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The spondyloepiphyseal dysplasia tarda (SEDT) is a he-

reditary arthropathy that progressively leads to deform-

ities of small and large joints, irregularities of the end 

plates of vertebral bodies, which causes joint restriction, 

short stature, and gait difficulties. The typical radio-

graphic findings of SEDT are generalized platyspondyly 

and dysplasia of the epiphyses, resulting in premature 

arthrosis. Clinically SEDT is manifested as a form of 

short-trunk dwarfism and early arthrosis in the period 

from late childhood to adolescence. The major clinical im-

portance of this rare disease is similarity to juvenile idio-

pathic arthritis (JIA), which has a rather different prog-

nosis and treatment. A few cases of SEDT have been 

published. However, no cases have been reported in South 

Korea. We describe the case of a 29-year old man who 

suffered from back and multiple joint pain, who was mis-

diagnosed as having ankylosing spondylitis. We evaluated 

the patient clinically and radiographically in greater detail, 

and changed his diagnosis to SED tarda. 

Key Words. Spondyloepiphyseal dysplasia tarda, Ankylo-

sing spondylitis, Juvenile idiopathic arthritis 

서      론

 지연형 척추골단 이형성증(Spondyloepiphyseal dysplasia 

tarda, SEDT)은 Maroteaux 등에 의해 1957년에 처음으로 보

고된 유전성 관절 질환으로, 주로 척추와 골단(epiphysis)를 

침범하여 아동기나 청소년기에 저신장과 보행 장애를 유

발한다 (1,2). 

 매우 드문 질환으로 임상 양상이 소아 특발성 관절염(Ju-

venile idiopathic arthritis, JIA)이나 류마티스관절염과 유사

하여 오진되는 경우가 흔하며, 국내에서는 현재까지 증례

가 보고된 바 없다 (1,3). 본 저자들은 소아기부터 지속된 

양측 발목의 통증과 허리의 강직 증상으로 10년 전 타원에

서 강직성 척추염으로 진단 받고 치료했으나 지속적으로 

증상 악화된 환자를 재평가하는 과정에서 지연형 척추골

단 이형성증으로 진단 된 예를 경험하여 보고하고자 한다.

증      례

 환 자: 남자, 29세

 주 소: 경부와 요추부의 통증과 강직

 병 력: 17년 전 평지를 걷거나 운동 시에 양쪽 발목의 통증

이 있었으나 휴식 후에 호전되어 특별한 검사나 치료 없이 

지냈다. 15년 전부터는 운동과 상관없이 양쪽 발목의 부종

과 압통이 동반되었으며, 요추부와 경부의 통증 및 강직이 

점점 심해지는 양상이었다. 통증의 일중 변동은 없었으며, 



312 오일환 외

Figure 1. Antero-posterior (AP) radiograph of lumbar spine 

show characteristic platyspondyly and severe osteoarthritis in the 

both hip joints. No definite evidence of sacroiliitis is shown.

Figure 2. Lateral plain radiograph of lumbar spine shows 

characteristic osseous humps (arrow) in the central and posterior 

portions of the vertebral endplates. The disc spaces are narrow 

posteriorly and wide anteriorly.

활동에 의해 악화되거나 완화되지 않았다. 10년 전 타 대

학병원에서 강직성 척추염으로 진단 받고, 3년간 비스테

로이드성 소염 진통제(NSAIDs)로 치료하였으나 증상의 

호전과 악화가 반복되어 임의로 치료 중단하였으며, 이후 

간헐적으로 NSAIDs를 복용하며 지내왔으나 1개월 전부터 

발목 및 요추부 통증이 지속적으로 악화되어 본원에 내원

하였다.

 가족력: 아버지가 젊은 시절부터 요추부 통증이 있었으나 

특별한 치료 없이 지냈으며, 누나 역시 간헐적인 요추부 

통증으로 타병원에서 염증성 척추관절병증으로 진단 받고 

NSAIDs로 치료중이였다.

 진찰 소견: 내원 당시 혈압 120/80 mmHg, 맥박수 75회/분, 

호흡수 20회/분, 체온 36.7
oC이었다. 두경부에서 이상소견 

보이지 않았으며 흉부 진찰 시 심음은 규칙적이었고, 호흡

음은 깨끗하였다. 복부 진찰 시 간과 비장 종대 소견 없었

고, 정상 장음이었다. 키는 170 cm, 체중은 70 kg였으며, 

척추 측만증과 척추 후만증 그리고 사지의 비대칭은 관찰

되지 않았다. 관절 진찰에서 경추 및 요추부에 압통이 있

었으며, 그 이외의 말초 관절에 압통 및 종창 소견은 관찰

되지 않았다.  

