
von Hippel-Lindau(VHL)병은 상염색체 우성(autosomal

dominant)으로 유전하며, 여러 장기에 양성 및 악성 종양을

초래하는 질환으로 35,000-40,000명당 1명의 비율로 발생하

는 드문 질환이다 (1, 2). 저자들은 가족성을 보이는 VHL병을

경험하였기에 이에 대한 방사선 소견을 보고하고자 한다. 

증례 보고

40세 여자 환자가 오심과 발열을 주소로 외부 병원에서 시

행한 복부 초음파검사와 복부 전산화단층촬영(computed

tomography, CT)에서 췌장 낭종과 우측 신장 종괴가 발견되

어 본원으로 전원되었다 (Fig. 1). 외부 방사선 검사를 관찰한

결과, VHL병을 의심하여 안저 검사를 시행하였으나 이상 소

견이 없었다. 중추 신경계 병변의 유무를 확인하기 위해 시행

한 자기공명영상(magnetic resonance imaging, MRI)에서 소

뇌혈관모세포종이발견되었고 (Fig. 2), 이는 감마나이프로치

료하였다.

췌장과 우측 신장의 병변을 평가하기 위해 시행한 복부 MRI

에서 췌장 전체에 걸쳐 수많은 낭종이 관찰되었다. 우측 신장

에2 cm 크기의고형성종괴가관찰되었고이는조영증강T1-

강조영상에서조영증강이되어신세포암으로진단하였다 (Fig.

3). 우측 신장 종괴에 대해 근치적 신절제술을 시행하였다. 적

출된 신장의 육안 소견에서 경계가 좋은 2.3 cm 크기의 종괴

와 함께 영상진단에서 발견할 수 없었던 약 2 mm 크기의 또

다른 종괴가 발견되었다 (Fig. 4). 현미경 소견에서 두 개의 신

종괴 모두 투명세포 신세포암으로 진단되었다.

환자의 가족력을 살펴보면 (Fig. 5), 환자의 남동생이 소뇌

의 혈관모세포종으로 감마나이프 시술을 받은 적이 있었다. 환

자의 두 아들에 대해 뇌 및 복부 CT를 시행한 결과 10세인 둘

째 아들에서 췌장 낭종이 발견되었다 (Fig. 6). 

고 찰

VHL병은 상염색체우성으로유전하는질환으로유전인자는

3번 염색체의 단완에 위치하며, 발현하는 정도는 매우 다양하

여 가족간 혹은 개인 사이에서도 크게 차이가 나는 것으로 알

려져 있다 (1, 2, 4-6). VHL병에 대한 우리 나라의 통계는 없

으나 서양의 경우 35,000-40,000명당 1명으로 나타나는 드

문 질환이다 (1, 2). VHL병의 특징적인 병변은 망막 혈관모세

포종, 소뇌와 척수의 혈관모세포종, 그리고 신세포암 등이다.

그 밖에 신장, 췌장 그리고 부고환의 낭성 병변과 부신의 크롬

친화세포종 등이 발생한다 (1-6). 

VHL병의 임상적인 진단기준을 살펴보면, VHL병에 대한 가

족력이 있는 경우, 망막 또는 중추신경계의 혈관모세포종 중

하나가 있거나 그 밖의 병변 (신세포암, 다발성 췌장 낭종, 크

롬친화성세포종 등)이 있으면 VHL병으로 진단할 수 있다. 가

족력이 명확하지 않은 경우, 2개 이상의 망막 또는 중추신경계

혈관모세포종이 있거나, 한 부위의 혈관모세포종과 함께 다른

장기에 특징적인 발현이 있으면 VHL병으로 진단할 수 있다

(1, 2). 본 증례에서는 소뇌의 혈관모세포종과 함께 신세포암

과 다발성 췌장 낭종을 동반하고 환자의 형제 중 소뇌의 혈관

모세포종의 병력이 있었기 때문에 VHL병으로 쉽게 진단할 수

있다.

망막의 혈관모세포종은 VHL병 환자의 반수에서 발견되고,

출혈과 망막박리 등과 같은 합병증이 발생하기 전에는 임상증

상이 없는 경우가 흔하다. 선별검사로 안저검사, 형광안저촬영

술, 안압측정 등이 필요하다 (1, 2). 망막 병변이 큰 경우, 조

영증강 MRI나 CT에서 병변을 발견할 수 있으나 이러한 경우

는 일반적으로 망막 혈관모세포종이 진행되어 이미 환자의 시

력이 심하게 손상되어 있는 경우가 많다 (1). 
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von Hippel-Lindau병: 1예 보고1

고경란·임주원·이범하·이동호·고영태

von Hippel-Lindau병은 상염색체 우성으로 유전하는 질환으로 망막 혈관모세포종, 중추신

경계의 혈관모세포종, 췌장 낭종과 종양, 신세포암, 크롬친화세포종, 부고환 낭선종 등을 초래

한다. 저자들은 가족성을 보이는 von Hippel-Lindau병 1예를 경험하였기에 문헌 고찰과 함께

방사선학적 소견을 보고하고자 한다. 

1경희대학교 의과대학 진단방사선과학교실
이 논문은 2001년 5월 29일 접수하여 2001년 9월 24일에 채택되었음.



