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A Case of Crohn’s Disease Accompanied by Peutz-Jeghers Syndrome
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Department of Internal Medicine, Konyang University College of Medicine, Daejeon, Korea

Peutz-Jeghers syndrome is an autosomal dominant inherited disorder characterized by multiple gastrointestinal hamartomatous 
polyps and mucocutaneous pigmentation. Peutz-Jeghers syndrome has an incidence of approximately 1 in 25,000 to 300,000 
births. Crohn’s disease is a chronic inflammatory bowel disease that typically manifests as regional enteritis with its incidence 
ranging from 3.1 to 14.6 cases per 100,000 person-years in North America. Herein, we report a case of a 30-year-old male 
patient who had both Peutz-Jeghers syndrome and Crohn’s disease. We believe that this is the first case in Korea and the 
second report in the English literatures on Peutz-Jeghers syndrome coincidentally accompanied by Crohn’s disease. (Korean 
J Gastroenterol 2013;62:243-247)
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서    론

Peutz-Jeghers 증후군은 위장관계에 다발성 용종이 발생

하는 질환으로, 동반된 피부점막의 침착이 특징적이다. 이는 

상염색체 우성으로 유전되는 유전질환이며, 많게는 25,000명 

중 하나, 적게는 300,000명 중의 하나로 발병하는 드문 질환

이다.1 피부 점막의 색소 침착은 이 질환의 중요한 단서가 되

는데, 주로 입과 눈, 코 주위와 손발 및 전박부에 나타나며, 

구강점막에 있는 색소 침착은 연갈색을 띠며 평생 지속된다.2 

과오종성 용종은 90% 이상에서 전 위장관에 다발성으로 발생

하고 호발 장소는 소장 특히 공장이며, 그 외 회장, 대장, 위

장, 십이지장 순으로 발생하는 것으로 알려져 있다.3 과오종성 

용종 자체가 암의 전구단계로 보여지지는 않으나, Peutz- 

Jeghers 증후군에서는 위장관 및 난소, 유방과 폐 등 여러 

장기의 악성 및 양성 종양의 발생 빈도가 비교적 높은 것으로 

보고되어 있다.4

크론병은 위장관의 만성 염증 질환으로 구강에서 항문까지 

위장관 전체를 침범할 수 있으며, 나타나는 주요 증상으로는 

복통, 체중감소, 설사 등이 있고, 장관 내 합병증으로 장협착, 

장누공과 복강농양이 대표적이다.5 크론병은 대개 10대 및 20

대에 호발하고 일부 보고에서는 60세 이후 제2의 호발 연령대

를 형성한다고 보고되어 있다. 크론병은 서양에서는 다소 흔

한 질환이지만 국내에서는 매우 드문 질환으로 인식되어 왔

다. 그러나 최근 국내 보고에 의하면 1987년 이전에 비해 

1997년 이후에 크론병 환자가 20배 이상 발견되었고, 2000년

을 전후하여 크론병 환자가 빠르게 증가하고 있다.6

Peutz-Jeghers 증후군 환자에서 크론병이 동반되어 나타

난 예는 전 세계적으로 1예만 보고되어 있고, 국내에서는 아

직까지 보고된 바가 없다. 저자들은 Peutz-Jeghers 증후군으

로 추적관찰하던 중 대장내시경 및 조직검사 소견에서 크론병
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Fig. 1. Pigmentations are noted on the lips and facial skin.

Fig. 2. Endoscopic findings. (A) Multiple polyps of variable sizes are observed in the stomach. Longitudinal ulcer (B) and hamartomatous polyps 
(C) are also found in the colon.

이 동반되어 나타난 희귀한 예를 경험하여 문헌고찰과 함께 

보고한다.

