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A CASE OF OVARIAN DYSGERMINOMA WITH GONADAL 
DYSGENESIS IN 29-YEAR-OLD WOMAN WITH 46,XX 
KARYOTYPE
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Gonadal dysgenesis occurs in rare case of ovarian tumor. Most tumors associated with gonadal dysgenesis were gonadoblastomas 
and dysgerminomas. In addition, premature ovarian insufficiency associated with these ovarian tumors in normal chromosomal 
type had not reported in many cases. A 29-year-old nulligravida woman who was concurrented with ovarian dysgerminoma and 
fibroma is presented. Measurements were made on serum lactate dehydrogenase, CA-125, CA 19-9 and pelvis ultrasonography 
and computed tomography. The clinical stage was IA and right salpingo-oophorectomy and wedge resection of the left ovary were 
done. On laboratory finding after operation on her serum follicular stimulating hormone was increased and E2 was decreased. 
The result of chromosomal analysis was 46,XX, normal. We represent here with brief review of literature one case of gonadal 
dysgenesis in nulligravida woman, associated with dysgerminoma, with normal karyotype.
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성선 이형성(gonadal dysgenesis)은 비정상적으로 발달된 생식선

이 삭상 성선으로 남은 것으로, 뇌하수체와 성선의 되먹임(feedback) 

작용으로 인하여 황체호르몬(luteinizing hormone)과 난포자극호르몬

(follicle-stimulating hormone)의 혈중 농도가 상승되는 것을 특징으로 

한다. 성선 이형성과 연관된 일차성 무월경을 가진 여성의 30%에서 염

색체 이상을 보이고[1], 그 중 45,X의 핵형을 가진 터너증후군(Turner 

syndrome)과 이의 변형 핵형이 가장 흔하지만, X 염색체의 구조 이상

과 모자이시즘, 완전 성선 이형성, 정상 여성호르몬(estrogen) 분비를 

방해하는 효소 이상과도 관련이 있다. 

대개 일측은 이형성 성선(dysgenetic gonad)이고 반대편은 삭상 성

선를 가지는 경우가 가장 많고, 신생아 시기에는 모호한 외부 생식기가 

내원하게 되는 가장 흔한 주소이고, 이후에는 지나치게 작은 키와 림프

부종 등의 외향적인 터너징후나 일차성 무월경이 흔한 주소이다[2]. 

성선 이형성 환자에서 난소종양이 드물게 동반되는데, 동반되는 종양 

중 난소 미분화세포종(dysgerminoma)과 성선 아세포종(gonadoblastoma)

이 가장 흔하며, 이들 종양은 난소 생식선에서 발생하는 악성 종양 중 

가장 흔하고, 전체 난소암의 2% 정도를 차지한다[3,4]. 아직도 명확한 

발병기전이 규명된 것은 아니지만, Y 염색체나 Y 모자이시즘이 성선 

이형성과 난소 미분화세포종 발생에 크게 관여하는 것으로 알려져 있

다[5]. 

본 증례는 임신력이 없는 29세 여성에서 일측 난소 미분화세포종과 

편측 난소의 섬유종 및 난소부전이 동반된 경우로, Y 염색체 관련 인자

가 발견되지 않은 정상 염색체 형을 보이는 매우 드문 예이다.

증  례
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월경력: 초경은 중학교 2학년 때 있었고 환자의 월경주기는 30일 정도

로 비교적 규칙적이라고 말하였으나, 문진상 그 양상은 일정하지 않았

으며 최종 월경일은 2011년 6월 11일이었다.

가족력: 특이사항 없었다.

과거력: 특이사항 없었다.

현 병력: 내원 1년 전부터 생리가 심하게 불규칙해져 타 병원을 방문

하여 시행한 진찰 소견상 특이 소견 없었다고 하였다. 생리불순이 지속

되어 2011년 5월 방문한 타 병원에서 초음파를 시행 후 5 cm 크기의 

복합음영을 보이는 난소종양 확인 후 경구 피임약 처방받아 복용하던 

중 2011년 6월 11일 소퇴성 출혈을 시작하여 2011년 6월 20일 출혈

이 끝난 후 추적관찰상 5 cm 다음영 난소종양이 지속되어 2011년 6월 

21일 본원으로 전원되었다.