VHL병 환자에서 중추신경계 혈관모세포종의 호발 부위는

소뇌, 척수, 그리고 뇌간이다. 소뇌의 혈관모세포종은 VHL병

의 유일한 초기 소견으로 나타날 수 있기 때문에 소뇌 혈관모

세포종을 가진 모든 환자에서 VHL병에 대한 선별검사와 함께

가족력 여부에 대한 세심한 조사가 필요하다. 중추신경계 혈관

모세포종은 내벽에 고형성분을 가지고 있는 낭성병변인 경우

가 흔하다. 중추신경계 병변에 대한 방사선 검사로는 조영증강

MRI가 가장 좋다 (1, 2). 

VHL병에서 특징적인 신장 병변은 다발성 신낭종과 신세포

암이다. 신낭종은 VHL병 환자의 50-70%에서 발견되고 흔

히 양측성이며 다발성이다. VHL병 환자의 신낭종은 양성 병

변이지만 상피가 과형성 혹은 이형성된 투명세포로 되어 있기

때문에신세포암이발생할수있다는점에서단순신낭종과구

별된다. VHL병 환자의 70%에서 신세포암이 발생할 가능성이

있고 대부분이 투명세포암이다. 따라서 VHL병 환자는 신장에

대한 초음파 검사 또는 CT를 1년 간격으로 시행하여야 한다.

VHL병 환자에서 고형성 신종괴를 발견한 경우, 신실질 보존

수술 (renal parenchymal sparing surgery)을 하여야 하는데

그 이유는 병변이 흔히 다발성 그리고 양측성이기 때문이다

(1-5). 저자들의 경우 병변이 신문부에 위치하였기 때문에 신

실질 보존수술이 불가능하여 신절제술을 시행하였다. 그리고

적출된 신장에 대한 조직병리검사 결과 CT와 MRI에서 발견

한 2 cm 크기의 병변 이외에 또 다른 약 2 mm 크기의 신세

포종이 있었다는 점이 다발성 양측성 신세포암이 발생한다는

것을 반영한다고 볼 수 있다.

VHL병과 관련된 췌장병변은 췌장낭종, 장액성 소낭 선종,

췌장의 도세포종과 도세포암종 등이다. 그 중에서 가장 흔한
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A B
Fig. 3. A. T1-weighted MR image shows a intermediate signal intensity renal mass (arrows) at right kidney and multiple cysts at the
head of pancreas. 
B. Gd-DTPA enhanced T1-weighted MR image shows homogenous enhancement of the right renal mass (arrows).

Fig. 1. Contrast-enhanced CT scan shows a 2 cm sized solid
mass (arrows) on right kidney. Multiple variable sized cysts
are also noted throughout pancreas.

Fig. 2. Gd-DTPA enhanced T1-weighted image (400/12) shows
a cerebellar hemangioblastoma as a cystic tumor with solid en-
hancing mural nodule (arrow). 



병변은 췌장낭종으로 흔히 다발성 병변으로 췌장 전체에 분포

한다. VHL병과 관련된 췌장낭종을 발견한 연령에 대한 보고

를 살펴보면 15세가 가장 빠른 연령이었으나 저자들의 경우

10세인 환자의 둘째 아들에서 췌장낭종을 발견할 수 있었다.

췌장병변의 평가에 있어서 CT나 MRI가 초음파검사보다 정확

하다 (1, 2, 4, 6). 

VHL병 환자의 7-18%에서 크롬친화세포종이 발생한다.

VHL병에서 발생하는 크롬친화세포종의 특징은 보다 젊은 연

령에서 발생하고, 흔히 양측성, 다발성이며, 부신 바깥에 위치

한다는 점이다. 크롬친화세포종의 진단은 영상진단법과 함께

생화학적 검사가 필요하다 (1, 2, 4). 

VHL병이 의심되는환자에서완전한선별검사를위해눈, 뇌

와 척수, 그리고 복부에 대한 검사를 시행해야 한다 (4). 적절

한 방사선학적 선별검사의 방법은 확립되어 있지 않지만, 중추

신경계 병변은 조영증강 MRI (2, 7), 복부 병변은 초음파검사,

CT 또는 MRI를 이용하여 평가하고 있다 (1-6). 결론적으로

방사선검사는 VHL병 환자와 VHL병의 위험이 큰 환자의 진단

에 필수적이며, 잠재적 병변을 조기 발견하여 가족 구성원의

삶의 질 향상과 생명 연장에 큰 역할을 한다고 생각한다. 
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Fig. 4. Gross specimen of right kidney shows a 2.3 cm sized
solid tumor, which was detected on CT and MR (long arrows).
In addition, there is another small nodule (arrow), which was
not detected on CT and MR.

Fig. 5. Pedigree. Squares are male, circles are female and af-
fected individuals are designated in black. The arrow indicates
the patient of this case.

Fig. 6. On the contrast-enhanced CT scan, the patient’s son
shows multiple pancreatic cysts.
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Von Hippel-Lindau disease: A Case Report1
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Von Hippel-Lindau disease is an autosomal dominant disorder characterized by the presence of multiple be-
nign and malignant tumors including hemangioblastomas of the retina and central nervous system, pancreatic
cysts and tumors, renal cell carcinomas, pheochromocytomas and epididymal cystadenomas. We report the
radiologic findings of a case of von Hippel-Lindau disease, describing the family history. 

Index words : Pancreas, cysts
Kidney neoplasms, MR
Brain neoplasms, MR


