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히르슈슈프룽병의 진단법은 얼마나 신뢰할 만한가?

김한바로, 김대연, 김성철, 남궁정만, 황지희
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How Reliable Are Diagnostic Methods of Hirschsprung Disease?

Hanbaro Kim, Dae Yeon Kim, Seong Chul Kim, Jung-Man Namgoong, Ji-Hee Hwang
Department of Pediatric Surgery, Asan Medical Center, University of Ulsan College of Medicine, Seoul, Korea

Purpose: The purpose of this study was to compare the diagnostic accuracy of the non-invasive diagnostic methods and rectal suction 
biopsy for the detection of Hirschsprung disease (HD). 
Methods: We reviewed diagnostic methods and results retrospectively in patients who underwent anorectal manometry, barium ene-
ma and rectal suction biopsy for the diagnosis of HD at Asan Medical Center from January 2000 to December 2012.
Results: There were 97 patients (59 neonates and 38 infants) in the study period. The overall accuracy of anorectal manometry for the 
diagnosis of HD was 71.1% and its sensitivity was 51.4% (48.1% in neonate and 62.5% in infant, respectively) and its overall specificity 
was 82.3% (81.3% in neonate and 83.3% in infant, respectively). The Overall accuracy of barium enema was 66.0% (72.8% in neonate and 
55.3% in infant, respectively) and specificity of barium enema was 53.2% (56.3% in neonate and 50.0% in infant, respectively). These re-
sults were lower than those of anorectal manometry. The overall sensitivity of barium enema was 88.6% (92.6% in neonate and 75.0% 
in infant, respectively) and it was higher than the sensitivity of anorectal manometry. Histological studies confirmed HD in 35 patients, 
in one of whom the suction biopsy showed negative finding. 
Conclusion: Accuracy of non-invasive methods for diagnosis of HD in our study is lower than those in previous study, so we need to 
improve the quality of diagnostic tools in our hospital. We conclude that the rectal suction biopsy is the most accurate test for diagnosing 
HD, so the biopsy to confirm the diagnosis of the HD is very important.
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서  론

히르슈슈프룽병(Hirschsprung disease)은 변비, 복부팽

만, 태변배출 지연, 구토 등의 증상을 가진 신생아기 및 영아

기 환자에서 의심할 수 있고, 바륨관장검사(barium enema)

에서 이행 부위 관찰, 직장항문 내압검사(anorectal man-

ometry)에서 직장항문 억제반사(recto-anal inhibitory 

reflex)의 부재, 직장흡입생검(rectal suction biopsy)에서 

acethylcholinestrase의 발현증가 및 H&E 염색에서 신경절

이 관찰되지 않으면 진단할 수 있다. 지금까지의 보고에 의하

면 이 세 가지 검사의 정확도는 매우 다양하고[1,2], 이 세 가

지 검사 모두 위음성 혹은 위양성 검사를 나타낸다[3,4]. 

Emir 등[4]은 36명의 신생아를 대상으로 한 연구에서 직장

항문 내압검사의 위양성은 1예, 위음성은 2예를 보고하였고, 

de Lorijn 등[1]은 직장흡입생검의 위음성을 2예를 보고하

였다. 특히 바륨관장검사와 직장항문 내압검사 중 한 가지의 

검사만으로는 정확히 진단될 수 없어, 과거 전신 마취하 직장

전벽생검이 많이 사용되었다[5]. 하지만 이 검사는 장천공, 

출혈, 감염 등의 합병증이 발생할 수 있어 선별검사로는 적절

치 못해 직장흡입생검이 진단의 표준으로 대신하게 되었다
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Table 1. Test Results of Barium Enema 

Final 

diagnosis

Neonates (n=59) Infants (n=38)
Total

(−) (+) (−) (+)

HD 2 25 2 6 35
Non HD 18 14 15 15 62
Total 20 39 17 21 97

Values are presented as patients’ number.

HD, Hirschsprung disease.

Table 2. Test Results of Anorectal Manometry 

Final 

diagnosis

Neonates (n=59) Infants (n=38)
Total

RAIR (+) RAIR (−) RAIR (+) RAIR (−)

HD 14 13 3 5 35
Non HD 26 6 25 5 62
Total 40 19 28 10 97

Values are presented as patients’ number.

HD, Hirschsprung disease; RAIR, recto-anal inhibitory reflex.

