
코우덴 증후군 (Cowden syndrome, 이하 CS)는 상염색체

우성 유전을 하며 특징적인 점막 피부 질환, 유방, 갑상선 그리

고 위장관 악성 종양, 다양한 장기의 과오종 등을 특징으로 하

는 드문 다발성 과오종-신생물 증후군(multiple hamart-

oma-neoplasia syndrome)이다(1, 2).

특히 CS를 가진 젊은 여성에서 약 30-50%에서 유방암이

발생하며 약 25%에서 양측성 유방암이 발생하는 것으로 알려

져 영상의의 이 증후군에 대한 인식이 중요하나 대부분 영상학

적 보고는 위장관 질환에 대한 것이며 유방의 영상학적 보고는

드물다(1, 3).

이에 저자들은 CS 환자에서 발생한 유방암을 경험하였기에

보고한다.

증례보고

36세 여자 환자로 약 한 달간의 상복부 통증이 있어 본원에

내원하였다. 얼굴에 여러 개의 구진(papule)들이 보여 피부

조직 검사 상 모종(trichilemmoma)으로 진단되었다(Fig.

1). 얼굴에 여러 개의 모종으로 코우덴 증후군이 의심되었다.

이학적 검사 상 우측 유방에 만져지는 결절이 있었으며 유방

촬영술과 초음파를 시행하였다. 유방 촬영술상 치밀한 양상의

유방 실질을 배경으로 우측 유방에 여러 개의 경계가 잘 그려

지는 등밀도의 큰 종괴들이 있었으며 좌측 유방의 상하위 촬영

에서 내측에 소엽상의 등밀도의 종괴가 있었다. 양측 유방에

미만성의 점상 또는 무정형의 석회화들이 보였다(Fig. 2). 

유방 초음파상 유방촬영술에서 보였던 양측 유방의 종괴들

은 잘 경계 지워지는 난원형의 종괴로 category 3로 생각되는

병변이었지만(Figs. 3A, B), 유방촬영술에서 보이지 않는 좌

측 유방의 11시 방향에 약 1.4 cm 크기의 일부 각진 가장자리

와 미세소엽 경계를 가지며 내부 미세 석회화를 가진 둥근 저

에코성 종괴가 있어 category 4c로 생각되었다 (Figs. 3C,

D). 14게이지 침을 이용한 초음파 유도 하 코어 침 생검을 시

행하여 좌측 종괴는 침윤성 관암종으로 진단되었고 우측 병변

은 섬유선종으로 진단되었다. 좌측 부분 유방 절제술과 우측

종괴의 절제를 시행하였고 우측 종괴는 최종적으로 비정형 관

상 증식을 보이는 섬유선종으로 진단되었다. 좌측 액와부 림프

절 전이는 없었다.

위와 대장 내시경상 다수의 용종이 있어 조직 검사로 과오종

성 용종으로 진단되었으며 갑상선 초음파상 몇 개의 결절이 보

였으며 흡인성 세포 검사에서 선종으로 진단되었다(Fig. 4).

위의 진단을 토대로 CS로 최종 진단하였고 유방암의 가족력

은 없었다.

고 찰

CS는 상염색 우성 유전을 하는 드문 증후군으로 유두종 모

양의 구진, 말단 각화증, 안면 모종(facial trichilemmoma)과

같은 점막 피부 병변과 소화기계의 용종, 갑상선, 자궁, 전립

선, 중추신경계 질환을 포함하는 전신성 다발성 과오종과 신생

물을 특징으로 한다. 악성 변성의 빈도가 높아 유방, 갑상선,

자궁의 악성 종양을 잘 동반하는 것으로 알려져 있다(4, 5)

International Cowden Consortium operational criteria

for the diagnosis of CS version 2000에서 CS로 확진하기

위한 기준을 제시하였다(6). 질병 특유 기준, 주요 기준과 소

기준을 분류하여, (1)질병 특유 기준인 얼굴 모종, 말단 각화

증, 유두종 모양 구진과 같은 점막 피부 병변이나 점막 병변을

가지거나, (2)유방과 갑상선의 암종, 대두증이나 Lhermitte-

Duclos disease, 자궁 내막 암종을 포함하는 주요 기준 두 개,

(3)주요 기준 하나와 세 개의 소 기준, (4)4개의 소 기준을 포

함하여야 한다 (Table 1). 저자들의 증례는 질병 특유의 기준

인 안면 모종의 점막 피부 병변들, 주요 기준 중 한 가지인 유

방암, 그리고 갑상선 종괴, 유방의 섬유 낭성 병변, 소화기계
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유방암을 동반한 Cowden Syndrome: 증례 보고1

정 미 희

Cowden syndrome(CS)는 특징적인 다발성 과오종과 점막 피부 병변을 보이는 드문 질환

이다. CS를 가진 여성에서 유방암 발생률이 높은 것으로 알려져 있어 영상의의 역할이 중요할

것으로 여겨진다. 저자들이 경험한 유방암을 동반한 CS를 보고하고자 한다. 
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과오종으로 소 기준 세 가지를 만족하여 CS로 확진하였다.

