
154

대한소아소화기영양학회지：제 13권 제 2호 2010

 DOI: 10.5223/kjpgn.2010.13.2.154 ◇ 위장관 ◇

접수：2010년 8월 13일, 수정：2010년 8월 17일, 승인：2010년 8월 28일

책임저자：서정기, 110-740, 서울시 종로구 연건동 28번지, 서울대학교병원 소아과

Tel: 02-2072-3627, Fax: 02-743-3455, E-mail: jkseo@snu.ac.kr

소아 대장용종증 환자의 임상양상 및 
내시경적, 조직학적 소견

서울대학교 의과대학 소아과학교실, *병리학교실, 
†
영상의학교실 

임미선ㆍ서정기ㆍ고재성ㆍ양혜란ㆍ강경훈*ㆍ김우선†

Clinical, Endoscopic and Pathologic Findings of 
Colonic Polyposis in Korean Children 

Mi Sun Lim, M.D., Jeong Kee Seo, M.D., Jae Sung Ko, M.D., Hye Ran Yang, M.D., 
Gyeong Hoon Kang, M.D.* and Woo Sun Kim, M.D.†

Departments of Pediatrics, *Pathology, 
†

Radiology, Seoul National University College of Medicine, Seoul, Korea

Purpose: Colonic polyposis is less common in children than in adults. The clinical data pertaining to 
colonic polyposis in children are limited. Children with colonic polyposis have complications associated 
with numerous polyps, malignant transformation of the polyps, and extraintestinal neoplasms. We studied 
the clinical spectrum, endoscopic characteristics, and histologic findings of colonic polyposis in Korean 
children.
Methods: We reviewed the clinical data of 37 children with multiple colonic polyps between 1987 and 
2009. The mean age at the time of diagnosis of colonic polyposis was 8.0±3.2 years.
Results: Peutz-Jeghers syndrome, juvenile polyposis syndrome, familial adenomatous polyposis (FAP), and 
lymphoid polyposis was diagnosed in 22, 7, 6, and 2 children, respectively. The most common clinical 
presentation in children with colonic polyposis was hematochezia. A family history of colonic polyposis 
was noted in 7 children. The colonoscopic findings of colonic polyposis varied with the size and number 
of polyps. The majority of polyps were multi-lobulatd and pedunculated in children with Peutz-Jeghers 
syndrome. The polyps in children with juvenile polyposis syndrome were primarily round and pedun-
culated. For the children with FAP, the colon was carpeted with small, sessile polyps. There were multiple 
sessile polyps in the patients with lymphoid polyposis. Surgical polypectomy was performed in 14 children 
(38%). Intestinal segmental resection was performed in 13 children (35%). Four patients with FAP 
underwent total colectomy. Four children with Peutz-Jeghers syndrome had extraintestinal neoplasms. No 
malignant transformation of polyp was identified.
Conclusion: Children with colonic polyposis should undergo a careful initial evaluation and require 
periodic re-evaluation. (Korean J Pediatr Gastroenterol Nutr 2010; 13: 154∼163)

Key Words: Colonic polyposis, Peutz-Jeghers syndrome, Juvenile polyposis syndrome, Familial 

adenomatous polyposis, Lymphoid polyposis, Endoscopy



임미선 외：소아 대장용종증 환자의 임상양상 및 내시경적, 조직학적 소견ㆍ155

Table 1. Baseline Demographic Characteristics 

Patients 
no. (%)

Age 
(mean)

Sex 
(M：F)

Family 
history (%)

Peutz-Jeghers 
 syndrome

22 (59.5%)   6.7  7：15 4 (18%)

Juvenile polyposis 
 syndrome

 7 (18.9%)   8.4 2：5 0

Familial 
 adenomatous 
 polyposis

 6 (16.2%)  13 5：1 3 (50%)

Lymphoid
 polyposis

2 (5.4%)   5 2：0 0

Total 37 (100%)   8.0 16：21 7 (19%)

서 론

  대장의 단일 용종은 학동전기 혹은 학동기 소아의 약 

1%에서 발견된다고 알려져 있으며 주로 복통이나 직

장출혈이 주 증상으로 나타나게 된다1). 단일 용종일 경

우에 연소종(juvenile polyp)이 가장 많으며
2)

 종양으로 

발전할 가능성이 없다3,4). 

