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유전출혈모세혈관확장증을 가진 가족 1예
인제대학교 의과대학 1내과학교실, 2영상의학교실
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A Familial Case of Hereditary Hemorrhagic Telangiectasia
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Hereditary hemorrhagic telangiectasia (HHT, also called Osler-Weber-Rendu Disease) is a rare systemic fibrovascular 
dysplasia characterized by recurrent epistaxis, cutaneous telangiectasia, and visceral arteriovenous malformations 
(AVMs). HHT is an autosomal dominant disease with a prevalence of 1 in 5,000∼8,000. Recurrent epistaxis is 
often the first and most common manifestation, and about 30% of patients reveal pulmonary AVM. Presently, we 
report a familial case of HHT. A 61-year-old male with asymptomatic multiple pulmonary AVMs was successfully 
treated with embolization. His older brother who presented with recurrent epistaxis and multiple telangiectasias 
was treated with laser ablation. Their pedigree revealed a family history of recurrent epistaxis.
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서   론

  유전출혈모세혈관확장증(hereditary hemorrhagic te-

langiectasia, HHT)으로 알려진 Osler-Weber-Rendu병은 

혈관벽의 탄력층과 근육층의 변화로 외상에 쉽게 출혈할 

수 있는 혈관벽을 만드는 섬유혈관 이형성으로 1/5,000∼

8,000의 발병률을 보이는 드문 상염색체 우성 유전 질환

이다1. 반복적인 코출혈, 피부나 점막의 모세혈관확장증, 

내부 장기의 동정맥기형 및 이에 상응하는 가족력이 특징

으로 반복적인 코출혈이 가장 흔한 증상이며, 30% 이상의 

환자에서 폐나 간에서 동정맥기형이 동반된다1. 특히 폐

동정맥기형은 우좌 단락에 의한 저산소증, 출혈, 역행성색

전(paradoxical embolism)에 의한 뇌경색, 뇌농양 등의 

합병증을 일으킬 수 있으며, 현재까지 가장 적절한 치료법

은 색전술로 알려져 있다2. 저자들은 반복적인 코출혈이 

있는 가족에서, 우연히 발견된 폐동정맥기형으로 폐혈관 

색전술을 받은 동생과 반복적인 코출혈을 보이는 형을 같

이 경험하여 희귀한 유전질환인 유전출혈모세혈관확장증

의 가계도를 확인하였기에 이를 문헌고찰과 함께 보고하

는 바이다.

증   례

증례 1

  환 자: 박○○, 61세, 남자

  주 소: 5일 전부터 발생한 발열

  현병력: 환자는 5일 전부터 지속적인 발열, 오한을 느꼈

으며, 4일 전부터는 기침, 화농성 객담이 동반되고 기침을 

하거나 숨을 들이쉴 때 좌측 흉막통이 심해져 내원하였다.

  과거력: 10년 전 고혈압을 진단 받았고, 5년 전 뇌농양으

로 타 병원에 입원하여 개두술 및 배농술 시행하였다. 특

이사항으로는 일상 생활 중에 반복적인 코출혈이 있었다.

  가족력: 상당수의 부계 친척이 반복적인 코출혈이나 구
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Figure 1. The genogram 
shows relative with recur-
rent epistaxis. These cases'
sister (*) with pulmonary ar-
teriovenous malformations 
was treated with lobec-
tomy and embolization.

Figure 2. Finger tips show sparse telangiectasia (A) and a computed tomographic scan (B) shows an arteriovenous
malformation (white arrow).

강출혈이 있었으며, 누나가 폐동정맥기형으로 폐엽절제

술(lobectomy)과 폐혈관 색전술을 시행 받았다(Figure 1).

  진찰 소견: 내원 당시 혈압 138/86 mmHg, 맥박수 110

회/분, 호흡수 20회/분, 체온 37.7oC이었고, 의식은 명료

하였다. 구강과 손가락 끝에 다발성 모세혈관확장증 소견

이 관찰되었다(Figure 2A). 청진상 좌측 폐에서 호흡음이 

감소되었으나, 심음은 규칙적이었으며 심잡음은 없었다.

  검사실 소견: 말초혈액검사에서 백혈구 14.760×109/L 

(호중구 91.6%), 혈색소 80 g/L, 혈소판 212×10
9
/L으로 

백혈구 증가증이 있었다. 생화학 검사에서 총단백 64 g/L, 

알부민 33 g/L, BUN 5.4 mmol/L, 크레아티닌 115 μmol/L, 

AST 0.83 μkat/L, ALT 0.51 μkat/L, 총빌리루빈 18.7

μmol/L, 프로트롬빈 시간 15.6초로 정상이었다.

