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<국문초록>
골화석증(소위 A l b e r s - S c h�nberg 병, 대리석골, 분필골)은 신체 전체의 골 구조가 점진적으로 치밀해지면
서 부러지기 쉬운 드문 유전성 질환이다. 골의 병적 취약성 때문에 골절이 잘 생기며 합병증으로 치명

적인 골수의 불충분한 발달, 시신경 위축, 귀머거리 그리고 안면신경마비가 생길 수 있다. 

저자들은 대퇴골 전자하부 골절을 동반한 상염색체 우성형 골화석증을 가진 3 5세 여자에서 수술적 치

료를 했던 1예를 경험하였기에 문헌고찰과 함께 보고하는 바이다. 
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서 론

K a r s h n e r ( 1 9 2 1 )에의해명명된 o s t e o p e t r o s i s는A l b e r s -

S c hön b e r g ( 1 9 0 4 )에의해처음기술되었으며방사선

사진을근거로해서골을대리석에비유하였다2 ). 골

화석증의주요특징은골격계의대부분혹은모든골

들의방사선상밀도가극심하게증가되며뼈가강하

고단단해지지만분필처럼부러지기쉬운양상을보

인다1 0 ). 

저자들은대퇴골전자하부골절이동반된골화석

증 1예를경험하였기에문헌고찰과함께보고하는

바이다. 

증례 보고

3 5세여자환자로서내원 6개월전과 1 0일전에발

생한양측대퇴근위부통증으로내원하였다. 환자는

과거력상2 0세에좌측고관절통이있어방사선검사

상골화석증진단을받았으며 5년후좌측고관절운

동제한및구축이발생하였다. 30세에우측고관절

통및 관절운동제한이서서히발생하여신전상태로

구축되었다. 내원 6개월전미끄러져넘어지면서좌

측대퇴골전자하부골절이발생하여처음 1개월간

은침상안정만취하다가이후고수상석고로치료를

받았다. 2개월후방사선사진상골유합소견이보인
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다하여고수상석고제거후목발보행하다가내원1

주일전다시미끄러져넘어지면서우측대퇴골전자

하부골절이발생하였다. 입원당시이학적소견상양

측고관절이신전및내전, 내회전으로구축되어있

었고우측대퇴골전자하부골절부위에가이동성및

통증이있었으며좌측대퇴골전자하부골절부위에

는경도의가이동성과통증이있었다. 신경학적검사

는정상이었으며혈액검사소견상정상적혈구성정

상색소성빈혈이있는것외에는정상이었다. 가족

력상환자의셋째오빠와첫째오빠자녀인조카두

명이골화석증이있다는얘기외에는전혀모르는상

태이다(Fig.1). 내원당시골반및양측고관절전후방

방사선사진상양측대퇴골전자하부골절이있었으

며선명하지는않으나장골능과평행하게줄무늬가

보이고이보다밀도가증가된세로줄무늬가치밀골

과정상골간의동심성교차환모양으로보였다( F i g .

2). 우측대퇴골전자하부골절의원위골절편이후내

측으로전위되어있고골수강은폐색되어있으며고

관절에는골성구축양상을보이고있었다 (Fig. 2, Fig.

3A). 저자들은방사선사진소견상좌측대퇴골전자

하부골절부위에가골형성이있으며이학적검사상

경도의가이동성과통증이있었기에목발보행을할

수있게하는목적으로우측대퇴골전자하부골절에

대해R o e의금속판( R o e’s plate)을이용해관혈적정복

술과내고정및동종골을이용한골이식을시행하였

다. 수술시골수강은폐색되어있었고원위골절편

에부착된대퇴내전근들의경축이아주심하여정복

하기가매우어려웠으며천공기로골에구멍을뚫을

때와나사못고정또한용이하지않았으나비교적해

부학적정복을얻었다(Fig. 3B). 술후좌측대퇴골전

자하부골절에대해서는 6주간장하지부목고정을

시행하였고술후 6주째부터우측하지에좌골체중

부하보조기(ischial weight bearing brace)를착용시켜

보행기를이용한보행을시작하였다. 술후 8주째부

터는혼자서목발보행을시작하였으며술후 1년 3개

월째방사선소견상골유합을보이고있다(Fig.3C). 

Fig 1. Family Pedigree

Fig 2. Plain radiograph of the both hip shows
subtrochanteric fractures of the both femurs.
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서 론

1 9 2 6년K a r s h n e r에의해 O s t e o p e t r o s i s라는이름이붙

여진골화석증은2 )국내에서는1 9 7 6년김등3 )이일가

족에발생한 o s t e o p e t r o s i s를증례보고한적이있으며 ,

임상적으로는3가지형으로나눌수있다6 ). 영아악

성형은상염색체열성으로유전되며치료가없으면

생후 첫 몇 년이내에 사망할 수 있다 . 중간형

(intermediate form)은상염색체열성으로유전되며생

후첫 1 0년정도는생존하게되며악성과정은밟지

않는다. 상염색체우성형골화석증은정상평균수명

을갖지만많은정형외과적문제들을갖게된다. 상

염색체열성악성형골화석증은두껍고재형성이불

충분한치밀골과골수강이잘발달되지않은영아기

에나타난다8 ). 일반적으로어린이들은성장장애, 골

수로성빈혈(myelophthisic anemia), 혈소판 감소증

(thrombocytopenia), 간비종대(hepatosplenomegaly), 림프

절종대(lymphadenopathy), 자발성멍듬( s p o n t a n e o u s

bruising), 비정상적출혈, 다발성골절을보인다. 비정

상적골재형성과정때문에두개골의신경공( n e u r a l

f o r a m i n a )이좁아지고신경침해(neural encroach ment)