  그러나 다수의 대장 용종을 특징으로 하는 질환군인 

대장용종증은 이와는 다른 임상양상을 보인다. 대장에 

다수의 용종이 발생하는 질환은 크게 과오종성 대장용

종증과 선종성 대장용종증으로 구분할 수 있으며 과오

종성 대장용종증의 대표적인 예로는 Peutz-Jeghers 증

후군과 연소성 용종증(juvenile polyposis syndrome)이 

있고 선종성 용종증의 예로는 가족성 선종성 용종증

(familial adenomatous polyposis)을 들 수 있다. 각 질환 

별로 임상증상과 내시경 소견 및 조직학적 특성의 차이

를 보이며 임상경과도 다양하다. 그 중 가족성 선종성 

용종증의 경우에는 유전적 대장암 증후군을 고려해야 

하며5,6) Peutz-Jeghers 증후군이나 연소성 용종증에서도 

용종의 이형변화(metaplasia)나 종양 발생이 보고된다7,8). 

따라서 소아 대장용종증을 조기에 진단하고 감별하는 

것은 합병증을 예방하고 추후 악성 종양의 발생을 선별

하는 의미에서 매우 중요하다. 

  하지만 소아에서 대장용종증은 드문 질환으로 이에 

관한 연구가 부족한 상태이다. 국내에는 이러한 대장용

종증 중 일부 질환의 증례보고9,10)만 되고 대장용종증 

전반에 관한 연구가 없을 뿐 아니라 소아 대장용종증의 

특징을 비교한 임상 연구는 없었다. 이에 저자들은 단

일기관에서 경험한 사례들을 바탕으로 한국 소아의 대

장용종증 환자의 임상적, 내시경적, 조직학적 특징을 

알아보고자 하였다. 

대상 및 방법

  1987년부터 2009년까지 서울대학교 어린이병원에서 

대장내시경을 시행 받은 2,956명의 환자 중에서 수 개

에서 수십 개까지 다수의 용종이 발견된 환자를 대장용

종증으로 진단하였고 임상증상과 조직검사 결과에 따

라 세분하였다. Peutz-Jeghers 증후군은 조직검사에서 

과오종성 용종이 확인된 환자 중에서 가족력이 있거나 

입술이나 구강의 색소침착이 동반되는 임상증상을 보

이는 경우에 진단하였다. 연소성 용종증은 대장내시경

과 조직검사로 연소성 용종이 5개 이상 발견된 경우에 

진단하였다. 수 없이 많은 선종성 용종이 확인된 경우

에 가족성 선종성 용종증으로 진단하였다. 용종이 과오

종이나 선종에 속하지 않고 림프 소낭(lymphoid fol-

licle)으로 이루어진 경우에는 림프성 용종증(lymphoid 

polyposis)으로 구분하였다. 

  37명의 환자가 대장용종증으로 진단받았으며 대장

용종증 환자들의 진단 시 나이는 8.0±3.2세였고 남자는 

16명, 여자는 21명이었다.

  위장과 소장의 용종 여부를 확인하기 위하여 일부에

서는 위내시경과 소장조영술 및 캡슐내시경을 시행하

였다. 후향적 의무기록 분석을 통해 대장용종증 환자들

의 임상증상, 내시경 소견의 특징 및 조직학적 소견의 

차이를 살펴보았다.

결      과

  대장용종증 환자는 Peutz-Jeghers 증후군 환자가 22

명(59.5%)으로 가장 많았고 연소성 용종증이 7명

(18.9%), 가족성 선종성 용종증이 6명(16.2%), 림프성 

용종증이 2명(5.4%)이었다. 

  가족성 선종성 용종증 환자의 진단 시 나이가 평균 

13세로 가장 높았으며 그 외의 대장용종증 환자들은 평

균 10세 이전에 진단되었다(Table 1). 37명의 환자 중에
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Table 2. Initial Presentation of Colonic Polyposis

Peutz-Jeghers 
syndrome (n=22)

Juvenile polyposis 
syndrome (n=7)

Familial 
adenomatous 

polyposis (n=6)

Lymphoid polyposis 
(n=2)

Total (%) (n=37)

Bloody stool 7 (32%) 6 (86%) 4 (67%) 2 (100%) 19 (51%)
Abdominal pain 6 (27%) 0 0 0  6 (16%)
Anal mass 5 (23%) 1 (14%) 0 0  6 (16%)
Oral pigmentation 4 (18%) 0 0 0  4 (11%)
No symptom 0 0 2* (33%) 0 2 (5%)

*Detected by familial screening.

