 고셔세포를 보이는 것으로 되어있다. 간비장 비

대와 혈소판 감소증이 대표적 증상이며, 대부분 가벼운 골격

계의 합병증을가지고 있고, 가장 심한 장애는 골격계 합병증

에 의한다. 골격계 합병증은 만성 통증의 원인이 되며, 병적

골절 및 골괴사의 위험도 증가하게 된다. 최근 효소대체요법

(enzyme replacement therapy, Ceredase, algucerase, mannose-

terminated glucocerebrosidase)이 상당한 혈액학적치료효과와

간비장종대를 감소시키는 것으로 소개되었고(1), 최근 장기

투여군에서 골격계의 치료효과를 낙관적으로 평가할 수 있는

보고가 소개되고 있어서(2), 자기공명영상 등을 이용한 조기

진단과 치료의 중요성이 대두되고 있다. 이에 따라 저자 등은

1회 검사에 간, 비장, 골수를 검사하는 프로토콜을 고안하여

초기검사 및 추적검사를 시행해 왔으며 그 중, 주로 골격계

침범에관한 경험을기술하고자 한다.

대상 및 방법

골수천자 및 생화학적으로 진단된 1 5명의 고셔병 환자를

대상으로 단순촬영과 자기공명영상을 시행하였다(Table 1).

환자의내원 초기 연령은 6-241 개월(평균 1 0 7 . 8 5±79.77 개월)

이고 남녀 비는 m:f=9:6 이었다. 관찰 기간중 골 위기 ( b o n e

c r i s i s )를 보인 예는 없었다. 유형별로는 제 1 형 ( n o n - n e u r o n o-

pathic) 10 예, 제 2형 (acute-neuronopathic) 2예, 제 3형( s u b a-

cute-neuronopathic) 3예 였다. 환자들은 모두 G C R ( g l u c o c e r e-

brosidase) 활동성의 감소가 효소정량법을 통해 확인되었고 6
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목적 : 한국인 고셔병의 방사선학적 특징을 알아보고자 함이다.

대상 및 방법 : 1 5명의 임상적으로 확진된 고셔병 환자를 대상으로(나이 1 - 2 1세, 평균 8 . 9세)

단순촬영과 자기공명영상( M R I )를 시행하였다. 고셔병 제 1형 이 1 0명, 제 2형 2명, 제 3형 3

명이었다. 7명의 환자가 내원전 혹은 치료중 비장절제술을 시행하였다. 5 명의 환자는 효소

대체요법후 추적자기공명영상 검사를 시행하였다. 척추와 대퇴골에 대하여 T1 및, T2WI를

시행하였고 고속다층스포일드경사에코영상 ( F M P S P G R )을 이용한 동위상 영상(in phase)

와 반위상 영상(out of phase)영상을 얻었다. 간 비장의 크기를 측정하였고, 골수침범 및 골

괴사의 유무를 관찰하고, 범위를 척추 및 대퇴골을 6구획으로 나눈 점수제로 평가하였다. 임

상 및 임상병리자료를 관찰하고, 자기공명영상 소견과 비교하였다. 외국문헌의 고셔병 환자

의 양상을 찾아보고 그와 비교하였다. 

결과 : 골수침윤은 자기공명영상에서 71.4%, 단순촬영에서 4 5 . 7 %에서 관찰되었다. 제 1형에서

1 0명중 9명에서 골수침윤이 발견되었으며, 골괴사의 범위, 골결핍의 존재와 비례하였고, 비장

의 크기와 반비례하였다. 심한 골격계 침범(골괴사 및 골절)이 제 1형 1 0명중 8명에서 관찰되

었고, 심한 성장장애(3 퍼센타일 이하)가 관찰되었다. 추적 자기공명영상 검사를 시행한 5 명

에서 모두 간,비장 크기의 감소를 보였으나, 지방골수의 재생소견은 4 0개월 째인 1명에서만

관찰되었다. 동위상 영상 과 반위상 영상은 지방조성을 정량화하는데 도움을 주지 못했다. 

결론 : 한국인 고셔환자는 서양에서 보고된 예보다 훨씬 심한 골격계 침범을 보이며, 자기공

명영상I 검사는 질병을 진단하고 추적관찰하는데 효과적 수단이다.

1아주대학교 의과대학 진단방사선과학교실
2아주대학교 의과대학 정형외과학교실
3아주대학교 의과대학 소아과학교실
4아주대학교 의과대학 내과학교실
5분당차병원 방사선과
6아주대학교 의과대학 소아과학교실 유전학 클리닉
이 논문은 1 9 9 8년 1 0월 2 7일 접수하여 1 9 9 8년 1월 2 9일에 채택되었음.



