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혈변을 동반한 대장의 원발성 아밀로이드증 1예
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A Case of Primary Colon Amyloidosis Presenting as Hematochezia
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Amyloidosis is characterized by a deposition of insoluble fibrils in various organs and tissues. Amyloid deposition, in the gastro-
intestinal track, provokes a dysfunction of the organ, due to an accumulation of fibrils, and causes a variety of clinical symptoms 
and endoscopic findings. Primary amyloidosis in the gastrointestinal tract is rarely reported in Korea. We experienced a case 
of recurrent intestinal bleeding, in a 59-year-old female patient with primary amyloidosis. A colonoscopy revealed the presence 
of multiple large circular ulcers. In the entire colon, diffuse nodular lesions with edema and bleeding were found. A colonoscopic 
biopsy established the diagnosis of amyloidosis, to the exclusion of other disease components. We concluded that the patient 
had localized amyloidosis. Though a definitive therapeutic strategy has not been established for localized gastrointestinal amyloi-
dosis, the patient has been successfully treated with a high-dose of steroids and azathioprine. (Korean J Gastroenterol 2012;59:44
-47)
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서    론

아밀로이드증은 저분자량의 비용해성 원섬유가 신체 내 다

양한 조직에서 세포 외 결합을 일으켜 생기는 질환이다. 현재

까지 발생기전은 알려져 있지 않으나, 아밀로이드증이 면역체

제의 이상과 명확한 연관성이 있는 것으로 알려져 있다.1-3 아

밀로이드증의 종류로는 다발골수종이나 형질세포 이상 등의 

상태에서 발생하는 원발성 아밀로이드증(primary amyloido-

sis, AL), 류마티스 관절염과 같은 만성 염증성 질병 및 오랜 

기간 동안의 혈액투석 치료에서 발생하는 이차성 또는 반응성 

아밀로이드증(secondary or reactive amyloidosis), 가족성 

아밀로이드증(familial amyloidosis), 노인성 전신성 아밀로

이드증(senile systemic amyloidosis) 등으로 분류할 수 있

다.4-6 국내에서 이차성 아밀로이드증에 있어 위장관 침범은 

흔히 발견되고 있으나,7 국소적으로 소화기계를 침범하여 내

시경검사에 의한 조직 생검으로 확진된 국소형 위장관 아밀로

이드증은 보고되는 경우가 드물다.8 이에 저자들은 출혈을 주

소로 내원한 환자에서 대장을 침범한 국소형 아밀로이드증을 

진단하고 치료한 1예를 경험하였기에 문헌고찰과 함께 보고

한다.

증    례

59세 여자 환자가 내원 1개월 전부터 반복되는 혈변, 복통 

및 전신 권태감으로 타 병원에서 시행한 대장내시경에서 대장 

및 직장 전반에 걸친 다발성 궤양 및 발적 등의 소견으로 내원

하였다. 내원 당시 발열 등의 증상은 없었고, 오심 및 식욕 

부진이 심한 상태로 내원 3일 전부터 거의 먹지 못하는 상태
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Fig. 1. Abdominal CT findings. It demonstrated diffuse mural thic-
kening in the ascending colon, transverse colon and descending
colon.

Fig. 2. Colonoscopic findings. (A) It 
demonstrated diffuse nodular le-
sions with bleeding and friability at the
ascending colon. (B) It demonstrated 
multiple irregular large ulcers with 
nodular lesions at the descending 
colon.