[6,7]. 또한, 이 질환은 임상적 증상이 다양하여 소수에서 신

생아기가 아닌 영아기 때 진단되어[8] 변비 등의 증상이 있

는 영아기 환자에서 히르슈슈프룽병을 감별 진단하는 것은 

매우 중요하다. 저자들은 본원에서 시행한 세 가지 검사의 정

확도를 알아보고자 본 연구를 계획하였고 이를 각각 신생아 

및 영아기로 나눠 각 검사가 연령별로 얼마나 정확성을 가지

는지 분석하였다. 또한 각 검사의 정확도 비교를 통하여 비침

습적 검사인 바륨관장검사와 직장항문 내압검사의 진단적 

의의와 한계를 알아보고, 직장흡입생검의 진단적 가치를 알

아보고자 하였다. 

대상 및 방법

2000년 1월부터 2012년 12월까지 본원 소아외과와 소아

과에서 히르슈슈프룽병을 의심하여 바륨관장검사, 직장항

문 내압검사 및 직장흡입생검을 모두 시행하였던 97예의 환

자를 대상으로 하였다. 대부분의 환자에서 먼저 바륨관장검

사를 시행하여 최소한 6시간 후에 지연촬영을 한 다음, 직장

항문 내압검사를 시행한 후 직장흡입생검을 시행하였다. 바

륨관장검사는 소아영상의학과 전문의 및 전공의에 의해 시

행되었고, 소아영상의학과 전문의가 판독하였다. 바륨관장

검사 전 직장수지검사나 세척을 위한 관장을 하지 않았고, 이

행 부위(transitional zone), 즉 무신경절의 병변이 있는 원

위부의 좁은 장관과 근위부 넓은 장관 사이의 급격한 변화나 

불규칙 수축(abnormal contraction)이 있는 경우 진단하였

다. 신생아의 경우 진단이 불확실한 경우 6시간 후에 지연촬

영에서 바륨의 잔존 및 이행 부위를 확인하였고, 이후에 12

시간, 24시간 간격으로 촬영하여 진단에 도움을 얻었다. 소

아영상의학과 전문의의 판독에서 히르슈슈프룽병이 의심되

는 경우도 진단에 포함하였다. 직장항문 내압검사는 2명의 

대장항문검사실의 전문간호사가 시행하였고, 환자를 충분

히 안정시킨 후 무릎을 굽힌 좌측와위 상태에서 8 channel의 

방사형 폴리에틸렌 외경 5.5 mm 도관과 끝에 풍선이 달린 도

관을 항문에 삽입하여 공기를 5 mL씩 증가시키면서 주입한 

후 직장항문 억제 반사를 확인하였다. 최대 50 mL까지 공기

를 증가시켜 2-5초간 5 mmHg의 압력 변화가 없으면 직장항

문 억제반사가 음성인 것으로 소아과 전문의가 판독하였다. 

직장흡입생검은 소아외과 전문의가 치상선에서 2-4 cm 상

부 6시 방향에서 2곳을 채취하였다. H&E 염색을 시행하여 

판독하였고, 이것으로 진단이 확실하지 않을 경우 neuron 

specific endolase (NSE), S-100 및 neuron-specific nu-

clear protein (Neu-N) 등의 면역 염색을 하여 신경절의 존

재 여부를 확인하였다. 최종 진단은 수술 후 병리소견에서 히

르슈슈프룽병으로 진단되는 것을 기준으로 하였다. 모든 자

료는 후향적으로 수집하였고, 통계처리는 PASW Statistics 

version 18.0 (IBM Co., Armonk, NY, USA)을 사용하였다. 

신생아기 및 영아기의 두 군 간 정확도 비교에 카이제곱 검정

(chi-square test)을 사용하였고, 각 검사 간의 민감도 및 특

이도 비교에는 맥네마(Mcnemar) 검정을 하였다.

결  과

1. 성별 및 나이

이 연구에 포함된 97예의 환자 중에 신생아는 59예

(60.8%), 영아는 38예(39.2%)였다. 남자는 52예(53.6%)였

고, 여자는 45예(46.4%)였다. 이 중 히르슈슈프룽병으로 진

단받은 환자는 35예였고, 그 중 신생아는 27예, 영아는 8예였

다.

