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성인의 눈꺼풀에 발생한 Muir-Torre 증후군 1예

배건호⋅김윤덕⋅우경인

성균관대학교 의과대학 삼성서울병원 안과학교실

목적: Muir-Torre 증후군은 피지선 종양과 내장의 악성종양이 동반되는 드문 증후군으로 저자들은 국내에서 최초로 Muir-Torre 증후
군 1례를 경험하였기에 이를 보고하고자 한다.
증례요약: 65세 여자 환자가 1년 전 발생한 우안 아래눈꺼풀 종괴를 주소로 내원하였다. 경계가 불규칙한 결절성의 종괴가 관찰되어 
절제 생검 및 Tenzel 피판을 이용한 아래눈꺼풀 재건술을 시행하였다. 병리조직학 검사에서 아래눈꺼풀 종괴는 분화도가 좋은 피지샘
세포로 이루어져 있었으며, 피지샘종에 특징적인 소견을 보였다. 환자는 5년 전 자궁 내막암 및 결장암으로 복식전자궁적출술 및 저위
전방절제술을 시행하였고 3년 전 유두성 요로상피암종으로 신요관적출술을 시행하였다. 악성 종양 병력이 있는 환자에서 피지샘종을 
확인하여 Muir-Torre 증후군으로 진단하였다.
결론: 성인에서 발생한 눈꺼풀 종괴가 피지샘종으로 진단된 경우 Muir-Torre 증후군을 감별진단에 포함시켜야 하며, 전신적인 검사를 
통해 내장의 악성병소 종양 동반 여부를 확인하는 것이 중요하다.
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Muir-Torre 증후군(Muir-Torre syndrome, MTS)은 

다른 유발요인 없이 피지선 종양과 내장의 악성종양이 동

반되는 드문 증후군으로 1967년 Muir와 1968년 Torre에 

의해 보고가 되었으며 상염색체 우성으로 유전이 된다고 

알려져 있다.1,2
 Muir-Torre 증후군에 특징적인 피지선 

종양에는 피지샘종(sebaceous adenoma), 피지선상피종

(sebaceous epithelioma), 피지선 분화를 보이는 기저세

포상피종(basal cell epithelioma with sebaceous differ-
entiation), 낭성피지선종양(cystic sebaceous tumor)과 

피지선암(sebaceous carcinoma)이 포함된다. 가장 흔히 

동반되는 내장의 악성종양은 위장암(43-61%)3이며, 이
어서 비뇨생식기종양(21-25%)과 유방암(5-14%) 순서

로 호발한다.4-6 저자들은 국내에서 최초로 Muir-Torre 
증후군 1예를 경험하였기에 이를 보고하고자 한다.