였으나, 3개월 간 몸무게 감소 소견은 보이지 않았다. 환자는 

가정주부였으며, 술, 담배 및 기타 다른 약물의 복용력은 없었

다. 과거 30년 전 담낭염으로 담낭 제거 수술 시행한 병력 

및, 급성 충수돌기염으로 충수돌기절제술을 시행한 병력이 있

었다. 그 외 고혈압, 결핵, 간염 및 류마티스 관절염 등의 

병력은 없었고, 가족력에서도 특이사항은 없었다. 내원 당시 

환자는 만성 병색을 띠었고, 혈압은 110/71 mmHg, 맥박수는 

99회/분, 체온은 36.2oC였다. 흉부 청진에서 심잡음은 없었으

며, 양측 폐야에서 수포음도 없었다. 복부 진찰에서 하복부에 

압통은 있었으나 반발통은 없었으며, 간이나 비장 종대의 소

견은 없었고, 직장 수지검사에서 종괴는 만져지지 않았으나 

혈변을 확인하였다. 말초혈액검사에서 백혈구 4,940/mm3, 혈

색소 10.9 g/dL, 적혈구 용적률 33.7%, 혈소판 401,000/mm3

로 빈혈 소견을 확인하였고, 생화학검사에서 총단백은 5.5 

g/dL, 알부민 2.7 g/dL로 저알부민혈증이 동반되었으며, 소변

검사에서 단백뇨 소견은 보이지 않았다. 혈액 요소 질소 7.5 

mg/dL, 크레아티닌 0.47 mg/dL로 이상 소견은 보이지 않았

다. 면역혈청검사에서 류마티스 인자 및 학행항체, 항중성구 

세포질 항체는 음성이었으며, Immunoglobulin G 865 

mg/dL, Immunoglobulin A 266 mg/dL, Immunoglobulin 

M 76 mg/dL, C3/C4 137.4/34.8 mg/dL로 정상 소견을 보였

다. 형질세포(plasma cell) 이상으로 인한 면역글로불린 관련

질환을 감별하게 위한 소변과 혈액에서의 단백질 전기영동

(protein electrophoresis)과 면역 전기영동(immunoelec-

trophoresis)에서 알부민 2.53 g/dL, alpha 1 globulin 0.49 

g/dL, alpha 2 globulin 1.16 g/dL, beta globulin 1.14 g/dL

로 증가 소견을 보였으나, kappa free light chain 19.20 

mg/dL, lambda free light chain 21.40 mg/dL, kappa/ 

lambda ratio 0.89로 정상 소견이었다. 골수 검사에서도 이상 

소견은 보이지 않았다. 심전도에서 특이 소견 없었으며, 단순 

흉부방사선촬영 결과에서도 특이 소견 없었다. 심장 초음파 

검사에서 심근 비대나 심낭 삼출액은 없었다. 간헐적 복부통

증 및 혈변에 대한 감별을 위해 시행한 복부전산화단층촬영에

서는 대장 및 직장에 걸쳐 전반적인 점막 및 점막 하 부종 

소견을 확인하였다(Fig. 1). 상부위장관내시경검사에서 출혈

이나 궤양이 없는 표재성 위염을 확인하였고, 십이지장에 특

별한 이상 소견 없었으나 무작위 조직검사를 시행하였으며, 

조직검사에서 만성 염증 외 특이 소견은 보이지 않았다. 대장

내시경에서 항문, 직장 및 전 대장에 걸쳐 발적과 부종 및 출

혈을 동반한 결절성 종괴가 관찰되었다(Fig. 2). 대장내시경 

소견 및 지속되는 하복부 불쾌감과 설사 등의 비특이적 증상

과 함께 반복적 혈변 등의 임상경과를 바탕으로 위장관을 침

범한 아밀로이드증을 의심하여, 상행결장, 횡행결장과 하행결

장의 결절에 각각 2개의 조직검사를 시행하였으며, 근위 및 

원위부 직장 부위의 결절에 각각 2개의 조직검사와 항문 부위

에도 2개의 조직검사를 시행하였다. 조직의 Congo-red 염색 

결과 고유층에 분홍색의 균질적 무형질의 아밀로이드가 침착

되어 있었으며, 편광현미경 검사로 아밀로이드 침착을 확인하
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Fig. 3. Microscopic findings (Congo- 
red stain, ×100). (A) Congo-red stain 
revealed pink red deposits in the 
lamina propria of the colon. (B) The 
yellow-green birefringence of the de-
posits was observed by polarizing mi-
croscope.

Fig. 4. Colonoscopic findings. Follow- 
up colonoscopy demonstrated impro-
vement of diffuse nodular lesions and
ulceration at the entire colon.

였다(Fig. 3). 지속적 설사와 복통 및 반복적인 혈변의 원인으

로 장 아밀로이드증으로 진단하였다. 치료는 methylpredni-

solone 1,000 mg으로 3일 간 정맥 투여한 후, prednisolone 

1 mg/kg을 기준으로 매일 경구 50 mg을 경구 투여하였으며, 

azathioprine 50 mg을 스테로이드와 병용 투여하였다. 두 약

제로 치료 후 시행한 대장내시경에서, 전 대장에 걸쳐 발적과 

부종 및 출혈을 동반한 결절성 종괴 및 염증 소견은 거의 소실

된 상태를 보였다(Fig. 4).