2. 바륨관장검사

신생아기에 히르슈슈프룽병으로 진단된 27예 중 25예는 

바륨관장검사에서 양성이었고, 영아기 때 히르슈슈프룽병

으로 진단된 8예 중 2예는 바륨관장검사에서 음성이었다

(Table 1). 이 검사의 신생아기 정확도, 민감도, 특이도는 

72.8%, 92.6%, 56.3%로 영아기의 55.3%, 75.0%, 50.0%보다 

높았고 정확도는 신생아에서 영아보다 통계적으로 유의하

게 높았다(72.8% vs. 55.3%; p=0.041). 전체적으로 바륨관

장검사의 정확도, 민감도, 특이도는 66.0%, 88.6%, 53.2%였

다. 
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Table 4.  Direct Comparison of Accuracy

BE ARM RSB 
p-value

BE vs. ARM BE vs. RSB ARM vs. RSB

Sensitivity (%) 88.6 51.4 97.1 ＜0.001 0.375 ＜0.001
Specificity (%) 53.2 82.3 93.5 ＜0.001 ＜0.001 0.118

BE, barium enema; ARM, anorectal manometry; RSB, rectal suction biopsy.

Table 3. Test Results of Suction Biopsy 

Final 

diagnosis

Neonates (n=59) Infants (n=38)
Total

(−) (+) (−) (+)

HD 1 26 0 8 35
Non HD 30 2 28 2 62
Total 31 28 28 10 97

Values are presented as patients’ number.
HD, Hirschsprung disease. 

3. 직장항문 내압검사

신생아기 이 검사를 시행한 59예의 환자 중 직장항문 억제

반사가 없는 환자는 19예였고 이 중 6예는 위양성이었다

(Table 2). 27예의 히르슈슈프룽병으로 진단된 신생아 중 13

예가 직장항문 억제반사가 없어 이 검사의 민감도는 48.1%

로 낮았다. 영아기에 검사를 시행한 38예 중 10예가 직장항

문 억제반사가 없었고, 이 중 5예가 위양성으로 나타났다. 히

르슈슈프룽병으로 진단된 8예 중 5예가 직장항문 억제반사

가 없어 영아기 때 이 검사의 민감도는 62.5%였다. 신생아기 

이 검사의 정확도, 특이도는 66.1%, 81.3%였고, 영아기 때는 

78.9%, 83.3%였다. 전체적으로 직장항문 내압검사의 정확

도, 민감도, 특이도는 71.1%, 51.4%, 82.3%였다. 신생아기와 

영아기 직장항문 내압검사의 정확도는 두 군 간 통계적인 유

의성이 없었다(66.1% vs. 78.9%; p=0.173).

4. 직장흡입생검

신생아기 히르슈슈프룽병으로 진단된 27예 중 26예가 직

장흡입생검에서 양성이었고, 1예는 위음성이었다(Table 3). 

이 1예는 임상적 증상과 직장항문 내압검사 및 바륨관장검

사의 결과가 양성임을 근거로 수술을 시행하여 수술 후 조직

검사에서 히르슈슈프룽병으로 최종 진단되었다. 영아기 히

르슈슈프룽병으로 진단된 8예 중 8예 모두가 직장흡입생검

에서 양성으로 진단되어 영아기 이 검사의 민감도는 100%였

다. 위양성은 97예의 환자 중 신생아 2예, 영아 2예였다. 직장

흡입생검의 정확도, 민감도, 특이도는 신생아기에 94.9%, 

96.3%, 93.7%였고, 영아기 때 94.7%, 100%, 93.3%였다. 신

생아기와 영아기 검사의 정확도는 두 군 간 통계적으로 유의

하지 않았다(94.9% vs. 94.7%; p=0.969). 전체적으로 직장

흡입생검의 정확도, 민감도, 특이도는 94.8%, 97.1%, 93.5%

였다. 

5. 정확도의 비교

Table 4는 각 검사의 민감도와 특이도를 짝지어 비교한 표

이다. 직장흡입생검은 직장항문 내압검사보다 높은 민감도

를 보였고(97.1% vs. 51.4%; p＜0.001), 바륨관장검사보

다 높은 특이도를 보였으며(93.5% vs. 53.2%; p＜0.001) 

각각 통계적으로 유의하였다. 바륨관장검사의 민감도는 

88.6%로 직장항문 내압검사의 민감도 51.4%보다 높았고(p

＜0.001), 항문직장 압력계측 검사의 특이도 82.3%는 바륨

관장검사의 특이도 53.2%보다 높았다(p＜0.001).

