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서론

신경피부흑색증은 세 개 이상 혹은 크기가 큰(성인의 경우 20 

cm 이상, 소인의 경우 6~9 cm 이상) 선천성 멜라닌세포모반과 

중추신경계에 멜라닌세포의 증식이 있을 때 진단할 수 있는데, 

중추신경계 병소는 다른 곳에서 전이된 것이 아니어야 한다.

증상은 주로 2세 이전에 나타나며 두개내압(intracranial 

pressure) 상승과 관련하여 수두증(hydrocephalus)과 발작(sei-

zure)이 흔한데, 멜라닌세포의 증식과 축적이 뇌척수액 순환을 

방해하기 때문이라고 알려져 있다. 드물게 청소년기나 초기 성인

기에 증상을 보이기도 하고 증상이 없는 경우도 있다(1-5). 

신경피부흑색증은 Rokitanski가 처음 보고한 이후로 현재까

지 약 100예가 보고되었으나 질환의 영상소견에 관련된 보고

는 드물다(6). 이에 저자들은 영상학적 소견을 중심으로 증상

이 없었던 신경피부흑색증 사례를 보고하겠다. 

증례 보고

20세 남자 환자로 태어날 때부터 경부, 몸통 및 사지에 과다

색소침착된 털모반(hyperpigmented hairy nevus)이 있었고 성

장하면서 피부병소(skin lesion)는 상체의 대부분을 덮을 정도

로 커지고 여러 개의 작은 위성모반(satellite nevus)이 사지에 

생겼다. 환자에게 특별한 증상은 없었지만 점점 커지고 두꺼워

지는 피부병소의 정확한 진단과 치료에 대해 알아보고자 내원

하였다.

환자의 신체검사에서 과다색소침착된 털모반이 어깨, 등, 목

덜미에 있었고 사지, 가슴, 배에는 위성병변이 있었지만 피부 및 

신경학적 증상은 보이지 않았다(Fig. 1). 피부병소의 양상과 

진행과정을 고려할 때 신경피부흑색증으로 잠정적인 진단을 

하였고 피부생검(skin biopsy)과 중추신경계 자기공명영상

(MRI) 검사를 시행하였다. 피부생검은 왼쪽 넓다리(thigh)와 

등에서 시행하였고 조직병리 결과 두 곳 모두에서 멜라닌세포

모반으로 확인되었다(Fig. 2). 뇌 MRI 검사에서는 교뇌(pons)

와 우측 편도(amygdala)에 작은 병변이 있었고 교뇌 병변은 T1 

강조영상, T2 강조영상, fluid attenuated inversion recovery (이

하 FLAIR) 영상에서 고신호강도를 보였다. 우측 편도 병변은 

T1 강조영상과 FLAIR 영상에서 고신호강도를 보였지만 T2 

강조영상에서는 병변확인이 어려웠다. 두 병변 모두 조영증강 

T1 강조영상에서 조영증강되지 않았고 척추 MRI 검사에서 특

이소견은 보이지 않았다(Figs. 3, 4).

환자의 피부병소 양상, 피부생검 결과 및 뇌 MRI 소견을 고

려할 때 신경피부흑색증으로 진단할 수 있었다(7). 
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Neurocutaneous melanosis is a rare disorder characterized by the presence of a 
large or multiple congenital melanocytic nevus with proliferation of melanocytes in 
the central nervous system. The prognosis of neurocutaneous melanosis is extreme-
ly poor and its diagnostic approach requires understanding its brain magnetic reso-
nance imaging findings. We report a patient with asymptomatic neurocutaneous 
melanosis and its radiologic findings.
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상이 있는 신경피부흑색증이 발생하고 악성 전환에 관계없이 

증상이 있는 환자의 90% 이상이 2~3년 내에 사망한다고 한다

(4, 8). 또한 DeDavid 등(9)에 의하면 선천성 멜라닌세포모반

이 두부, 목덜미 척추주변부에 있는 사람이나 20개 이상의 위

성모반을 가진 사람에서 신경피부흑색증이 발생할 위험성이 더 

높다고 하였다.

중추신경계 병변을 확인하는 데에는 전산화단층촬영(CT)보

다 MRI가 훨씬 유용한데 대부분의 경우에서 신경피부흑색증

고찰

신경피부흑색증은 선천적, 비유전적 질환이며 악성 전환 가능

성이 있는 양성 질환이다. 정확한 발병경로는 밝혀져 있지 않지

만 neuroectodermal melanocyte precursor cell의 이형성(dys-

plasia)이 멜라닌세포의 과다증식(excessive proliferation)과 축

적을 야기한다고 알려져 있다(1, 4).

