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Turcot syndrome is characterized by the concurrence of a primary neuroepithelial brain tumor and multiple 

colorectal polyposis. We report a case of a 24-year-old woman diagnosed with Turcot syndrome. At first, 

the patient was diagnosed as having a medulloblastoma after a tumorectomy of the 4th ventricle mass. 

The patient underwent radiotherapy and chemotherapy. After high-dose chemotherapy, neutropenic fever 

and severe mucositis developed. For an evaluation of the persistent hematochezia and diarrhea, a 

colonoscopy was performed. It revealed pseudomembranous colitis and multiple polyps in the entire colon. 

According to the family history, her father had undergone a total colectomy due to colon cancer and 

polyposis of the entire colon. Her brother also was found to have multiple polyps in the colon by a 

colonoscopy. The patient was diagnosed with Turcot syndrome. (Korean J Pediatr Gastroenterol Nutr 

2007; 10: 206∼210)

Key Words: Turcot syndrome, Medulloblastoma, Familial adenomatous polyposis

서 론

  1959년에 Turcot 등이 대장 용종증과 뇌종양이 동시

에 발생한 남매의 증례를 발표한 이후 다양한 증례들이 

보고되었고, 대장 용종증과 신경 상피 뇌종양이 동시에 

발생한 경우를 지칭하여 Turcot 증후군이라 한다1). 국

내에서는 2002년 이 등
2)
이 뇌종양과 S-상 결장암을 동

반한 대장 용종증이 있는 1예를 보고한 외에는 보고가 

없다. 저자들은 24세 여자환자에서 수모세포종과 가족

성 선종성 용종증이 있는 증례를 경험하였기에 문헌고

찰과 함께 보고하는 바이다.



정수인 외：Turcot 증후군ㆍ207

Fig. 1. Brain MRI shows heterogeneous enhancing mass in 
the 4th ventricle.

Fig. 2. Photomicrograph showing medulloblastoma charac-
terized by densely packed cells with round highly hyper-
chromatic nuclei surrounded by scanty cytoplasm, which 
shows positivity for synaptophysin (H&E, ×400, synaptophy-
sin, ×400).

Fig. 3. Multiple variable sized and mainly sessile hyperemic 
polypoid lesion.

증      례

  24세 여자가 오른손이 떨리고 중심을 못 잡는 증상으

로 내원하였다. 뇌 자기공명 영상촬영에서 제4뇌실의 

종양이 발견되어(Fig. 1) 종양 적출술 후 조직 검사에서 

수모세포종(Medulloblastoma)으로 진단되었다(Fig. 2). 뇌

척수액에서 악성 세포가 관찰되었고 척수의 전이가 있

었다. 이후 방사선 치료와 고용량 항암 화학요법을 시

행하던 도중 호중성 백혈구 감소성 열 및 점막염으로 

인한 설사 증상으로 항생제 및 보존적 치료를 받았다. 

호중성 백혈구 감소증이 회복된 후에도 설사가 지속되

고 혈변이 발생하여 대장 내시경 검사를 시행하였고, 

그 결과 위막성 대장염(pseudomembranous colitis) 및 전

장의 폴립이 발견되었다(Fig. 3). 이 폴립은 조직 검사 

결과 관상 선종(tubular adenoma) 및 거치상 선종(ser-

rated adenoma) 소견이었다(Fig. 4). 가족력 상 아버지가 

7년 전 전장의 용종 및 대장암으로 아전장 절제술(sub-

total colectomy)을 받았고, 남동생은 대장 내시경에서 

다수의 용종이 발견되어 용종 절제술 후 정기적으로 관

찰 중이다. 환자는 항생제 중단 및 경구 메트로니다졸 

투약 후 위막성 대장염은 호전되었고, 현재 수모세포종

에 대하여 항암 화학요법을 지속하고 있다. 환자의 대

장 선종성 용종 유전자(APC gene; adenomatous poly-

posis coli gene) 검사는 보호자의 거부로 시행하지 못하

였다.

