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Nevoid Basal Cell Carcinoma Syndrome : A Case Report
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Nevoid basal cell carcinoma syndrome(NBCCS) is a autosomal dominant disorder, and its major manifestations

are multiple basal cell carcinoma, keratocystic odontogenic tumor, rib anomalies, palmer and plantar pits,

calcification of the falx cerebri. Keratocystic odontogenic tumor(KCOT) is defined as intraosseous tumor of

odontogenic origin with a characteristic lining of parakeratinized stratified squamous epithelium and potential

aggressive behavior. We report a case of a 3-year-old patient with nevoid basal cell carcinoma syndrome who

initially presented with unilocular keratocystic odontogenic tumor in maxillary canine region. Keratocystic

odontogenic tumor was treated by enucleation, and periodic follow-up check will be required for early diagnosis

of additional diseases related with this syndrome.
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Abstract

Ⅰ. 서 론

기저세포모반증후군(Nevoid basal cell carcinoma syn-

drome, NBCCS)은 Golrlin-Goltz 증후군으로도 알려져 있으

며 1894년에 Jarisch1)가 처음으로 이 증후군을 가진 환자를 소

개하 고, 1960년에 Golrlin과 Goltz2)가 증후군의 특징으로써

다발성 기저세포암, 악골의 다발성 각화낭종, 이열늑골의 3

주요증상을 보고하 다. 환자들마다 증상이 매우 다양하게 나

타나는데 기저세포모반증후군의 임상적, 방사선적 진단 기준에

서 적어도 2개의 주 진단기준이 존재하거나 1개의 주 진단 기

준과 2개의 부 진단 기준이 존재할 때 진단할 수 있다3). 개

상염색체 우성으로 유전되고1), 9q22.3-q31 염색체에 위치한

PTCH1에서의 변이가 증후군의 원인으로 보고되었다4).  

기저세포모반증후군에서 호발하는 각화낭성 치성종양은 양성

의 단방성 또는 다방성으로 나타나는 치성기원의 골내종양으로

착각화된 중층 편평상피에 의해 특징적으로 이장되어 있고 공

격적이고 침습적인 성향을 갖는 것으로 정의된다. 각화낭성 치

성종양은 1956년 Phillipsen5)에 의해 치성 각화낭(odonto-

genic keratocyst)으로 보고된 이후 침습적인 성향을 띄는 종

양의 특성을 반 하여 현재는 국제보건기구(World Health

Organization)에 의해 조직분류가 개정되어 양성종양의 하나

로 다루게 되었다6,7). 각화낭성 치성종양은 악골 어느 부위에서

도 발생할 수 있으며 하악의 후방부와 상행지부에서 가장 빈번

히 나타나지만 상악에서는 견치부위에서 흔하게 발생한다8).

본 증례는 감별진단이 필요한 상악 견치부위의 단방성의 낭

종을 주소로 강동경희 학교병원 치과병원 소아치과에 내원한

환아로 조직검사를 통해 각화낭성 치성종양으로 밝혀진 후 임

상적, 방사선학적 검사를 통해 기저세포모반 증후군으로 진단

되었기에 보고하고자 한다. 
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Ⅱ. 증례 보고

3세 10개월의 여아가 내원 이틀 전부터의 발열과 좌측 협측

부위에 종창을 보 으며, 봉와직염이 의심되어 강동경희 학교

병원 소아과에 입원 후 약물치료를 하 으나 종창이 안와 하방

까지 더 심해져 본과에 의뢰 되었다. 환아는 미숙아로 태어나서

수두증의 진단을 받았었으나 최근의 검사를 통해 두증에 가

깝다는 재진단을 받은바 있고 언어기능과 운동기능에 한 발

달지연의 전신병력이 있었으며 외상이나 치과병력 상에는 특이

사항이 없었다. 외관상 돌출된 이마와 함몰된 중안모 및 양안

격리증의 양상을 나타내었다(Fig. 1).

구외 검사를 통해 좌측 협측 부위에서 구순부에 이르는 부위

의 종창으로 인한 안면 비 칭을 확인할 수 있었고, 구내 검사

시 상악 좌측 유견치의 순측 치은부에서 전정부에 이르는 종창

이 있었다(Fig. 2). 방사선사진을 통해 상악 좌측 유견치와 상

악 좌측 유측절치의 치근사이에 경계가 명료한 서양배 형태의

방사선 투과성의 병소와 상악 좌측 유견치의 치근과 상악 좌측

견치 치배의 변위를 확인할 수 있었다(Fig. 3, 4). 컴퓨터 단층

촬 결과 상악 좌측 유측절치와 상악 좌측 유견치 사이의 순측

피질골의 파괴가 확인되었다(Fig. 5). 

전신 마취 하에 병소는 단일 조각으로 적출되었으며 적출된

조직에 한 조직병리학적 검사를 통해 각화낭성 치성종양으로

진단되었다(Fig. 6). 