Table 3. Clinical Manifestations in Patients with Colonic Polyposis

Peutz-Jeghers 
syndrome (n=22)

Juvenile polyposis 
syndrome (n=7)

Familial 
adenomatous 

polyposis (n=6)

Lymphoid 
polyposis (n=2)

Total (%) (n=37)

Hematochezia 12 (55%) 6 (86%) 4 (67%) 2 (100%) 24 (65%)
Abdominal pain 17 (77%) 1 (14%) 4 (67%) - 22 (59%)
Anal mass  5 (23%) 5 (71%) - - 10 (27%)
Vomiting  5 (23%) - - -  5 (14%)
Diarrhea 2 (9%) 2 (29%) - -  4 (11%)
Constipation 1 (5%) - 1 (17%) - 2 (5%)
Oral pigmentation  22 (100%) - - - 22 (59%)

Table 4. Characteristics of Polyps in Children with Colonic Polyposis 

Peutz-Jeghers 
syndrome

Juvenile polyposis 
syndrome

Familial 
adenomatous 

polyposis

Lymphoid 
polyposis

No. of polyps 11∼＞100 12∼＞60 ＞100 6∼12
Size of polyps (range) 0.5∼5 cm 0.3∼3 cm ＜0.5∼2 cm 0.5∼2 cm
Shape of polyps Mainly Pedunculated 

Multilobulated
Pedunculated 
Round

Sessile 
Round

Sessile 
Round

Occasionally Sessile Sessile Pedunculated
Other site of polyps Stomach 17/20 (85%) 1/2 (50%) 3/4 (75%) -

Small intestine* 16/20 (80%) 1/2 (50%) 0/2 -
Pathologic findings Hyperplastic epithelium Mucus-filled cystic 

 glands 
Prominent lamina 
 propria

Tubular adenoma Lymphoid follicle 
 with germinal 
 center

Arborizing smooth 
 muscle into lamina 
 propria from 
 muscularis mucosa

*Polyps detected by small bowel barium study or capsule endoscopy.

서 7명에서 가족력이 확인되었는데 Peutz-Jeghers 증후

군 환자 4명(18%)과 가족성 선종성 용종증 환자 3명

(50%)이었다. 

1. 임상 양상

  1) 내원 당시 주소: 대장용종증 환자의 내원 당시 주

소로 가장 흔한 증상은 혈변으로 37명 중 19명(51%)이 

해당하였다(Table 2). 복통을 주소로 내원하여 대장용
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Fig. 1. A 15-year-old girl with Peutz- 
Jeghers syndrome. (A) Colonoscopic 
finding showing multilobulated polyps 
identified in the descending colon. (B) 
Photomicrograph showing hyperplastic 
glandular structures without cellular 
atypia divided by smooth muscle fiber 
(arrowhead) from muscularis mucosa 
(H&E, ×100).

Fig. 2. A 13-year-old girl with juvenile 
polyposis syndrome. (A) Colonoscopic 
finding showing pedunculated juvenile 
polyps with a stalk identified in the sig-
moid colon. (B) Photomicrograph show-
ing dilated cystic glands retaining 
mucus (arrowhead), markedly expan-
ded lamina propria with diffuse infi-
ltration of chronic inflammatory cells, 
and surface erosion (H&E, ×100). 

종증이 진단된 환자 6명은 모두 Peutz-Jeghers 증후군이

었다. 용종이 항문으로 돌출되어 항문종괴를 주소로 내

원한 환자 6명 중 5명은 Peutz-Jeghers 증후군, 한 명의 

환자는 연소성 용종증으로 진단되었다. 가족성 선종성 

용종증 환자 중에는 증상 없이 가족이 진단되면서 선별

검사로 발견된 경우가 2명이었다.

  2) 주요 임상증상: 주요 임상증상을 살펴보면 24명

(65%)에서 혈변이 동반되었다(Table 3). 복통은 59%인 

22명에서 동반되었으며 Peutz-Jeghers 증후군 환자 중 

17명(77%), 가족성 선종성 용종증 환자 중 4명(67%)에

서 동반되었다. 10명(27%)의 환자에서 용종이 항문으

로 돌출된 항문종괴가 관찰되었고 Peutz-Jeghers 증후

군 환자 중 5명(23%)과 연소성 용종증 환자 중 5명

(71%)에서 발견되었다. 설사 증상을 보인 환자는 4명

(11%)으로 연소성 용종증 환자 중 2명(29%)에서 설사

가 동반되었다. Peutz-Jeghers 증후군 환자의 특징적 임

상 증상인 구강색소침착은 모든 환자에서 발생하였다. 