증    례

30세 남자 환자가 내원 3일 전부터 심해진 복부 통증 및 

항문 주위 통증을 주소로 내원하였다. 환자는 최근 6개월 동

안 약 5 kg의 체중 감소 및 반복되는 복부 통증이 있었다고 

하였다. 가족력에서 10년 전 아버지가 Peuzt-Jeghers 증후군

으로 인한 대장암의 다발전이로 사망하였다. 당시 환자는 유

전병에 대한 감시 목적으로 내시경 검사를 시행하여 위장관에 

다발성 용종을 확인하였고 STK11 유전자 검사도 양성으로 

나와 Peutz-Jeghers 증후군을 진단받았다. 다음 해에 갑자기 

발생한 복통으로 병원을 방문하여 소장용종에 의한 장 폐쇄로 

진단을 받고 소장절제술을 시행받았으며, 이후 간간이 복통은 

있었으나 증상이 심하지 않아 추적관찰을 하지 않고 지내왔다

고 하였다.

환자의 여동생도 당시에 내시경 및 유전자 검사로 Peutz- 

Jeghers 증후군을 진단받았고 특별한 증상이 없어 추적관찰

을 하지 않고 지내다가 병원의 권유로 내원하여 추적검사를 

시행하였다. 추적검사 당시 내시경 검사에서 위와 대장에 다

수의 다발성 용종이 있었고 특히 구불결장에 5 cm 가량 되는 

큰 용종이 있었으며 장중첩증이 발생한 상태로 내시경으로는 

제거가 불가능하여 복강경하 대장 부분 절제술 및 용종절제술

을 시행받았다.

환자는 입원 당시 혈압 120/80 mmHg, 맥박 90회/분, 호흡

수 20회/분, 체온 36.8oC였으며, 입술, 구강점막과 결막에 다

발성 색소침착이 관찰되었다(Fig. 1). 흉부청진에서 호흡음 및 

심음은 모두 정상이었다. 복부 신체 검사에서 이전에 수술을 

받은 흔적이 보였고, 배꼽 주변 및 하복부에 압통이 있었으나 

반발통이나 근육강직은 없었으며, 팽만하거나 종괴가 촉지되

지는 않았다. 장음은 금속성 장음(metalic bowel sound)이 

들렸으며, 약간 항진되어 있었다.

검사실 소견에서 말초혈액 검사는 백혈구 8,000/mm3, 혈

색소 12.3 g/dL, 혈소판수 246,000/dL였으며, 일반화학검사

는 총단백 6.70 g/dL, 알부민 3.51 g/dL, AST/ALT 13/10 

IU/L, 총빌리루빈 0.59 mg/dL, 혈중요소질소 5.9 mg/dL, 크

레아티닌 0.79 mg/dL, sodium 137.0 mEq/L, potasium 

3.99 mEq/였고, ESR 33 mm/hr, CRP 6.5 mg/dL였으며, 암

표지자 검사는 AFP 6.08 ng/mL, CEA 0.32 ng/mL, CA19-9 

19.6 U/mL이었다.

복부 전산화단층촬영에서 막창자(cecum)와 회장(ileum) 

벽이 일부 두꺼워져 있었고, 주변에 반응성 림프절 비대가 관

찰되었으며 소장절제술(jejuno-Jejunostomy)을 시행받은 흔

적이 있었고, 위(stomach)에서 다수의 용종이 관찰되었다. 소

장 촬영에서 십이지장에 용종으로 생각되는 다수의 충만결손

이 관찰되었고, 근위 공장과 회장에도 1.0-1.5 cm의 크기의 

용종성 충만결손이 보였다. 소장의 원위부에 여러 군데 내강 
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Fig. 3. (A) Histologic examination of a resected polyp demonstrates branching bundles of smooth muscle fibers covered by hyperplastic mucosa
compatible with hamartoma which is typical of a Peutz-Jeghers syndrome polyp (H&E, ×10). (B) Chronic inflammatory lesion with granuloma 
(arrow), suggestive Crohn’s disease, is also observed  (H&E, ×100).

Fig. 4. Follow-up colonoscopy after treatment shows resolution of 
previously noted ulcerative lesions.

협착소견이 보였으나, 바륨의 통과는 원활하였다.

상부위장관 내시경에서 체부에서 궁륭부까지 크고 작은 다

수의 용종이 관찰되었으며, 대장내시경에서도 다양한 크기와 

모양의 용종이 보였다. 회맹판막(ileocecal valve)에서 약 20 

cm 떨어져서 내강에 협착이 동반된 궤양이 있었고, 오름창자

(ascending colon)에 원형의 궤양과 조약돌 모양의 병변이 

혼재되어 있었으며, 구불창자(sigmoid colon)에 아프타성 궤

양(aphthae ulcer)이 관찰되었다. 항문에는 누공으로 생각되

는 병변이 있었다(Fig. 2).

