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Fig. 1. MRI (T2 weighted imaging); cystic mass in cerebellum 

(arrow).
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Pancreatic Cyst in von Hippel-Lindau Disease
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The von Hippel-Lindau (VHL) disease is an autosomal dominant disorder by germline mutation of VHL tumor 
suppressor gene. The affected patients mainly develop cancers of the central nervous system, renal cell carcinoma, 
pheochromocytoma, and pancreatic cysts. Pancreatic involvement was observed 12∼77% in VHL patients and 
included true cysts, serous cystadenomas, and neuroendocrine tumors. We experienced two cases of pancreatic 
cyst of the von Hippel-Lindau disease and reviewed associated literatures. (J Korean Surg Soc 2009;77:287-290)
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서 론

  von Hippel-Lindau (VHL) 환자에서는 중추신경계의 혈관

모세포종, 망막 혈관모세포종, 콩팥세포암종, 크롬친화세포

종, 췌장낭종 등이 발생할 수 있다.(1) VHL 환자에서 췌장 

병변이 있는 경우는 17∼56%로 알려져 있었으나,(2) 2000

년 Hammel 등(3)은 77%까지 있다고 보고하였다. 췌장 병변

중 대부분은 양성질환으로 무증상인 경우가 대부분이며 진

성 낭종이 91%, 장액성 낭선종이 12%, 신경내분비종이 

12%로 발생하는 것으로 보고된 바 있다.(3) 저자들은 VHL

환자인 모녀에서 췌장 낭종이 발견되어 문헌 고찰과 함께 

보고하는 바이다.

증      례

증례 1

  18세 여자 환자는 내원 6년 전부터 발생한 두통과 어지러



288  J Korean Surg Soc. Vol. 77, No. 4

Fig. 2. Pedigree of Patients. Mother 

and two daughters are VHL 

gene positive. Mother and 

one daughter have pancre-

atic cysts. The other daugh-

ter has sensory neural hear-

ing loss.

Fig. 3. Gene study. Mother and two 

daughters have a mutation 

of 257 nucleotide.

움, 운동실조를 주소로 시행한 뇌 자기공명영상에서 좌측 

소뇌 혈관모세포종이 발견되어(Fig. 1) 후두하 두개골절제

술 및 종괴 절제술을 시행 받고 이후 시행한 복부 전산화단

층촬영에서 췌장에 낭종이 발견되었다. 가족력에서 어머니

가 중추신경계 혈관모세포종과 췌장 낭종으로 진단받았다

(Fig. 2). 혈액 검사에서 CA125 22.21 IU/ml, CA 19-9 43.01 

U/ml, CEA 1.63 ng/ml였고 직접 서열분석방법으로 말초혈

액의 백혈구로 시행한 유전학 검사에서는 86번 코돈(codon)

의 257번 뉴클레오타이드에서 P86R 돌연변이가 발견되었

다(Fig. 3). 복부 전산화 단층촬영에서 췌장 체부와 미부에

서 1×1 cm 크기 장액성 낭종 2개와 우측 난소에 2.8×1.6 cm 

크기의 낭종이 관찰되었다(Fig. 4).

증례 2

  47세 여자 환자는 내원 2년 전부터 발생한 두통 및 어지

러움으로 시행한 뇌 자기공명영상에서 좌측 소뇌 혈관모세
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Fig. 5. Brain MRI showed there was a cystic tumor in the inferior 

aspect of Lt. cerebellum by 3×4×3.5 cm size (arrow).

Fig. 4. Abdominal CT showed 1 cm sized pancreatic cyst in body 

and tail (arrow). There are no lesions in liver and spleen.

Fig. 6. Abdominal CT findings are multiple cysts in pancreas head portion diameter 5 cm in size, with internal serous material (black 

arrow) and distal pancreas portion has multiple cysts (white arrow).