2. 용종증의 내시경 및 조직소견의 특징

  Peutz-Jeghers 증후군 환자의 대장내시경 검사상 용

종의 수, 크기, 모양은 다양하였다(Table 4). 0.5∼2 cm 

크기의 용종들이 다수 관찰되었고 일부에서는 3∼4 

cm 혹은 5 cm 이상의 큰 다엽의 목이 있는(multilo-

bulated pedunculated) 용종이 동반되었다(Fig. 1). 병리

소견은 과오종으로 19명(86%)에서 근막층이 점막하층

으로 증식한 소견을 보이는 특징이 관찰되었다.

  연소성 용종증은 대장 전체에 걸쳐서 용종이 발견된 

경우가 2예 있었고 나머지 5예(71%)는 직장에 국한되

어 용종이 발견되었다. 용종의 크기는 대부분은 1 cm 

이상의 크기였으며 가장 큰 용종은 3 cm였다. 크기가 

작은 용종 중에는 바닥이 넓고(sessile) 경계가 불분명한 

용종도 관찰되었으나 1 cm 이상의 용종에서는 목이 분

명한 용종이 관찰되었다. 용종의 병리소견은 점액을 함

유한 낭성샘(mucus filled cystic gland)이 관찰되는 정체

성(retention) 용종이었다(Fig. 2).
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Fig. 3. A 14-year-old girl with familial 
adenomatous polyposis. (A) Colono-
scopic finding showing typical features 
of familial adenomatous polyposis car-
peted with small adenomatous polyps. 
(B) Photomicrograph showing tubular 
adenoma with low grade dysplasia 
(H&E, ×100).

Fig. 4. A 9-year-old boy with lymphoid 
polyposis. (A) Colonoscopy showing 
large sessile polyp noted on the as-
cending colon with an ileocecal valve 
deformity. (B) Photomicrograph showing 
benign reactive lymphoid follicle with 
an active germinal center (arrowhead; 
H&E, ×100).

  가족성 선종성 용종증 6명의 환자에서는 모두 대장 

전체에 걸쳐 목이 없고 바닥이 넓은 용종이 관찰되었

다. 크기는 대부분 1 cm 미만의 작은 용종이었으나 1예

에서 1∼2 cm 크기의 용종이 간혹 섞여있는 것이 발견

되었다. 조직학적으로 모든 경우에서 저급성 원주형 선

종(low grade tubular adenoma)이 확인되었으며(Fig. 3) 

증식성 용종(hyperplastic polyp)과 선종성 용종이 혼재

되어 있는 경우가 1예 있었다.

  림프성 용종증으로 진단된 1세 남자환자에서는 직장

에 국한되어 산발적으로 형성된 목이 없는 작은 용종들

이 관찰되었다. 9세 된 남자환자에서는 회장 말단부에 

밀집한 용종으로 융단모양이 형성되었고 1∼2 cm 크

기의 용종도 직장을 포함한 전 대장에서 함께 관찰되었

다. 두 명 모두에서 조직검사에서 림프 소낭이 관찰되

면서 림프조직의 과형성이 확인되었다(Fig. 4). 

  26명의 환자에서 위내시경을 시행하였고, 24명의 환

자에서 소장조영술 또는 캡슐내시경을 시행하였다. 그 

중 21명의 환자에서 위장에 용종이 동반되었고, 17명의 

환자에서 소장에 용종이 동반되었다. Peutz-Jeghers 증

후군 환자의 위장 용종은 14명(82%)에서 목이 없는 형

태였다. 