명의 환자는 골수천자에서 고셔세포를 증명하였다. 일괄적으

로 환자들은 척추 및 사지의 단순촬영을 시행하였고, 같은 시

기에 자기공명영상을 시행하였다. 자기공명영상은 표면코일

(surface coil)을 이용하여, 간, 비장의 T 2강조영상을 얻었으며,

관심영역 ( R O I )를 추적하여 용적을 계산하였다. 척추에 대하

여 시상면으로 고속 스핀에코 (fast spin echo) T1 강조영상

및 지방억제 고속스핀에코 (fat saturated fast spin echo) T2

강조영상을 시행하였고, 양측 고관절 및 대퇴골을 포함한 경

사관상면(oblique coronal) 급속스핀에코양자 내지 T1 강조영

상 및 및 지방억제 고속스핀에코 T2 강조영상을 시행하였다.

연구의 후기에 포함된 5 명에서는 동위상, 반위상 (in phase,

out of phase) 영상을 고속다층스포일드경사에코영상 ( F M P-

S P G R )을 이용하여 얻었다. 이는 GE MR기기에 내장된 방법

을 이용하였고, TE 시간을 일정히 유지하기 위해 촬영범위

( F O V )및 수신 대역폭 (receiver bandwidth)를조절하였다( T R

100 msec, TE 2.3 for out of phase, 4.5 for in phase, flip angle

6 0’, 256x192, rBW 32kHz). 총 검사시간은 평균 5 0분이었다. 5

명의 환자(제 1형 3, 제 2형 1, 제 3형 1 )에서 효소대체요법후

추적 자기공명영상을 환자에 따라 6개월에서 4 0개월까지 6개

월 간격으로 시행하였다(Table 2).

단순촬영에서는 골결핍(osteopenia), 골경화( o s t e o s c l e r o s i s ) ,

병적 골절 (pathologic fracture), 무혈성괴사 (bone infarct) 등

을 관찰하였고, 자기공명영상에서는 T 1강조영상 및 T2 강조

영상에서 신호강도의 변화와 변화된 범위 및 양상을 관찰하

였다.

분석을위해 골침범점수 및 골괴사점수를 도입했는데, 경추
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Table 1. Initial Clinical and Radiologic Data of the Gaucher Patients.

N o . A g e S e x T y p e O p H e i g P e r c e W e i g P e r c No.of No.of D e f o E p i p h y s e O s t e o p F r a c t %Liver %Spleen 
( m o n t h ) S t a t h t n t i l e h t e n t i l e I n f i l t r a - I n f a r c t - r m i t y a l e n i a u r e v o l u m e v o l u m e

u s ( c m ) ( k g ) t i o n i o n i n v o l v e ( % ) * (%)  

1 3 0 m I 8 2 < 3 1 1 . 4 < 1 0 0 0 - - - - 3 0 0 . 6 1 0 1 3 . 0
2 106 m I + 1 0 3 < 3 1 6 < 3 6 2 + + + + 2 8 6 . 0
3 1 6 0 f I + 1 5 9 > 5 0 4 4 5 0 4 1 + - + - 1 1 0 . 2
4 2 2 9 m I 1 6 3 1 0 5 5 2 5 6 0 - + - - 1 6 7 . 3 1 1 8 7 . 0
5 2 4 1 f I + 1 5 4 2 5 4 3 1 0 1 9 1 . 2
6 1 0 3 m I + 1 2 2 < 1 0 2 3 < 2 5 3 1 + + - - 2 0 3 . 3
7 1 6 0 m I + 1 3 7 < 3 3 4 < 1 0 6 2 + - + + 3 8 4 . 4
8 1 2 7 m I 1 2 7 < 3 1 9 < 3 6 2 + - - + 4 9 2 . 3 6 4 . 4
9 2 6 f I 7 5 < 3 1 0 < 1 0 2 1 - - - - 2 5 5 . 8 4 6 5 . 6

1 0 1 4 0 f I + 1 2 9 < 3 2 5 < 3 2 0 + - + + 2 2 4 . 9
1 1 6 m I I 6 3 < 3 6 . 8 < 1 0 0 0 - + - - 1 0 2 . 3 4 7 0 . 6
1 2 1 4 f I I 7 2 < 3 8 . 7 < 1 0 0 0 - + - - 1 5 4 . 7 3 9 6 . 6
13 1 2 m I I I + 4 5 . 5 < 3 8 . 6 < 1 0 0 0 - + - - 1 9 9 . 5 9 1 7 . 4
14 1 5 6 m I I I 1 5 0 5 0 3 2 < 1 0 4 3 - - 1 2 5 . 5 5 2 . 4
15 1 8 9 f I I I 1 5 3 < 2 5 4 2 < 1 0 3 0 - - - - 1 5 7 . 6 2 6 4 . 5

No : number, Op Status: splenectomy status, No of infiltration: number of infiltration, No of infarction: number of infarction, (numbers : 
3 for spine involvement(1 cervical, 1 thoracic, 1 lumbar), 3 for both femur(1 for proximal 1/3, 1 for middle 1/3, 1 for lower 1/3)),
Deformity:Erlenmeyer flask shape deformity, 

measured value
*,   : %liver, spleen volume= ×100 (%) 

reference value(Y, SV)
where, normal liver volume(Y) Y=-0.783X + 1.692, X=body weight
normal spleen volume(SV) SV=6.516X0 . 7 9 7

*Patient no.5:unable to perform MRI due to metal artifact from total hip prosthesis, so this is CT data.

