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Ⅰ. 서 론

하악전돌증은사람에있어가장잘알려진안면부의유전적

인형태이상중의하나로, 일반적으로Angle Class Ⅲ골격성부

정교합을 의미한다. 하악의 성장은 이미 내재된 유전적 요인

(intrinsic genetic factor)과 환경적 요소의 복합적인 작용에 의하

여 영향을 받으므로1) 하악전돌증이 생기는 과정에도 많은 환

경적 요인들이 관련되어 있음이 제시되어져 왔다. 예를 들어

구개파열등의선천성기형2), 호르몬3) 및내분비계의불균형4),

자세5), 구호흡6) 등을들수있다. 하지만많은연구에서하악전

돌증환자가가족력을가지며, 환자의친척에서하악전돌증이

동반될확률이높은것으로보고하고있어하악전돌증이유전

적인성향을가진다는것을뒷받침하고있다7-12). 

Suzuki 등13)은하악전돌증의유전적경향에대한분석을시행

하여 부모 모두 하악전돌증이 없을 경우 자식 중 하악전돌증

이나타날확률이 11.2%인데반하여부모중한사람이하악전

돌증일때자식중 20.2%가하악전돌증을나타내고, 부모모두

하악전돌증일때자식중 40%가하악전돌증을나타낸다고보

고하였다. Litton 등7)은 51명의하악전돌증환자에대한가계도

를조사하여부모중한명이하악전돌증일때자녀중에서하

악전돌증을나타내는비율은 27%, 하악전돌증이없는부모로

부터태어난자녀중하악전돌증을가진자녀의비율이 15%이

었으며, 하악전돌증환자의형제나자매중 13%가하악전돌증

을나타내었음을보고한바있다. 

전체인구에서하악전돌증환자가차지하는비율은, 일본의

경우 약 9%14), 한국의 경우 8%15)~9.4%16), 중국(홍콩)의 경우

14.8%17)로 아시아계에서는 높게 나타나고 있다. 이에 반해 유

럽-미국백인의경우약 4%18), 독일인의경우 1.9%19), 영국의경

우 1%20) 등으로, 이를종합하면 Caucasian에서는약 3~5%, 미국

흑인계에서는 3~6%의이환율을보이는것으로보고되어서양

인보다 동양인의 하악전돌증이 유의하게 많다는 것을 알 수
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The purpose of this study was to examine the familial tendency of the patients with mandibular prognathism in three generations and to define the

relationship between the familial tendency and the skeletal class Ⅲ morphology.

The probands of this study were 103 orthognathic surgery patients with skeletal Class III malocclusions who had undergone (48 men, 55 women)

mandibular set-back surgery. A questionnaire was given to patients who sought surgical treatment for excessive mandibular length, and all answers

were confirmed in interviews. Lateral cephalograms were analyzed in cranial base parameters, mandibular positional parameters and mandibular

skeletal parameters.

In the examined families, 58.3% had at least one member other than the proband who had mandibular prognathism. The affected ratio of total rela-

tives was 4.5%, and the value was higher in first-degree (13.4%) than second-degree (5.9%) and third-degree relatives (1.7%). The affected ratio was

51.9% in the offsprings who had at least one affected father or mother. The comparison of the groups according to the familial tendency showed no

significant craniofacial skeletal measurments.

In conclusion, skeletal class Ⅲ malocclusion showed high familial tendency, suggesting a significant genetic influence in the etiology. However, the

patient’s familial tendency did not show the special craniofacial patterns compare to the subjects without familial tendency.
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있다21). 이와같이몇몇아시아국가에서나타나는높은하악전

돌증 이환율이 악교정수술 및 이와 관련된 환자의 분포가 많

은것과연관이있을것으로사료된다.

하악전돌증환자를치료함에있어관련된원인요소들을파

악하는것은치료의예후와질환의예방에많은기여를할것

으로기대되지만이와같은하악전돌증의높은이환율과유전

적 성향에도 불구하고 기초적인 연구 자료가 미흡한 실정이

다. 특히 한국인의 하악전돌증과 관련된 유전적 요소들을 검

색하는데있어우선한국인하악전돌증환자의유전적인성향

에 대한 기초적인 조사가 필요함에도 불구하고, 현재까지 이

러한연구는거의보고되고있지않았다. 또한유전적인경향

이 두개안면부 표현형(phenotype)에 어떠한 관계를 가지는지

알려진바없다.  