 사회력: 흡연력은 없었다.

 검사실 소견: 일반 혈액 검사에서 혈색소 16.2 g/dL, 적혈구 

용적률 48.2%, 백혈구 6,700개/mm3, 혈소판 235,000개/mm3

으로 정상 소견이었고, 적혈구 침강 속도 4 mm/hr (0∼10 

mm/hr), C-반응단백 0.3 mg/dL (0∼0.3 mg/dL)이었으며, 혈

청 생화학 검사는 AST 16 IU/L, ALT 9 IU/L, ALP 69 U/L 

(정상 30∼110 U/L), CK 49 U/L (정상 30∼180 U/L), LDH 

152 U/L (정상 60∼200 U/L), BUN 14 mg/dL, Cr 0.8 mg/dL

로 정상 소견이었다. 혈청학적 검사상 HBsAg 음성, an-

ti-HBs 179.6, HBcAb 음성, anti-HCV 음성이었으며, 투베르

쿨린 검사(Tuberculin skin test, TST) 및 Quantiferon-Tb Gold 

test 음성이었다. 면역 혈청 검사에서는 HLA-B27 (PCR) 양

성, 류마티스인자(Rheumatoid factor) 및 항-CCP 항체는 음

성이었다 

 방사선 소견: 단순 천장골 전후방 방사선 사진과 천장골 

CT에서 천장관절의 염증 소견은 관찰되지 않았으며 허리 

척추뼈 몸통의 편평 척추가 관찰되었다. 시행한 요부의 척

추 단순 방사선 전후방(그림 1) 측면 사진(그림 2)에서 지

연형 척추골단 이형성증의 전형적인 척추뼈 몸통의 편평

척추와 돌출된 혹이 관찰되었으며 양측 고관절의 심한 퇴

행성관절염 소견 관찰되었다.

 치료 및 경과: 환자의 가족력, 임상 양상 및 영상학적 검사

를 바탕으로 지연형 척추골단 이형성증으로 진단하였으

며, 현재 meloxicam, acetoaminophen/tramadol 유지중이나 

증상의 호전 및 악화 양상 반복하면서 외래 추적 관찰 중

이다. 

고      찰

 지연형 척추골단 이형성증(Spondyloepiphyseal dysplasia 

tarda, SEDT)은 전세계적으로 매우 드문 유전성 관절 질환

(1,000,000명당 1.7명)으로 소관절 및 대관절의 변형, 척추

체 말단의 불규칙성, 관절 제한, 저신장 및 보행 장애 등을 

특징으로 하며, Type II procollagen 유전자(COL2A1)의 이

상과 관련이 있는 것으로 알려져 있다 (1,2,4). 이 질환은 

Maroteaux 등에 의해 성염색체 열성으로 유전되는 SEDT

로 처음 알려졌으나 (1), 이후 상염색체 우성과 상염색체 

열성의 표현형을 보인 예도 보고되었다 (5).
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 대부분 출생 시에는 정상이나 4세 이상에서 고관절과 척

추의 통증 및 운동 제한 증상이 나타나는 특징을 보인다. 

외관상 체간이 짧은 저신장으로 목이 짧고 상대적으로 흉

곽은 앞뒤로 불룩한 형태를 보이며, 두개 안면 기형은 없

고 사지 장골도 길이와 형태는 정상소견으로 보인다 (6,7). 

일반적으로 학동기 또는 사춘기 이후에 허리나 고관절의 

통증을 호소하며, 점차적으로 무릎 관절과 고관절의 골관

절염으로 나타나는 경우가 흔하며, 때때로 척추 측만증, 

척추 후만증이 동반되기도 한다. 특징적인 방사선학적 소

견은 전반적인 뼈끝의 편평한 형태 변화이며 특히 대퇴 골

두의 침범이 흔하다. 또한 경추의 불안정성과 척추의 편평

추체, 척추 후측만증, 및 골단의 변화가 주로 나타난다. 따

라서 이러한 근골격계 이상 소견과 동반되어 비교적 어린 

나이에 증상이 유발된다 (6).

