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A CASE OF JUVENILE XANTHOGRANULOMA INVOLVING 
SKIN AND MULTIPLE SYSTEMIC ORGANS IN A FETUS
Eunjin Kim, MD, Hye Young Kim, MD, Jae Ho Lee, MD, Chan-Wook Park, MD, PhD, Joong Shin Park, MD, PhD, 
Jong Kwan Jun, MD, PhD
Department of Obstetrics and Gynecology, Seoul National University College of Medicine, Seoul, Korea

Juvenile xanthogranuloma is a benign histiocytic proliferative disorder. It typically presents as a solitary, benign, rapidly growing 
cutaneous tumor that may regress spontaneously. Most of juvenile xanthogranuloma occur in infants and young children. We had 
experienced a case of juvenile xanthogranuloma in a fetus which involves multiple systemic organs. On prenatal ultrasonography, 
the fetus presented with pulmonary, perineal and hepatic nodules. The neonate was diagnosed with juvenile xanthogranuloma by 
the cutaneous and perineal nodule biopsy after birth. The neonate outpatient follow-up shows spontaneous regression without 
specific treatment. So we report a case with a brief review of the literature.
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연소성 황색육아종(juvenile xanthogranuloma)은 원인이 명확하게 밝

혀져 있지 않은 양성 조직구 증식성 질환으로, 대사성 질환의 동반이 

없고 주로 유소아기에 발생한다. 머리, 목, 체간, 팔, 다리의 피부에 주

로 발생하나 피하조직까지 침범되어 있는 경우도 38%에 달하며, 단발

성 또는 다발성의 황갈색 소결절을 형성한다[1]. 매우 드물게 발생하

며 대부분은 특별한 치료 없이 자연소실 되는 것을 특징으로 하지만 소

수의 경우 전신 장기를 침범하게 되고 안구, 폐가 주로 침범되는 장기

이다. 드물게 중추신경계, 간, 비장, 심장, 고환, 근육, 혀 등을 침범하는 

경우가 보고되는데, 중추신경계, 간, 심장과 같은 장기를 침범하였을 때

에는 피부에 생긴 연소성 황색육아종에 비하여 그 합병증의 발생률과 

사망률이 높은 것으로 보고된다[2].

산전에 폐, 간, 회음부에 다발성 종양으로 발현되어 발견된 선천성 연소

성 황색육아종은 국내문헌에 보고된 바가 없으나 저자들은 산전 태아초

음파에서 다발성으로 피부와 전신 장기를 침범한 연소성 황색육아종 1예

를 경험하였기에 국내에서 처음으로 문헌고찰과 함께 보고하는 바이다. 

증  례

환   자: 신 O O, 33세

산과력: 0-0-0-0

최종 월경일: 2010년 11월 4일

월경력: 월경주기는 30일로 규칙적이었고 기간 및 생리양은 보통이며, 

생리통은 없었다. 분만예정일은 2011년 8월 14일이었다.

과거력: 조기진통으로 산부인과 개인의원에서 2011년 6월 18일-7월 

12일까지 진통억제제 치료를 받았다.

가족력: 특이사항 없었다.

주   소: 임신 36주 4일, 태아의 폐결절

현병력: 상기 환자는 임신초기부터 산부인과 개인의원에서 산전진찰

을 받았으며, 혈액검사 및 산모 혈청선별검사는 정상 소견이었다. 목덜

미투명대검사, 쿼드검사, 정밀초음파, 당부하검사에서 특이 소견 없었

던 환자로 2011년 7월 16일, 임신 35주 6일 폐결절 발견되어 인근 대

학병원에서 진료를 받았고 선천성 낭성샘모양 기형(congenital cystic 

adenomatoid malformation) 의심하에 2011년 7월 21일, 임신 36주 4

일에 본원 외래를 방문하였다. 
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이학적 소견: 산모는 내원 당시 전신상태 및 영양상태는 양호하였고, 

혈압은 120/66 mm Hg, 소변단백뇨는 검출되지 않았다. 내진 소견상 

자궁경부는 닫혀 있었고, 태아는 두위였으며, 태아심음은 정상이었다. 

초음파검사 소견: 태아초음파상 예상 태아체중은 2,200 g이었으며 이

는 10백분위수였다. 폐의 결절이 발견되었으며 왼쪽 폐에 24 ×21 mm, 

오른쪽 폐에 19 ×16 mm, 18 ×13 mm, 9 ×6 mm 크기의 결절이 있었고 

심장을 약간 누르고 있었으나 결절이 미치는 영향은 없어 보였다. 간, 

회음부에서도 작은 결절이 발견되었다. 상기 결절은 둥근 모양으로 낮

은 에코의 양상이었으며 폐동맥에 의하여 혈류를 공급받고 있었다. 복

수는 관찰되지 않았고, 양수의 양이나 태반의 위치와 형태는 정상이었

다. 다른 구조적 이상은 보이지 않았다(Fig. 1). 