본연구에서는하악전돌증환자의가족이나타내는하악전

돌증발생빈도를분석하고유전적경향을알아보기위한목적

으로, 환자를 포함하는 3대의 가계도를 작성하여 하악전돌증

환자의 가족력을 분석하였다. 또한 가족력이 있는 환자와 없

는환자의표현형의차이가존재하는지를알아보기위하여두

부방사선계측학적인비교분석을시행하였다.

Ⅱ. 연구 대상 및 방법

본연구는경북대학교병원구강악안면외과악교정클리닉에

서악교정수술을시행한 103명(남자 48명, 여자 55명)의환자들

을 대상으로 하였다. 구순구개열등의 선천적 기형이나 외상,

내분비적문제등의유의할만한환경적요인이연관된환자는

제외하였다. 하악 정중부 편위가 안면부 골격의 정중선을 기

준으로 5mm 이상인경우를안면비대칭환자로간주22)하여검

진대상에서제외하였다. 

각환자들친가및외가 3세대에걸친안모와교합에대한가

계도(Fig. 1)를작성하였고, 각조사는수술전환자및보호자와

의면담에의해이루어졌으며, 이후환자및환자직계보호자

와의전화통화를통하여누락사항에대한추가조사및이미

조사된 내용들에 대한 확인을 하였다. 이때 환자와 보호자에

게“현재환자분과같이아래턱이나오고아래턱의앞니가윗

니보다 더 튀어나온 경우”를 하악전돌증으로 설명하였으며,

설문양식은 Watanabe 등23)과 유사하였다. 1급 친척(first-degree

relatives)은 환자의 부모와 형제 혹은 남매로, 2급 친척(second-

degree relative)은환자의친가및외가쪽조부모, 삼촌, 이모, 고

모등을포함하였고, 3급친척(third-degree relative)은친가및외

가의사촌들로정의하였다. 

상기의 하악전돌증 환자 103명의 측모 두부 방사선사진을

한국인정상치24)와비교하여본연구대상의골격적인특성을

분석하였다. 가족력 유무에 따른 표현형의 차이를 파악하기

위하여 상기의 환자들 중 술전 측모 두부 방사선사진이 없는

환자들을 제외하고, 가족력 유무는 파악이 되지만 친척의 구

체적인구성이파악되지못하였던환자를포함한 109명(남 46

명, 여 63명)의하악전돌증환자에대하여가족력유무에따른

두개안면골격의특징을비교하였다. 측모두부방사선사진은

natural head position에서 촬영되었으며, 통법에 따라 아세테이

트 종이에 연필로 투사도를 작성하였다. 각 계측점과 계측항

목은Fig. 2에제시되어있다. 

측모 두부 방사선사진에서 기준선은 Porion-Orbitale를 이은

선을 x－축으로하고, y－축은 x－축을기준으로Porion에서직

각이 되는 선을 이용하였다. 계측점을 CyberMed의 V-cephTM

version 3.0을사용하여입력하였다. 통계처리를위해컴퓨터프

로그램을 이용하여 각 계측항목에 대한 값을 산출하였으며

SPSS PC 10 프로그램을 이용하여 평균과 표준편차를 구하였

고, t-test로p < 0.05 수준에서유의성검증을하였다.

Fig. 1. One example of pedigree used in the present study. The arrow indicates

proband. ■, male who has the trait; □, male who does not possess the trait;

●, female who has the trait; ○, female who does not possess the trait. 
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Ⅲ. 결 과

가족력조사에응한 103명환자들(남자 48명, 여자 55명)을통

하여 3세대에걸쳐총 3485명의친척들이조사되었다. Table 1

에서처럼전체 103 가족중 58.3%인 60 가족에서환자본인을

제외하고 1명 이상의 가족이나 친척에서 하악전돌증이 나타

났다. 여자환자의 가족은 55 가족 중 67.3%인 37 가족에서, 남

자환자의경우 48가족중 47.9%인 23 가족에서환자를제외하

고 1명이상의하악전돌증이나타났다.

