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Case Report

클리펠-트레노네이증후군 환자에서 발생한 재발척수병

아주대학교 의과대학 신경과학교실

김유경․엄영인․주인수

Recurrent Myelopathy in a Patient with Klippel-Trenaunay Syndrome

Yue Kyung Kim, Young In Eom, In Soo Joo

Department of Neurology, Ajou University School of Medicine, Suwon, Korea

Klippel-Trenaunay syndrome (KTS) is a rare congenital malformation syndrome involving blood and lymph vessels, 
which is characterized by triad of cutaneous hemangioma, venous varicosities, and overgrowth of the affected limbs. 
Because vascular malformation in KTS can be located anywhere except the face and brain, the clinical presentation 
could be extremely variable. But there are only rare case reports that KTS is associated with spinal cord lesion. We 
report a case of recurrent myelopathy in a patient with KTS. (Korean J Clin Neurophysiol 2015;17:76-79)
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클리펠-트레노네이증후군(Klippel-Trenaunay syndrome)은 

혈관 혹은 림프관에 비교적 드물게 발생하는 선천성 기형 

질환 중 하나로 피부혈관종, 정맥류, 그리고 연부 조직과 

골 조직의 비대가 특징이다. 혈관기형과 림프관기형이 안

면부와 뇌 이외의 어떠한 곳에도 위치할 수 있기 때문에 

임상적 증상은 매우 다양하다.1 국내에서는 1971년 처음으

로 보고된 이후 30여 증례가 보고되었다.2 그러나 클리펠-

트레노네이증후군과 관련된 척수 병변이 국내에서 보고된 

적은 없다.1,3

저자들은 클리펠-트레노네이증후군 환자에서 발생한 재

발 척수병을 경험하여 이를 보고하고자 한다.

증   례

38세 남자가 일주일 전부터 대소변장애를 동반한 양측 

하지의 위약과 감각 변화를 주소로 신경과를 방문하였다. 

2년 전 동일한 증상으로 입원하였고 척추 MRI에서 T10부

터 L1에 이르는 원인불명의 척수병으로 치료받았다. 후유

증으로 양측 하지의 저림과 무해자극통증을 호소하였다. 3

년 전 다른 종합병원에서 우측 하지의 부종(Fig. 1A) 때문

에 혈관조영술(Fig. 1B, C)을 시행한 후 클리펠-트레노네이

증후군으로 확진 받았다.

2년 전 척수병 발생 당시 신경학적 진찰에서 양하지 근

력은 Medical Council Research (MRC) 등급 3-4+로 이완불

완전마비를 보였고, 감각은 L2 피부분절 이하로 통각, 진동

감각, 촉각 및 위치감각이 모두 저하되었으며 우측이 더 심

했다. 심부건반사는 하지에서 감소하였고 바빈스키징후가 

우측에서 관찰되었다. 기초혈액검사, 요검사, 뇌척수액검사, 

혈관염 및 NMO (neuromyelitis optica) 항체를 포함하는 자

가면역항체검사와 갑상선기능검사 등은 모두 정상이었다. 
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Figure 1. Photograph (A) and venography images (B, C) of the 
right lower extremity. The patient shows cutaneous “port
wine” lesion with varicose veins (A). In venography, there are 
anomalous and dilated superficial veins of the right lower ex-
tremity at the level of upper thigh (B) and below the knee (C).

A B C

Figure 2. Sagittal T1- (A) and T2-weighted images (B) of thoraco-lumbar spine MRI at first onset 
of myelopathy. T2-weighted image shows longitudinally extensive hyperintense lesion in T10-L1 
(B, arrow heads) and subcutaneous serpentine vasculature at lower back suggesting congenital vas-
cular malformation (C, arrow).

당시 시행한 척추 MRI의 T2강조영상에서 T10-L1 척수에 고

신호강도의 병변이 확인되었다(Fig. 2B). 동시에 아래쪽 등

에서 클리펠-트레노네이증후군과 관련된 것으로 생각되는 

피하 선천혈관기형이 확인되었다(Fig. 2C). 뇌 MRI 소견은 

정상이었다. 원인불명의 세로로 광범위한 횡단척수염(long-

itudinally extensive transverse myelopathy, LETM)으로 진단 

후 고용량 스테로이드 정주치료를 받고 양하지 위약과 감

각장애는 호전되어 퇴원하였지만 양측 하지의 저림과 무해

자극통증이 후유증으로 남았다.