증례보고

65세 여자 환자가 1년 전 발생한 오른쪽 아래눈꺼풀 종

괴를 주소로 내원하였다. 과거력상 종괴부위에 절개소파술

을 두 차례 시행 받은 적이 있으며 동일한 부위에 종괴가 

재발되어 본원에 의뢰되었다. 안과 검진상 오른쪽 아래눈꺼

풀 부위에 10×7 mm 크기의 종괴가 관찰되었다(Fig. 1). 
불규칙한 결절성의 종괴는 눈꺼풀 테를 넘어 눈꺼풀판을 

침범하고 눈꺼풀결막쪽까지 달하였다. 그보다 외측으로 5 
mm 떨어져서 눈꺼풀테에 노란 점상의 위성병변을 동반하

고 있었다. 전안부 검사와 안저 검사상 특이 소견은 없었다.
국소마취하에 절개생검을 시행하였으며 병리조직학적 

검사에서 비전형적 피지선상피소(atypical sebaceous epi-
thelial nest) 소견을 보였다. 임상적으로 피지선암을 배제

할 수 없어 국소마취하 절제생검 및 Tenzel 피판을 이용한 

아래눈꺼풀재건술을 시행하였다. 병리조직학적 검사에서 

아래눈꺼풀 종괴는 분화도가 좋은 피지샘세포로 이루어져 

있었으며, 피지샘엽의 구조는 특징적인 중심부의 성숙한 피

지샘 세포질 액포를 주변부의 기저 세포와 성숙한 피지샘

세포들이 둘러싸는 형태로 구성되어 있어 보여 피지샘종

(sebaceous adenoma)으로 진단하였다(Fig. 2).
환자는 5년 전 유전성 비용종증대장암 증후군 진단을 받

고 제 2기/3기의 자궁내막암 및 고유근층까지 침범한 3 × 

2.5 cm 크기의 결장암으로 복식 전자궁적출술 및 저위전방
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Figure 1. Clinical photograph showing an irregular nodular mass in the lower tarsal conjunctiva of the right eye. 

A B

Figure 2. Sebaceous gland adenoma. Microscopically the tumor exhibited a lobular pattern with basaloid cells at the periphery of the 
lobules with central areas of sebaceous differentiation (hematoxylin and eosin, original magnification ×100 (A), ×400 (B)).

절제술을 시행하였다. 이후 고식적인 항암치료 및 방사선치

료를 시행하였으나 3년 전 국소적인 기질층의 침범을 동반

한 2기/3기 유두성 요로상피암종이 발견되어 신요관적출술

을 시행하였다. 이후 경과관찰 중 유두성 요로상피암종이 

재발되는 소견보여 경뇨도적 절제술을 3차례 추가로 시행

하였으며, 가로주름창자의 샘암종 재발되어 결장반절제술 

및 담낭절제술 시행하였다. 가족력상 환자의 아들이 췌장암

으로 진단을 받았다. 외과수술 후 시행한 유전자검사 결과 

hMLH1 유전자가 99%, hMSH2 유전자는 1%의 암세포에

서 관찰되었다.
자궁내막암과 요로상피암 및 결장암으로 치료 받은 환자

에서 아래눈꺼풀 피지샘종이 나타나 Muir-Torres 증후군

으로 진단하였다.

고 찰

Muir-Torre 증후군은 피부에 발생하는 피지선 종양과 

내장의 악성종양이 동반되는 드문 질환으로 1967년 Muir
와 1968년 Torre에 의해 기술이 되어 Muir-Torre 증후군

이라는 이름이 붙여진 이후 지금까지 사용되고 있다.1,2
 아

직 국내에서 Muir-Torre 증후군이 보고된 바는 없다. 문헌

고찰에 의하면 남녀의 비율은 2:1로 남자에서 많이 발생하며, 
병변이 발견되는 평균연령은 53-55세로 알려져 있다.1,3,7,8

 

41%에서는 피지선 종양이 내장의 악성종양과 동시에 발생

하거나 선행한다.9 가장 흔히 동반되는 내장의 악성종양은 

위장암(47-61%)이며, 이어서 비뇨생식기종양(21-25%)
과 유방암(5-12%) 순서로 호발한다.3,5,8,10

 이 밖에도 혈액

종양, 폐종양, 두경부종양이 동반되었다는 보고가 있었다.
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Figure 3. The patient’s photograph taken 18 months after surgery shows no recurrence.

Muir-Torre 증후군은 mismatch DNA repair 유전자의 

배선돌연변이로 인해 발생하는 유전성 비용종증대장암 증후

군(hereditary non-polyposis colorectal cancer, HNPCC)
과 유사한 유전적 배경을 가지며 상염색체 우성으로 유전

