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Gargoylism : Report of A Case 
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W . H. 5uh. M, D. , and M. K. 50ng. M. D. , 

Deþt. 01 Radiology, Woo-Sok Hosþital, School 01 Mediciηe， Korea University 

A case of GargoyIism developed in 6months infant was reported with a review of the Iiterature. 

This infant visited our Hospital on 24th, March. 1972, with bilateral inguinal hernia. Routine 

examination of the chest P-A view and plain abdomen was performed. Congenital and hereditary defects 

of the bony structures incIuding anthropoid shaped pelvis, tilted sacrum, irregularities of the 

acetabulum and femur head and cIub-Iike expansions of the lower ribs were noted. 

The lateral view of lumbar spine showed typical inferior beak- like Iipping of the 2nd lumbar 

vertebra body and dorsolumbar kyphosis. 

서 론 

GargoyIism 은 1917년 Hunter'J 가 처 음 골질 기 형 이 

라고 서 솔한후 Hurler'J (1919)가 2예 를 보고 하였고， 

또한 Husler7J 는 각막 혼탁과 정신 장애 를 겸 한 유사한 

골절 기형을 보고 하였다. 

HurIer 는 그의 Degenerative Dysostosis 를 포함시 켜 

Dysostosis Mutiplex 라고 영 명 했 다. 

그후 Smith14)풍은 성인에서의 GargoyIism 2예를 보 

고 하였다. 

1957년 Dorfman3 J 과 1958년 Meyer 12 J 등은 소변에서 

Acid Mucopolysaccharides 가 비정상석으로 축적 된다 

고 했고， Horrigan 과 Baker(1961)는 GargoyIism 환자 

20명 (남자 13, 여 자 7), 한국에 서 는 박창융외 (966)17는 

5예에 대하여 발표한바 있다. 여기 발표하려는 1예는 

6개월된 한국 냥아로써 양측성 서계부탈장중을 주소로 

내원한 환자로써 관례석인 X선 검사 결과 전형적인 

GargoyIism 으로 판단되 였기 에 보고히-는 바이 다. 

증 려| 

환자는 6개월된 한국 남아로써 1972년 3월 24일 양측 

성 서계부 탈장증을 주소로 하여 내원허 였다. 

본 환자의 가족력은 특기할것이 없으며， 분만시 조산 

A로 인하여 약 20일깐 부란기흘 사용한후 퇴원을 하여 

정상 생활을 했다고 한다. 

환자의 영상 소견은 불빛을 질 쳐다 보지 옷하고 옥 

이 짧으며， 어깨가 약간 올라 갔으며， 머리가 비교석 

큰 것을 올 수 있었다. 

X선 검사 소견은 척추 측연상에서 흉요추부에 후굴 

중과(사진 1) 추체 전연의 히반부에서는 詢狀형태플 이 

푸고 있다(사진 1) 수장골 촬영 상에 서 는 상단부는 

Tapering 되있고， 관상골에서는 골질의 흉수를 볼수 있 

었다(사진 2). 

흉부 X선 소견에서는 늑골은 넓어 지고(사진 3) 대 
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퇴골의 X션 검사에서 대퇴골두가 불규칙한 것을 볼 수 일반 소견을 모두 갖인 1예를 경험 하였기에 보고하는 

있었다(사진 4) 골반 X선 소견은 Anthropoid 형태의 바이다 

장골이 별어 졌으며(사진 4). 두부 X선 소견에서 관상 

봉협선이 조기 페쇠된 것을 볼 수 있었다(사진 5). 

고 안 

Gargoylism 은 유전 적 으로 Autosomal recessíve Gen 

으로 유전하며 40.000: 1 19 ) 이란 비율의 회귀한 션천성 

질환이며 ， 병리학적으로 중요한 소견은 Intracellular 

Mucopolysaccharídes 가 소변에 사 비 정 상적 으로 중가되 

며， 신경 세포 빛 간， 연골， 세망 내피계조직 ， 분내비 

선， 골격， 심장， 근육둥을 침범한다. 

Smith10 (1952)등이 발표한 19세와 25세된 낭자의 외 

형을 보면 흉요추부에 싱한 척추 후굴증이 있으며 X선 

검사 소견은 Sella t l1 rcica 가 커진 것을 볼 수 있었고， 

외형으론 머리가 커져 장두형을 이루었다. 

그밖에 각막 흔탁 빚 목이 짧아 지고， 제부 탈장이 

있는 것도 보았다. 1957년 Dorfman3 ) 과 1958년 Meyer12
) 

등은 소변에 서 Acíd Mucopolysaccharides 의 배 설 이 

중가되는 것을 보고 하였으며 Horrigan 과 Baker') 

(1961)는 Gargoylism 환자 20명 (남자 13. 여 자 7)에 

대해 검사한 결과는 소변무로 chondroítin 과 Heparin 

Sulfate 가 배설 되는 것을 볼수 있으며， 머리 형태는 

장두형 이 가장 많았으며 • Sella turcica 는 “J" 모양을 
하고 있는 것 이 많으나. sella turcica 는 정 상적 인 예 에 

서도 또는 다른 정병에서도 “J" 모양을 하고 있으므로 

별 특기할 소견은 되지 못한다고 보고 한바 있다. 

Gargoylísm과 감별 해 야할 질 병 은 Morq uío' s Dísease. 

Achondroplasía. Hypothyroídism 빚 그 밖에 Muco­

polysaccharidosis 의 대 사 장애 로써 오는 질 명 과 감별 

해야할 것이다. 

1965년 Maroteaux 와 Lamyll ) 가 Hurler’ s Dísease. 

Morquío's Dísease. 그라 고 Related M l1copolysaccha­

rídosís 와의 강별 진 단을 보고 한바 있 다. 

이와 같이 여러 저자들이 보고한 예와 이 환자의 입 

상 중상 및 경사 소견이 일치하는 것이 많았다. 

결 론 

여 기 보고한 1예 는 흉요추부에 척 추후굴중과 추체 의 
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사진 1. The 2nd Iumbar vertebrae is slíghtly 

hypoplastic and displaced posteriorly. An­

teroinferior beakíng ís present 011 the 

upper two lumber vertebrae. 

사진←3. Ríbs are wídencd with ca noe paddle ap-

pearance. 

사진 - 2. There ís deossification of the bones and 

tapering of the proximal end of the 

metacarpa1. 

사진 -4. The pelvís presents f1aring of íliac wíngs 

and irregularíty of femur heads. 
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