산모의 경과: 태아의 폐, 간, 회음부에서 발생한 다발성 종양으로 외래 

경과관찰하였으며 경과관찰 중 종양의 크기 변화는 없었다. 산모는 임

신 37주 6일 10분 간격의 진통을 주소로 내원하였고 남아 2.43 kg를 

자연분만으로 출산하였으며, 1분 아프가 점수는 8점, 5분 아프가 점수

는 9점이었고 이외에 특이 소견 없었다. 

Fig. 1. Prenatal ultrasonographic findings, showing multiple neoplastic masses in lung (A, B), liver (C) and perineum (D).
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신생아의 검사 소견: 복부 및 기타 부위 초음파검사상 태아의 간 2엽

에 2.2 mm, 4엽에 9.5 × 6 mm, 6엽과 7엽 사이에 2.7 mm의 저에코성 

결절이 관찰되었으며 회음부에 10 ×9 × 5 mm의 경계가 분명한 종양이 

관찰되었다. 오른쪽 종아리에 15 ×12 ×4.5 mm의 종양이 같은 음영으

로 보였으며 전이성 종양으로 보였다. 흉부 X선검사에서 오른쪽 아래

엽과 왼쪽 아래엽에 둥근 종양 모양의 음영이 보였으며 선천성 낭성샘

모양 기형보다는 전이성 종양에 적합한 소견이었다. 뇌초음파 및 심초

음파상에 특이소견 없었다. Toxopalsma, Rubella, CMV, HSV (TORCH)

검사 시행하였고 특이 결과 없었다. 퇴원 후 시행한 computed 

tomography상에서 간, 폐, 회음부위의 종양이 있었으며 초음파와 같

은 소견을 보였다. 암수치검사상에서는 neuron-specific enolase 370 

ng/mL, α-fetoprotein 7683.1 ng/mL로 상승한 소견이었고 ß-human 

chorionic gonadotropin ＜1.2 mlU/mL 소견이었다(Fig. 2). 

병리 결과: 전신마취하에 오른쪽 종아리의 종양과 회음부의 종양을 절

제하였고 면역검사에서 S-100, negative; Langerin, negative; CD68, 

diffuse strong positive 소견으로 연소성 황색육아종으로 진단되었다. 

신생아 경과: 환아에게 특이 치료 없이 경과 관찰하였다. 생후 3주 후 

시행한 초음파상에서 종괴의 크기 차이가 없거나 약간 감소한 소견 보

였으며 7주 후 시행한 초음파상에서는 간 우엽에 7 mm 크기의 종양

이 보였고 폐에 15 mm 종양 이외에 나머지 종양은 보이지 않았다. 생

후 13주 후에 시행한 초음파에서 간우엽 종양이 6 mm로 크기가 감소

하였고 생후 18주에 시행한 초음파상에서 병변이 모두 사라졌다. 현재 

생후 12개월로 재발 없이 경과관찰 중이다(Fig. 3). 

고  찰

연소성 황색육아종은 드문 양성 조직구 증가증으로 주로 유소

아에 발생한다. 1905년 Adamson에 의하여 처음으로 기술되었

고 ‘congenital xanthoma multiplex’로 명명되었다. 이후 1912년 

McDonagh가 이 병변의 기원을 내피세포로 생각하였으며, 1954년

에 Helwig와 Hackney가 종양의 기원을 섬유조직구로 보고 ‘juvenile 

xanthogranuloma’로 명명하였다.

구진은 붉은색에서 노란색으로 나타나고 대부분의 경우 1 cm 이하

로 나타난다. 연소성 황색육아종은 다른 형태로 다양하게 기술되는데, 

거대형, 혼합형, 판형, 피하형, 근육내형, 선형 등이 기술되었다[3]. 

조직병리학적으로 조직구와 거대세포의 혼합형으로 나타나며 이 거

대세포에는 이물질형과 Touton형의 거대세포가 포함된다[1]. 조직구

와 거대세포는 대식세포에서 기원한 것으로 보인다. 초기에는 조직구

에 지질을 함유하지 않으며 소수의 림프구, 호산구 등의 염증세포 침

윤이 동반된다. 시간이 지나면 이물질형 거대세포, Touton형 거대세포

등이 조직구, 림프구, 호산구와 함께 육아종성 침윤을 보이게 된다[4]. 

조직화학염색을 시행하였을 때 침윤된 조직구는 CD68과 factor XIIIa

가 양성이고, S-100 단백질 및 Birbeck 과립은 음성이다[5]. 전자현미

경적 소견으로 복합위족이 있는 다수의 조직구 증식, 세포질내에 경계

막이 없는 많은 지방 공포, 수소양 막이 있는 myeloid bodies, 길고 불

규칙한 형태의 dense bodies를 관찰할 수 있고, 종종 comma shaped 

bodies가 관찰되기도 한다. Langerhans 과립은 나타나지 않는다[6]. 

