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아래눈꺼풀에서 발생한 단독 색소 얼기신경섬유종 1예

Solitary Pigmented Plexiform Neurofibroma in Lower Eyelid: A Case Report
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Purpose: Solitary plexiform neurofibroma of the eyelid without neurofibromatosis is a rare disease. We report a case of solitary 
plexiform pigmented neurofibroma of the eyelid without neurofibromatosis.
Case summary: A 12-year-old male visited our clinic with a painless palpable subcutaneous mass on the right lower eyelid. He 
had a history of Batter syndrome and attention deficit hyperactivity disorder. On initial presentation, clinical features regarding 
neurofibromatosis such as Lisch nodule, optic nerve glioma, or high myopia were not observed. We performed excision and bi-
opsy of the lower lid mass under general anesthesia. Macroscopically, the tumor was 4.0 x 1.5 x 1.5 cm in size with irregular 
nodules. Microscopically, the tumor consisted of multiple, variably sized tortous enlarged nerve fascicles with clusters of pig-
mented cells. Immunohistochemical results revealed expression of S-100 protein. Pigmented cells express both S-100 and mel-
an-A proteins, while nonpigmented cells express S-100 protein only. The tumor was finally diagnosed as plexiform pigmented 
neurofibroma. Dermatological evaluation revealed no evidence of systemic neurofibromatosis.
Conclusions: Plexiform neurofibroma should be considered in the differential diagnosis of an eyelid mass, even if the patient 
does not have a history or clinical features of neurofibromatosis. Plexiform neurofibroma can be successfully managed with sur-
gical excision.
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신경섬유종증은 모반증에 속하는 선천성 유전질환으로, 

피부, 중추신경계, 골격조직 및 안구 등에 다발성 병변을 

일으키며 비교적 드물다고 알려져 있다.1 신경섬유종은 발

생률이 2% 미만으로 알려져 있으며, 크게 신경섬유종증과 

동반되는 신경섬유종, 얼기(plexiform) 신경섬유종과 단독

(solitary) 신경섬유종의 3가지로 나눌 수 있다.2 해외에서는 

Bechtold et al3에 의해 신경섬유종증의 전신증상을 동반하

지 않은 단독 색소 얼기신경섬유종 3예가 보고된 바 있다. 

그러나 국내에서는 선천성 신경섬유종증으로 진단받았던 

환자에게서 안와의 얼기신경섬유종을 발견한 보고가 있었

으나,4 신경섬유종증의 진단, 증상, 또는 가족력 없이 단독

으로 발생한 얼기신경섬유종에 대해서는 보고된 바가 없다. 

또한 맬라닌 색소를 갖는 세포들을 포함하는 신경섬유종인 

색소성 신경섬유종은 전체 신경섬유종의 약 1%에서 발견

되며, 얼기신경섬유종과 마찬가지로 대부분은 신경섬유종

증 1형 환자에서 발생한다고 알려져 있다. 저자들은 안검의 

피하부위에 단단한 결절 병변을 보여 절제생검 후 진단된 

전신적 신경섬유종증을 동반하지 않는 단독 색소 얼기신경

섬유종 1예를 경험하고 성공적으로 치료하였기에 이를 문
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Figure 1. External photograph. Non-tender, palpable mass 
was observed on the right lower eyelid. 

A B

Figure 2. Enhanced Orbital computed tomography. Images showed about 3.8 × 1.5 × 1.5 cm sized non-enhanced cystic lesion at 
subcutaneous tissue of the right lower lid and focal skin thickening. (A) Axial view. (B) Coronal view.

헌고찰과 함께 보고하고자 한다.