고      찰

  Turcot 증후군은 대장 용종증과 중추신경계 상피 세포 

종양이 동시에 발생하는 희귀한 유전성 질환이다. 1959
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Fig. 4. (A) Serrated adenoma with serrated glandular pattern and dense eosinophilic cytoplasm (H&E, ×400). (B) Tubular adenoma
with stratified spindle nuclei, with findings of pseudomembranous colitis (H&E, ×400).

년에 Turcot 등이 발표한 증례에서 한 환자는 척수의 

수모세포종과 대장 선암이 있었고, 다른 환자는 다형성 

교아세포종(Glioblastoma multiforme)과 뇌하수체 선암

이 있었다1). 이후 대장 선암을 포함하거나 혹은 포함하

지 않는 대장 용종증과 함께 다양한 뇌종양이 동반된 

증례들이 보고되었고, 이들을 특정 증후군으로 간주할

지 혹은 연관이 없는 질환이 함께 동반된 것으로 볼 것

인지에 대해 논란이 있었으나, 일반적으로 대장 용종증

과 함께 신경 상피 뇌종양이 일차적으로 있는 경우에 

국한하여 Turcot 증후군이라 한다. Turcot 증후군에서 

흔히 발생하는 뇌종양은 수모세포종과 교아세포종이

다
3)

.

  유전과 연관된 대장 용종은 크게 가족성 선종성 용종

증과 유전성 비용종성 대장암의 2가지가 있는데, 가족

성 선종성 용종증은 상염색체 우성 유전을 하는 대장암

이 잘 발생하는 질환이며, 이와 관련된 유전자는 APC 

유전자이다. 전형적인 가족성 선종성 용종증에서는 비

교적 젊은 나이인 10∼20대에 대장에 수백 개에서 수

천 개의 선종성 용종이 발생하고, 치료하지 않으면 40∼

50대에서 대부분의 경우에서 대장암이 발생할 수 있다. 

따라서 10∼12세부터 직장경을 통한 선별 검사가 필요

하며, 대부분의 경우 20세 이전에 예방적 전장 절제술

을 시행한다.

  유전성 비용종성 대장암에서도 가족성 선종성 용종

증 보다는 적으나, 대장 용종을 보일 수 있으며, 상염색

체 우성 유전을 따른다. 연관된 유전자로 DNA 부정합 

교정 유전자(DNA mismatch repair gene)인 hMSH2 (hu-

man mutS homolog2), hMLH1 (human mutL homolog1) 

및 hPMS1, hPMS2 유전자가 있다4).

  이처럼 다양한 용종증과 뇌종양의 형태가 있음에도 

그 유전적 소인에 대해서 아직 완전히 밝혀지지 않아, 

Turcot 증후군으로 보고된 증례를 분석하여 그 특성을 

바탕으로 Turcot 증후군을 분류하고자 하는 노력이 여

러 학자들로부터 시도되었다. Itoh와 Ohsato
5)
는 용종의 

특징에 따라 분류하고자 하였는데, Group 1은 20∼100

개의 비교적 큰 용종(＞3 cm)이 있고 20∼30세의 젊은 

나이에 악성 변화를 갖는 군으로, Group 2는 10개 미만

의 용종을 갖는 군으로, 그리고 Group 3은 가족성 선종

성 용종증처럼 다발성 용종을 갖는 군으로 나누었다. 

Lewis 등
6)
은 가족력의 유무에 따라 분류를 시도하였는

데, 제 1형은 부모나 다른 세대에서는 병발하지 않고 

형제자매가 동시에 병발한 경우로 상염색체 열성 유전

의 가능성이 있는 형이고, 제 2형은 두 세대 이상에서 

우성 유전으로 대장성 용종이 있는 경우로, 가족성 선

종성 용종증이 있는 경우는 2형에 해당한다. 제 3형은 

가족력이 없이 단독으로 병발한 경우이다. Paraf 등
7)
은 

Turcot 증후군으로 보고된 증례를 분석하여 임상형태

와 가족력을 바탕으로 두 가지 형태로 재분류 하였다. 