Table 2. Follow-up Data of Gaucher’s Disease

case No f/u Types %vol %vol i n f i l t r a t i o n infarction B o n e
duration (liver) (spleen) score score c h a n g e

1 initial I 636.5 1012.7 0 0 
6 mo 206.4 541.8 6 0 n o

2 initial I 286.0 op 6 2 
40 mo 163.2 op 6 2 increased fat

8 initial I 492.3 64.4 6 2 
1 year 369.3 op 6 2 increased length

12 initial II 154.7 396.6 0 0 
6 mo 185.1 496.8 0 0 n o

13 i n i t i a l III 199.5 1035.4 0 0 
6 mo 240.8 718.5 0 0 n o



를 침범하면 1점. 흉추 1점, 요추1점, 대퇴골 근위부1점, 대퇴

골 골간 1점, 대퇴골 원위부 1점으로 모두 6점 만점으로 정하

였다. 간 및 비장의 용적은 표준화된 비교를 위해 N o d a등이

1 9 9 7년 전산화단층촬영을 이용하여 구한 정상간용적값 및

Watanave Y 등이 1 9 9 7년 역시 전산화단층촬영을 이용하여 구

한 정상 비장용적값을 기준으로(3,4), 몸무게기준 간,비장용적

율을 다음의 식으로계산하였다. 

측정한값
간,비장용적율 = - - - - - - - - - - - ×1 0 0 ( % )

참조값*

*참조값 : 정상간용적(Y) Y=-0.783X+1.692, X=body 

w e i g h t

정상비장용적(SV) SV=6.516X0 . 7 9 7

임상자료는 검사날짜 1주 이내의키,몸무게, 헤모글로빈, 헤

마토크릿, SGOT, SGPT, 안지오텐신 변환효소 ( a n g i o t e n s i n

converting enzyme, ACE), 산성 인산효소 (acid phosphatase ,

ACP) 수치를 얻었다. 환아의 키와 몸무게의 변화를표준화하

기 위하여, 키와 몸무게의 표준편차점수(standard deviation s-

core, SDS, (환자의 값-평균) /평균, SDS(wt), SDS(ht))를 구

하였는데, 이는 대한 소아과학회에서 발표한 한국 소아의 정

상치의 자료를 참조하였다(5). 그외 혈액 및 혈청학 검사 판

독은 본원 임상병리과의 정상기준을 참조하였다. 골격계침범

의 정도를 외국의 예와 비교하기 위해 서양의 보고를 인용하

였다( 6 , 7 ) .

동위상및 반위상영상은 두 영상에서 위의 6구획에 대해 신

호강도를 측정하여 신호강도의 비를 구하였다. 

결 과

단순촬영에서 골격계 침범은 4 6 . 7 % ( 7 / 1 5 )였으나 자기공명

영상 에서 7 1 . 4 % ( 1 0 / 1 4 )였다. 골괴사는 단순촬영에서 3명을

발견한반면 자기공명영상 에서 6명을 발견하였다(Fig 1). 

골침윤 점수는 제 1형 평균 3.89 ±2.26, 비-제 1형 평균 1 . 0

±2 . 0으로 제 1형에서 현저했으며, 통계적으로 유의한 차이를

보였다(p<0.05). 제 1형의 경우 9명중 1명만이 초기진단에서

골침윤이 없었을 뿐 나머지 8명에서는 평균 4구획 이상에서

침윤을 보였다. 골침범 점수와 비장 용적율과의 관계는 r = -

0 . 6 1 8로 반비례 관계를보였다(p<0.05). 간 용적율과 골침범 점

수와는 무관하였다. 비장 절제술을받은 군과 그렇지 않은 군

사이의 골 침윤점수는 4 . 2±1.78 : 2.25±2 . 7 1로 비장절제술을

받은 군에서 약간 심하였으나 통계적 의의는 없었다. 골침윤

점수와 골괴사점수는 r=0.58 (p<0.05)로 비례관계에 있었다.

에를렌마이어호프 플라스크 변형 (Erlenmeyer flask deformity)

를 보인 경우 골침윤점수는 4 . 5±1.76, 보이지 않은 경우는 1 . 7 1

±2 . 4 3으로 통계적으로 유의한 차이를 보였다(p<0.05). 골침윤

점수와 나이와의상관계수는 r=0.832 (p<0.01)로서 나이가 많

을수록 골침윤의 정도가 심함을 보였다. 그러나 골침윤 점수

와 SDS(wt) 및 S D S ( h t )는 무관함을 보였다. 골침윤 점수와

혈소판수치, ACE, ACP, SGOT와는 무관하였고, SGPT는

r = 0 . 5 7 8로 약한 비례관계를 보였다(p<0.05). 