검사 소견: 일반 혈액검사상 백혈구 5,700/mm3, 혈색소 12.9 g/dL, 적

혈구 용적 40.3%, 혈소판 244,000/mL이었다. Lactate dehydrogenase  

371 IU/mL, CA-125 14.8 IU/mL, CA 19-9 12.43 IU/mL, CEA 1.94 

IU/mL였다. Urine hCG 약한 양성이었으나 혈청 human chorionic 

gonadotropin, beta submit (β-hCG)는 4.11 mIU/mL였다. 그 외 일반 

생화학검사, 혈액응고 검사, 혈청학 검사 및 요검사는 모두 정상 소견

이었다. 심전도 및 흉부 X선검사도 특이 소견 없었다. 

초음파 소견: 질 초음파검사에서 자궁 뒤쪽으로 우측 부속기 주위에 

4.1 cm의 전체적으로 저음영의 고형종이 보였고 정확한 정상 난소음

영은 관찰되지 않았다. 좌측 난소에 1.9 ×1.8 cm의 고형종이 같이 보였

다. 자궁내막은 5 mm였고, 골반강내 체액 저류 등의 다른 특이 소견은 

없었다(Fig. 1).

복강-골반 컴퓨터단층 소견: 5 cm 가량의 균질한 음영을 보이는 고형

종이 우측 부속기에서 관찰되었으며, 좌측 부속기와 자궁 및 단측면까

지 보이는 간과 양쪽 신장, 췌장, 비장에는 특이 소견 없었다(Fig. 2).

수술 소견: 전신마취하에 쇄석위 상태로 단일공하 복강경수술을 시행

하였다. 우측 난소의 대부분을 차지하는 5 cm 가량의 고형종이 있었고

(Fig. 3), 정상 난소조직은 거의 보이지 않았다. 좌측 난소에는 2 cm 가

량의 작은 결절이 관찰되었으며(Fig. 4), 그 외 자궁과 나팔관 및 골반

Fig. 2. Abdomen-pelvis computed tomography.

Fig. 3. Right ovarian tumor: operating finding.

Fig. 1. Right ovarian tumor finding: transvaginal ultrasound.
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강내 특이 소견은 보이지 않았다. 종양을 포함하여 우측 부속기제거술

을 시행하였고, 응급으로 의뢰한 동결절편 조직검사상 미분화세포종이 

보고되었고, 좌측 난소의 2 cm 고형종이 있는 부위에 쐐기절제를 추

가로 시행하였으며, 동결절편조직검사에서 섬유종이 보고되었다. 수술 

중 이상 출혈은 없었으며, 유착방지제 사용 후 수술을 종료하였다. 

병리조직 소견: 제거한 조직에서 우측 난소의 8.0 × 4.0 × 3.5 cm 크기

의 미분화세포종이 보고되었고, 종양막이 파열되지 않았고, 혈관의 종

양 혈전은 없었으며, 이로 인하여 임상적 병기 IA로 진단되었다(Fig. 5). 

좌측 난소의 고형종은 섬유종(fibroma)으로 최종 진단되었다. 

수술 후 경과: 수술 후 1일째 혈색소는 10.8 g/dL이고 염색체검사상 

46,XX로 정상이었다. 수술 후 활력 징후도 지속적으로 안정적으로 수

술 후 6일째 특별한 합병증 없이 퇴원하였다. 수술 후 5일째 시행한 

luteinizing hormone (LH) 6.95 mIU/mL, follicular stimulating hormone 

(FSH) 44.64 mIU/mL였고, 수술 후 13일째 외래에서 시행한 LH 19.49 

mIU/mL, FSH 74.94 mIU/mL, estradiol 10 pg/mL 미만, Anti-Müllerian 
hormone 0.51 ng/mL로 죄측 난소 기능부전 소견을 보였다. 난소 미