3. 임상경과와 합병증

  모든 환자는 내시경적 용종 절제술을 시행받았고 내

시경적 절제가 힘든 다수의 용종이 발견된 환자들은 수

술적 용종 절제술을 시행받았다(Table 5). 수술적으로 

절제한 용종은 최소 22개에서 수 십 개에 달하였다. 장

중첩증은 Peutz-Jeghers 증후군 환자의 55%인 12명에서 

발생하였으며 이들 중 8명은 장중첩증으로 인해 부분

장절제술을 시행받았다. 이외에도 Peutz-Jeghers 증후

군, 연소성 용종증 환자 중에서 심한 출혈과 복통으로 

부분장절제술을 시행받은 환자가 5명이었다. 가족성 

선종성 용종증 환자 중 14세와 12세에 진단된 2예는 진

단 직후 전대장절제술을 시행받았고, 8세와 6세에 진단

된 2예는 Cox-2 억제제를 복용하면서 경과 관찰한 후 

10세 이후에 전대장절제술을 시행받았다. 림프성 용종
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Table 5. Treatment and Complications in Children with Colonic Polyposis

Treatments/Complications
Peutz-Jeghers 

Syndrome (n=22)
Juvenile polyposis 
syndrome (n=7)

Familial adenomatous 
polyposis (n=6)

Lymphoid polyposis 
(n=2)

Endoscopic polypectomy  22 (100%)  7 (100%)  6 (100%) 2 (100%)
Surgical polypectomy 12 (55%) 2 (29%) - -
Intestinal resection  9 (41%) 4 (57%) - -
Total colectomy - - 4 (67%) -
Intussusception 12 (55%) - - -
Malignant transformation - - - -
Extraintestinal neoplasm 4* (18%) - - -

*Three of ovarian tumor and one of endometrial hyperplasia.

증 환자에서는 목이 분명하거나 큰 용종에 한하여 진단

과 치료의 목적으로 내시경적 용종 절제술을 시행하였

다.

  장외종양은 Peutz-Jeghers 증후군 환자에서 발생하였

으며 2명의 환자에서 난소암이 발생하였고 1명은 내막

암이 의심되는 자궁내막증식이 관찰되었으며 1명은 난

소종양으로 난소절제술을 받았다. 용종의 악성화가 관

찰된 환자는 없었다.

고      찰

  소아에서 대장용종증은 단일 용종에 비해 드문 질환

이며 이에 관한 연구가 부족한 상태로 본 연구기관에서 

경험한 환자들을 대상으로 그 특징을 알아보고자 하였

다.

  대장용종증 환자 중에는 Peutz-Jeghers 증후군 환자

가 22명으로 가장 많았다. Peutz-Jeghers 증후군보다 가

족성 선종성 용종증의 발병률이 높지만 Peutz-Jeghers 

증후군이 평균적으로 더 어린 나이에 진단되기 때문에 

소아에서 진단되는 환자가 많다11). Peutz-Jeghers 증후

군의 진단 시 평균 나이는 6.7세였다. Peutz-Jeghers 증

후군이 대부분 10세 이후에 진단되나11) 질환에 대한 경

험이 많은 상태에서 조기진단이 가능하였다. 

  대장용종증 환자들은 혈변, 복통, 항문종괴, 구토, 설

사, 변비 등의 소화기 증상을 호소하였다. 그 중에서도 

혈변이 가장 흔한 증상이며 특히 연소성 용종증 환자에

서는 86%에서 혈변이 나타났다. Elitsur 등
12)
은 미국의 

소아 연소성 용종증 환자 36명을 대상으로 한 연구에서 

모든 환자에서 출혈을 보고하여 가장 흔한 증상임을 확

인하였다. 

  Peutz-Jeghers 증후군 환자의 77%가 복통을 호소하였

으며 대장용종증 환자 중 복통으로 내원한 환자는 모두 

Peutz-Jeghers 증후군 환자였다. 통증은 산통 양상으로 

내원 시 복통을 호소한 환자는 모두 장중첩증으로 진단

되었고, 입원 경과 중에는 장중첩증이 발생하거나 혈변

과 함께 복통을 호소하는 경우였다. 다른 대장용종증 

질환에 비해 장중첩증이 흔히 동반되며 소장에 용종 발

생률이 높은 질환의 특징이라 하겠다.

  본 연구에서 연소성 용종증 환자 중 2명이 설사를 보

였다. 평소 무른 변이 지속되나 검사하지 않고 지내던 

중 항문으로 용종이 돌출이 동반되어 진단되었다. 국내

에서도 연소성 용종증 환자에서 단백 소실 장증이 보고

되나13) 대상 환자들에게서 저알부민혈증은 관찰되지 

않았다. 