골괴사점수는 제 1형 1 . 0±0.86, 비-제 1형 1 . 0±2 . 0으로 차이

를 보이지 않았다. 골괴사점수는 ACE, ACP, SGOT, SGPT,

혈소판 수치와 무관하였다. 골괴사점수는 간용적율과 무관하

였고, 비장용적과 r = - 0 . 7 2 4로 반비례관계를 보여 비장종대가

심한 경우 오히려 골괴사의 범위가 적음을 알 수 있었다

(p<0.05). 

에를렌마이어호프 플라스크 변형은제 1형 1 0예 중 7예에서

보였으나 그외의 형에서는 보이지 않았다. 에를렌마이어호프

플라스크 변형의 유무와 나이와의 관계는 평균 1 8 4 . 1 4±4 6 . 9 5

개월 : 67.57±88.57 개월로 나이가 많은 경우에 많았다

(p<0.05). 에를렌마이어호프 플라스크 변형과 간용적율, 비장

용적율, 혈색소수치, 헤마토크릿수치, SGOT, ACP, ACE와무

관하였고, SGPT는 에를렌마이어호프 플라스크 변형이 있었

던 경우 4 5 . 8 3±21.13 mg/dl, 없었던 경우 2 2 . 4 2±7.54 mg/dl로

의의 있는 연관성을 보였다(p<0.05). 비장적출술을 받았던 경

우는 6예에서 모두 있었으며, 받지 않았던 8 예 중 1 예에서만

있었다. 

골결핍은 단순촬영상 5예에서 관찰되었으며, 골결핍을 보인

5예 모두 에를렌마이어호프 플라스크 변형이 있었다( p < 0 . 0 1 ) .

골결핍이 있었던 군의 골침윤점수가 4 . 5±1 . 9로 없었던 군의

2 . 3±2 . 2 5에 비해 현저히 높았다(p<0.05). 제 2, 3형에서는 골결

핍을 볼 수 없었다.

내원 당시 골절이 있었던 평균 나이는 1 3 3 . 2 5±22.67 개월,

없었던 평균 나이는 9 7 . 7±9 2 . 8 3개월로 편차가 심하기는 하지

만 통계적으로 유의한 차이를 보였다(p<0.01) 그 외 간용적,

비장용적, 키, 몸무게연령, 혈액학적수치들과는 무관하였다. 
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Fig. 1. 19 years old male , type I patient. (A) plain radiography
and (B) fat saturated T2WI of femur. No remarkable bony re-
sorption or sclerotic appearance can be found in plain film,
while fat saturated T2WI clearly demonstrate infarction in
both femur diaphysis.
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간용적율은 제 1형 2 6 9 . 3 7±115.34, 비-제 1형 1 4 5 . 5 0±4 1 . 9 0으

로 제 1형 군에서 높았다(p<0.05). SGPT 와는 r = 0 . 7 4 7로 강한

상관관계를 보였다(p<0.01). 

비장용적율은 비장적출술을 시행한 제 1형 6명을 제외

한 8명에서 제 1형 5 1 9 . 6 0±388.8, 비-제 1형 4 8 8 . 7 5±4 0 7 . 4 5

로 통계적 차이가 없었다. 비장용적율과 몸무게 S D S와는

r=0.722(p<0.05)로 강한 비례관계를 보였다.

ACE 값은 제 1형 130.0 ± 55.43, 비-제 1형 2 2 7 . 0±1 0 4 . 7 3으

로 비-제 1형군에서 의미 있게 높았다(p<0.05). type 에 따른

A C P는 제 1형 1 3 . 5 8±7.03, 비-제 1형 1 4 . 9 4±6 . 5 0으로 차이가

없었다. platelet count 는제 1형에서 1 8 3 . 5 x 1 0 ( 3 )±9 4 . 2 5 x 1 0 ( 3 ) ,

비-제 1형에서 101.25x10(3) ±5 7 . 8 0 x 1 0 ( 3 )으로 통계적 차이를

보이지않았다. 

효소 대체요법을 받은 환자는 5명이었으며, 제 1형 3명, 제

2형 1명, 제 3형 1명이었고, 제 1형 3명 중 2명은 비장적출술을

시행한 상태에서 치료를 시작하였었다. 기간은 3 - 40개월(평

균 1 2개월)이었다(Table 3).

추적관찰기간 중 시행된 6명의 환자, 최초검사와 마지막

검사 12 자기공명영상 검사를 분석한 결과, 제 1형에서 나

이기준 간용적 감소는 평균 26.54 ± 30.39 %/6mo (1.7-

7 8 . 7 5 )였으며, 간용적율 감소는 평균3 5 . 1 9±33.80 %/6mo

(0.6-94.7), 비장용적율 감소는 470.85 %/6mo였다( C a s e

#1, Fig 2). 제 2형 및 3 형의 경우에는 몸무게기준 간용

적 감소가 각각 -41.3,-30.4 %/6mo로 오히려 증가추세를

보였고, 몸무게기준 비장용적율은 제 2형 환자에서 -

100.2%/6mo, 제 3형 환자에서 316.9 %/6mo의 감소를 보

였다. 골침윤 점수및 골괴사 점수는 추적관찰 중 변화가

없었으며, 골결핍, 에를렌마이어호프 플라스크 변형도 변

화가 없었으나, 2 예의 1년 추적검사에서, 대퇴골 원위부

성장판으로부터 T 2강조영상에서 고 신호강도를 보이는 부

분이 증가하고, 골괴사경계와의 거리가 넓어지는 변화를

관찰하였으며(case #2, 8, Fig 3) 1예의 4 0개월 째 추적검

사에서 지방골수가 증가하는 것을 시사하는 소견이 관찰

되었다(case #2, Fig 4).