분화세포종에 대하여 2011년 8월 1일을 시작으로 bleomycin (15 mg/

body surface area [BSA]), etoposide (100 mg/BSA), cispaltin (20 

mg/BSA)을 2011년 10월 29일까지 특이 합병증 없이 4차례 시행하였

고, 4차 항암치료 시 시행한 질식 초음파상 특이 소견 없었으며, 이후 

호르몬 대체 요법을 시작하였다. 향후 주기적인 외래 경과관찰 및 검사

계획 중이다.

고  찰

성선 이형성은 삭상 성선으로 남은 비정상적인 성선과 상승되어 

있는 혈 중 성선자극호르몬을 특징으로 하며, 2차 성징의 지연 혹

은 부재를 보인다. 성선 이형성이 있는 경우 난소종양이 동반되는 경

우는 매우 드문 것으로, 동반되는 난소종양에는 난소 배아세포종

(gonadoblastoma)과 난소 미분화세포종이 가장 흔하다. 이 종양들은 

잠재적 악성을 보이는 난소의 생식세포종양으로 늦지 않게 수술로 제

거되어야 한다[6,7]. 

성선 이형성과 동반된 난소 미분화세포종환자에서는 대개 Y 염색체 

혹은 Y 모자이시즘 등의 염색체 이상 소견이 보고되고 있으며, 이와 관

련한 기전에 대해서는 여러 가설들이 있으며, Y 염색체가 난소종양 발

생에 크게 관여하는 것으로 현재까지 알려져 오고있다[8]. 성선 이형

성증에서 Y 염색체 없이 난소 미분화세포종이 발생된 예는 매우 드물

고, 거의 대부분에서 종양 발생의 원인으로 추정될 만한 Y 염색체 혹은 

Y 모자이시즘이 함께 발견되었다[9]. 하지만, 45,XX 염색체 형을 가지

고 Y 염색체가 없는 환자에서 난소 미분화세포종 발생한 경우도 드물

게 있다[10]. 저자들이 경험한 증례에서, Y 염색체가 발견되지 않았지

만, 저자들의 염색체 분석법이 매우 작은 부분의 Y 염색체 관련 인자를 

규명하는데 제한적일 수 있음을 고려하여야 하므로, Y 염색체 연관 관

련성을 완전히 배제할 수는 없다. 따라서, Y 염색체상에서 성 결정부위

(sex-determining region of Y chromosome)가 발견되지 않았다고 해

서 Y 염색체가 없다거나, 환자가 종양이 발생할 위험이 증가되지 않는

다고 단정 지을 수는 없다. 

성선 이형성과 난소종양의 동반에 있어 난소종양의 가족력 또한 매

우 중요한 요인 중 하나이다. 이전에 보고된 다른 증례를 보면, Y 염

색체가 없는 46,XX의 정상 핵형이었으나, 쌍둥이 자매의 난소 기형종

(ovarian teratoma)의 뚜렷한 가족력을 가지고 있는 여성에서 난소 미

분화세포종이 발견된 바 있다. 그 기형종은 수술적 치료를 요했으며, 

쌍둥이 자매의 난소생식세포종양(ovarian germ cell tumor) 기왕력은 

환자의 난소 미분화세포종과의 발생학적 연관성을 제시하였다. 특히, 

뚜렷한 Y 염색체 인자가 발견되지 않은 환자에서는 난소종양의 가족

력이 더욱 난소종양 발생의 중요 영향 인자로 여겨질 가능성을 보여주

었다[10]. 

난소종양의 가족력은 성선 이형성이 진단되지 않은 경우라도 2차 성

징 지연, 혈중 성선자극호르몬 수치 상승과 에스트로겐의 수치 저하를 

보이는 환자에게서 성선 이형성을 의심할 수 있게 한다. 난소종양의 가

Fig. 4. Left ovarian nodules: operating finding.