이후, 진단된 종양과 환아의 전신병력 및 외관상 특징과의 연

관성을 통해 각화낭성 치성종양이 동반된 기저세포모반증후군

이 의심되어 소아과에 의뢰 하 다. 흉부 방사선 사진을 재검토

한 결과 이열 늑골(bifid rib)이 관찰되었으며(Fig. 7), Waters

방사선 사진에서 뇌겸의 석회화 소견은 보이지 않았다. 이에

따라 Kimonis 등3)에 의한 진단 기준에서 2개의 주요 기준과 3

개의 부가 기준을 가지므로 소아과와의 협진을 통해 본과에서

Fig. 3. Initial panoramic view showing well defined radiolucent
lesion  between roots of maxillary left primary lateral incisor and
canine.

Fig. 1. Extraoral photograph
showing frontal bossing and
hypertelorism.

Fig. 2. Initial intraoral photograph showing a
swelling on the labial vestibule of maxillary left
primary canine.

Fig. 6. Histologic finding (x400).Fig. 4. Initial periapical view. Fig. 5. Initial CT view showing cortical bone
destruction on the labial side, between maxil-
lary left primary lateral incisor and canine. 
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기저세포모반증후군으로 진단하 다. 

술 후 1년의 방사선 검사와 컴퓨터 단층촬 을 통해 상악의

방사선 투과상은 사라진 상태 으며, 상악 좌측 유견치과 상악

좌측 측절치 치배의 변위가 완화되었고 순측 피질골은 회복되

었음을 확인할 수 있었다(Fig. 8, 9). 임상 검사에서는 상악 좌

측 유견치의 치은퇴축과 1도 정도의 동요도가 관찰되었다(Fig.

10). 1년의 정기검진동안 종양의 재발은 발생하지 않았고 증후

군과 관련된 추가적인 임상증상도 발생하지 않고 있다.

Ⅲ. 총괄 및 고찰

기저세포모반증후군은 흔하지 않은 상염색체 우성 유전질환

으로 인종에 따라 유병률에 차이를 보이는데 한국에서 이 증후

군의 유병률은 다른 나라들에 비해 매우 낮은 것으로 보고되고

있다9).

기저세포모반증후군은 임상적, 방사선적 소견의 종류와 발현

시기가 매우 다양하기 때문에 조기진단에 어려움이 있다. 기저

세포모반증후군의 진단 기준은 1993년에 Evans 등10)에 의해

처음으로 확립되었고, 이후 1997년에 Kimonis 등3)에 의해 조

정되었으며, 적어도 2개의 주 진단 기준이 존재하거나 1개의

주 진단 기준과 2개의 부 진단 기준이 존재할 때 기저세포모반

증후군으로 진단한다(Table 1). 본 증례에서는 각화낭성 치성

종양이 먼저 확인되었고 이후 이열 늑골까지 2개의 주요 기준

이 일치하 으며 두증, 전두부 돌출 및 양안 격리증의 3개의

부가 기준이 확인되어 기저세포모반증후군으로 진단되었다.

각화낭성 치성종양은 종종 증후군의 첫 번째 증상으로 나타

나 본 증례에서와 같이 증후군 진단의 계기가 될 수 있으며 기

저세포모반증후군에서의 각화낭성 치성종양이 각화낭성 치성종

양 단독으로 존재하는 경우보다 더 어린 나이에 발생하는 경향

이 있다3,11). 또한 증후군과 연관된 각화낭성 치성종양은 일반적

으로 다발성이지만 2000년에 Bolbaran 등12)이 단발성의 증례

를 보고하기도 하 고, Lo Muzio 등11)은 어린이에서는 단지

1개의 각화낭성 치성종양도 기저세포모반증후군의 가능성을 나

타낼 수 있다고 하 다. 본 증례에서도 상악 견치부위에서 단방

성의 단일 종양의 형태 기 때문에 초기의 잠정적 진단 시에는

증후군을 예상하지 못하 으나 앞서 언급되었던 것처럼 특히

어린나이에서는 단방성의 종양일지라도 증후군의 가능성을 고

려하여 후속 검사가 필요할 것으로 생각된다. 

본 증례에서와 같은 상악 견치 부위에서의 단방성의 각화낭

성 치성종양은 방사선 사진에서 함치성낭, 측방치주낭, 비구개

관낭, 잔류낭 등의 다른 병소들과 유사하게 보일 수 있어 감별

진단이 필요하다. 특히 통증, 부종, 삼출 등과 같은 염증성 증상

들이 동반된 경우에 더욱 임상적, 방사선적 정보만으로는 정확

한 진단이 어렵다8). 각화낭성 치성종양은 다른 낭종들과 뚜렷이

구별되는 조직학적 특징을 가지므로 조직학적 검사가 진단을

위해 필수적이다. 

각화낭성 치성종양의 치료법으로는 조 술, 적출술, Carnoy 용

액이나 냉동요법 등을 동반한 적출술, 변연절제술 등이 있다13,14).

본 증례에서는 환아의 나이가 매우 어린 점을 고려하여 보존적

Fig. 8. Panorama view at 12-month follow-up showing a radiolucent
lesion on left maxilla becoming radiopaque.

Fig. 7. Chest PA radiograph showing
right fourth bifid rib.

Fig. 9. Periapical view at 12-month
follow-up.