알려진 3485명의 친척 중에서 17.6%인 613명의 친척(남자

308명, 여자 305명)은 하악전돌증 여부의 확인이 불가능하였

다. 이들미확인친척들중 27.2%가조부모였으며, 44.2%는사

촌들이었다. 확인된 2872명의친척중 130명의친척들이하악

전돌증을보여이환율은 4.5%(남자 4.5%, 여자 4.6%)를차지하

였다 (Table 2).

1급, 2급, 3급친척의이환율은 Table 3에나타나있다. 1급친

척(환자의 부모, 형제)의 하악전돌증 이환율이 13.4%(366명의

친척중 49명)로 2급친척의이환율 5.9%(922명의친척중 54명)

의 두 배가 넘었다. 3급 친척의 이환율은 1.7%(1584명의 친척

중 27명)이었다.

하악전돌증환자의부모모두혹은부모중한쪽이하악전돌

증이 동반되어 있는지 유무에 따라 분류하고 이들 부모에서

태어난전체자녀들중몇명이하악전돌증에이환되어있는지

를조사하여Table 4에나타내었다. 부모모두하악전돌증에이

환되지않은경우 44.1%의자녀가하악전돌증에이환되어있

는 반면, 부모 중 한명이라도 하악전돌증에 이환되어있는 경

우 자녀가 하악전돌증을 나타내는 비율은 51.9%로 나타났다.

환자(n=103)의형제∙자매(siblings of probands)의총원은 263명

이었으며, 이중 환자 본인 포함하여 하악전돌증을 보이는 형

제∙자매는122명으로46.4%의형제∙자매이환율을보였다. 

환자의 성별에 따라, 이환된 친척의 비율을 조사해 본 결과

남자환자에 있어서 1급 친척의 이환율은 10.8%, 여자환자는

15.5%로, 여자환자에게서 친척의 이환비율이 높게 나타났다

(Table 5). 하지만 친가와 외가친척의 이환율을 나누어 관찰해

본결과, 환자의아버지가하악전돌증에이환된비율은 17.5%,

어머니가 이환된 비율은 11.7%로 나타났다. 전체적으로 친가

쪽친척의이환율이높게나타났다 (Table 6). 

한국인 정상치24)와 본 연구에 이용된 하악전돌증 환자의 두

부방사선계측치를비교하여본결과하악전돌증환자에서평

균적인 SNB 값이현저히크고 articular angle(S-Ar-Go)도정상군

에비해비교적크게나타났으며 cranial base angle 도약간크게

나타났다 (Table 7).

환자를제외한가족중 1명이상의하악전돌증이있는환자

와그렇지않은환자와의두개및하악의골격적특징을비교

하여 통계처리 한 결과는 Table 8에 나타내었다. Cranial base

angle (N-S-Ar), anterior cranial base length, posterior cranial base

length 등이남녀모두통계적인유의차가없었으며 SNA, SNB,

Articular angle(S-Ar-Go), 하악지의 길이(Ar-Go), 하악체의 길이

(Go-Me) 등의하악의골격적특성(Mandibular skeletal parameters)

또한 남녀 모두 통계적인 유의차가 없는 것으로 나타나 가족

력유무에따른하악전돌증환자의두개안면의골격형태차이

를발견할수없었다. 

Ⅳ. 고 찰

하악전돌증을가진사람들중다수는외형상심각한하안면

돌출로 인한 안모의 문제로 인해 사회생활의 자신감 상실 등

에따른심미증진을주소로치료를원하며,  주로교정치료와

더불어하악시상지분할골절단술등과같은수술적방법으로

하악을 후퇴시켜 골격과 안면 부조화를 수정할 필요가 있다.