증례보고

출생 직후부터 발견한 우측 아래눈꺼풀 부위의 무통성 

종괴를 주소로 12세 남자 환아가 수술적 치료를 원하여 내

원하였다(Fig. 1). 바터증후군 및 주의력결핍 과잉행동장애

로 진단받고 치료 중이었으며, 타 병원에서 시행한 바터 증

후군 관련 유전자 검사는 음성이었다. 내원 시 시행한 신체

검사에서 양안의 최대교정시력은 1.0이었고, 안압은 우안 

15 mmHg, 좌안 16 mmHg, 눈꺼풀의 담갈색 반점 및 신경

집종은 관찰되지 않았다. 세극등현미경 검사에서 리쉬소결

절은 없었고, 안저검사에서 망막 과오종 및 망막 색소상피 

이상 등은 동반하지 않았다. 굴절검사에서 구면값 -0.50D

의 고도근시 없는 정상 소견이었다. 안와의 조영증강 컴퓨

터 단층촬영에서 약 3.8 × 1.5 × 1.5 cm의 조영증강되지 않

는 낭형 병변이 피하층에 있었고, 국소적인 아래눈꺼풀의 

피부두께 증가소견을 보였다. 안와내로의 침범 및 주변 뼈 

이상은 관찰되지 않았다(Fig. 2). 표피낭종으로 추정 진단 

후 절제생검술을 계획하였다.

전신마취하에 병변에 대해 눈썹 아래로 접근하여 절제생

검술을 시행하였다. 육안소견상 종양은 4.0 × 1.5 × 1.5 cm 

크기의 불규칙한 모양의 흑색을 띤 결절로 구성되어 있었다. 

헤마톡실린 & 에오신(Hematoxylin & eosin) 염색상 점액기

질을 동반한 여러 개 다양한 크기의 비후된 신경 다발이 있

었으며, 증식된 멜라닌세포가 그 주위를 감싸고 있었다(Fig. 

3A, B). Neurofilament, melan-A, HMB-45에 양성을 보이는 

색소 얼기신경섬유종으로 판명되었다(Fig. 3C, D). 

이후 본원 피부과에서 신경섬유종증에 대한 평가를 시행

하였으며, 목, 등, 팔과 다리 등 병변 이외의 부위에 담갈색 

반점(café au lait spot), 겨드랑이의 주근깨(Axillary freck-

les), 또는 신경섬유종(neurofibroma)과 같은 신경섬유종증

에 동반되는 특징적인 피부소견은 모두 관찰되지 않았다. 

유전자 검사상 NF-1 유전자 돌연변이는 동반하지 않았다. 

술 후 15개월 동안의 추적관찰 기간에 재발은 없었고, 환아

는 통증 호소 없이 수술창상이 잘 유지되는 상태였다. 

고 찰

신경섬유종증은 피부색소침착, 다발성 피부종양, 신경섬

유종을 특징으로 하는 질환이다. 안증상은 보통 편측으로 

오며 안검의 반점, 안와의 신경섬유종 또는 얼기신경섬유

종, 안구에서는 결막과 각막신경의 증대, 섬유주, 포도막, 

망막, 시신경유두의 과오종 및 신경교종을 특징으로 한다.1 

National Institutes of Health (NIH) consensus guideline에서

는 담갈색반점, 다발성 종양 혹은 단독 얼기신경섬유종, 겨
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A B

C D

Figure 3. The patient underwent surgical resection of the tumor. (A) Photomicrograph of plexiform pigmented neurofibroma 
(Hematoxylin-eosin, original magnification ×40). Multiple, variable sized tortuous hypertrophic nerves. (B) High power photo-
micrograph of plexiform pigmented neurofibroma (Hematoxylin-eosin, original magnification ×200). Clusters of melanin pig-
mented cells surrounding hypertrophied nerve of neurofibroma. (C) High power photomicrograph (S-100, original magnification 
×200). Pigmented and nonpigmented tumor cells expressing S-100 protein. (D) High power photomicrograph (Melan-A, original 
magnification ×200) Pigmented cells with strong immunoreactivity for Melan-A, in contrast to nonpigmented cells.

드랑이 주근깨, 시신경종양, 리쉬 결절, 뼈 형성부전, 가족

력의 7가지 기준 중 2가지 이상을 만족할 때 신경섬유종증

으로 진단 가능하다고 제시하였다.3

이 중 얼기신경섬유종은 흔히 잘 경계된 피하 또는 피내 

종괴로 발견되며, 다양한 해부학적 위치에서 발생할 수 있

으나 가장 호발하는 부위는 두경부로 알려져 있다.5 단독 

얼기신경섬유종은 드물며 NF-1 유전자 섞임증(Mosaicism) 