이 된다.11,12
 HNPCC를 일으키는 유전자로는 2p16 염색체

의 hMSH2, 3p21 염색체의 hMLH1, 2q31 염색체와 7p22 
염색체의 hPMS1 혹은 hPMS2, 그리고 hMSH6/GTBP가 

있으며, Muir-Torre 증후군에서는 hMSH2 유전자가 hMLH1 

유전자보다 돌연변이를 일으키는 비율이 높은 것으로 보고

되어 있다.11,13
 이런 유전자들의 돌연변이로 인해서 피부와 

내장종양의 미세위성 불안정성(microsatellite instability)
을 일으키게 되며, 이런 경우 미세위성 불안정성이 없는 경

우에 비하여 위장암의 발생시기가 빠르고, 피부 및 내장종

양의 개수가 많으며, 생존기간이 길다는 차이를 보인다. 본 

증례에서는 외과수술 후 시행한 유전자검사 결과 12hMLH1 유

전자가 99%, hMSH2 유전자는 1%의 암세포에서 관찰되었다.
Muir-Torre 증후군에서 발생하는 내장의 악성 종양은 

전이 비율이 높지만(60%), 진행경과가 빠르지 않아 12년 

생존율이 50%에 이르며, 원발성 혹은 전이성 종양을 제거

하는 것이 치료 성공률을 높일 수 있다.14
 Tillawi et al10은 

Muir-Torre 증후군에서 피지선암에 비해 양성 피지선종양

이 더 흔하게 관찰됨을 보고하였는데, 이러한 양성 피지샘

종, 피지선상피종의 경우는 절제술 혹은 냉동응고술 등으로 

치료하고, 피지선암의 경우는 광범위절제술로 치료할 수 있

다. 본 증례에서는 병변으로부터 3 mm 간격을 남기고 광범

위절제술을 시행하였으며, 동결절편 검사를 시행하여 절제

면에서 종양이 없는 것을 확인하고 Tenzel 피판을 이용한 

아래눈꺼풀 재건술을 시행하여 결손부위를 재건하였다(Fig. 3).
일반적으로 눈 주변에서 피부종양이 발견되는 경우에 전

신적인 질환과 연관되어 있는 경우가 매우 드물어 전신검

사를 하지 않는 경우가 많으며, 피부병변과 내장병소가 발견

되는 사이의 간격이 긴 경우가 많아 안과적으로 Muir-Torre 
증후군이 진단되는 경우는 드물다. 그러나 피지선 종양이 

발견되는 경우 내장의 악성병소가 동반될 가능성이 있으므

로 정기적인 경과관찰과 전신적인 평가가 반드시 필요하다. 
Muir-Torre 증후군은 상염색체 우성으로 유전이 되며, 표
현형이 다양하게 나타나기 때문에 환자의 가족에 대한 검

사도 빼놓지 말아야 하며, 질환에 대한 정확한 평가를 위하

여 가능하다면 유전자 검사를 시행하여야 한다.7,11,15
 본 증

례에서는 외과에서 결장반절제술 후 시행한 유전자검사 결

과 hMLH1 유전자가 99%, hMSH2 유전자는 1%의 암세포

에서 관찰되었다. 유전자 검사에서 이상이 확인되는 경우에

는 관련된 내장의 악성병소를 확인하기 위해 추가적인 진

단검사를 시행하여야 하며, 가족들의 전신검사 및 유전 상

담을 권유하여야 한다.
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A Case of Muir-Torre Syndrome

Kunho Bae, MD, Yoon-Duck Kim, MD, PhD, Kyung-In Woo, MD, PhD

Department of Ophthalmology, Samsung Medical Center, Sungkyunkwan University School of Medicine, Seoul, Korea

Purpose: To present a rare case of Muir-Torre syndrome characterized by the association of sebaceous skin tumors and 
systemic malignancies.
Case summary: A 65-year-old female visited our clinic with an irregular nodular mass of the right lower eyelid, which devel-
oped 1 year earlier. An excisional biopsy and lower lid reconstruction with Tenzel’s semicircular rotational flap was per-
formed under local anesthesia. Histopathologic examination showed well-differentiated sebaceous cells, consistent with 
sebaceous adenoma. The patient had undergone total abdominal hysterectomy and lower anterior resection due to endo-
metrial cancer and sigmoid colon cancer 5 years before, and nephroureterectomy due to papillary urothelial carcinoma 3 
years before. Based on the history of systemic malignancy and sebaceous skin cancer, a diagnosis of Muir-Torre syn-
drome was made.
Conclusions: When a sebaceous gland tumor of the eyelids is detected, Muir-Torre syndrome should be included in the 
differential diagnosis, and systemic work-up for the internal malignancy must be performed.
J Korean Ophthalmol Soc 2011;52(3):355-358
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