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Fig.1.Multiplecafe-au-laitspots.

장간막의 다발성 신경섬유종을 동반한

신경섬유종증 1례

인제대학교 의과대학 소아과학교실,부산백병원

황필경․박선영․황태규․이순용

1)

서 론

신경섬유종증은 피부신경 질환으로 상염색체 우성

유전을 하며,담갈색 색소침착(Cafe-au-lait반),중추

및 말초신경계의 다발성 신경섬유종을 특징으로 한다
1,

2)
.신경섬유종이 위장관을 침범한 경우 장간막을 침범

한 예는 약 3.7%로 보고되고 있으나
3)
,국내에서 소아

신경섬유종증 환자에서 장간막을 침범한 보고는 없다.

저자들은 장간막에 다수의 신경섬유종을 동반한 신경

섬유종증 1례를 경험하였기에 보고하는 바이다.

증 례

환 아 :박○○,6년,남아.

주 소 :복부 종괴 및 다수의 담갈색 색소 침착.

과거력 :특이 사항 없음.

가족력 :삼촌과 고모에서 담갈색 색소 침착과 액

와부에 미만성 주근깨가 있었다고 함.

현병력 :내원 10일전부터 복부 통증,구토와 설사

가 나타나서 개인 의원에 들러 복부 종괴가 인지되어

전원되어 왔다.

이학적 소견 :외관상 영양 상태가 나빴으며,내원

시 신장 104.5cm(3백분위수 미만),체중 15.1kg(3

백분위수 미만),두위 49cm(3-10백분위수),흉위 54

cm(25-50백분위수),혈압 110/90mmHg,맥박 105

회/분,호흡수 25회/분,체온 36.5℃이었다.

몸통,둔부와 하지에 0.5-10cm 크기로 다수의 담

갈색 색소 침착(Fig.1)과 우상복부에 경계가 확실하

지 않고 연성인,다수의 종괴가 촉진되었다.안과 소

접수일자 :1996년 6월 27일

승인일자 :1996년 9월 21일

견상 Lisch소결절은 보이지 않았다.호흡음은 깨끗하

였고 심박동은 규칙적이며 심잡음은 청취되지 않았다.

간,비장 종대는 없었고,신경학적 이상은 보이지 않았

다.

검사 소견 :말초혈액 소견은 혈색소 10.6gm/dl,

총백혈구수 3,900/μl(중성구 26%,림프구 66%,단핵

구 4%,호산구 2%),혈소판 260,000/μl이었다.일반

뇨검사는 정상이었다.

방사선 검사 :흉부 방사선 검사 소견은 정상이었

고,복부 컴퓨터 단층 촬영에서 경계가 불명확한 다수

의 연조직 밀도가 장간막의 지방조직을 따라 산재해

있었고,복강내의 혈관들과 장관을 이동시키고 있었다
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Fig.2.MultiplesmallnodularmassonwholeMe-
sentery(AbdominalCT).

Fig.3.Plexiform neurofibroma-The tumor revea-
lingtortousenlargementofperipheralnerve
isformedbyacombinedproliferationofall
the elements;Axons,Schwann's cell,Fi-
broblast& Perineurialcells(H & E stain,
×40).

(Fig.2).

조직학적 소견 :타 질환과의 감별 및 확진을 위해

시험 개복술을 시행하여 장간막에 산재한 다수의 희

고,작은 결절성의 종괴들을 확인하였고 조직 생검을

하였다.

생검 소견은 전형적인 총상 신경섬유종의 소견인

축삭(Axon),쉬반세포(Schwann'scell),섬유아세포

(perineurialcell)와 신경외초세포(perineurialcell)

의 증식으로 이루어진 말초신경의 비대를 보여주었다

(Fig.3).

고 찰

신경섬유종증은 중추 및 말초 신경계의 다발성 종

양,피부의 색소 침착,혈관계,골격계 및 내부장기의

병변을 특징으로 하는 신경 피부 증후군으로
1,2,4)

.

1793년 Tilesius에 의해 최초로 보고되었으나 1882년

에 Von-Recklinghausen이 다양한 임상 양상을 종

합하여 기술하였다
2,5)
. 신경섬유종증은 유병율이

1/3,000-1/4,000정도이고
1,2,6,7)

,상염색체 우성으로

유전되는 질환이다
1,2)
.병인은 배형성의 초기에 신경

성장요소와 관련된 신경릉 분화와 이동의 이상에 기인

한다고 보여진다
1,4)
.일반적인 신경섬유종증 환자의

특징은 병변이 진행한다는 것이고,모든 부위의 종양

과 색소 침착 과도의 피부 병소의 크기와 수가 연령이

증가함에 따라 증가한다
7)
.

River등
8)
은 1,399명의 소장의 종양 환자에서 90

명에서 신경성 기원의 양성 위장관 종양이 포함되어

있었고,그 중 14명이 신경섬유종증과 관련이 있었다

고 보고하였다.Darling등
9)
은 132명의 수술이 시행

된 소장 종양 환자중 46명이 양성 종양을 가졌고,이

중 9명에서 신경섬유종을 나타내었고,그 중 1명이 신

경섬유종증과 관련이 있다고 보고하였다.Ghrist
10)
는

11년간에 걸쳐 29명의 신경섬유종증 환자중 4명에서

위장관 침범을 보고하였다.위장관의 침범은 비교적

흔하고,Davis등
11)
은 신경섬유종증 환자의 25%에서

위장관 침범을 보고하였다.그러나,위장관 신경섬유

종 환자의 15%에서만 신경섬유종증과 관련된다고 하

였다
12)
.신경섬유종증의 가장 흔한 위장관침범의 위치

는 공장과 위이고 그 뒤를 회장,십이지장,대장,충수

와 장간막의 순으로 나타난다
12,13)

.모든 연령에서 침

범될 수 있지만 40에서 60세 사이에 가장 호발하고
12)
,

피부의 증상이 나타난 후 위장관의 합병증이 나타날

때까지 평균 20년에서 30년 정도가 걸린다고 한다
13)
.