이러한 환자들에 있어서 삶의 질을 향상시키고 성장기 동안

부정교합의예후를예측하기위해서악교정수술을받은 3급

부정교합환자의유전적영향과병인론을밝히는것은중요하

다. 다양한 원인들 중 하악전돌증에 유전적인 요소가 관여한

Description of the measurements

N-S-Ar - Cranial base angle

S-N - Length of anterior cranial base

S-Ar - Length of posterior cranial base

SNB - Maxillary position to cranial base

SNB - Mandibular position to cranial base

ANB - Difference between SNA and SNB

S-Ar-Go - Articular angle

Ar-Go - Mandibular ramus length

Go-Me - Mandibular body length

Fig. 2. Reference points and measurements used in the present study.
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Table 1. Affected families with at least one mandibular prognathic member other than probands.

Proband Number of affected families Number of unaffected families Total

Male 23 25 48

Female 37 18 55

Total 60 (58.3%) 43 103

Table 2. Number of relatives in the families (n=103).

Relatives
Known relatives (n=2872) Unknown

Affected relatives Unaffected relatives relatives

Male 66 (4.5%) 1415 (95.5%) 308 (-)

Female 64 (4.6%) 1327 (96.4%) 305 (-)

Total 130 (4.5%) 2742 (95.5%) 613 (-)

* Unknown relatives mean the family member whose facial skeketal pattern could not accessible.

Table 3. Mandibular prognathism in 1st, 2nd and 3rd degree relatives.

Relatives Number of affected relatives Ratio(%)

1st degree relative 49 13.4

Father 18 17.5

Mother 12 11.7

Sibling 19 11.9

2nd degree relative 54 5.9

Grandparents 20 8.3

Uncle or aunt 34 5.0

3rd degree relative 27 1.7

Cousin 27 1.7

Total 130 4.5

Table 4. Affected to non-affected offspring grouped according to whether the parents showed mandibular

prognathism.

Number of relevant family Affected ratio of the offspring(%)

Neither parents affected 74 44.1 (n=82/186)

At least one parent affected 29 51.9 (n=40/77)

Father affected 17 50.0 (n=22/44)

Mother affected 11 58.6 (n=17/29)

Both parents affected 1 25.0 (n=1/4)

Table 5. Number of affected relatives by proband’s gender.

Probands Affected ratio of relatives(%)

First-degree Second-degree Third-degree Total

Male 10.8 5.7 1.4 4.2

Female 15.5 5.8 1.9 4.8
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다고상당량의증거들이제시되어져왔다. 

일반인을대상으로한연구에서도안모의형태와유전적경

향과의관계에대한많은보고들이있다. 어린이와그부모에

대하여측모두부방사선사진을촬영하고두개안면구조의유

전경향에대한연구를시행한 Johannsdottir 등25)에의하면가장

유전적인경향을강하게나타내는것이하악의위치, 전방및

후방 안면고경, 두개 기저부의길이로 나타났다. 이 연구에서

는 특히 딸과 아버지의 두개안면 계측치들이 많은 상관성을

나타내었다고 보고하였다. Nakata 등26)의 쌍둥이와 그 부모의

두부 방사선 계측치를 분석한 결과에 의하면 아버지-자식 간

의관계가어머니-자식간의관계보다더밀접한상관성을가

진다고한다. Lin 등27)도 두부방사선사진을이용하여부모-자

Table 6. Affected ratio(%) in 1st, 2nd and 3rd degree relatives.

Relatives Spear side (n=1603) Distaff side (n=1109)

1st degree relative 17.5% (n=18) 11.7% (n=12)

2nd degree relative 7.3% (n=38) 4.0% (n=16)

3rd degree relative 1.5% (n=15) 2.0% (n=12)

Table 8. Comparison between the probands with/without familial history (n=109).

