
Dysplasia epiphysealis hemimelica(DEH)는 소아에서 하지

골단의 골연골성 과성장을 특징으로 하는 잘 알려져 있지 않

은 발달 장애로서 특징적으로 골화 중심부의 내측이나 외측을

침범하는 편지성 분포를 보인다 (1). 하지 중에서 무릎과 발

목 관절 주위 뼈에서 흔하며, 환아는 무통성 종괴나 관절 변

형을 주소로 내원하게 된다. 이 질환의 원인은 잘 알려져 있

지 않으나, 선천적 원인일 것으로 생각되고 있으며, 남아에서

여아보다 약 3배 정도 흔한 것으로 알려져 있다 (2-4). 하지

에서 생긴 경우 내반 혹은 외반성 변형이 올 수 있고, 일부에

서는 자연히 치유된다. 진단은 다발성 골화 중심을 보이는 골

단의 과성장을 특징으로 하는 방사선 소견을 중심으로 이루어

진다. MRI는 관절내 구조의 이차적 변화 뿐 아니라 골단에서

기원한 골연골성 과성장 병변의 기원 및 범위를 좀 더 명확하

게 보여주고, 수술시 골단과 종괴 사이의 분리면을 결정하는

데에도 유용하다 (5, 6). 아직까지 국내 문헌에는 DEH의 MRI

소견이 보고 된 바 없다. 

문헌 고찰 결과 DEH가 수술 후 재발하는 경우는 없는 것으

로 알려져 있는데 (5), 저자들은 수술 후 커다란 종괴로 재발

한 DEH를 경험하였기에 그 MRI 소견을 증례와 함께 보고하

고자 한다.

증례 보고

8세 남아가 대퇴골 외과 부위의 국소 종괴를 주소로 내원하

였다. 내원 당시 이학적 소견 및 검사실 소견에서는 특이소견

은 보이지 않았다. 무릎 단순 촬영에서는 좌측 대퇴골 외과의

골단 근처에 여러개의 군집된 석회화 결절을 보였고, MRI에서

는 여러개의 골화 중심과 골단의 연골성 과성장을 볼 수 있었

다 (Fig. 1). 당시 환아는 관절경을 통한 수술을 받았고 병리

조직학적으로는 골연골종 소견을 보였다. 방사선 소견 및 병

리 소견을 종합하여 DEH로 진단되었다. 

이 후 4년 동안 환아는 특별한 건강상의 문제없이 지내다가

한 달 전부터 좌측 슬와 부위에 무통성 종괴가 생겨 다시 내

원하였다. 단순 무릎 촬영에서는 슬와부 좌측으로 불규칙한 석

회화를 보이는 5 cm 크기의 종괴가 보였고, MRI에서는 좌측

대퇴골 외과 골단에서 기원한 5 cm 크기의 골연골성 종괴 소

견이 보였다. 많은 양의 관절 삼출액이 있었고, 종괴와 인접하

여 베이커씨 낭종이 동반되어 있었다 (Fig. 2). 환아는 다시 관

절경을 통한 수술을 받았고, 병리 조직학적으로는 골연골종

(osteochondroma)의 소견을 보였다 (Fig. 3). 

고 찰

DEH는 소아의 골단에서 생기는 잘 알려져 있지 않은 발달

성 질환으로 주로 편측 하지의 편측면을 침범하는 골연골성

과성장을 특징으로 한다 (1). 백만 명 당 한 명의 빈도로 발

생하는 드문 질환으로 1926년 처음 보고된 이래 여러 이름으

로 불리다가 1950년 Trevor에 의해 tarso-epiphysial acla-

sis로 명명되면서 Trevor씨 병으로 알려져 왔다. 현재 가장 많

이 불리는 이름인 DEH는 1956년 Fairbank에 의해 명명되었

다 (4, 7).

이 질환은 주로 한 개의 사지, 특히 하지의 내측 혹은 외측

의 편지성(hemimelic) 침범을 특징으로 한다. 이환 범위와 분

포에 따라 한 개의 사지에 한 개의 병변을 보이는 국소적 형

태, 한 개의 사지에서 한 개 이상의 골단 침범을 보이는 전형

적 형태, 한 개 사지의 모든 골단을 침범하는 전신성 형태로

나눌 수 있으며 (7), 국소성 또는 전형적 병변인 경우 보고에
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편지성 골단 이형성증의 MRI 소견: 1예 보고1

서 영 란·남 은 숙2

Trevor씨 병으로도알려져있는편지성골단이형성증(dysplasia epiphysealis hemimel- ica)

은 소아에서 주로 하지 편측 골단의 골연골 과성장을 특징으로 하는 드문 질환으로 소아에서

관절 주위 무통성 종괴나 관절 변형으로 발현한다. 저자는 편지성 골단 이형성증으로 수술적

치료를 받은 지 4년 후에 재발하여 커다란 슬와부 종괴를 형성한 증례의 MRI 소견을 보고한

다. 