  방사선 소견: 가슴 엑스선 사진에서 폐 좌측 하부에 흉

수 소견이 있었으며, 흉부 전산화단층촬영에서는 양쪽 폐

야에 다발성 동정맥기형과 좌측 폐에 흉수가 관찰되었다

(Figure 2B).

  치료 및 경과: 흉강천자는 동정맥기형 파열에 대한 위험

으로 환자가 거부하여 시행하지 못하였다. 임상적으로 부

폐렴성 흉수로 진단 후 항생제로 치료하였으며, 이후 흉부 

전산화단층촬영에서 흉수가 감소되었다. 환자는 다시 입

원하여 폐동맥 혈관 조영술로 폐의 좌하엽 1곳, 우하엽 

2곳, 우중엽 1곳에 색전술을 시행하였다(Figure 3). 이후 

특별한 부작용이나 합병증 없이 외래 추적 관찰 중이다.

증례 2

  환 자: 박○○, 64세, 남자(위 증례 환자의 형)

  주 소: 흉부 전산화단층촬영에서 우연히 발견된 기관

(trachea) 내 결절

  현병력: 폐동정맥기형에 대한 선별검사로 실시한 흉부 

전산화단층촬영에서 기관에 결절이 관찰되어 기관지내시

경으로 확인하기 위해 내원하였다. 
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Figure 3. Pulmonary angiograms reveal multiple pulmo-
nary arteriovenous malformations in both lungs.

Figure 4. Nasal endos-
copies show epistaxis and 
multiple telangiectasis on 
both nasal cavities.

Figure 5. Bronchoscopy re-
veals multiple telangiectasis
on tongue and bronchus.

  과거력: 일상 생활 중에 반복적인 코출혈이 있어 6개월 

전 타 병원에서 비중격성형술을 시행 받았으나, 이후에도 

반복적인 코출혈로 본원 이비인후과 외래에서 수 차례 레

이저 절제(laser ablation)를 시행 받았다(Figure 4). 현기

증으로 신경과 외래에서 시행한 뇌 자기공명영상에서 우

중뇌동맥에 국소 협착만 있을 뿐 뇌농양 및 혈관기형은 

없었다.

  진찰 소견: 내원 당시 혈압 110/70 mmHg, 맥박수 80회/

분, 호흡수 20회/분, 체온 36.9
o
C이었고, 의식은 명료하였

다. 청진 시 심음은 규칙적이었으며 심잡음은 없었고 호

흡음도 깨끗하였다. 복부검사에서 이상소견은 없었다.

  검사실 소견: 말초혈액검사에서 백혈구 4.170×10
9
/L 

(호중구 52.4%), 혈색소 101 g/L, 혈소판 367×10
9
/L로 빈혈 
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소견이 있었다. 생화학 검사에서 총단백 65 g/L, 알부민 

40 g/L, BUN 6.1 mmol/L, 크레아티닌 97.2 μmol/L, AST 

0.44 μkat/L, ALT 0.46 μkat/L, 총빌리루빈 5.1 μmol/L, 

프로트롬빈 시간 13.7초로 정상이었다.

  방사선 소견: 가슴 엑스선 사진은 정상이었고 흉부 전

산화단층촬영에서 폐동정맥기형은 없었으나 기관 내에 6 

mm 크기의 결절이 관찰되었다.

  치료 및 경과: 기관지내시경에서 흉부 전산화단층촬영

에서 보이던 기관 내 결절은 분비물(secretion)로 생각되

었고, 기관 및 기관지에 다발성 모세혈관확장이 관찰되었

다(Figure 5). 퇴원 후 반복적인 코출혈로 국소적인 지혈

치료 중이다.

고   찰

  유전출혈모세혈관확장증은 1864년 Sutton에 의해 비출

혈, 피부 모세혈관확장증 및 내부 출혈을 가진 환자로 처

음 소개된 이후 1896년 Rendu, 1901년 Osler, 1907년 

Weber에 의해 각각 기술됨으로써 Osler-Weber-Rendu병

으로 명명되고 있다3. 상염색체 우성으로 유전되는 질환

으로 진단을 위해서는 반복적으로 나타나는 자발적 코출

혈, 입술, 구강, 코, 손가락 등의 다발성 모세혈관확장, 소

화기계의 모세혈관확장증 및 폐, 간, 뇌, 척수 등의 동정맥

기형으로 나타나는 내장기관 이상, 그리고 이에 상응하는 

가족력으로, 이 4가지 중에서 적어도 3가지가 있으면 

Osler-Weber-Renu병으로 진단할 수 있다1,4,5.