  Peutz-Jeghers 증후군의 특징적인 증상인 구강색소침

착은 모든 Peutz-Jeghers 증후군 환자에서 관찰되어 다

른 대장용종증과의 중요한 감별점이다. 따라서 혈변을 

보이거나 산통의 복통을 호소하면서 구강색소침착이 

동반된 환자에서는 Peutz-Jeghers 증후군을 고려해야 

한다. 반면 구강색소침착 없이 혈변과 함께 항문으로 

용종이 돌출되는 경우에는 연소성 용종증을, 가족력이 

있는 경우에는 가족성 선종성 용종증을 고려해야 한다.

  대장용종증 환자에서 용종의 모양도 질환 별 특징을 

지닌다. Peutz-Jeghers 증후군과 연소성 용종증에서는 

주로 목이 있는 용종이 관찰되었으나 Peutz-Jeghers 증

후군에서는 다엽성 용종이 대부분이었고 연소성 용종

증에서는 모두 둥근 용종이었다. 가족성 선종성 용종증

과 림프성 용종증에서는 목이 없는 용종이 관찰되어 용
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종의 크기가 작을 때에는 용종의 모양으로는 감별이 어

려울 수 있으나 용종의 수에서 큰 차이를 보였다. 

  대장용종증 환자에서는 대장 이외의 장관에도 용종

이 동반될 수 있다. Peutz-Jeghers 증후군에서 용종은 전

장에 걸쳐 발생할 수 있고 소장이 가장 흔한 위치로 알

려져 있어 위내시경, 소장조영술, 캡슐내시경 등이 필

요하다. 본 연구에서는 내원 당시 장중첩증으로 인해 

장부분절제술을 시행받으면서 소장용종을 확인하였던 

한 명의 환자와 검사를 거부한 한 명을 제외한 모든 

Peutz-Jegher 증후군 환자에서 소장조영술을 시행하였

다. 소장조영술로는 용종 발견율이 낮고 캡슐내시경은 

모든 환자에서 시행하지는 못하여 본 연구에서 소장의 

용종 발견율이 73%였으나 실제로는 더 높을 것으로 추

정된다. 연소성 용종증의 용종은 주로 대장에서 발견되

나 위장과 소장에도 동반될 수 있으며11) 본 연구에서도 

1명에서 위장과 소장의 용종이 발견되었다. 연소성 용

종증 환자에서는 대장 중에서도 직장에 국한되어 용종

이 발견된 경우가 71%로 많아 용종이 전체 대장에 골

고루 분포하는 것으로 관찰된 Elitsur 등
12)
의 연구와 차

이를 보였다. 단일 연소성 용종이 주로 직장-결장 부위

에서 발견되는 것에 비해 연소성 용종증은 대장 근위부

를 포함한 전 대장에 걸쳐 용종이 발생한다. 본 연구에 

포함된 연소성 용종증 환자의 수가 적어 용종이 직장에

서 주로 관찰된 것을 일반적인 특징으로 생각하기에는 

한계가 있다.

  대장용종증은 조직학적 특징이 뚜렷하다14). Peutz- 

Jeghers 증후군의 경우 조직학적으로는 용종의 위치에 

따라 차이를 보인다는 보고는 있으나
15)

 일반적으로 원

주형 잔 세포(columnar goblet cell)의 증식이 관찰되며 

근막근층(muscularis mucosa)의 가지치기(branching)로 

근막근층이 고유층(lamina propria)까지 증식한 소견을 

보인다16). 본 연구에서도 대부분의 환자는 특징적인 조

직학적 소견을 보였지만 3명에서는 근막근층의 증식은 

관찰되지 않는 과오종이었다. 7예의 연소성 용종증 환

자의 병리소견은 점막 내 점액을 포함하는 낭성샘과 점

액성 저류낭이 관찰되는 일반적인 특징에 부합하였다17). 

조직학적으로 림프성 용종증은 림프구성 과증식(lym-

phoid hyperplasia), 가성 림프종(pseudolymphoma), 림프

결절 과증식(lymphonodular hyperplasia) 등을 보일 수 

있으며 림프 소낭 내에 배아중심(germinal center)을 가

진 형태를 보인다
18)

. 점막 연관성 림프조직 림프종

(MALT lymphoma)과의 감별이 어려울 수 있으나 림프 

소낭이 군집되어 있지 않고 림프상피(lymphoepithelial) 

조직이 존재하지 않는 것이 감별점이다. 본 연구에서도 

림프성 용종증 환자의 용종 조직검사에서는 림프상피

조직이 관찰되지 않는 림프 소낭이 관찰되었다.