제1형은 부모에서는 병발하지 않고 형제자매에서만 병

발하며 100개 미만의 대장 용종과 뇌교종이 발병하는 
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경우로 하였고, DNA 부정합 교정 유전자의 변이와 연

관있을 것으로 생각했다. 제 2형은 가족성 선종성 용종

증이 있는 경우에서 주로 수모세포종이 발생하는 형으

로 분류하고 APC 유전자와 연관되는 등 두 군 간에 다

른 유전학적 특징을 시사하였다8).

  가족성 선종성 용종증은 다양한 장 외 증상을 보일 

수 있는데, 데스모이드 종양, 골종(osteoma), 치아 이상, 

망막 색소 상피의 선천성 비후(congenital hypertrophy 

of the retinal pigment epithelium, CHRPE) 외에도 갑상

선종양, 뇌종양, 간담도암이 발생할 수 있다
4)

. 이러한 

점 때문에, Turcot 증후군의  Paraf 분류에 의한 제 2형

이 가족성 선종성 용종증의 변형된 형태로 생각되기도 

하였으나
9)

, Turcot 증후군에서 보이는 대장 용종은 가

족성 선종성 용종증에서 일반적으로 보이는 용종보다 

개수가 더 적고, 크기가 좀더 큰 경향을 보인다는 견해

도 있다
5,10)

.

  가족성 선종성 용종증과 관련된 APC 유전자는 종양 

억제 유전자로서 염색체 5q21-22에 위치하여 15개의 

엑손으로 구성되어 있고, 2,843개의 아미노산으로 구성

된 단백질을 부호화(Encoding)한다11). 이 유전자 변이

의 데이터베이스에 853개 이상의 변이가 등록된 바 있

고, 각각의 코돈의 변이에 따라 가족성 선종성 용종증

의 임상 양상이 어떻게 다른지에 대하여 활발히 연구되

고 있다12,13)(http://www.perso.curie.fr/Thierry.Soussi/APC. 

html).

  Attard 등14)은 뇌종양과 가족성 선종성 용종증이 같

이 있었던 경우의 APC 유전자에 대한 연구를 통해 이 

유전자의 697-1224 코돈의 변이가 발견될 경우, 다른 

부위의 변이가 있는 경우에 비하여 뇌종양이 3배, 특히 

수모세포종의 발생이 13배 높다고 발표한 바 있다. 국

내에서는 김 등
15)
이 83예의 가족성 선종성 용종증의 표

현형과 대장 선종성 용종 유전자 변이의 코돈의 위치의 

연관성에 대해서 발표한 바 있으나, 여기에서는 뇌종양

이 발생한 증례가 없었다. 가족성 선종성 용종증 환자

가 일반 인구에 비해서 뇌종양의 위험성이 높으나, 이

는 3,735인년 당 1명 꼴로 발생하는 매우 드문 질환이

다
3)

. 아직까지 뇌종양의 감시에 대한 지침은 확립되지 

않았으며, 비용-효과면으로 볼 때 모든 가족성 선종성 

용종증 환자에서 뇌종양에 대하여 정기적 검사를 하는 

것은 무리가 있다. 그러나 앞으로 유전적 소인에 대한 

연구가 더 발전되면 APC 유전자 분석을 통해 이러한 

지침을 수립하는데 도움이 될 것이다.

  저자들이 경험한 증례에서는 가족성 선종성 용종증

의 가족력이 있으며 수모세포종이 발생한 점으로 미루

어 Paraf 분류의 제 2형으로 보인다. 향후 수모세포종의 

치료뿐만 아니라, 용종의 악성 변화에 대하여 꾸준한 

추적 관찰이 필요할 것으로 생각된다.

요      약

  저자들은 수모세포종이 있는 24세 여자 환자에서 가

족성 선종성 용종증이 동반된 Tucot 증후군 1예를 경험

하였으며 문헌고찰과 함께 보고하는 바이다.
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