와시신경마비 , 안근마비, 안면신경마비를일으킨

다. 치료되지않은상염색체열성악성형골화석증

환자들이2 0년이상생존했다는보고는없으며대부

분이불가항력적감염과출혈로사망하게된다. 상염

색체열성중간형골화석증은유년기후반에골절후

진단되는경향이있다7 ). 상염색체우성형골화석증

은훨씬더양성이며환자의전신건강및수명은보

통영향을받지않을뿐더러경한빈혈이나타날수

있고안면신경마비와귀머거리가생길수있지만

상염색체우성형골화석증의필수적인특징은아니

다6 ). 전신적인치료는상염색체열성악성형골화석

증에서문제가되는데저칼슘식이결부된 h i g h - d o s e

1,25 - dihydroxy vitamin D3가파골세포와골재흡수를

할수있는능력이있기때문에사용되었고7 )H L A가동일

한형제로부터의동종골수이식혹은 c y c l o p h o s p h a m i d e ,

전신방사선조사, busulfan으로골수제거를한다음

H L A가부적합한공여자로부터얻은골수이식도성

공적인치료방법으로이용되었다9 ). 상염색체열성

중간형과상염색체우성형에서골절이보통잘발생

Fig 3. 35-year-old female
Fig 3A. Preoperative plain radiograph shows subtrochanteric fracture of right femur with obliteration of

medullary canal and increased density.
Fig 3B. Postoperative plain radiograph shows the internal fixation with Roe’s plate for  fracture.
Fig 3C. One year three months follow-up radiograph shows bone union at the fracture site.
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되며골절치유가일어나나보통치유기간은지연된

다5 ). 내반고나장골(long bone)변형은교정절골술에

의해교정이잘되는편이다5 , 7 ). 골절은대부분대퇴

경부하연, 대퇴골근위⅓, 경골근위⅓부위에잘생

긴다1 ). 일반적으로대퇴골전자하부골절의치료방

법에는견인장치를이용한비수술적인방법과압박

고나사와골수강내금속정을이용한수술적방법이

있으나본증례에서는골수강이폐색되었고골이아

주단단하여금속판및나사못으로관혈적정복및

내고정을시행하였다. Kleinberg4 )는골화석증환자의

대퇴골 전자하부 골절 치료시 칼날 금속판( b l a d e

p l a t e )을사용했는데칼날금속판의칼날이대퇴경부

를통해삽입되지않아칼날없는금속판및나사못으

로골절을고정하였으며나사못을위한구멍을뚫기

위해전기천공기를사용하였는데이것조차도천공

이힘들정도로골이아주 단단하다고하였다. 본증

례에서도R o e의금속판및나사못으로관혈적정복

및내고정하였다. 수술시문제점으로서고관절의내

전및내회전강직으로초래된족부의내회전을정상

회전시키기위해서는골절부의해부학적정복을할

수없었으며골절부위의절골술도용이하지않았고

골절간격이넓어많은양의골이식이필요하였으나

자가골이식이불가능하여동종골이식을시행하였

다. 천공기로나사못삽입부천공시원위피질골( f a r

c o r t e x )의파열이종종발생하여두개의나사못에서

견고한내고정이불가능하였다. 좌측대퇴골전자하

부골절에대해서는현재양측대퇴골의내전및내

회전변형이심하고양측고관절의골성강직으로인

하여고정시보행이불가능하며현재골절부의가이

동성은있으나통증은경미하여좌골체중부하보조

기도움하에골절부운동을유도함으로써보행을용

이하도록하였다.
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Osteopetrosis combined with Subtrochanteric 
Fracture of Femur

-A Case Report-

Ok-Gyun An, M.D., Jong-Ho Jang, M.D., and Young-Kyu Lim, M.D.

Department of Orthopaedic Surgery, Kangdong Catholic General Hospital, Seoul, Korea

Osteopetrosis (Albers-Schönberg’s disease, Marble bones, and chalk bones) is a rare
genetic disorder in which the bony structure throughout the body becomes dense and
brittle. Because of the fragility of the pathologic bone, fractures are common and
insufficient development of the bone marrow, optic atrophy, deafness, and facial
paralysis can be developed to complications. We report a case of 35-year-old female
with the autosomal dominant form of osteopetrosis combined with subtrochanteric
fracture of femur that underwent surgical treatment. 

Key words : Femur, subtrochanteric fracture, osteopetrosis, surgical treatment.
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