포종이 관찰되어(Fig. 5) 후두하 두개골절제술 및 종괴 절제

술을 시행 받고 이후 실시한 복부 전산화단층촬영에서 췌

장의 실질이 거의 보이지 않는 다발성 낭종 소견이 발견 

되었다. 내원시 시행한 혈액 검사에서 VMA 3.36 mg/day, 

CA125 19.66 IU/ml, CA 19-9＜1 U/ml, BUN/Cr 17.9/0.6 

mg/dl였다. 직접 서열분석방법으로 말초혈액의 백혈구로 

시행한 유전학 검사에서는 86번 코돈의 257번 뉴클레오타

이드에서 P86R 돌연변이가 발견되었다(Fig. 3). 복부 전산화 

단층촬영에서 췌두부에 약 5 cm 크기의 다발성 종괴가 관

찰되었으며 장액성 물질로 차 있었다. 이 종괴들은 췌장의 

실질부분을 거의 차지하고 있었다(Fig. 6).

고      찰

  VHL 환자에서 췌장병변을 동반하는 경우는 약 35%에서 

75%에 이르는 것으로 알려져 있으며 가장 흔한 병변으로는 

낭종으로 약 70%의 환자에서 발견되는 것으로 보고되었

다.(2,3) 대부분의 낭종은 양성이며 무증상이지만 낭종이 큰 

경우 담관을 막을 수도 있으며 췌장의 대부분을 낭종이 차

지하고 있는 경우에는 췌장의 기능부족을 나타내기도 한

다. Hammel 등(3)은 30개월간의 추적관찰 기간 중 이러한 

낭종성 병변을 가지고 있는 환자의 48%에서 크기의 증가가 
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있었으며 10%에서는 새로운 낭종이 발생하였다고 보고하

였다. 이러한 췌장의 낭종성 질환은 증상이 없고 악성의 가

능성이 없다면 수술할 필요는 없다.(1)

  VHL과 관련된 췌장의 고형병변은 드물지만 신경내분비

종 또는 미세낭종성 샘종 등이 고형병변으로 나타난다.(4) 

신경내분비종은 대부분 기능을 하지 않지만 명확한 전이 

소견이 없고 우연히 발견이 되었다 하더라도 악성의 가능

성이 높기 때문에 외과적 절제술이 필요하다.(5) 하지만 악

성의 가능성이 적은 췌장의 고형병변에서 Libutti 등(5)은 크

기가 1 cm 이하일 경우는 12개월 간격으로 전산화 단층촬

영이나 자기공명영상으로 추적 관찰을 하고 크기가 3 cm 

이상일 경우, 증상이 있을 경우 그리고 병변의 크기가 커질 

경우 외과적 절제술로 제거하는 것을 권하고 있다.

  VHL질환은 크롬친화세포종이 있는 2형 표현형과 크롬

친화세포종이 없는 1형 표현형으로 나뉘는데 712/713 뉴클

레오타이드에서 돌연변이가 있을 경우 2형 표현형으로 나

타나는 경우가 많다고 한다. 이러한 경우 콩팥세포암종과 

크롬친화세포종의 발생이 많은 것으로 알려져 있다.(6,7)

  본 증례의 환자는 257 뉴클레오타이드에서 돌연변이가 

일어난 경우이고 크롬친화세포종이 없으므로 1형 표현형

에 해당하므로 콩팥세포암종이나 크롬친화세포종 등의 발

생률이 낮다고 예상할 수 있다.

  증례 1의 경우 췌장 낭종의 수가 적고 크기가 작지만 증

례 2와 같이 발전될 가능성이 있으므로 Maher 등(8)이 제시

한 방법처럼 매년 이학적 검사와 VMA검출을 위한 24시간 

소변검사, 검안경 검사, 신장 초음파 등을 시행해야 하고 3

년마다 복부 전산화 단층촬영 및 뇌 자기공명명상을 50세

까지 검사하고 이후엔 5년마다 검사하는 것이 바람직하다. 

향후 두 환자는 정기적인 추적 검사로 추가적인 질환의 발

생여부를 조기에 발견하여 치료해야 할 것이다.
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