고  찰

본 연구에서 히르슈슈프룽병으로 진단된 35예의 환자 중 

27예(77.1%)는 신생아기에 진단되고 나머지 8예(22.9%)

는 영아기에 진단되어 히르슈슈프룽병을 정확히 조기에 진

단하는 것은 아직도 어려운 도전과제이다. 또한 대략 80%의 

히르슈슈프룽병 환자들은 신생아 때 증상이 나타나지만[9], 

나머지 환자들은 증상이 늦게 나타나 신생아기 태변배출 지

연과 영아기 변비 같은 히르슈슈프룽병의 임상증상을 가진 

환자에서 병을 의심하고 조기 진단 및 감별 진단하는 것은 중

요하다. 

바륨관장검사에서 이행 부위는 히르슈슈프룽병의 특징적

인 소견이지만, 직장수지검사나 관장 후에 다시 바륨관장검

사를 시행하게 된다면, 근위부 장관의 감압으로 인해 이행 부

위의 관찰이 더욱 어려워지는 단점이 있다. de Lorijn 등[2]

은 이 검사의 민감도를 평균 70% (64%-76%)이며, 특이도

는 평균 83% (74%-90%)로 보고하고 있다. 국내의 Choi 

등[10]의 보고에서 바륨관장검사의 정확도, 민감도, 특이도

는 64%, 50%, 100%였다. 이전 연구에서 신생아기 때 이 검

사의 정확도는 75.0%이며, 영아기 때 90.5%로 두 군 사이에 

통계적 유의성은 없었지만 신생아 검사에서 낮은 정확도를 

보였다[5]. 이는 히르슈슈프룽병을 가진 신생아에서 바륨관

장검사의 이행 부위를 확인하기 어렵다는 보고들을 뒷받침
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하였다[11]. 하지만 본 연구에서 바륨관장검사의 전체적인 

정확도, 민감도, 특이도는 66.0%, 88.6%, 53.2%로, 특히 신

생아의 정확도 72.8%는 영아기의 정확도 55.3%보다 높았

고 통계적으로 유의한 차이가 있었다. 본 연구에서 이런 결과

의 이유는 신생아의 높은 민감도(25/27예)에서 비롯된 것으

로 영아의 환자 수(8예)가 상대적으로 적기 때문이다. 

Taxman 등[11]은 바륨관장검사의 위음성 결과를 20%, 위양

성 결과를 29%로 보고하고 있다. 본 연구의 바륨관장검사의 

위양성 결과는 신생아 14예와 영아 15예로 나와, 본 의료기

관의 검사의 질적 향상을 필요로 한다는 것을 보여준다. 또한 

Rosenfield 등[12]은 히르슈슈프룽병의 바륨관장검사 소견

으로 이행 부위 외에 부위의 불규칙 수축, 24시간 이상 바륨

배출지연 및 바륨이 대변과 혼재한 양상을 보인다고 하였으

나 이에 대하여 국내의 Choi 등[10]은 히르슈슈프룽병 진단

에 확정적인 소견으로 볼 수 없다고 주장하였다. 본 의료기관

에서 시행한 지연촬영 역시 잔존 바륨의 여부를 확인하는 것

은 정확한 진단에 큰 도움은 되지 않았다. 이러한 검사적 한

계로 인해 바륨관장검사는 선별검사로서 부족하며 수술적 

치료 시 수술 범위를 정하고 히르슈슈프룽병으로 배제하는 

데 의의가 있고, 진단에 있어 전적으로 의존해서는 안 된다고 

판단된다. 

히르슈슈프룽병의 진단에 있어 직장항문 내압검사는 비

침습적이면서 쉽게 시행할 수 있어 폭넓게 시행되고 있는 검

사지만 연구마다 다른 결과를 보이고 있다. de Lorijn 등[2]