상부위장관 내시경으로 다발성의 용종 중에 비교적 크고 

점막 변화가 있는 10여 개의 용종을 제거하였고 조직 소견은 

이형을 동반하지 않는 과오종(hamartoma)이었다. 대장내시

경 시에도 올가미를 이용하여 비교적 큰 용종을 20여 개 가량 

제거하였고, 이 역시 조직검사에서 과오종이었다. 대장내시경

에서 발견된 궤양에서도 조직검사를 시행하였으며, 만성 활동

성 염증 및 염증을 동반한 움(cryptitis)이 관찰되었다(Fig. 3).

환자는 Peutz-Jeghers 증후군이 진단된 상태에서 협착을 

동반한 크론병이 발병한 것으로 진단을 하였다.

소장의 협착은 대장내시경이 통과하지 못할 정도로 심하였

고 마약성 진통제를 복용할 정도로 심한 복통이 반복적으로 

나타났다. 바륨조영검사에서 여러 군데에 병변이 있었고 말단

회장에 용종이 동반되어 있어 수술로 용종제거 및 유착 박리

술(intraoperative polypectomy and adhesiolysis)과 부분 

회장 절제술 및 성형술을 시행하였다.

반복되는 항문의 통증 및 출혈에 대해서는 대해서는 외과

에 의뢰하였다. 환자는 치루절제술(fistulotomy) 및 부분괄약

근 절개(partial sphincterectomy)를 시행받았으며, 수술 소

견상 직선상의 누공 관(fistula tract)이 관찰되었고, 항문의 

12시 방향으로 누공의 입구가 보였다. 수술과 함께 항생제 치

료(metronidazole 500 mg, 10일간, 1일 3회)를 하였다. 이후 

3-4차례 재발이 있었으나 그때마다 항생제 치료로 호전이 되

었고 최근 수 년 동안은 재발되지 않고 안정적으로 유지되고 

있다. 크론병에 대해서는 현재 mesalazine (1,500 mg, 1일 

2회)을 투여 중이며, 가끔 경한 복통 외에는 특이한 증상은 

발생되지 않았고 이 후 2차례의 추적 대장내시경검사에서 이

전에 발견되었던 궤양은 모두 호전되었다(Fig. 4).

고    찰

Peutz-Jeghers 증후군은 1921년 Peutz에 의해 처음 보고
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된 질환으로 피부점막의 색소침착과 위장관의 다발성 용종증