위장관 침범의 진단시 환자의 평균 연령은 47세였고,

가장 어린 나이로는 8세이고 가장 나이 많은 환자는

68세 이었다
12)
.본 증례에서는 6세에 위장관의 침범이

발견되었다.

대부분의 예에서 일차적으로 장관벽과 장근총을 침

범하였고,소수에서 이차적으로 장간막을 침범하였다
14)
.위장관의 신경섬유종은 점막하 조직 혹은 근육층
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에서 발생하고
10)
,상층부의 점막이 성장을 지속하여

용종의 형성과 함께 궤양화 되고 종종 출혈을 동반하

기도 한다
4,10,15)

.폐색은 서서히 나타날 수도 있고 용

종에 의해 장중첩증을 유발하여 급작스럽게 나타날 수

도 있다
9,10)
.위장관의 신경섬유종증은 소화기도에 관

련된 증상을 나타내고,증상은 대개 종양의 크기와 위

치에 의존한다.가장 흔한 증상으로는 혈변,복부 통

증,토혈 등이 있다.변비와 소화성 궤양 질환의 증상

은 흔하지 않다
4,5,8,12,16)

.그 외에도 폐색,지방설사,

췌장염,폐쇄성 황달,단백 소실성 장질환 등이 있을

수 있다
6,13,17)

.위장관의 신경 섬유종증과 관련된 합

병증으로는 폐색,재발성 위장관 출혈과 소장의 천공,

육종 변성 등이 있다
8,11,12)

.이러한 위장관 신경섬유

종증의 합병증은 1% 미만에서 보여진다
7)
.대개 위장

관 신경섬유종증 환자에서는 복부 팽만과 복부에서 종

괴를 촉진할 수 있고,압통을 보이기도 한다.본 예에

서도 복부종괴를 촉진할 수 있었고,압통을 보였다.

Hochberg등
12)
은 신경섬유종증 환자의 위장관 침

범에 관한 연구에서 조직학상으로 신경섬유종,평활근

종,육종의 순으로 빈도를 보인다고 하였다.이 중 신

경섬유종은 신경초 세포의 불규칙한 과다 증식과 레티

큘린과 교원질의 증가와 신경 섬유들의 침투가 특징적

이다
16)
.본 증례의 생검 소견에서도 전형적인 총상 신

경섬유종의 소견인 축삭,쉬반세포,섬유아세포와 신경

외초세포의 증식으로 이루어진 말초신경의 비대를 보

여주었다.신경섬유종증과 관련된 대부분의 종양들은

장관강외(장막)에 위치한다.최근에 신경섬유종증 예

의 50%에서 전체 위장관의 아우에르바하 총의 과도

증식을 보여 주고,혈청에서 신경 성장요소의 수치가

증가된 것은 이러한 질환을 가진 환자에서 신경원의

증식의 이상을 제시하여 준다
7,12)
.또한 임신은 가끔

어떤 위치에 있던지 신경섬유종의 수와 크기를 증가시

키고 사춘기도 유사한 효과를 보여 준다고 한다
7)
.신

경섬유종은 실제로 항상 피부를 침범하지만 심층부의

말초 신경들과 신경근 혹은 자율 신경계에 의해 지배

되는 위장관과 혈관에도 발생할 수 있다
7)
.대개 상층

부의 표피의 멜라닌 색소 침착의 존재가 신경섬유종의

일반적인 특징이다
16)
.신경섬유종과 신경초종의 조직

화학적 연구는 콜린에스트라제의 존재를 보여 준다.

Winkelmann등
16)
은 비신경성 종양과 신경성 종양의

구별에서 콜린에스트라제의 효소성 반응을 중시하였

다.신경섬유종은 육안적으로는 원형 혹은 난형으로

피막형성을 하고 있고,연성으로 탄력성이 있다
5)
.절

개술상에서는 조직이 돌출되어 있고,희고 괴사성의

노란색의 대리석양 부위 혹은 가끔 투명하고,젤라틴

질의 점액성 부위을 보여 준다
5)
.신경섬유종의 육종

변성은 2-16%에서 일어난다
4,14,18)

.특히 통증,전에

있던 종괴의 급격한 성장,새로운 종양의 빠른 성장

등이 있거나 이들이 심부에 위치할 때도 육종 변성을

의심할 수 있다
18)
.

치료로는 방사선 치료와 약물 치료,심한 기형이나

기능이상을 초래한는 신경섬유종을 적절한 시기에 수

술로 교정하는 고식적인 방법이 있으며,비만 세포가

신경섬유종의 증식에 작용한다는 가설에 따라 비만 세

포로부터 히스타민의 방출을 강력하게 차단하는 케토

티펜을 투여함으써 소양감과 통증이 감소할 뿐만 아니

라 신경섬유종의 증식을 억제할 수 있다는 보고도 있

다
19)
.이러한 환자에서는 유전 상담을 통해 환자 자손

의 약 반 수에서 다시 나타날 위험이 있다는 점을 잘

설명해 주어야 한다
20)
.

결 론

저자들은 소아에서는 아주 드문 것으로 알려진 신

경섬유종의 장간막의 침범을 보여준 신경 섬유종증 1

례를 치험하였기에 문헌 고찰과 함께 보고하는 바이

다.
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=Abstract=

A CaseofNeurofibromatosiswithMultiple

NeurofibromasonMesentery
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