또는 신생(De novo type)으로 나타날 수 있다고 알려져 있

다.6 NF-1 유전자 섞임증을 가진 환자 124명을 대상으로 조

사한 연구에서 단독 색소 얼기신경섬유종은 8예 있었으며, 

이 중 7예가 두경부에서 발생하였다.5

해외에서는 구강내, 턱밑샘, 성기, 볼점막, 침샘안 얼굴신

경, 복강내 소망에서 발생한 단독 얼기신경섬유종에 대한 

보고가 있었으며,7 2012년 Bechtold et al3에 의해 안구주변 

조직에서 발생한 얼기신경섬유종 13예가 보고되었다. 이 

중 신경섬유종증의 전신증상을 동반하지 않은 단독 얼기신

경섬유종은 3예였으며. 2예는 안구에서 발생하였고, 1예는 

안검, 안구 및 관자놀이에 걸쳐 있었다고 보고되었다.

국내에서는 안구 주변 조직의 단독 신경섬유종에 대해 

Song and Yoo1에 대해 보고된 바가 있다. 안구 주변 조직

의 얼기신경섬유종에 대한 증례는 Jung et al4에 의해 보고

된 1예가 있으며, 두개 및 측두골, 안와, 안구 및 안검의 광

범위한 침범으로 인한 심한 안검하수와 안구돌출 및 안구

통증을 동반하였다. 하지만 이 보고는 선천 신경섬유종증

을 진단받은 경우였으며, 전신적으로 담갈색 반점과 같은 

다른 병변을 동반한 경우였다. 본 증례는 다른 신경섬유종

증의 증거가 없는 환아에서 안검종양의 제거 후 조직학적

으로 색소 얼기 신경섬유종을 진단받았다.

신경섬유종의 치료는 대증적으로 종양이 너무 커서 기능

적 장애를 일으킬 경우에만 종양 자체를 절제한다고 알려

져 있다. 그러나 얼기신경섬유종은 얼굴 쪽에 발생했을 경

우에는 중대한 외모결손을 남길 수 있으며, 신경섬유종의 

아형 중 신경 주변을 따라 주위 연조직으로 침범가능성이 

있는 침습적인 아형으로 알려져 있고 악성화 가능성이 있



336

= 국문초록 = 

아래눈꺼풀에서 발생한 단독 색소 얼기신경섬유종 1예

목적: 저자들은 전신적인 신경섬유종증 없이 눈꺼풀에 단독으로 발생한 얼기 색소성 신경섬유종 1예를 경험하였기에 이를 보고하고자 

한다.

증례요약: 출생 직후부터 발견한 우측 아래눈꺼풀 피하의 비교적 경계가 명확한 무통성 종괴를 주소로 12세 남자 환아가 수술적 치료

를 원하여 내원하였다. 과거력 상 바터 증후군, 주의력결핍 과잉행동장애로 진단받고 치료 중이었다. 내원 시 시행한 이학적 검사상 

리쉬소결절, 시신경아교종, 고도근시 등 신경섬유종증에서 나타나는 소견은 보이지 않았다. 병변에 대해 절제생검술을 시행하였으며, 

육안소견상 4.0 × 1.5 × 1.5 cm 크기의 불규칙한 모양의 결절이었다. Hematoxylin & eosin 염색상 점액기질을 동반한 다양한 크기의 

비후된 신경 다발이 있었으며 증식된 멜라닌세포가 그 주위를 감싸고 있었다. 면역조직화학염색에서 neurofilament, melan-A, 

HMB-45 (Melanoma marker antibody)에 양성을 보여 얼기 색소성 신경섬유종으로 판명되었다. 피부과에서 시행한 이학적 검사, 

뇌자기공명영상촬영 및 유전자 검사에서 전신적인 신경섬유종증의 증거는 없었다.

결론: 신경섬유종증으로 진단된 과거력 및 임상적 소견이 없더라도 눈꺼풀 종물의 감별 진단 시 얼기 색소성 신경섬유종을 고려해야 

하며, 절제술에 의해 성공적으로 치료될 수 있다.
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어 즉시 제거하는 것이 추천된다.5,8 

결론적으로, 신경섬유종증으로 진단된 과거력이 없고 눈

과 다른 전신에 신경섬유종증이 의심되는 소견이 없더라도 

안구주변 조직에 무통성 단단한 종괴가 있을 경우 얼기 색

소성 신경섬유종 또한 감별진단으로 고려해야 할 것이며, 

수술적 제거로 성공적으로 치료될 수 있다. 
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