외래 관찰 중 첫 번째 발병 2년 뒤 증상이 재발하여 다시 

입원하였고, 당시 신경학적 진찰에서 양하지 근력은 MRC 

등급 3-4+로 이완불완전마비, 감각은 L4 피부분절 이하로 

모든 감각이 저하되었으며 역시 좌측보다 우측이 더 심하

였다. 뇌척수액검사에서 황색변색증과 함께 적혈구가 관찰

되는 출혈 소견이 있었지만 그 외 뇌척수액검사 소견은 정

상이었다. 기초혈액검사, 요검사, 혈관염 및 자가면역항체

검사 등도 모두 정상이었다. 척추 MRI의 T2강조영상에서 

T10-L1 척수에 경계가 불분명한 고신호강도가 보였고, T1

강조영상에서는 국소 저신호강도 내부에 출혈을 시사하는 

선형의 고신호강도 병변이 관찰되었다(Fig. 3A, B). 고용량 

스테로이드 투여 후 2개월 뒤 시행한 추적 척추 MRI에서 

이전 MRI의 T2고신호강도 병변이 T2저신호, T1중등도 신

호강도로 변화되었다(Fig. 3C, D). 퇴원시 양하지 근력은 독

립적인 보행이 가능할 정도로 회복하였지만 양측 하지의 

강직으로 강직성보행을 보였다. 현재 복용하는 약제 없이 

경과를 관찰 중이다.
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Figure 3. Sagittal images of thoraco-lumbar spine MRI at the time of recurrence of myelopathy (A, B) and at the follow-up after 2 
months (C, D). T1-weighted image shows linear internal hyperintense lesion with focal dark signal intensity suggesting hemorrhage 
in T10-L1 (A, arrow). Ill-defined hyperintense lesion is shown in T10-L1 at T2WI (B, arrow heads). The previous T2 hyperintense 
lesion has changed into T1 intermediate to low (C, arrow heads) and T2 dark (D, arrow heads).

고   찰

클리펠-트레노네이증후군은 피부혈관종, 정맥류, 그리고 

사지의 골과 연부조직의 편측 비대의 특징적인 소견을 보

이는 맥관기형이 동반된 사지과성장 장애이다.1

환자의 약 70%에서 사지 정맥류와 심부 장기의 정맥 기

형이 동반되고, 심부 장기의 정맥 이상이 간, 신장, 방광, 

직장을 포함하는 하부 위장관과 후복막강 그리고 척수에

도 발생한 경우가 있었다.1,4 이러한 장기 이환이 있어도 무

증상으로 지내는 경우가 많으며, 일부에서만 혈뇨, 혈변, 혹

은 빈혈 등 주로 출혈에 의한 증상이 나타난다.5

지금까지 클리펠-트레노네이증후군의 정확한 병인은 알

려져 있지 않다. 최근 일반적인 모반증(phacomatosis)에서 클

리펠-트레노네이증후군을 포함한 스터지-웨버증후군(Sturge- 

Weber syndrome), 콥증후군(Cobb syndrome), 팔케스-웨버증

후군(Parkes-Weber syndrome) 등을 병태생리학적으로 따로 

분리하고 있다.6 이에 따르면 정맥이형성에 의해 국소 정맥 

고혈압을 유발하여 클리펠-트레노네이증후군의 증상들이 

나타난다. 정맥이형성에 의해 곁순환이 형성되는 과정에서 

혈관종, 정맥꽈리, 피부혈관종 등이 나타나며, 이는 클리펠

-트레노네이증후군에서 정맥울혈과 혈전증 등의 발생기전

을 설명한다. 혈관신생 연쇄반응을 초래하는 혈관형성은 중

간엽세포가 내피세포로 분화되어 마침내 모세혈관, 정맥, 림

프관과 동맥을 형성하는 것이다.7 동맥기형을 포함하지 않

는 혈관기형은 유압이 낮거나 느린 유속을 가지고 있어 출

혈의 위험이 상대적으로 적지만, 동맥이 포함된다면 출혈의 

위험은 증가한다.

본 증례는 우측 다리의 피부혈관종과 정맥류와 더불어 

재발 척수병을 보인 매우 드문 클리펠-트레노네이증후군 

환자이다. 현재까지 클리펠-트레노네이증후군 환자에서 발

생한 척추 혹은 척수병변은 동정맥기형과 혈관종, 드물지

만 허혈성 손상 및 꽈리동맥 등만이 보고되었다.3 이번 증

례에서 척수 병변 주변의 덩이효과나 동정맥기형이 의심되

는 MRI 소견은 없었다. 따라서 이 환자에서 클리펠-트레노

네이증후군과 재발 척수병 사이의 인과관계를 정확하게 설

명할 수 없다. 그러나 광범위한 조사에도 불구하고 척수병

과 관련된 뚜렷한 원인이 확인되지 않았다는 점과, 클리펠-

트레노네이증후군이 특징적으로 혈관기형과 혈역학적 이

상을 동반한다는 점을 고려해볼 때 허혈성 척수병 이후 재

발한 출혈성 척수병은 클리펠-트레노네이증후군과 직, 간

접적으로 관련이 있을 것으로 판단된다.
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