Male probands (n=46) Female probands (n=63)

with without with without

Measurements affected family affected family t-value affected family affected family t-value

(n=22) (n=24) (n=35) (n=28)

Mean±SD Mean±SD Mean±SD Mean±SD

N-S-Ar 120.46±6.18 122.20±6.03 0.433 123.42±4.67 131.15±5.22 0.340

S-N 71.01±3.11 72.12±3.11 0.248 68.02±3.40 68.17±3.02 0.864

S-Ar 38.31±4.24 38.37±3.86 0.944 34.59±2.82 34.30±3.45 0.732

SNA 81.68±3.60 80.27±4.10 0.336 79.44±2.49 79.18±4.06 0.788

SNB 85.02±3.65 83.77±4.55 0.446 82.45±3.38 81.86±4.22 0.559

ANB -3.33±3.64 -3.50±3.75 0.877 -3.01±2.45 -2.68±2.57 0.622

S-Ar-Go 145.12±5.94 144.18±7.16 0.700 145.50±6.92 147.22±5.98 0.332

Ar-Go 58.29±5.23 57.10±6.39 0.440 52.58±5.14 50.85±4.88 0.205

Go-Me 85.14±5.84 86.70±6.32 0.400 81.62±5.19 81.99±4.24 0.778

* Affected family was defined as the family that had at least one mandibular prognathic person other than the proband.

Table 7. Cephalometric measurements of probands (n=103).

Male Female

Measurements Probands (n=48) Normal24) Probands (n=55) Normal24)

Mean±SD Mean±SD Mean±SD Mean±SD

N-S-Ar 121.52±6.09 123.97±4.78 123.06±4.99 125.99±4.48

S-N 71.62±3.10 72.92±3.27 67.40±2.87 69.34±2.77

S-Ar 38.33±3.95 41.39±3.49 34.45±3.22 6.73±3.19

SNA 80.81±3.94 82.48±3.23 79.05±2.94 81.61±3.17

SNB 84.23±4.20 80.42±3.11 81.77±3.35 79.16±3.01

ANB -3.42±3.62 2.05±1.75 -2.72±1.85 2.46±1.82

S-Ar-Go 144.54±6.51 149.14±6.23 146.91±6.36 148.70±5.76

Ar-Go 57.74±5.81 57.65±5.29 54.41±6.14 51.60±4.27

Go-Me 85.99±6.01 82.38±4.59 81.59±4.30 78.02±4.32

Ar-Go-Me 132.31±6.20 117.11±6.79 130.28±6.94 118.68±5.85
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식간의두개안면형태의유사성을밝힌바있다. 또한, Saunders

등28)은가족간의두부방사선계측학적인연구를시행하여형

제-자매간, 부모-자식간의연관성을관찰한결과 1급친척(first

degree relatives)에서높은유사성을가짐을보고하였고이러한

결과를비추어볼때두개안면구조의유전은단순히상염색체

우성 유전이나 성염색체에 연관된 유전이 아닌 다인자 유전

(polygenic theory of inheritance)에가깝다고설명하였다.

하악전돌증환자의경우도위와같이일반인의안모가지니

는 유전적 양상이 어느 정도 반영될 것으로 예상되지만 특정

가계에서, 혹은특정인종에서보다높은이환율을보이고있

다는점을볼때하악전돌증자체에대한유전적인경향을분

석할필요가있다. 

일본에서 Iwagaki 등29)이 2461명의치과대학생들을상대로연

구한 결과에 의하면 연구대상자의 6%가 하악전돌증을 보이

고, 어머니가 하악전돌증 일 경우 자식들 중 18%가 하악전돌

증을 나타내며, 아버지가 하악전돌증 일 경우 자식들 중 31%

가하악전돌증을나타낸다고하였다. 만약두부모모두가정

상이었을 때는 4%의 자식에게서만 하악전돌증이 나타났다.

자식들중한명도하악전돌증이없는가족의경우, 부모중 2%

에서만하악전돌증이있었다고하였다. 이러한결과를종합하

여하악전돌증에유전적인특성이있으며Downs4)가제시한것

처럼멘델의열성유전의가능성을시사하였다. Suzuki13)는일

본인 243 가구, 1362명을조사하여, 하악전돌증의병력이있는

가족에서는 34.3%의다른가족인원이하악전돌증특성을나

타내고있었으나병력이없는가족에서는 7.5%의인원에서하

악전돌증이 나타났다고 하였다. 부모가 둘 다 하악전돌증이

있는경우에는자식들중 40%에서하악전돌증이나타난반면,

두부모모두하악전돌증이없는경우에는자식들중 11.2%에

서만 하악전돌증이 나타났다. 이러한 조사결과, 반대교합은

복잡한유전기전을가지고있다고결론지었다. Litton 등7)은 3

급부정교합을가진 51명의환자의가족들을조사하여강력한

유전적 영향을 발견하였으며, 3급 부정교합자의 3명중 1명은

부모에서 3급부정교합자가있었으며형제의약 13%가 3급부

정교합을보였다고한다. 1988년 Lundstrom 등30)은쌍둥이연구

를통해부정교합에대한유전적인요인이약 50%정도차지한

다고하였다. 