소아에서 발생하는 연소성 황색육아종은 임상적으로 Langerhans 

cell histiocytosis, 다른 황색종 병변, Spitz nevus, 지질화된 피부섬유

종과의 감별이 필요하며 이는 면역조직화학염색으로 가능하다. 연소

성 황색육아종은 CD68, CD 163, Factor XIIIa, Fascin 양성이며 CD1a, 

S100, Langerin 음성인데 비하여 Langerhans cell histiocytosis는 

CD1a, CD163, S100, Fascin, Langerin 양성이며 CD68, factor XIIIa에 

음성이다[5].

임상증상은 연소성 황색육아종이 침범한 장기나 그 범위에 따라 다

양하게 나타난다. 대뇌에 발생한 황색종에 의하여 복합 부분 발작을 일

으킨 예를 Schultz 등[7]이 보고한 바 있으며, 이외에도 중추신경계에 

침범하여 운동실조, 발달지연, 요붕증, 뇌압상승 등을 일으키는 경우들

이 보고된 바 있다. 안구를 침범하여 안구돌출, 전방출혈, 녹내장, 충혈, 

눈물 등의 증상을 나타내는 경우도 있으며 심장에 발생하여 심잡음을 

일으키거나 췌장의 머리부분을 침범하여 황달을 일으키는 경우도 보고

된 바 있다. 

진단을 위하여서는 병변의 조직검사가 반드시 필요하며, 질병의 침

범 정도를 파악하기 위하여서 뇌컴퓨터단층촬영, 자기공명영상, 흉부 X

선검사, 복부초음파나 컴퓨터단층촬영, 심초음파, 안구검사 등의 광범

위한 검사가 필요하다[2].

경과는 대부분 자연소실이 되는 경우가 많다. 내부 장기의 병변일 경

우에도 같이 소실되는 경우가 많으므로 경과를 관찰하면서 기다릴 수 

있다. 그러나 단발성이고 접근이 가능한 병변인 경우에는 미용적 측면 

및 진단을 목적으로 외과적 절제를 시행할 수 있으며, 다발성이거나 접

근 불가능할 경우에는 약물치료나 방사선 치료, 병합 요법을 사용할 수 

있으나 경과 관찰에 비하여 나은 결과를 가져오지는 않았다[2]. 

Fig. 2. Perineal mass, after birth.
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이전까지 출생 후 유소아 시기에 발견된 황색육아종은 국내 문헌에 

보고된 바가 있었으나 산전에 태아의 여러 장기에서 다발성 종양으로 

발견한 연소성 황색육아종은 국내 사례로 보고된 바 없다. 국외 사례로

는 Nakatani 등[8]이 임신 38주에 초음파검사로 발견한 선천성 연소성 

황색육아종 사례를 보고한 바 있으며 등, 볼, 엉덩이, 간, 비장을 침범하

여 호흡 부전, 응고 기능 장애, 폐쇄성 간기능 저하를 일으켜 항암제 병

합치료를 시행하였다. Hu 등[9]은 출생 시 발견된 선천성 연소성 황색

육아종에 의한 간부전으로 사망한 사례를 보고한 바 있으며 Takeuchi 

등[10]은 출생 후 발견된 피부, 태반 및 간문맥의 병변으로 항암제 병

합치료를 시행하였던 사례를 보고하였고, Papadakis 등[11]는 출생 후 

간과 골수를 침범하는 선천성 황색육아종을 발견하여 항암제 병합치

료를 시행하였다. 상기 사례들에서도 선천성 전신성 황색육아종을 산

전에 발견한 경우는 Nakatani 등[8]이 보고한 사례밖에 없으며, 보고된 

사례에서는 혈소판 감소증이나 간부전등의 증상으로 나타나 원인을 찾

아낸 경우로 증상이 없는 선천성 전신성 황색육아종을 산전에 발견하

여 경과관찰한 보고는 처음이다.

저자들은 산전에 태아의 여러 장기에 다발성 종양으로 발견되어 생

후 18주에 완전히 소실된 연소성 황색육아종을 경험하였기에 국내 최

초로 문헌과 함께 보고한다.
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산전에 다발성 종양으로 발견된 선천성 연소성 황색육아종 1예

서울대학교 의과대학 산부인과학교실

김은진, 김혜영, 이재호, 박찬욱, 박중신, 전종관

연소성 황색육아종은 양성의 조직구 증식성 질환으로 주로 단발성으로 빠르게 자라며 스스로 소멸되는 피부의 종양으로 나타난다. 대부

분의 연소성 황색육아종은 유소아기에 나타나며 다발성으로 나타나거나 전신장기를 침범하는 경우는 드물다. 저자들은 산전 초음파에서 

다발성으로 전신장기를 침범하는 종양으로 발견된 연소성 황색육아종 1예를 경험하였다. 환아는 출생 후 피부 및 회음부 조직검사로 연소

성 황색육아종으로 진단하였고 특별한 치료 없이 호전되었다. 산전에 다발성 전신장기를 침범하는 종양으로 발견된 연소성 황색육아종은 

이전에 국내에 보고된 바가 없어 국내 최초로 문헌과 함께 보고한다.

중심단어: 연소성 황색육아종, 다발성, 전신장기, 산전