Fig. 5. Right ovarian dysgerminoma pathologic finding (H&E, ×400).
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족력이 있는 경우, 생식세포종양(germ cell tumor)이 발견되었을 때는 

이 가족력을 난소종양의 원인의 하나로 추측해 볼 수 있으며, 난소종양

의 가족력은 난소 미분화세포종을 가진 성선 이형성 환자에게서 Y 염

색체가 발견되지 않은 경우에 특히 유용하므로 반드시 정확히 규명되

어야 한다. 

본 증례 환자의 경우는 난소종양의 가족력과 뚜렷한 Y 염색체 연관 

인자가 없었으므로, 이 환자에게 발생한 난소 미분화세포종은 다른 인

자에 의한 것으로 여겨진다. 그러한 다른 요인으로는 상염색체 인자 혹

은 환경적 기형 발생 등을 생각해 볼 수 있다[11-13]. 이러한 이전 이

런 보고들은 Y 염색체가 아닌 다른 요인에 의해 발생한 난소 생식세포

종양(germ cell tumor)의 가능성을 제시하고, Y 염색체를 밝혀내는 것

이 반드시 필요한지를 다시 한번 생각하게 한다.

저자들은 본 증례에서 46,XX 정상 염색체 핵형을 가진 여성에서 성

선 이형성과 난소 미분화세포종이 동반되어 발생한 예를 보고하였다. 

지금까지 여러 문헌으로 보고된 성선 이형성과 난소 미분화세포종의 

증례들은 대개 Y 염색체 혹은 Y 모자이시즘이 동반된 예들로, Y 염색

체와 연관되지 않은 본 증례는 매우 드문 경우이다. 이전에 보고된 유

사한 증례들과 저자들의 경험에 비추어, 세포유전학 연구 시 Y 염색체 

규명이 의례적으로 반드시 필요한 것인가에 대하여 생각해 볼 수 있고, 

Y 염색체가 성선 이형성과 난소 미분화세포종 발생에 필수 요인이라는 

가설을 반문하게 한다. 향후 성선 이형성 환자에게 동반된 난소종양에 

대한 발생학 원인 인자 및 Y 염색체의 역할에 대한 보다 더 지속적이고 

폭넓은 연구가 필요하다고 생각된다.
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정상 염색체 여성에서의 성선 이형성과 난소 미분화세포종이 동반된 1예

1성균관대학교 의과대학 삼성서울병원 산부인과학교실, 일신기독병원 2병리과, 3산부인과

윤소연1, 박향기1, 국진이1, 옥순애2, 박종훈3 

성선 이형성(gonadal dysgenesis) 환자에게 난소종양이 동반되는 경우는 흔하지 않으며, 동반되는 종양 중 난소 배아세포종과 난소 미

분화세포종이 가장 흔하다. 이런 종양들은 대개 Y 염색체 혹은 Y 모자이시즘이 관련되어 있고, 정상 염색체를 보이는 경우는 보고된 예

가 극히 드물다. 저자들은 최근 임신력이 없는 미혼 29세 여성에서 일측 난소의 미분화세포종과 반대측 난소의 섬유종(fibroma), 난소기

능부전을 보이는 1예를 경험하였다. 수술 전 골반초음파, 복부-골반 컴퓨터단층촬영, 혈청학 lactate dehydrogenase (LDH), CA-125, CA 

19-9 검사 후, 일측 난소, 나팔관제거술, 반대측 난소 쐐기절제술을 시행하였으며, 수술 후 혈청 follicular stimulating hormone 상승, E2 감

소 소견이 보였다. 염색체검사는 46,XX로 정상이었으며, 병리 소견상 난소 미분화세포종이 보고되어 항암치료 및 호르몬 치료를 시행 중

에 있다. 이에 저자들은 Y 염색체와 관련 없이 난소 미분화세포종과 난소기능부전을 동반한 드문 1예를 경험하였기에 관련 문헌고찰과 

함께 보고하는 바이다.

중심단어: 난소 미분화세포종, 성선 이형성, 정상 염색체