  연소성 용종증의 치료에 대한 확립된 기준은 없으나 

몇 가지 의견이 제시되고 있다. 연소성 용종이 있을 경

우 일차적인 치료는 내시경 용종 절제술을 통한 모든 

병변의 제거이며, 이를 통해 악성 종양이나 출혈의 발

생 가능성을 줄일 수 있다19). 그러나 모든 용종의 내시

경적 제거가 불가능 하거나, 조직검사에서 고도 이형성 

혹은 암종이 의심되는 경우, 심한 빈혈이나 저단백질혈

증 등이 동반될 경우에는 대장 부분절제술이나 위 절제

술 등의 수술을 고려해야 한다20). 본 연구에 포함된 환

자들도 용종절제술을 시행받고 경과 관찰 중이며 반복

하여 다수의 용종이 발생하여 내시경적 절제가 불가능

하고 합병증이 발생한 4예는 대장부분절제술을 시행받

았고 나머지 3예는 용종 절제술 후 재발이 없는 상태이

다.

  전암질환으로 알려진 가족성 선종성 용종증 환자 중 

본 연구기관에서 치료를 지속한 4명은 모두 전대장절

제술을 시행받았다. 

  림프양 증식증으로 인한 결절성 과증식형태인 림프

성 용종은 특별한 합병증이 발생하지 않는 한 절제를 

필요로 하지 않는다. 그러나 점막 연관성 림프조직 림

프종 등의 다른 질환과 감별을 위해 조직소견을 확인해

야 하고
21)

 장폐쇄, 장중첩증 등의 합병증을 일으킬 수 

있어 용종 절제술이 필요하다22). 본 연구에서는 두 명

의 환자 모두 혈변을 보이며 목이 있고 크기가 큰 용종

이 동반되어 진단과 치료의 목적으로 내시경적 용종절

제술을 시행하였다. 

  본 연구에서는 Peutz-Jeghers 증후군 환자 중에서 난

소암으로 진행한 경우가 있었고 자궁내막암이 의심되

는 경우가 있으나 소화기계 악성종양으로 진행한 환자

는 없었다. Scully 등23)에 따르면 Peutz-Jeghers 증후군 

여자환자의 5%에서 난소암이 발생할 수 있으며 흔한 

악성종양은 대장암, 유방암, 소장암, 위암의 순으로 알

려져 있다24). 연구기간 동안 용종의 이형성이나 악성화

가 발견된 환자는 없었고 장외종양은 Peutz-Jeghers 증
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후군 환자에서만 발견되었다. 그러나 대장용종증이 단

일 용종에 비해 전암질환에 속하는 것으로 알려져 있고 

대장용종증의 발병률이 높지 않아 연구에 포함된 환자

의 수가 작고 소아인 점을 고려할 때 장기간 경과 관찰

이 필요할 것으로 생각된다. 이를 위해 대장 내시경의 

선별 검사 기준을 정하는 것은 매우 중요하다 하겠다. 

  Peutz-Jeghers 증후군이 의심된다면 대장 내시경은 

증상이 발생하였을 때 혹은 증상이 없다면 십대 초반에 

시행하고 3년마다 확인하는 것을 권장하며 LKB1 유전

자의 변이가 50%에서 확인되므로 만약 Peutz-Jeghers 

증후군이 의심되는 환자가 10대에 증상이 보이지 않는

다면 유전자 확인이 도움이 될 수 있다25). 

  연소성 용종증 환자에 대해서는 대장 내시경과 상부 

위장관 내시경을 15세경 혹은 용종이 임상적으로 의심

된다면 더 일찍 시행하도록 하고 있으며 2∼3년에 한 

번씩 시행하도록 추천하였다
26)

. 

  본 연구에 포함된 가족성 선종성 용종증 환자 중에서 

임상 증상은 없었으나 가족성 선종성 용종증 환자의 가

족으로 선별검사를 통해 대장용종증이 진단된 환자가 

있었다. 이렇듯 가족성 선종성 용종증은 잘 알려진 유

전질환으로27) 대장의 수많은 선종성 용종을 특징으로 

하며 초기에 진단하고 치료되지 않으면 대장암을 유발

할 수 있다28). 이에 Barnard25)는 가족성 선종성 용종증

의 위험성이 있다면 10∼12세부터 2년마다 대장 내시

경을 시행하도록 추천하였다. 또한 가족성 선종성 용종

증 환자의 50% 이상에서 십이지장 용종이 동반되어 악

성종양의 가능성이 있으므로 상부 위장관 내시경도 함

께 시행하도록 추천된다
28)

.