Fig. 10. Intraoral photograph at 12-month follow-up.
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인 치료법인 적출술로 치료를 진행하 다. 

기저세포모반증후군에서의 각화낭성 치성종양은 상피 기저세

포층 안에 새로운 낭을 발생시킬 수 있는 유전적 성향으로 인하

여 증후군과 관련 없는 각화낭성 치성종양(28%)과 비교할 때

증후군에서의 각화낭성 치성종양은 60%의 높은 재발 잠재성을

가진다15). 따라서 술 후 첫 5년은 매년, 그 이후에는 2년마다의

정기적인 검진이 추천된다16).

기저세포모반증후군의 주요 소견 중에서 늑골 이상은 기저세

포모반증후군 환자의 30~60%에서 보고되고 있으며 본 증례

에서 나타난 것과 같이 이열늑골이 가장 흔하게 관찰된다15). 이

외에 기저세포암, 손과 발바닥의 소와, 뇌겸의 석회화는 본

증례에서 관찰되지 않았다. 그러나 기저세포암의 경우 아기

에 나타나는 경우도 있지만 부분 사춘기에서 35세 사이에 발

생하고15), 손과 발바닥의 소와는 10세 무렵에 환아의 30~65%

정도에서 나타나며 연령이 증가할수록 더 많이 나타난다17). 또

한 초기병소가 관찰된 후 23년이 지나 피부, 골격 등 증후군의

다른 증상이 추가로 나타난 보고도 있었다18). 따라서 환아의 나

이가 만 3세로 매우 어린 것을 고려 할 때 현재 관찰되지 않은

증후군의 다른 소견들이 이후에 나타날 가능성이 매우 높을 것

으로 생각된다. 특히 주로 소아에서 호발하는 악성 침습적 배아

성 뇌종양인 수모세포종(medulloblastoma)이 발병할 가능성

이 있으므로 이런 질병들에 한 조기진단을 위해 정기적인 검

진과 추적 검사가 매우 중요하고 예방을 위한 교육도 필요할 것

이다. 후속검진을 위한 지침으로는 첫째, 신경학적 검사는 연 2

회 시행해야하며, 둘째, 1~7세 사이에 매년 뇌의 MRI 촬 ,

셋째, 8세경부터 시작해서 12~18개월 마다 파노라마 촬 , 넷

째, 증상에 따라 매년 피부 검사와 심장 검사를 시행하는 것이

다19).

현재 환아는 병소의 재발과 증후군과 관련된 추가적인 임상

증상에 한 추적 검사를 진행 중이며, 유전성 질환임을 고려하

여 가족들에 한 유전자 검사 및 상담이 예정되어 있다. 

본 증례는 이전에 보고되었던 기저세포모반증후군의 증례들

과 비교하여 환아가 매우 어렸다는 점과 일반적으로는 증후군

과의 연관성을 놓치기 쉬운 단방성의 각화낭성 치성종양을 계

기로 증후군으로 진단되었다는 점에 주목 할 수 있을 것이다.

기저세포모반증후군은 치과의사에 의해 처음 발견되는 경우가

많고, 조기 진단이 중요하다는 점에서 이 질환의 임상적, 방사

선적인 특징들에 한 임상가의 관심이 필요할 것이다.

Ⅳ. 요 약

상악 견치부위의 단방성의 낭종을 주소로 강동 경희 학교

치과병원 소아치과에 내원한 3세 10개월의 환아가 전신마취 하

에 적출술을 시행 받고 조직검사를 통해 각화낭성 치성종양으

로 진단받은 것을 계기로 기저세포모반증후군으로 진단되었다.

단방성의 각화낭성 치성종양은 감별진단이 어려우므로 반드시

조직학적 검사가 진단을 위해 필요하고, 각화낭성 치성 종양의

재발여부와 기저세포모반증후군과 관련된 추가적인 질환들의

조기진단을 위하여 정기적인 검진이 중요하다.  
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주요어:기저세포모반증후군, 각화낭성 치성종양, 적출술

기저세포모반증후군 : 증례 보고

이윤정1∙박재홍2∙최성철2∙이수언2∙김광철1

1강동경희 학교병원 치과병원 소아치과,
2경희 학교 치과 학 소아치과학교실

기저세포모반증후군은 상염색체 우성의 유전 질환이며 주요소견으로는 다발성 기저세포암, 악골의 다발성 각화낭종, 늑골

이상, 손과 발바닥의 소와, 뇌겸의 석회화 등이 있다. 기저세포모반증후군에서 호발 하는 각화낭성 치성종양은 치성기원의

골내종양으로 착각화된 중층 편평상피에 의해 특징적으로 이장되어 있고 공격적이고 침습적인 성향을 갖는 것으로 정의된다.

본 증례는 감별진단이 필요한 상악 견치부위의 단방성의 낭종을 주소로 내원한 환아가 조직검사를 통해 각화낭성 치성종양으

로 밝혀진 후 임상적, 방사선학적 검사를 통해 기저세포모반 증후군으로 진단된 경우이다. 종양은 적출술로 치료되었고 증후

군과 연관된 추가적인 질환들의 조기진단을 위해 정기적인 검진이 필요할 것이다.  

국문초록