1한림대학교 의과대학 방사선과학교실
2한림대학교 의과대학 해부병리과학교실
이 논문은 2002년 3월 25일 접수하여 2002년 6월 10일에 채택되었음.
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Fig. 1. Dysplasia epiphysealis hemime-
lica in a 8-year-old boy presenting with
lateral knee swelling.
A. Anteroposterior radiograph shows
cluster of calcifications at the lateral
aspect of the lateral condyle of distal
femur.
B. Sagittal proton density (1500/20) im-
age shows the cartilaginous over-
growth (arrows) of the lateral femoral
condyle with supernumerary ossifica-
tion centers within it.
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Fig. 2. Recurred dysplasia epiphysealis hemimelica in the same
patient 4 years after excision of the initial lesion. 
A. Lateral radiograph shows large lobular calcified mass protrud-
ing into popliteal area.
B, C. Sagittal T1W (543/12) and T2W (4064/100) images more
clearly show cartilaginous origin of the mass. Note the contiguity
between the mass (black arrows) and articular cartilage of the
distal femoral epiphysis (white arrows). A popliteal cyst is also
present (arterisk).



따라 차이가 있으나, 원위부 대퇴골, 근위부 경골, 거골, 족부

주상골, 첫 번째 설상골 순으로 호발하는 것으로 알려져 있다

(8). 원인은 잘 알려져 있지 않으나, 기본적으로 비정상적인

골단의 연골 증식 조절에 의해 연골성 외골증(exostosis)이 초

래되는 것으로 생각되고 있다. 호발 연령은 2-14세이며 남아

에서 3배 이상 흔한 것으로 알려져 있다 (2-4). 주증상은 무

통성 종괴인 경우가 가장 많고, 간혹 동통이 동반되기도 한다.

이 외에 내반 혹은 외반 변형, 사지 길이의 불일치 등의 증상

을 보이기도 한다. 

병리 조직학적으로는 골단으로부터 돌출한 연골성 갓(cap)

을 가진 소엽상 경계면을 가진 종괴로 보이고, 병변이 작은 경

우 정상 골단과 구분이 되지 않는 경우도 있다. 조직학적으로

는 정상 골과 풍부한 내연골성 골화를 동반한 유리질(hyaline)

연골로 구성된 양성 골연골종의 소견을 보이며, 골간단의 골

연골종과는 조직학적으로는 구분되지 않는다. 골간단의 골연

골종의 경우 악성 변성이 가장 심각한 합병증이나 DEH의 경

우 악성 변성은 보고된 바 없고(5) 성장 장애나 관절 변형이

우려할 만한 합병증이다.

단순 촬영에서는 이환된 골단의 편측에서 기원한 국소적 골

화를 동반한 불규칙한 종괴로 보인다. 골간단의 골연골종에서

보이는 골수와 피질의 연결은 잘 보이지 않은 경우가 많다. 국

소적 형태인 경우에는 단순 촬영 상 골화성 근염, 종양 석회

증(tumoral calcinosis), 활액막 연골종증, 혈관종을 포함한 혈

관성 석회화와의 감별이 필요하다.

전산화 단층 촬영에서는 종괴와 골단의 연결이 증명되기도

하나, 석회화를 동반하지 않은 연골성 갓을 증명하기 어렵고

축상면 이외의 영상면을 얻을 수 없어 제한적인 정보를 얻는

경우가 많다.

MRI에서는 골단 침범의 범위와 관절 변형, 인대 및 반월판

등의 주위 연부 조직의 변화를 정확히 알 수 있고, 특히 석회

화되지 않은 연골성 갓 및 관절 또는 성장판 연골 상태를 잘

볼 수 있다. 병변은 이환된 골단 연골과 마찬가지로 T1 강조

영상에서 중등도, T2 강조 영상에서 높은 신호강도를 보이며,

T1 및 T2 강조 영상에서 낮은 신호강도를 보이는 부분은 골

성숙의 진행에 따른 석회화 또는 골화를 의미한다 (5, 6).

치료는 단순한 경과 관찰에서 수술적 절제까지 다양하나 동

통이 있거나, 관절 변형, 기능적 이상이 동반되는 경우 수술을

원칙으로 한다 (9). 수술 후 질병의 재발은 없는 것으로 알려

져 있고 (7, 10), 단지 관절 변형이나 성장 장애가 진행될 수

는 있다고 보고되어 있다. 본 증례의 경우 처음 관절경을 통

한 수술 시, 병변의 절제가 완전했는지 불완전했는지를 평가

하기는 어려우나, 이 후 추적 검사로 시행한 단순 촬영에서 비

정상적인 골화 부분은 보이지 않았고, 증상이 없었으므로 임

상적으로 병변은 남아있지 않다고 생각되어 4 년 후 발견된

종괴는 완전 절제 후 재발한 소견으로 생각된다. 

문헌 고찰 및 저자들의 경험으로 단순 촬영 및 MRI로 이 질

환의 진단 및 치료 방침 결정에 충분한 정보를 얻을 수 있다

고 생각되며, 특히 수술적 치료가 결정되는 경우, 정상 골단과

부골화 중심(accessory ossification center)의 분리면을 결정

하는데 MRI가 큰 도움을 준다고 생각된다.
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Fig. 3. The cartilaginous cap shows mature hyaline cartilage
with calcifications(arrowheads). (H & E stain, ×100) 
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MRI Findings of Dysplasia Epiphysealis Hemimelica:
A Case Report1

Young Lan Seo, M.D., Eun Sook Nam, M.D.2

1Department of Radiology, Hallym University College of Medicine
2Department of Pathology, Hallym University College of Medicine

Dysplasia epiphysealis hemimelica, also known as Trevor’s disease, is a rare disorder characterized by os-
teochondral overgrowth of one or more epiphyses and usually affecting the lower limbs. It typically presents
in childhood, with painless swelling or deformity around the involved joint. We report a case of recurrent dys-
plasia epiphysealis hemimelica which presented as a large popliteal mass four years after excision of the initial
lesion.
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