  대장용종증은 기본적으로 임상 증상과 내시경 소견, 

조직 소견에 의해 감별 진단하나 최근에는 대장용종증

의 유전적 원인에 대한 연구가 활발히 진행되면서 진단

과 함께 유전자 변이에 대한 확인도 진단의 한 분야가 

되었다29). 

  Peutz-Jeghers 증후군의 경우 가족성으로 발생하거나 

산발적으로 발생할 수 있으며 상염색체 우성으로 유전

되는 질환으로 Volikos 등이 Peutz-Jeghers 증후군 환자

의 80%에서 LKB1/STK11 유전자의 변이가 동반되어 

있음을 밝혔다30). 

  실제로 국내에서 Peutz-Jeghers 증후군 환자 17명을 

대상으로 MLPA (Multiplex Ligation-dependent Probe 

Amplification) 분석을 통하여 STK11 유전자 돌연변이

를 확인한 연구에서 유전자 돌연변이가 64.7%에서 발

견되어 기존의 방법인 직접염기서열분석만으로 실시

한 결과에 비해서 유전자의 돌연변이 검색률이 높게 확

인되었다31). 

  소아의 대장용종증은 Peutz-Jeghers 증후군, 연소성 

용종증, 가족성 선종성 용종증, 림프성 용종증 등 다양

한 질환이 포함된 질환군으로 각각의 진단에 따라 임상

경과와 합병증, 유전경향의 차이가 있으므로 조기 진단

과 치료가 필요하며, 종양으로 진행 가능성을 고려하고 

합병증을 예방하기 위해 지속적인 경과 관찰이 필요한 

질환이다. 따라서 대장용종증이 의심되거나 진단된 환

자들은 정기적인 내시경 추적관찰이 필요할 것으로 생

각된다.

요      약

  목 적: 대장용종증은 소아에서는 드문 질환군으로 다

수의 용종으로 인한 출혈, 복통, 장중첩증 등이 반복될 

수 있고 용종의 악성화나 장외종양이 발생할 수 있으나 

아직은 이에 관한 연구가 많지 않다. 본 연구에서는 소

아 대장용종증의 임상 양상과 내시경적, 조직학적 특징

을 살펴보고자 하였다.

  방 법: 서울대병원 어린이병원에서 1987년부터 2009

년까지 대장내시경을 시행 받은 2,956명의 소아 환자 

중에서 대장용종증으로 진단받은 37명의 환자를 대상

으로 의무기록 분석을 시행하였다. 대장용종증 환자들

의 진단 시 평균나이는 8세였다.

  결 과: Peutz-Jeghers 증후군이 22예로 가장 많았으며 

연소성 용종증 7예, 가족성 선종성 용종증 6예, 림프성 

용종증 2예이었다. 내원 시 가장 흔한 주소는 혈변이었

다. 50% 이상의 환자에서 혈변과 복통이 동반되었고 

일부에서 항문종괴, 설사, 변비가 동반되었다. 용종의 

수와 크기는 다양하였고 위장과 소장에 용종이 동반된 

환자는 각각 21명, 17명이었다. Peutz-Jeghers 증후군 환

자에서는 주로 다엽성의 목이 있는 용종이 관찰되었다. 

연소성 용종증 환자에서는 둥글고 목이 있는 용종이 대

부분이었다. 가족성 선종성 용종증 환자에서는 작고 둥

글며 목이 없는 용종이 관찰되었다. 림프성 용종증 환

자에서는 목이 없는 용종이 관찰되었다. 모든 환자는 
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내시경적 용종절제술을 시행받았고 14명(38%)은 수술

적 용종절제술을 시행받았다. 부분장절제술을 시행받

은 환자는 13명(35%)이었고, 가족성 선종성 용종증 환

자 4명은 전대장절제술을 시행받았다. Peutz-Jeghers 증

후군 환자 중 일부에서 장외 종양이 발생하였으나 용종

의 악성화는 없었다.

  결 론: 소아의 대장용종증 환자는 출혈, 복통 등의 증

상을 보이며 장중첩증 등의 합병증이 발생할 수 있어 

조기 진단과 치료가 필요하며 정기적인 대장내시경 검

사를 통해 합병증을 예방하고 용종의 악성화나 장외 종

양 여부를 확인해야 한다.
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