하악전돌증의유전적경향에대한흥미로운연구중하나로

유럽 Habsburg 왕가에대한가계도분석이있다9,31). Wolff 등9)이

Habsburg 왕가의일원을포함하는귀족의가계도 (13 가족, 409

명, 23세대)에서하악전돌증에대하여조사한바에의하면상

염색체우성유전이가장의심되는것으로나타났다. Schulze와

Weise32)는하악전돌증을가진일란성쌍둥이와이란성쌍둥이

를검사한결과일란성쌍둥이가이란성쌍둥이보다 6배높은

일치성을 보였다고 하였다. 최근 El-Gheriani 등11)이 37 가계

(1013명)에대하여 segregation analysis 로분석한결과에의하면

상염색체 우성 혹은 열성유전의 가능성을 배제할 수 없음을

나타내고있다. 이에반해 Downs4)은상염색체열성유전의가

능성을언급하였다.

한국인의 3급 부정교합자를 대상으로 하여 유전적 성향을

분석한 논문은 드물다. 오태경과 백형선12)은 3급 부정교합을

보이는 아동을 포함하는 50가족의 부모-자식 간 악안면 형태

의상관관계를통계적으로분석한바있다. 이연구에서, 부모-

자식간의악안면형태중치성관계보다악골관계에서더높

은 유전성향을 나타내며, 아버지가 어머니에 비하여 자식의

악골관계에더영향을주었음을밝힌바있다. 

본연구결과전체 103 가족중 58.3%(60 가족)에서환자본인

을제외한 1명이상의가족이 3급부정교합이있는것으로나타

났다. 이는 Susami 등33)이골격성과비골격성하악전돌증환자

들을통해조사한일본의하악전돌증의가족이환율이 49.3%

이었던것과최근 Watanabe 등23)이본연구와유사한방법으로

105가구의가족을조사하여 68.6%의이환율을보인것과비슷

하였다. 

가족 내에서 유전적으로 유사성이 높을 것으로 생각되는

1급친척들의이환율이가장높았으며 2급, 3급으로멀어질수

록비율이떨어지는것역시유전적경향을나타낸다고할수

있다. Watanabe 등23)의 연구에서 일본의 하악전돌증 환자들이

1급, 2급, 3급친척에서각각 17.5%, 7.6%, 10.8%의하악전돌증

이환율을보이는반면본연구에서는각각 13.4%, 5.9%, 1.7%로

나타나 2급과 3급친척의이환율이상당히낮게나타났다. 한

국인의 경우 일반인에게서 8~9%15,16)의 이환율이 나타나고 일

본인의 경우 일반인의 약 9%에서 하악전돌증이 있다는 사실

을고려할때 2급과 3급친척의낮은이환율은본연구의한계

점을어느정도반영한다고볼수있다. 즉환자의가계도작성

과정이 1차면담및 2차확인을통해이루어졌지만가족의부정

교합여부가전체대상의 17.6%에서는확인할수없었으며, 그

중 27.2%는 2급친척인조부모였다. 이미일부의할아버지또

는할머니는생존해있지않아서환자나보호자들이조부모의

부정교합 여부를 정확히 파악하기가 어려웠다. 또한 미확인

가족의절반을차지하는사촌들의대부분은외가쪽사촌들이

었으며, 아직 성장이 완료되지 않아 교합관계의 확립이 되지

않은경우도많았기때문에 3급친척의이환율이낮은것으로

보인다고할수있다.