을 특징으로 하는 질환이다. 이 질환은 1949년 Jeghers 등에 

의해 상염색체 우성으로 유전되는 것으로 밝혀졌다. Peutz- 

Jeghers 증후군은 많게는 25,000명 중 하나, 적게는 300,000

명 중의 하나로 발병하는 드문 질환이다.1 위장관 출혈, 폐쇄

와 장 중첩증 등이 흔히 나타나며 다양한 질병을 동반하는데, 

위장관계의 암뿐 아니라 췌장, 폐, 유방, 난소와 고환암 등을 

포함한다. 따라서 Peutz-Jeghers 증후군 환자들은 평생 정기

적인 암 검진이 필수적이다.7

크론병은 위장관의 만성 염증 질환으로, 위장관의 어느 곳

이든 침범할 수 있으며, 병변이 연속적이지 않은 것이 특징이

다. 염증성 장질환은 서양에서는 흔한 병이지만 국내에서는 

드문 질환으로 인식되어 왔다. 그러나 최근 10여년 사이에 국

내에서도 염증성 장질환이 증가하고 있으며, 이 중 크론병이 

궤양성 대장염에 비해 빈도는 낮지만 더 빠른 속도로 증가하

고 있다.8

이번 증례는 대장내시경 소견과 조직 소견만을 본다면 전

형적인 크론병으로 진단하기가 어려울 수도 있었다. 그러나, 

20대 후반의 나이에서 증상이 발생하였고 6개월 간의 체중감

소와 복통이 반복되었으며, 과거에 결핵을 앓은 병력이 없고 

흉부 X-선 검사에서도 정상을 보였으며 장 결핵에 비해 크론

병에서 흔한 항문에 치루가 동반되었다. 대장내시경 검사에서

는 분명한 종주 궤양은 없었으나 조약돌 점막 모양이 일부에

서 관찰되었고, 대장에서 4분절 이상에서 궤양이 있었으며 회

장에 여러 군데에 협착을 동반한 궤양이 있었다는 점에서 크

론병에 더 합당하다고 생각하였고, mesalazine과 항생제로 

증상이 호전되고 유지된다는 점에서 장결핵은 아닐 것으로 판

단하였다.

이번 증례는 Peutz-Jeghers 증후군과 크론병이 동반되어 

발병한 사례로 영어 문헌에서 1예가 보고되어 있고 우리 나라

에는 아직 보고되지 않았다. 이전의 유일한 보고는 1985년 

10세 여아에서 발생한 독일의 보고로, 아버지와 언니가 Peutz- 

Jeghers 환자였으며 이모가 크론병으로 진단을 받은 환자였

다.9

두 증례의 환자 모두 Peutz-Jeghers 증후군과 크론병을 동

시에 가지고 있었지만, 이번 증례의 환자는 가족력에서 크론

병이 없었으나 독일의 보고는 크론병의 가족력이 있었다는 차

이점이 있다. 이 두 질환이 우연히 동시에 발병한 것인지, 아

니면 유전적인 연관성이 있는지의 문제는 아주 흥미롭다. 

Peutz-Jeghers 증후군은 STK11의 배선돌연변이(germline 

mutation)에 의해 발행하는 질환으로, 상염색체 우성으로 유

전되는 질환이며 크론병은 염증성 장질환에서 비교적 유전이 

관여하는 질환으로 서로의 유전자가 어떤 역할을 했을 가능성

도 있으나 두 질환이 동반되어 나타나는 예가 그 동안 거의 

없어 이에 대한 어떠한 연구 결과도 찾을 수 없었으며 이에 

대한 연구는 향후 필요하리라 생각된다.

이 환자에 있어 치료는 Peutz-Jeghers 증후군에 대한 것과 

크론병에 대한 두 가지 방향으로 해야 한다. 먼저 Peutz- 

Jeghers 증후군에 대해서 정기검진이 필요하다. 전 장에 대한 

검사가 필요한데 회장의 협착과 2차례의 수술을 시행받은 크

론병이 동반되어 있어 캡슐내시경이나 이중풍선 소장내시경

이 어렵다는 점이 이 환자에 있어서는 가장 어려운 점이다. 

그래서 그때마다 바륨 조영으로 검사를 시행하고 만일 소장에 

큰 용종이 발견된다면 수술을 시행해야 한다. 또한 크론병에

서 사용하는 약제들이 Peutz-Jeghers 증후군에 어떠한 영향

을 미칠 것인가를 생각하지 않을 수 없다. 일반적으로 사용하

는 sulfasalazine 계통의 약제, 항생제와 부신피질 호르몬제

가 Peutz-Jeghers 증후군에 어떠한 영향을 미치는지에 대한 

보고는 없다. 또한, 이 환자는 현재는 증상의 재발이 없고 치

루도 호전되어 mesalazine를 유지 중이나 크론병의 증상이 

재발하거나 치루가 재발한다면 azathioprine 등의 면역억제

제 사용을 먼저 고려해야 할 것으로 생각된다.

이번 증례를 통해 Peutz-Jeghers 증후군으로 진단된 환자

라 할지라도, 정기적인 추적관찰을 하면서 Peutz-Jeghers 증

후군에 동반된 악성 또는 양성 질환뿐만 아니라 우연히 동반

될 수 있는 다른 질환에 대해서도 염두에 두고 검사를 진행할 

필요가 있다는 것을 알게 되었다. 이에 저자들은 Peutz- 

Jeghers 증후군으로 추적관찰하던 중 크론병이 동반되어 나

타난 아주 희귀한 예를 경험하여 문헌 고찰과 함께 보고한다.
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