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서      론

아밀로이드증은 아밀로이드라고 불리는 비정상 단백질이 

다양한 조직에 축적되어 기능적인 장애를 동반하는 질환이

다.1) 이중 형질 세포의 증식에 의해 수가 증가한 경쇄(light 

chain)가 아밀로이드로 작용하여 조직에 침범하는 형태를 아

밀로이드 경쇄 아밀로이드증(amyloid light-chain amyloido-

sis)라고 하며,2) 다발성 골수종이 흔하게 동반된다.3) 여러 장

기에 침입하는 경우 전신성 아밀로이드증(systemic amyloi-

dosis)이라고 하며, 주로 침범하는 장기는 신장과 심장이다. 

매우 드물게 혀에도 침범하여 대설증(macroglossia)과 구강

기 연하곤란, 발음장애 증상을 보일 수 있다. 아밀로이드와 

관련된 혀의 증상들은 대부분 전신성 아밀로이드증에 이차

적으로 나타난다.4) 본 증례는 연하곤란, 발음장애 증상을 먼

저 보였다가 점진적으로 혀가 굳고 움직임이 감소하는 증상

이 나타나 조직검사를 통해 경쇄 아밀로이드증으로 진단받은 

증례로서, 대설증이 아닌 구강기 연하곤란과 발음장애를 첫 

증상으로 발현한 다발성 골수종을 동반한 경쇄 아밀로이드

증 증례는 현재까지 문헌상 보고되지 않아 이를 보고하고자 

한다.

   

증      례

66세 남자 환자로, 2017년 6월 발음 장애와 연하곤란을 주

소로 본원 외래 내원하였다. 신체 진찰상 혀의 움직임은 감소

되었으나 혀 끝이 입천장을 향해 복면(ventral surface)에서 

배면(dorsal side)으로 굽히기는 가능하였다(Fig. 1A). 연하곤

란의 원인 감별을 위하여 혈액검사 및 영상검사를 진행하였

으나 특이 소견은 관찰되지 않았다. 증상 조절을 위한 보존적

인 치료를 진행하였으나 혀가 두꺼워지고 움직임이 감소하여 

발음장애와 연하곤란 증상은 심화되었다. 이후 2019년 7월 
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Amyloidosis is a disease in which abnormal proteins called amyloid accumulates in various 
tissues. In the head and neck area, the larynx is the most common site with the rare involve-
ment of the tongue, causing symptoms of macroglossia. Most of amyloid light-chain (AL) am-
yloidosis are systemic amyloidosis accompanied with multiple myeloma (MM), where the in-
volvement of tongue can be often observed. We report a case of AL amyloidosis with MM, 
initially with symptoms of dysarthria and dysphagia without macroglossia, but gradually over 
the years, macroglossia and high tongue stiffness were observed.
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점진적으로 심화되는 연하곤란 증상에 대해 타병원에서 비

디오 투시 연하검사를 시행하였고 유의한 구강기 연하곤란 

소견이 관찰되었다. 2019년 10월 연하곤란과 발음장애에 대한 

치료계획을 세우기 위해 본원 외래 재내원하였다. 시행한 신

체 진찰에서 혀는 2017년과 비교하여 더 건조하고 딱딱하였

고, 굽히기 및 내밀기가 불가능하였다(Fig. 1B). 시행한 자기공

명영상검사에서 혀의 비대소견 외 특이소견은 없었다(Fig. 2). 

진단을 위해 혀의 우측 바깥쪽에서 0.5 cm 검체를 채취하여 

조직검사를 시행하였고, hematoxylin and eosin 염색에서 

혈관주위와 사이질에 분홍색 물질이 관찰되고 무정형의 호

산성 물질이 관찰되어 아밀로이드 침착이 의심되었으며(Fig. 

3A), Congo-red 염색에서 녹색의 이중 굴절(apple green 

birefringence)을 확인하였다(Fig. 3B). 혈액과 소변에서 시행

한 면역 고정 전기 영동(immunofixation electrophoresis)에

서 람다사슬밴드(lambda chain band)가 관찰되었다. 위 소

견으로 혀와 신장에 침범한 아밀로이드증으로 진단할 수 있

었다. 혈액검사에서 적혈구색소는 9.5(13.1~17.5) g/dL로 감소

되었고, 칼슘은 14.6(8.6~10.7) mg/dL로 증가, 크레아티닌은 

2.42(0.50~1.20) mg/dL로 증가되어 있었다. 빈혈, 고칼슘혈증, 

급성신부전으로 다발성 골수종(multiple myeloma)이 의심되

어 본원 혈액종양내과에서 골수검사를 시행하였으며, 형질 

세포(plasma cell)의 증가, 람다사슬(lambda chain) 양성 소

견으로 다발성 골수종 소견과 조직검사 결과에 따라 경쇄 아

밀로이드증을 확진할 수 있었다. 환자는 경쇄 아밀로이드증과 

다발성 골수종에 대하여 새로운 항형질세포 제제(novel anti-

plasma cell agents)로 치료 중이며, 치료 시작 후 혀 증상과 

관련된 연하곤란, 발음장애 증상은 더 악화되지 않고 있다.

