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증      례

  환  자: 여자, 42세

  주  소: 약 1년 5개월 지속된 오른쪽 무릎 통증

  병  력: 어려서부터 지속된 왼쪽 팔꿈치의 탈골

  가족력: 22세 아들; 유전다발뼈돌출증으로 진단

  검사실 소견: 특이 소견 없음

고      찰

  유전다발뼈돌출증은 장골의 뼈몸통끝(metaphysic)

으로부터 밖으로 돌출되어 자라는 다발양성 연골종

을 특징으로 하는 상염색체 우성질환이다 (1). 골격

성장을 하는 동안 뼈돌출증의 크기가 증가하고 골격

이 성숙되면 성장을 멈춘다. 유병률은 일반인구 5만

명당 1명으로 추정된다 (2). 유전다발뼈돌출증은 exo-

stosin (EXTs) 유전자의 돌연변이와 연관이 있으며, 

대부분의 환자들은 결과적으로 EXT 단백질의 trun-

cated form을 생산하도록 하는 EXT1 (60∼70%) 또는 

EXT2 (30∼40%)유전자의 무의미(nonsense) 또는 틀

이동(frameshift) 돌연변이를 가진 것으로 보인다(3,4). 

증상은 주로 통증이나 종창으로 나타나지만 드물게 

혈관 합병증을 일으키며, 5% 이하에서 악성전환을 

한다 (5).

  무릎 통증을 주소로 내원한 환자에서 드물지만 이

례적 원인으로 유전다발뼈돌출증을 진단하였다. 농

부로써 관절에 무리한 일을 많이 하고 있으므로 드

물지만 혈관손상의 가능성을 고려하여 실시한 하지

CT 조영술에서 앞정강뼈동맥(anterior tibial artery)가 

뼈돌출증에 의해 경사(angulation)가 발생한 것을 관

찰하고 이에 대한 주의를 설명하였다. 향후 돌연변



― 전재범ㆍ송순영 : Unusual Cause of Knee Pain; HME ―

― 259 ―

Fig. 2. CT angiography of lower extremities. Anterior 

(A) and posterior (B) views of volume rendering 

images show multiple osteochondromas about 

knees and ankles of both lower legs.

Fig. 1. Radiographies of both knees.

Fig. 3. CT angiography of lower ex-

tremities. On volume rende-

ring images (A, B), proximal 

segment of the right anterior 

tibial artery courses around an 

osteochondroma (arrow) ari-

sing from proximal fibula. 

Curved MPR image (C) shows 

angulation of the anterior ti-

bial artery (arrow) caused by 

an osteochondroma.

이에 대한 검사를 실시할 예정이다.
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