동위상 및 반위상 영상에서는 두 영상에서 같은 부위에서

관심영역의 값을 측정한 후 두 값의 비를 구하였으나, -0.11

에서 0 . 3 8로 불규칙한 다양한 결과를 보여서 정량화 하는데

부적합하였다(Table 4).
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Table 3. Type I Gaucher’sDisease. Korean vs. Japan10) v s .
C a u c a s i a n7 )

parameters Korean Japanese C a u c a s i a n

No.(%) splenectomized pt. 7/10(70%) 1 3 / 2 3(57%) 3 / 3 4 ( 9 % )
No.(%) severe bone 

involvement* 7/10(70%) 9 / 2 3(39%) 3 / 3 4 ( 9 % )
No severe growth retardation

Height 6 / 1 0 ( 6 0 % ) 1 4 / 1 9( 7 4 % ) 1 0 / 3 0( 3 3 % )
Weight 3/10(30%) 2 / 2 0(10%) 8 / 3 1( 2 6 % )

*severe bone involvement: presence of infarct or fracture
severe growth retardation: below 3rd percentile of correspond-

ing ages in standard scale of Korean Pediatric Society

Table 4. Measured Data from In / Out of Phase FMPSPGR Images
in Gaucher Disease.

Case No. Type In Phase Out of Phase Infiltration Score

2 I 172.2 7 3 . 1 6
8 I 148.6 106.6 6
6 I 78.2 94.9 3

14 III 124.8 108.0 4
15 III 213.7 138.8 3

Values in In Phase/Out of Phase are obtained with ROI method 
from distal femoral metaphysis, excluding infarction area.

Fig. 2. 30 months old male type I patient. initial and 6 month followup study during enzyme treatment. 
A. Axial T2WI showed decreased liver size in study after 6 month treatment.
B. Sagittal T1WI whole spine. Note the change of convex contour of abdomen, from improvement in organomegaly. No definite
signal change is identified in vertebral bodies between initial and follow-up study.
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고 찰

고셔병은 삭제합니다(가장 흔한 리소솜축적질환으로), 1882

년 프랑스의 피부과의사인 Phillipe Gaucher에 의해 처음으로

보고되었다. 1965년까지는원인을모르다가, 세포막의 한 구성

성분인 글루코세레브로사이드를 분해하는 효소의 결핍으로

밝혀졌으며, 그로 인해, 대식세포의 리소솜 내에 지방성 글루

코세레브로사이드 (glucoceramide, GL1) 가 침착하여, 세포질

이 특징적인‘주름진 휴지’모양을 보이는 것으로 밝혀졌다

(8). 고셔병의 진단은 혈청 내 혹은 섬유소세포내의 글루코세

레브로시다제 활성의 현저한 감소(정상의 3 0 %이내)를 증명

하거나 질병의원인이되는 D N A의 돌연변이을 찾는 것이 일

반적 방법이다(8). 고셔병은 제 1형 non-neuronopathic, 제 2형

acute neuronopathic, 제 3형 subacute neuronopathic 세가지 형

태로 분류한다. 그 중 제 1형이가장 많으며, 인구 4만 내지 2 0

만 당 한 명 꼴로 발생하고Ashkenazic Jews에서 높은 유병율

을 보인다. 제 1형의 증상은 매우 다양하여 무증상부터 심한

장애와 신체의 변형, 죽음에까지 이른다. 간비장비대와 혈소

판감소증이 대표적증상이며, 대부분 가벼운골격계의 합병증

을 가지고 있고, 가장 심한 장애는 골격계 합병증에 의한다.

골격계 합병증은 만성 통증의 원인이 되며, 병적골절 및 골괴

사의 위험도 증가하게 된다. 가벼운 간비장종대만 있는 환자

도 매우 심한 근골격계 합병증을 초래한 경우가 알려져 왔다

( 9 ) .

발현형( p h e n o t y p e )의 심한 정도는유전적배경에 따라 차이

가 있는 듯이 보인다. Ida등은 일본인 제 1형 고셔병 3 5예를

분석하면서, Caucasian이나 Jewish 에서 보다 5세 이전에 발병

하는 비율이 높고, 골격계를 심하게 침범한비율이 높으며(골

괴사나 골절이 있는 경우), 심한 성장장애(3rd percentile미만)

를 보인다고하였다(10). 본 연구에서는 발병 연령은 평균 1 0

세안팎으로 그리 빠르지는않았으나, 역시 심한 골침범과, 성

장장애를 보이고있으며, 비장적출술을 시행한빈도도서양에

비해 높음을알 수 있다(Table 3). 