　　

고      찰

아밀로이드증은 아밀로이드라고 불리는 비수용성 단백질

이 세포밖에 축적되는 질환으로, 다양한 조직에 축적되어 다

양한 증상이 나타날 수 있다.5) 아밀로이드가 이비인후과 영

역에 침범하는 것은 드물며 주로 침범하는 부위는 후두이고 

그 외 기관, 기관지, 혀, 갑상선, 침샘, 인두 등을 침범할 수 있

다.6) 아밀로이드증은 발현된 증상의 범위에 따라 전신성 아

밀로이드증과 국소 아밀로이드증으로 분류한다. 전신성 아밀

로이드증은 침범한 기관에 따라 다양한 증상을 보이며 혀에 

침범하면 대설증, 연하장애 증상을 발생시킬 수 있다.6) 혀를 

침범하는 전신성 아밀로이드증은 다발성 골수종을 동반하는 

A B
Fig. 1. Tongue mobility. In the early phase of the disease, the motion of tongue folding to superior side is possible (A). In the late phase, 
tongue is too hard to fold (B).

Fig. 2. Sagittal T1 weighted image shows hypertrophy of tongue 
and floor of mouth. 
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경우가 대부분이며 이를 경쇄 아밀로이드증이라 하고, 혀를 

침범하여 대설증 증상이 나타나는 경우는 10% 정도로 보고

되나 연하곤란 증상이 나타나는 경우는 흔치 않다.7) 다발성 

골수종은 단일클론 면역 글로불린을 분비하는 혈장세포의 

악성 질환이다.8) 신부전, 빈혈, 골병변, 고칼슘혈증의 4가지 

대표적인 임상증상을 보이나 아밀로이드증 동반없이 연하곤

란이 발생하는 경우는 없다.9) 

경쇄 아밀로이드증은 채취된 조직에서 Congo-red 염색 후 

녹색의 이중 굴절이 보이면 진단한다.10) 혈액과 소변에서 면역 

고정 전기 영동법을 시행하여 경쇄를 확인하는 것과 혈액 내 

유리형 경쇄(free light chain)의 증가를 확인하는 것도 진단

에 도움이 된다.10) 치료는 아밀로이드 전구체 단백질을 감소

시키고 기관에서 아밀로이드 원 섬유 침착을 방지하는 것이

다.10) 현재 근치적인 치료 사용되는 것은 고용량 정맥 mel-

phalan 투여 후 조혈모세포 이식으로 다발성 골수종에 대한 

치료이다.11) 일반적으로 환자는 6~15개월의 생존율을 보이며, 

신부전, 심부전, 또는 자율신경병증으로 사망한다.12) 치료 시

기에 따라 예후에 차이가 있어 조기에 진단하고 치료하는 것

이 중요하다. 하지만 구강기 연하곤란과 발음장애, 대설증 등 

혀에 국한된 증상만으로 전신성 아밀로이드를 의심하는 것

은 쉽지 않다. 현재까지 보고된 케이스가 매우 드물며, 결핵, 

림프관종, 갑상선저하증, 말단비대증, 혀의 악성종양, 갑상선

기능저하증, 그리고 엽산 및 비타민 B12 결핍증 등과 영상검

사 및 혈액검사를 통해 감별해야 한다.13,14)

본 증례에서 발음 장애와 연하 곤란이 수년에 걸쳐 점진적

으로 발전한 환자의 혀에 대해 시행한 조직검사로 전신성 아

밀로이드증이 진단된 증례에 대해서 보고하였다. 증상 초기 

시행한 검사에서 특이소견은 없었으나 수년 뒤, 빈혈, 고칼슘

혈증, 급성 신부전을 보이는 다발성 골수종이 발생하였고, 신

장과 혀를 침범한 전신성 경쇄 아밀로이드증도 확인되었다. 

경쇄 아밀로이드증 치료 시 혈액학적인 관해는 가능하나 이

미 조직에 침범한 아밀로이드를 제거하는 것은 불가능하다. 

이러한 이유로 경쇄 아밀로이드증을 완치하는 것은 어려우나 

조기진단을 통해 치료를 일찍 시작하는 것은 환자의 생존율

을 높인다.15) 혀 증상으로부터 아밀로이드증이 진단된 증례는 

드물어서 혀조직을 침범한 경쇄 아밀로이드증은 진단과 치료

시기가 늦어져 환자의 예후에 부정적 영향을 미칠 수 있다. 

대설증을 주소로 아밀로이드증 및 다발성 골수종을 진단받

았던 사례는 보고된 바 있으나,16) 구강기 연하곤란 증상으로 

다발성 골수종을 동반한 경쇄 아밀로이드증으로 진단받은 

증례는 현재까지 문헌상 보고되지 않았다. 따라서 구강기의 

연하곤란 및 발음장애를 보이는 환자에서 혀에 대한 조기 조

직검사를 통해 아밀로이드 침범 여부를 조기 확인하는 것이 

필요하다고 할 수 있겠다. 

구강기 연하곤란과 발음장애를 보이는 환자에서 아밀로이

드증 및 다발성 골수종을 감별할 필요가 있으며, 조직검사를 

통하여 조기에 진단을 내리고 치료를 시작한다면 아밀로이드

가 다른 기관으로 침범하는 것을 예방하여 예후에 긍정적인 

영향을 미칠 수 있다.
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A B
Fig. 3. Pathologic findings show characteristic eosinophilic amorphous extracellular material infiltration into muscular tissue (arrow) (he-
matoxylin and eosin stain, ×200) (A). Pathologic findings show distinctive apple green birefringence which is a feature of amyloidosis 
(Congo-red stain, ×200) (B). 
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