본 연구에서 하악전돌증 환자의 형제∙자매의 이환율이

46.4%로나타나Litton 등7)이보고한 13% 비율보다높게나타났

다. 부모 중 한명이라도 하악전돌증에 이환되어있을 경우 자

녀들이나타내는이환율이 51.9%로나타나, Litton 등7)의 27%보

다높고 Iwagaki29)의결과와유사하였다. 통계적인모집단이최

소 1명의하악전돌증자식을가진부모이었기때문에수치들

이높게나타나기는하였지만, 동양인과서양인의하악전돌증

의이환율뿐아니라유전적성향의정도도다를수있다는것

을의미하는것으로보인다. 

여자환자들에게서확인된이환율은남자환자에비해높았

다. 이는 3급 부정교합의 경향 또한 Carter effect34)를 따른다는

Watanabe 등23)의결과와일치한다고볼수있을것이다. Carter는

성별차에따른역치의특성을설명하였다; 즉, 다인자질환의

역치에는 성별 차가 있으며, 이환되기 위해서는 남자와 여자
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각기다른수의질환관련유전자가필요한것이다. 이이론에

따르면남자의역치가더낮으므로남자는여자보다하악전돌

증을가지기위해더적은유전자가필요하다는것이다. 이것

은 Litton 등7)의연구에서환자들의성별간에는차이점이없다

고한것과는다른결과를보이고있다.

본연구의환자표본은남자(48명)보다여자(55명)가더많았

으며설문을거부한환자들의대다수가여자환자였음을생각

하면 실제 수술한 환자에서 여자환자의 비율은 훨씬 더 높을

것으로 사료된다. 이는 대개 여자들이 악교정수술로 안모를

변화시키는데관심이더많기때문으로보여진다. 또한, 여자

환자들에 있어서의 설문 불응 비율이 높았는데, 이것은 환자

가족들이유전적인경향의노출을꺼려하기때문인것으로보

여, 향후의연구는이러한점을극복할수있도록설계되어야

할것으로사료된다. 

본연구에서가계도만을가지고 segregation analysis를시행할

수는없었다. 이는본연구가기본적으로설문을통하여이루

어진것이었으므로2급, 3급친척의유전경향을정확히파악하

여 통계처리를 하기가 어려웠기 때문이다. 대략적인 가계도

상에 나타난 유전적인 양식을 관찰해 볼 때 특정한 상염색체

혹은 성염색체 우성 또는 열성유전의 일관된 양상을 관찰할

수가없었다. 

골격성하악전돌증환자들은두개및안면골격에서특징적

인 소견을 나타낸다. 본 연구에서도 환자들의 두개저각(N-S-

Ar) 전두개저 길이(S-N), 후두개저의 길이는 정상군에서보다

작게나타났으며이는Bjork35), Sanborn36) 등의연구결과와일치

하였다. 두개저에대한상악의위치를나타내는SNA는정상보

다 작게 나타났으며, 두개저에 대한 하악의 위치를 나타내는

SNB는정상보다크게나타나평균 ANB는 -2.87±3.26로하악

의전방위치를나타내준다. 또한, articular angle(S-Ar-Go)은정상

치에 비해 다소 작은 것으로 나타났고, 하악지 길이(Ar-Go)는

정상치에 비해 작게 나타났으며, 하악체 길이(Go-Me)는 정상

치에비해큰것으로나타나, 현재까지의연구1)와일치하는결

과를 보여주었다. Gonial angle(Ar-Go-Me) 또한 정상치보다 크

게커서전형적인하악전돌증환자의특징들을보여주고있다.

측모두부방사선사진에의한환자의상태를분석하는방법

은Broadbent37)가도입한이래로다양하게이용되어왔다. Litton

등7)은설문지에의한가계도조사와더불어각환자들의골격

적 특성을 알아보기 위한 측모 두부 방사선사진의 분석 또한

사용될수있을것이라고하였다. 또한 Saunder 등28)은 147가족

의 측모 두부 방사선사진의 분석을 통하여 가족력에 있어서

ANB 각의 관련성을 발표하였다. 본 연구에서는 설문지 통하

여가족력을찾을수있는환자와그렇지않은환자들의측모

두부방사선사진상에서의두개저항목(cranial base parameters),

상하악의 위치 항목(positional parameters), 하악의 골격적 특성

(mandibular skeletal parameters)에대한분석을실시하였으나, 남

여 모두에게서 두군 간의 두개 및 골격상의 유의할만한 차이

는찾을수없었다. 