CS로 진단받은 여자 환자는 대부분은 유방 질환을 가지고

있다. 85%이상에서 유방 양성질환으로 심한 섬유 낭성 질환,

다발성 섬유선종, 이른 유방 비대(precocious hypertrophy),

유두 기형 등이 있다(1). 약 30-50%에서 유방암이 발생하여

장기 특이적 감수성을 보이며 약 25%에서 젊은 나이에 양측
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A B
Fig. 1. Mucocutaneous lesion. Flesh-colored papule on cheek (A) was conformed to trichilemmoma in skin biopsy (B) .

A1 A2 B1 B2
Fig. 2. Mammography (A: mediolateral oblique view, B: craniocaudal view) 
Mammogram shows relatively well defined isodensity mass in right upper and outer breast (arrows) and left inner lower breast (ar-
row head).

Table 1. International Cowden Consortium Operational Criteria for the Diagnosis of CS  Ver. 2000  (Reference 6)

Pathognomonic Criteria Major Criteria Minor Criteria

Trichilemmoma Breast carcinoma Other thyroid lesions(adenoma, multinodular goiter)
Acral keratoses Thyroid carcinoma (especially Mental retardation
Papillomatous papules follicular thyroid carcinoma) Gl harmatomas
Mucosal lesions Macrocephaly Fibrocystic disease of the breast

Lhermitte-Duclos disease (LDD) Lipoma
Fibroma
GU tumor (RCC, uterine fibroid)
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A B

C D
Fig. 3. A, B. Ultrasonography (A: transverse view, B: longitudinal view) of right breast shows a oval, well circumscribed, hypoe-
choic mass with parallel orientation in nine o’clock direction. The mass was confirmed to be a fibroadenoma with atypical ductal
hyperplasia.
C, D. Ultrasonography (C: transverse view, D: longitudinal view) of left breast shows  a microlobulated hypoechoic mass with fo-
cal angular margin and internal microcalcifications in eleven o’clock direction(arrow). The mass was confirmed to be an invasive
ductal carcinoma.

A B
Fig. 4. Left thyroid gland shows well circumscribed, oval hypoechoic nodules. The nodule was confirmed to be an adenoma.



성으로 발생한다(3-5, 7). 관상피 내암이나 침윤성 관암종이

대부분이며 조직 검사 상 유방암의 위험 인자인 유두종증이나

비정형 관상 증식증이 함께 존재하는 경우가 있으며(1, 7) 저

자의 증례에서도 비정형상피세포증식증이 있는 섬유선종이 있

었다. 약 삼분의 일에서 유방암이나 다른 악성 종양의 가족력

이 있으나 저자들의 증례는 유방암이나 다른 악성 종양의 가족

력이 없었다. Nelen등(8)은 10번 유전자의 long arm(10

q22-23)에 위치한 종양 억제 유전자인 PTEN/MMAC1의 돌

연변이가 CS에서 유방암의 발생과 관련 있으며 BRCA 1과

BRCA 2는 주요한 역할을 하지 않는다고 보고하였다.

CS로 진단하면 환자뿐 아니라 가족에 대한 적극적인 감시체

계가 필요하다. National Comprehensive Cancer

Network(NCCN)에 의하면 PTEN 돌연변이 유무, 동반한

타 장기 악성 질환, 가족력 등에 따라 약간의 차이가 있지만

25세 이전에 유방 자가 검진과 임상 진찰을 권고하였고 25세

이후 혹은 유방암으로 진단된 가족의 가장 어린 나이보다 5년

이나 10년 이른 나이부터 6-12개월 주기로 유방 촬영술을 권

고하였다(9). MRI도 유방촬영술에 보조적으로 1년에 한 번

시행하기를 권고하였다(9, 10). 

요약하면 영상의의 CS에 대한 이해는 악성 종양을 조기 진

단하는 데 도움이 되며 특히 여자 환자에서 유방암 발생룰이

높으므로 환자나 가족들에 대한 적극적인 감시가 필요하다.
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Breast Cancer in Cowden Syndrome: A Case Report1

Mi Hee Jung, M.D.
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Cowden syndrome is rare condition with characteristic multiple hamartoma and mucocutaneous lesions. It
is important for radiologists to be aware of Cowden syndrome because the patients with this disease have an
increased risk for the occurrence of breast cancer. We report here on a case of invasive breast cancer in a 36-
year-old female patient with Cowden syndrome. 
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