은 이 검사는 높은 특이도(평균 94%, 범위 89%-97%)와 민

감도(평균 91%, 범위 85%-95%)를 보고했고, 또 다른 연구

에서 낮은 정확도(71.4%)를 보고하고 있다[13]. 본원의 이전 

연구에서 이 검사의 정확도, 민감도, 특이도는 91.9%, 

75.0%, 96.6%였으나[5] 본 연구에서 이 검사의 정확도, 민감

도, 특이도는 이전 연구에 비해 낮았다. 생후 12일 이전 항문 

괄약 기능의 생리적 미성숙으로 인해 미숙아나 만삭아 모두

에서 직장항문 억제반사가 없을 수 있다는 보고가 있다

[14,15]. 본 연구에서 신생아는 평균 13.6일(범위 2-30일)에 

검사를 시행하였고, 이러한 연령분포는 본 연구에서 관찰되

는 직장항문 내압검사의 높은 위양성의 원인일 수 있다. 또한 

도관을 통해 풍선에 공기 주입 시 공기 누출 등의 기술적 문

제로 인해 위양성 결과가 나올 수 있다. 최종 결과에서 히르

슈슈프룽병으로 진단되었지만 직장항문 억제반사가 없는 

경우는 35예 중 18예였다. 본 연구보다 낮지만, 다른 연구에

서는 위음성을 26%로 보고하고 있고, 그 이유는 도관의 이동 

때문이라고 설명하고 있다[16,17]. 이러한 기술적인 문제는 

도관이 직장항문에서 잘 고정되어 움직이지 않는 미세슬리

브센서를 가진 직장항문 내압검사(micro-sleeve man-

ometry)로 극복할 수 있다는 보고도 있으며[18] 또 다른 많

은 보고들은 직장항문 내압검사의 진단적 검사로서의 효용

성을 높게 평가하고 있다[14,19]. 따라서 본 의료기관의 직장

항문 내압검사는 검사자의 교육 및 새로운 기기의 도입 등을 

통해 진단적 검사의 질을 개선시킬 필요가 있다.

직장생검은 히르슈슈프룽병을 확진할 수 있는 진단 방법

이지만, 전신마취가 필요하고 출혈과 반흔조직이 생기는 문

제가 있어 덜 침습적이고, 마취 없이 시행할 수 있는 직장흡

입생검은 acethylcholinesterase 염색이 도입된 이후, 직장

생검과 거의 비슷한 정확도를 가지는 것으로 알려져 있다

[20,21]. 하지만 acethylcholinesterase 염색은 신선동결조

직을 사용해야 하며, 염색 양상의 해석도 불분명하거나 어

려운 경우가 발생한다[22]. 따라서 본 의료기관에서는 ace-

thylcholinesterase 염색 대신 형태가 더 분명하게 유지되

는 포르말린에 고정된 조직에서 H&E 염색을 시행하여 신

경절 여부를 확인하였고, 불확실할 경우 추가로 NSE, 

S-100, Neu-N 등으로 면역 염색 후 진단하여 유사한 검사

를 얻을 수 있었다. 최근엔 bcl-2와 calretinin 면역조직화

학 염색을 하고 있어 추후 결과에 대한 연구가 필요하다. 국

내 연구에서 이 검사의 정확도, 민감도, 특이도는 97%, 98%, 

96%로 보고했다[10]. 본 연구도 직장흡입생검 조직검사의 

정확도는 94.8%로 이 검사가 히르슈슈프룽병 진단에 가장 

정확한 방법으로 조사되었다. 또한 직장흡입생검은 바륨관

장검사의 특이도(53.2% vs. 93.5%; p＜0.001) 및 직장항문 

압력계측정 검사의 민감도(51.4% vs. 97.1%; p＜0.001)보

다 높았고, 통계적으로 유의한 결과였다. 본 연구의 위음성

은 1예였는데, 검체의 채취 부위의 다양성 및 점막근육을 포

함하지 않고 표면적으로 검체를 채취한 경우, 병리과 의사

의 경험 및 염색할 때 기술적 문제가 위음성이 나올 수 있는 

이유이다. 또한 신생아에서 효소계(enzyme system)의 미

성숙이 위음성의 원인일 수 있다[23]. 위양성 검사는 모두 4

예였고, 장기간 추적관찰상 증상이 없는 상태로, 이유는 불

명확하다.

본 연구를 요약해 보면, 본원의 히르슈슈프룽병 비침습적 

진단검사인 바륨관장검사는 높은 민감도와 낮은 특이도를 

보이며, 직장항문 내압검사는 반대로 낮은 민감도와 특이도

를 보였다. 또한 두 검사는 이전 연구와는 다른 낮은 정확도

를 보여 향후 검사의 질적 향상이 필요할 것으로 보인다. 또

한 직장흡입생검은 정확도, 민감도 및 특이도가 가장 높은 검

사이고, 히르슈슈프룽병의 진단은 병변이 있는 부위의 조직

학적 확인이 중요하다. 하지만, 히르슈슈프룽병의 진단은 어

느 한 가지 검사만으로 정확히 진단될 수 없어 임상양상과 진

단적 검사 각각의 장단점과 민감도, 특이도 등을 감안하여 신

중히 진단하는 것이 중요하다.
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