고셔병의 병리기전은 대체로 다음과 같이 설명되어져 왔다

(9). 즉, 골수 내에 침착된 고셔세포는 위축과 괴사를 거치면

서 섬유조직의 증식을 초래하고 이는 골내막 흡수로 이어진

다. 정상적 해면골의 흡수에 따라 남은 골소주가 거칠어지고,
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Fig. 3. 10 years old male type I patient. Initial and one year fol-
lowup study during treatment (A) Elenmyer flask deformity is
noted in both distal femurs. Fracture had been happened in
right proximal femoral shaft before treatment, resulting in
shortening of length. Note length discrepancy is reduced in fol-
lowup film.
B. Fat saturated T2WI of both femur. Initially, wide zone of in-
farct is noted in femoral diaphysis, near distal metaphysis.
After 1 year, there is no signal change in the zone of infarct,
however, distance between growth plate and distal margin of
infarct is widened, and high signal change of bone marrow is
noted from growth plate.
C. FMPSPGR in(left) and out of phase image(right) showed s-
lightly decreased signal of both distal femur on out of phase im-
age, meaning lack of fat, unless quantification is not reliable.
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전반적 골 농도의 감소를 초래한다. 골량의 감소는 결핍성골

절의 위험도를 증가시킨다. 같은 기전으로 국소적 골용해를

초래할수 있으며, 심한 경우 골용해병변이 서로 뭉치고, 괴사

된 골내에 칼슘이 침착하고, 주위로 신생골형성이 됨에 따라

골경화를 보인다. 골소주의 미란이 가장 초기의 변화이며 그

로인해 골소주가 흐려지게 보이게 되고, 결국 대퇴골두의 변

형과 이차적 관절의 변화를 초래한다. 고셔병의 골침범의 정

확한 기전은아직 분명치않다. 두가지 가설이있는데, 고셔세

포 수의 증가로 인한 압력의 증가로 설명하는설과(11), 고셔

세포에서내는 c y t o k i n e등에 의해 골수의 부종과 팽창이 생기

고 그에 의한 혈관차단이 초래된다고 하는 것이다(12). 

단순촬영은 가장 기본적인 검사법으로 골의 팽창, 진행된

골괴사, 골결핍, 국소적 골용해병변등을 간편하고 정확하게

평가할 수 있다. 그러나, 골결핍정도의 정량적 평가나, 골변화

가 동반되지 않은 골수의 변화, 초기의 골괴사 등을 평가하기

는 어렵다. 자기공명영상은 기존의단순촬영에서 발견하는 정

도의 병변보다 훨씬 더 질환이심하게 이환되어 있는 것을 보

여주는검사이다. 본 연구에서도 단순촬영에서 골격계침범은

46.7% (7/15)였으나 자기공명영상 에서 7 1 . 4 % ( 1 0 / 1 4 )였다. 골

괴사는 단순촬영에서 3명을 발견한 반면 자기공명영상 에서

6명을발견하였다. 효소대체요법의 출현 이전의고셔병환자의

골침범은 불가역적인 것으로 이해되어 왔으나, Barton등은 효

소치료가 간비장종대를 호전시키는 것을, Rosenthal 등은( 2 )

Xe133 섭취 및 정량적 자기공명영상 기법을 이용한 장기추적

연구를통해 골격계침범을 호전시킨다는 보고를하였다. 그러

므로 정확한 골침범의 범위 및 변화의 관찰, 골괴사의 조기발

견이 치료방침 - 즉 보존적 요법에서부터 비장절제술을 포함

한 골수이식에까지 - 을 결정하는 데 중요한고려사항이 되어

야 한다고본다.

고셔세포가 침착된 골수는 정상골수(지방성)보다 모든 기

법에서 낮은 신호강도을 보인다. 이는 글루코세레브로사이드

를 탐식한 대식세포가 골수에 증가하면서 정상적 지방골수를

대체하기 때문이다(13). 고셔병의 가장 초기 변화는축상골격

계와 장골의근위부에서 시작된다(14). 질환이 진행되면서, 대

퇴골의 골간이 침범된다. 심해지면 골단와 골간단도 침범된

다. 본 연구에서도 골간을 침범하지 않으면서 골단을 침범한

예는 한 예도 없었다. Terk 등은R o s e n t h a l등이 제안한자기공

명영상을 이용하여 하지의 침범부위를 11 구역으로 나누어
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Fig. 4. 8 years old male type I patient. Initial and 3.5 years follow-
up study during treatment.
A .Proton weighted image of both femur. (TR/TE 2000/20, same
on both image) Increased signal is seen in follow-up study.
B . Fat saturated T2WI of both femur show widened distance
between growth plate and distal margin of infarction.
C . FMPSPGR in and out of phase image showed marked
decreased signal intensity on out of phase image, suggesting
considerable amount of fat may be present.