고    찰

아밀로이드증은 원섬유 구성 단백의 특성에 따라 분류되어, 

amyloid light chain protein으로 구성된 원발성(AL)과 결핵, 

골수염, 기관지 확장증, 류마티스양 관절염 등에 속발하는 속발

성 아밀로이드증(AA), 가족성 아밀로이드증(ATTR, AApoAI, 

AGel 등), 국소형 아밀로이드증(Acal, AIAPP, AANF 등)으로 

구분된다.9 이 중 원발성 아밀로이드증은 그 빈도가 전체 아밀

로이드증에 있어 10-20% 정도로 보고되는데,1 아밀로이드증

의 소화관 침범은 원발성 아밀로이드증의 약 70%, 그리고 속

발성 아밀로이드증 환자의 40-50%에서 발생한다.10,11 위장관

을 침범하는 아밀로이드증에서 나타날 수 있는 임상증상은 침

범된 장기에 따라 조금씩 다를 수 있으나, 대개는 장폐색, 궤

양, 흡수장애, 단백질 소실, 설사 등으로 나타날 수 있으며, 

일부에서는 장관 내 결핵이나 육아종성 장염 등의 기저질환이 

동시에 동반될 수 있다. 일반적인 위장관 아밀로이드증의 내

시경 소견은 점막 주름의 비후와 무름이며 미란, 궤양, 점막하 

혈종 등 다양한 비특이적 소견 등을 보일 수 있다.12 위장관 

아밀로이드증은 이런 임상증상 및 내시경적 소견만으로는 진

단하기에 한계가 있어 진단에 있어 조직학적으로 아밀로이드 

소섬유를 확인하여 특징적인 소견인 Congo-red 염색 후 편광

현미경검사로 초록색의 이중 굴절상을 확인하여야 한다.13 조

직학적으로 아밀로이드증이 진단된 경우 다음으로 아형에 대

한 검사를 하여야 한다. AL형의 경우 주로 면역 글로불린의 

경쇄로 구성되기 때문에 혈장이나 소변의 단백 전기영동검사

를 시행하여 단일 클론 면역 글로불린의 유무를 판단하고, 비

특이적인 소견을 보일 경우 골수검사를 시행하며, 만약 골수

검사에서 이상을 발견할 수 없을 때는 다른 아형을 고려해야 

한다.5 이번 환자의 증례에서는 대장내시경을 통한 조직검사 
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및 전신성 아밀로이드증을 감별 진단하기 위한 골수검사와 혈

액 및 소변 전기영동검사, 자가면역질환 등에 의한 이차성 아

밀로이드증을 감별하기 위해 시행한 혈청학적 검사에서 특이 

소견이 없었던 점 등을 고려하여, 대장만을 침범한 국소형 아

밀로이드증으로 진단하였다. 아밀로이드증의 치료는 아밀로

이드의 침착을 막고 흡수를 촉진시키는 데 있으나, 아직까지 

만족스럽지 못하기 때문에 예후가 불량한 편이다. 위장관 출

혈을 동반한 아밀로이드증의 경우 출혈부위가 국소적일 때는 

수술 치료 후 호전될 수 있다.14 약물적 치료로 mephalan과 

prednisone의 병합 요법,15 colchicine,15 dimethylsulfoxide,16 

D-penicillamine,17 epsilon-aminocaproic acid18 등이 출혈을 

치료하는 데 유용하다고 알려져 있다. 최근에는 TNF-α 차단제

인 etanercept와 같은 생물학제제가 치료 약물로 시도되고 

있다.19 이번 증례에서도 methylprednisolone 1,000 mg의 

고용량 스테로이드 치료 후 환자는 복부통증, 압통 및 혈변 

등의 임상적 증상의 개선을 보였으며, 고용량의 스테로이드 

치료를 지속적으로 유지하기 어려우므로 스테로이드 감량 후 

염증성 사이토카인을 적절하게 억제할 수 있는 면역 억제제 

중 비교적 부작용이 적고 투여가 간편한 azathioprine을 스테

로이드를 감량하며 동시 투여하였다. 이후 스테로이드는 완전

히 중단한 상태에서 azathioprine 75 mg 단독유지요법을 시

행하며 추적 관찰한 대장내시경 소견도 호전을 보였으며, 임

상적으로 증상의 재발을 보이지 않고 있다.

저자들은 임상적으로 반복적 혈변과 복통을 주 증상으로 

내원한 환자에서 위, 대장내시경을 통한 조직검사, 복부전산

화단층촬영 및 골수검사 등을 통하여 국소형 아밀로이드증을 

진단 및 치료한 증례를 경험하였기에 문헌고찰과 함께 보고한

다.
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