거대 선천성 멜라닌세포모반을 가진 환자의 6~11%에서 증

Fig. 1. The patient has giant hairy dark nevus covering most of back, shoulder, and posterior neck as well as multiple satellite nevus scattered 
over the whole body.

Fig. 2. Histopathologic findings show that nevus cells are present near and around appendages and the deep dermis (A. H&E, × 40, B. H&E, × 100). 
A B
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뇌 실질(parenchyma)이 조영증강되어 보이는 경우, 악성 전환

과 관련하여 종괴 형태로 보이는 경우이다(1, 6). 

T1 강조영상에서 고신호강도로 보이는 경우에는 뇌 실질이

나 연수막에 3 cm 미만의 작은 병변이 있지만 조영증강되지 

않는다. T1 강조영상에서 고신호강도를 보이는 것은 멜라닌에 

이 흑색종으로 전환하지 않으면 CT에서 병변을 확인하기 어렵

고 일부에서 수두증이나 연수막(leptomeninges)의 조영증강을 

볼 수 있다(1). 

중추신경계 MRI의 소견은 크게 세 가지 형태로 나눌 수 있

는데 T1 강조영상에서 고신호강도를 보이는 경우, 연수막이나 

Fig. 3. Neurocutaneous melanosis in a 20-year-old man. (A) T1-weighted MR image and (B) T2-weighted MR image show ill-defined high sig-
nal intensity lesion at the ventral part of the left side pons (arrow). (C) Gadolinium-enhanced T1-weighted MR image shows no enhancement in 
the ill-defined high signal intensity lesion (arrow). (D) FLAIR image shows ill-defined high signal intensity lesion at the ventral part of the left side 
pons (arrow).  
Note.-FLAIR = fluid attenuated inversion recovery
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Fig. 4. Upper level of Fig. 3 in the same patient (A) T1-weighted MR image and (B) FLAIR image show high signal intensity focus at the right 
amygdala (arrow). (C, D) Gadolinium-enhanced T1-weighted MR image shows no enhancement in the high signal intensity focus (arrow). (E) 
T2-weighted MR image shows indeterminate signal intensity focus at the right amygdala.
Note.-FLAIR = fluid attenuated inversion recovery
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대한 T1 단축효과(shortening effect) 때문이라고 알려져 있다

(6, 10). 신경피부흑색증에서 멜라닌 성분은 MR 신호와 복잡

하게 반응하여 저신호강도부터 고신호강도까지 다양한 신호강

도를 보인다고 한다. 뇌척수액 내의 높은 단백농도가 FLAIR 

영상에서 고신호강도로 보인다는 설명이 있는 한편 FLAIR 영

상에 대한 melanin의 T1 단축효과 때문이라는 보고도 있다. 

T2 강조영상에서 고신호강도를 보이는 것은 신경피부흑색증

의 악성전환에 따른 종괴효과, 혈관성 부종(vasogenic ede-

ma), 괴사의 결과라고 설명하는 문헌도 있다. 본 증례의 경우 

교뇌 병변은 T2 강조영상 FLAIR 영상에서 모두 고신호강도를 

보였고 우측 편도의 병변은 FLAIR 영상에서 고신호강도를 보

였다.

연수막이나 뇌 실질의 조영증강되는 경우에는 기저수조(basal 

cistern), 천막(tentorium), 뇌줄기(brain stem), 하부 소뇌충부

(cerebellar vermis), 소뇌회(cerebellar folia) 등의 뇌 기저부에서 

호발하고 뇌 실질보다 연수막이 조영증강되는 경우가 더 많다. 

연수막이 결절형(focal nodular)으로 또는 두꺼운 플라크 같이

(thick plaque like) 조영증강되는 경우에는 악성 전환을 의미

한다는 보고가 있다(1, 5). 

신경피부흑색증은 나쁜 예후를 보이는 질환이며 적절한 시

기에 진단하는 것이 무엇보다 중요하다. 그러므로 거대 선천성 

멜라닌세포모반을 가진 사람에게 신경피부흑색증 발생 여부와 

예후를 예측하기 위해서 MRI는 필수적인 검사이며 진단 후 추

적 관찰에 있어서도 중요한 역할을 한다(1, 3, 4). 
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신경피부흑색증(neurocutaneous melanosis)은 여러 개 혹은 크기가 큰 선천성 멜라닌세포모반(congenital melanocytic 

nevus)과 중추신경계에 멜라닌세포의 증식을 특징으로 하는 신경피부증후군(neurocutaneous syndrome)이다. 신경피부

흑색증은 드물게 발생하지만 예후가 나쁘기 때문에 진단적 접근을 위한 자기공명영상(MRI) 소견에 대한 이해가 필요하

다. 이에 본 저자들은 영상학적 소견을 중심으로 신경피부흑색증 1예를 보고하고자 한다.
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