점수화하는 방법에 T1, T2 강조영상의 신호강도를 감안한

staging system을 제안하였으나(15), 방법이 복잡하고, 사용하

기가 그리 쉽지는 않다. 실제로 저자 등도 대퇴골을 6구획으

로 나누고(근위부골단, 대전자, 근위부골간단, 골간, 원위부골

간단, 원위부 골단), 척추를 따로 평가하였으나 분석에있어서

는 골침범의 범위를 감안하여, 척추와 대퇴골을 합하여 6구획

으로 나누는 방법을 택하였고, 각각의 방법에 장단점이 있으

리라 생각된다. 본 연구의 방법은 골단의 침범여부가 무시되

었으나 전체적 골침범을 정량화 하는데는 유리할 것으로 생

각된다. 그러나 골단을 침범하는 것은 주의를 기울일 필요가

있으며, 본 연구에서도 골단을 침범한 경우 골절의 빈도가 높

고, ACE 및 A C P의 농도가증가하여서 질병의정도가심함을

나타내었다. 골침범의 범위는 비장의 크기와 반비례하였는데,

이는 한정된망상내피계의 용량이비장 쪽으로 shift 되었음을

의미한다고 하겠다. 골침윤 점수과간종대와 직접적비례관계

는 없었으나 S G P T와 상관관계를 보이는 것은 주목할만 하

며, 환자의 임상검사상 S G P T의 수치가 높을 경우 골격계 이

상의 가능성을 생각해야 하겠다. 

자기공명화학변위영상(MRQCSI,MR quantitative chemical shift

imaging, Dixon method)는골수의 지방분획을정량화 할 수 있

는 방법이다. Rosen등은1 9 8 8년 지방과물의세차주파수의차이

를 이용하여, 골수내의지방분획을간접적으로측정하는방법을

고안하였다(16). 이는modified Dixon method를응용한 것으로,

측정오차가 5% 내로매우정확한 검사법이 될 수 있으나상품

화되어있지않아일반적으로사용할수 없고, 검사시간이길어

져서한 번에간, 비장및대퇴골을검사하려할 때는무리가되

지 않을 수 없다. 본 연구에서 시행한TE 값의변화를이용한

동위상, 반위상영상은지방의조성을계산하는데 실패하였는

데. 아마도, 지방-물상쇄값이음수가될 경우(즉물이지방보다

큰 신호강도를낼 경우) 영상화에서는절대값을취하여신호강

도를 표시하게 되므로, 고셔병처럼지방에서 내는 신호강도가

전체의1/2 혹은그 이하로떨어지는임계점에서정확한계측을

불가능하게하는것으로보인다. 그러나반위상에서신호강도의

저하가상당한정도로 관찰될 경우, 이는지방골수의신호강도

의 반영이라고생각할수는있겠다. 만약자기공명분광검사법이

가능하고 s h i m m i n g에 문제가없다면STEAM 기법를이용하여

지방분획을구하는것도좋은방법이될것이라생각된다. 