 척추 골단 이형성증(SED)은 크게 선천성과 지연형으로 

구분되며, 일반적으로 지연형(SEDT)의 경우 선천성(Spon-

dyloepiphyseal dysplasia congenita, SEDC)에 비해 흉추의 침

범이 많고, 성염색체 열성 형태의 SEDT는 추체 후부 절반 

정도에서 종판의 상하로 혹(hump)이 돌출된 소견이 관찰된

다 (8). 상염색체 우성으로 유전되는 SEDC의 경우 주로 신

생아기에 증상이 나타나며, 새가슴(Pectue carinatum), 구개

열(cleft palate) 및 양안 과다 격리(hypertelorism)등의 특징

적 소견을 보인다 (9). 본 증례 환자의 경우 외견상으로 저

신장이나 척추 측만증 같은 이상 소견은 관찰되지 않았으

나, 영상학적 검사에서 특징적인 소견(편평 척추, 돌출 혹 

및 고관절의 퇴행 변화)이 관찰되어 진단할 수 있었다.

 이 질환은 임상 양상이 JIA나 RA와 유사하여 오진되는 

경우가 흔하여, Spranger 등은 이 병을 “progressive pseudo 

rheumatoid arthritis of childhood”라고 명명하기도 하였다

(2,10). 그러나 JIA와는 다르게 관절의 염증성 변화나 조조

강직이 없고, 류마티스 인자 음성, 관절외 증상이 없으며, 

NSAIDs 치료에도 크게 호전을 보이지 않는다. 또한 방사

선학적으로 골 미란이나 관절 주변 연부 조직의 부종 등이 

관찰되지 않으면서 특징적으로 이형성 소견만 관찰된다 

(2). 본 증례 환자 경우에 있어서도 타원에서 강직성 척추

염으로 진단 받았으나 본원에서 시행한 검사에서 ESR, 

CRP, 류마티스인자 모두 정상이었고, 방사선학적 소견에

서도 천장관절염 소견이나 다른 관절의 부종 및 미란 등은 

관찰되지 않았다.

 SEDT는 여러 유전 형태가 보고되었으나 특발성으로 발

생하는 경우도 흔하며, 성염색체 열성 유전 형태의 SEDT

의 경우, 세포내로 분자들을 전달하여 연골을 형성하는 과

정에 관여하는 SEDLIN 단백질을 코딩하는 SEDL 유전자

의 변이에 의한 것으로 알려져 있다 (11,12).

 SEDT환자들의 평균 수명은 정상인과 크게 차이는 없으

며, 정상 지능을 보이고, 질병과 동반된 전신 합병증은 거

의 없으나, 지속적인 관절 변형의 결과 심한 장애를 나타

내며, 일상생활에 심각한 지장을 초래하게 될 수 있다 (3). 

현재까지 이 병에 대한 근본적인 치료 방법은 없으며, 

NSAIDs나 물리 치료가 증상 호전에 도움이 될 수 있고, 

때때로 마약성 진통제(opioid)를 필요로 하기도 한다. 점차

로 진행하는 척추와 관절변형에 의해 운동장애가 나타날 

수 있는데 이런 경우 재활 및 수술적 치료가 증상 호전에 

도움이 될 수 있으며, 2차적인 퇴행변화의 진행 시 비교적 

어린 나이에 인공 고관절 전치환술이 필요하다 (2,3,9).

 본 증례를 통하여 환자의 임상 증상에서 소아 특발성 관

절염이나 강직성 척추염이 의심되지만 임상 경과가 비특

이적이고 치료에 반응이 없는 경우 SEDT를 고려할 수 있

었다. 또한 정확한 진단을 통해 항류마티스 제제 및 면역 

억제제 치료와 같은 불필요한 치료를 막고, 환자의 증상 

조절 및 예후를 판정할 수 있을 것으로 생각된다.

요      약

 10년 전 양측 발목의 통증과 경부와 요추부의 강직과 통

증으로 강직성 척추염 진단 받고 NSAIDs 치료 중이었으나 

호전이 없던 환자를 재평가하는 과정에서 신체 검진과 영

상학적 검사를 통해 지연형 척추골단 이형성증으로 진단 

후 치료중인 증례를 문헌 고찰과 함께 보고하는 바이다. 
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