두개안면의형태는유전과환경의복잡한상호영향의결과

로 결정되므로 특정한 표현형(phenotype)의 원인이 되는 유전

형(genotype)을밝혀내기가쉽지않다. 현재까지하악전돌증을

유발하는 어떠한 특정 유전인자가 규명되지 않고 있다. 하지

만최근들어유전인자들의돌연변이(mutation)가특정한두개

안면 기형을 유발하는 질환과 연관성이 있음이 밝혀지고 있

다. Yamaguchi 등38)은 두부 방사선 계측치와 growth hormone

receptor gene의 관계를 분석하여 Growth hormone receptor gene

Pro561Thr 이하악지의성장과관계가있다고밝혔다. Zhou 등39)

도중국인에서Growth hormone receptor의 pleomorphism I526L 이

mandibular height 와 관련된 것으로 보고하고 있다. 최근 들어

한국과 일본의 하악전돌증 환자를 대상으로 한 Genome-wide

linkage analysis에의하면 1p36, 6q25, 19p13.2 부위가하악전돌증

과 수적으로 유의한 연관이 있는 것으로 나타났으나, 이것을

‘suggestive linkage’로간주할수있는정도에는이르지는못하

였음이보고되어있다38). 따라서향후이러한하악전돌증환자

들이정상인에비하여다르게나타나는유전적변이를추적하

여이러한유전성향이특정유전자와어떠한연관이있는지를

파악한다면, 본 연구에서 나타나는 강한 유전적 성향의 원인

을규명할수있을것으로기대된다.

본연구에서 3급부정교합에대한수술적치료를받은환자

의가족에서 3급부정교합의높은비율이나타나, 이들환자의

병인론에 있어서 중대한 유전적 영향이 있음을 시사하였다.

향후 추가적으로 3차원적인 영상의 활용이나 부정교합 또는

가족력에관한특정유전인자들의발견이이루어진다면, 정확

한치료계획을수립하고, 치료의예후판정에도움이될수있

을것으로기대된다. 

Ⅴ. 결 론

본연구는골격성하악전돌증환자에있어가족력을조사하

고 가족력의 여부에 따른 두개저 및 안면의 형태학적 특성을

조사하기위해시행하였다. 하악전돌증을주소로경북대학교

병원 구강악안면외과 악교정클리닉에서 악교정 수술을 시행

한 환자를 대상으로 가족 관계에 대한 설문지 조사를 시행하

고측모두부규격방사선사진을계측하고, 이를비교, 분석하

여다음의결론을얻을수있었다. 

1. 전체 103 가족중 58.3%인 60 가족에서환자본인을제외하

고 1명이상의가족이나친척에서하악전돌증이나타났다. 

2. 하악전돌증환자들의 1급, 2급, 3급친척의하악전돌증이환

율은13.4%, 5.9%, 1.7% 로나타났다. 

3. 부모 중 한명이라도 하악전돌증에 이환되어있을 경우, 자

녀중하악전돌증에이환사람의비율은51.9%로나타났다. 

4. 본연구대상환자들의측모두부방사선사진상의계측치는

전형적인하악전돌증환자들의특징을보여주고있었으나,

가족력이있는환자와그렇지않은환자들간의측모두부

방사선사진상의 계측치는 통계적으로 유의할만한 차이가

없었다.
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이와 같은 결과로 미루어 볼 때, 골격성 하악전돌증 환자에

있어 유전적 경향을 보였으나, 유전적인 경향이 있는 환자들

의 두개안면 골격이 특징적인 소견을 가지는 것은 아닌 것으

로 보인다. 결론적으로, 하악전돌증의 치료계획에 있어 가족

내의 3급부정교합의이환율이나, 가까운친척의 3급부정교합

여부의확인은주요한진단자료의하나로이용될수있을것

으로사료된다.
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