골괴사에 대하여는 Cremin 등은(17) 자기공명 신호강도를

셋으로나누어T1,T2 강조영상에서 모두 높을 경우 질병의활

동기, 즉골괴사를 나타낸다고 하였고, Terk 등은골괴사가 간

종대와비례한다고 하였으나(15), 본연구에서는 그와 같은 비

례관계는 없었으며, 비장종대가심한 경우오히려 골괴사가 적

은 경향을 보여, 골침범 점수 때와 같은 결과를 보였다. 이는

비장적출술후 골괴사의 위험이 증가한다는 보고와도일맥 상

통하고 있다(18). 본 연구에서는골 위기가 없었으나골 위기

의 예측은 골격계 합병증 중 매우 중요한 요소이다. 골괴사의

정확한 조기발견은 그러므로 자기공명영상의중요한 역할이

될 것이다. 그러나 소아의 골수의 경우는 연령에 따라 조혈성

골수와 지방성골수의 조성이 다르고, 특히 1세 미만의 소아에

서는 정확한평가를하기가 어려운경우가간혹 있고, 본 연구

에 포함되었던 2명의 경우에도 6개월 후 추적검사를보고서 진

단했던 경험이있다. 본연구에서는조영증강 연구가 포함되지

않았으나 조영증강검사가조기 골괴사발견에 도움을줄 수 있

을 것으로생각한다. 또한본 연구에 포함되었던 6예의 골괴사

를 보였던 환자 중 2명은 통증이 없어, 아마도 골괴사의 속도

가 증상에 영향을 미치는 것이아닐까 추측해 본다. Singleton은

골 위기에서 자기공명영상 의 특징을기술하였는데(19), 국소

적 골용해가 보이고, 골막하출혈이 있다고 하였다. 골 위기는

3 0 - 4 0 %의 환자가 경험한다고하며, 고열을동반한 급성의 심한

국소적 동통을 호소하며, 골수의 괴사와 관련이 있을 것으로

추정하고 있다. Yosipovitch 와 K a t z는 골 위기의 방사선학적

소견을기술하였는데(20), 초기에는 아무 변화가보이지 않고

골주사에서 냉소로 보이며, 4-6주 후에 장골의 골막반응이 보

이고, 골주사에서 양성으로 보이고, 3-6개월 후에는 골괴사가

관찰되며 병적골절도 보인다고 하였다. 자기공명영상에서 급

성기에는 골수에 이상신호강도가 보이나 6 - 1 0개월 후에 소실

된다고하였다. 골 위기는아무 나이에서나 발생할수 있으나,

대개청소년기에 호발하며 장골에 많고, 재발하는경우가 흔해

서 1-2 년에한번씩 오는수도있다. 골감압술로증상이 호전되

므로 골수강 내압의 증가가 원인일 것으로 생각하고 있으나

(21), 혹자는 바이러스 감염 후에 증상이오는 것으로보아 자

극 받은면역체계의반응으로 생각하기도한다(20). 

remodelling 장애는본 연구에서는제 1형에서70%, 비- 제1형

에서는발견되지않았다. 외국문헌에서는대개80% 정도의발견

율을보고하고있으며(9), 본연구에서와마찬가지로주로대퇴

골하부와경골상부에보이고, 양측성이고대칭적이다. 이는고셔

세포의 침착에따른압력의증가로 피질골의위축과반응성골

막신생골형성(reactive periosteal new bone formation)에기인하는

것으로, 성장장애에서오는undertubulation 변형(골화석증, 골연골

종증에서처럼)와는기전이다르지만형태는구별되지않는다.

골결핍은피질골및수질골을모두침범하며, 국소적골용해의

경우고셔세포가있음을의미한다. 골결핍의유무는병적골절의

가능성을예측하는데중요한지표가된다. 본연구에서골결핍과

골침윤점수가관계가있었으므로, 자기공명영상에서골침윤이

발견되면, 단순촬영에서골결핍이보이지않더라도골밀도검사

등적극적진단을유도해야할것으로생각된다. 

효소대체요법후골격계의변화는간비장의변화보다느리게

오는것으로보고하고있다. Rosenthal 등은정량적자기공명기법

을 이용하여효소치료후 4 0개월이후골수내 지방조성이증가

하는것을보고하였다(2). 본연구에서정량적자기공명영상을시

행하지는못했으나, 효소대체요법후추적관찰검사에서1년미만

의 4명에서는침윤의범위가호전되는것을확인할수 없었으나

간,비장의크기는모두의의있게감소하였고, 그중1예(case #1)

에서는오히려골침윤은진행되는것을관찰하였다. 그러나1 2개

월 치료후의 예에서(case #8) 대퇴골원위부의성장판으로부터

골간의골괴사까지의간격이넓어지고, T2 강조영상에서경계가

불분명한고신호강도의변화가생기는것을관찰하였으며, 아마

도재생과정의표현일것으로생각하고있다(Fig 3). 40개월째추
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적검사를받은환자의경우지방골수가증가하는것을시사하는

소견이관찰되었다(case #2, Fig 4).

결론적으로 한국의 고셔병 환자는 특히 제 1형에서 골격계

침범이매우 심하며, 자기공명영상이 골격계이상의 정확한진

단과 간, 비장크기의 계측을 가능하게하여, 치료방향을 결정

하고, 추적관찰의 지표를 제공하는데 중요한 수단이 되며, 향

후 정량적자기공명영상및 조영증강검사를 통한 연구가 필요

하리라사료된다. 
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Purpose : To document the radiologic characteristics of Korean Gaucher disease.

Materials and Methods : Fifteen bone marrow biopsy and laboratory data confirmed Gaucher disease

patients (age 1-21, mean 10.9 yr) were undertaken plain X ray and MRI. Number of type I were 10, type II,

2, type III, 3. Seven were splenectomized on initial evaluation or during follow up. Five enzyme treated

patient were undertaken follow-up MR examination during 6-40 month with 6 month interval. Conventional

T1 and T2WI of spine and femur was performed and FMPSPGR in and out of phase image was also done.

Volume of liver and spleen were measured, and bone marrow infiltration and presence of infarction were

scored according to 6 scale scoring system. Clinical data were also reviewed and correlated with the MR

f i n d i n g s .

Results : Marrow infiltration was noted in 71.4% of all patients in MRI, while it was in 45.7% with plain

radiography. Type I group showed marrow infiltration in all but one cases, which was parallel with ages,

SGPT, and presence of osteopenia, reversely correlated with spleen size. Severe bone complications

(infarction or fracture) were noted in 7 of 10 type I group, and 6 patients showed severe growth retardation

(below 3rd percentile). Follow up MR examination of 5 patient showed decrease in liver and spleen size first

without bone change until 6 months. There showed bone regeneration in 2 patient 1 year after, and

increased fat signal in one patient 3.5 years after. In and out of phase images couldn’t help in quantifying fat

composition in bone marrow.

Conclusion : Korean Gaucher patients revealed as more severe skeletal complications than others reported

from Western groups. MR examination is a effective modality to evaluate and monitor of Gaucher patients. 
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