  유전출혈모세혈관확장증은 염색체 9번의 Endoglin 유

전자와 염색체 12번의 ALK-1 (activin receptor-like kin-

ase-1) 유전자의 돌연변이와 연관성이 있는 것으로 알려

져 있다
6
. 1형과 2형, 두 가지 유형으로 나타나는데, 폐동

맥 기형의 빈도가 높은 1형에 비해 2형은 다소 경한 질병

의 경과를 나타낸다6.

  초기 혈관의 변화는 세정맥의 확장으로 시작되지만, 모

세혈관을 통한 동맥과의 연결은 유지되며, 혈관주위의 임

파구 침윤이 나타난다. 질환이 진행할수록 세정맥의 확장

이 더 두드러져 진피의 동정맥루나 단락과 같은 동정맥기

형을 만들고, 혈관주위의 임파구 침윤과 더불어 혈관벽에 

탄성섬유의 소실이 일어난다7.

  코출혈은 가장 흔한 증상으로 약 80%의 환자에서 나타

나며
8
, 10세 전후에 대부분 증상이 시작된다

3
. 코 점막의 

모세혈관확장증의 자발적 출혈에 의해 발생하고, 경구 철

분제로 조절되는 경증에서 지속적인 수혈이 필요한 중증

의 출혈까지 다양한 범위로 나타난다
5,8

. 코출혈의 확립된 

표준 치료는 없으나, 경증의 경우 국소 지혈, 혈관 결찰술, 

혈관 색전술, 호르몬제 복용 등을 시행할 수 있으며, 심한 

경우 수술적 치료를 고려해 볼 수 있다
1
. 전기 또는 화학 

소작술(cauterization)은 코 점막에 손상을 주기 때문에 권

장되지 않는다
1
. 본 증례의 환자도 반복적인 코출혈로 수 

차례 국소지혈을 하였고 빈혈을 보이고 있었다.

  피부의 병변은 2 mm 정도의 황반성 모세혈관확장이 

특징적으로 전체 환자의 75%에서 나타난다
9
. 주로 얼굴, 

입술, 코, 혀, 귀, 손, 상체, 발 부분에 잘 생기며, 30대에 

많이 발견되고 나이가 들면서 그 크기와 개수가 증가한다8. 

특별한 치료가 필요치 않으며, 출혈이 반복되거나 미용상

의 이유로 레이저 절제나 국소 약품을 사용하기도 한다
8
. 

  폐동정맥기형은 유전출혈모세혈관확장증 환자의 15∼

33%에서 발견되며
1,2

, 호흡곤란, 피로, 청색증, 적혈구 증가

증이 나타날 수 있으나, 첫 증상은 보통 30∼40대에 우좌

단락(right to left shunt)에 의한 패혈성 색전이 뇌혈류로 

유입되어 뇌경색, 뇌농양에 의한 신경학적 징후로 나타난

다
5,10

. 첫 번째 증례 환자도 50대에 뇌농양을 진단받고 수

술을 받은 과거력이 있었으나 이 당시 폐동정맥기형은 확

인할 수 없었다. 이처럼 어른에서 원인을 알 수 없는 뇌농

양이나 젊은 나이에 뇌경색이 발생하는 경우 폐동정맥기형

의 가능성을 염두에 두어야 한다11. 폐동정맥기형은 이와 

같은 신경학적 합병증을 초래 할 수 있고, 이에 따른 사망

률이 높기 때문에 조기 진단과 치료가 중요시 되고 있다. 

폐동정맥기형의 영양동맥(feeding artery)의 직경이 3 mm 

이상이고, 다발성인 경우 신경학적 합병증의 발생 위험이 

증가하므로 무증상의 경우라도 치료의 적응증이 된다
12,13

. 

폐동정맥기형의 치료는 수술적으로 제거할 수도 있으나 

최근에는 혈관색전술이 안전한 방법으로써 많이 시행되고 

있다
14

.

  유전출혈모세혈관확장증 환자의 10%에서 뇌동정맥기

형
1
과 점막의 모세혈관확장증에 의한 위장관 출혈이 있다

1
.

  간의 침범은 10∼30% 정도의 환자에서 발견되며, 간동

맥과 정맥의 동정맥 기형으로 좌우단락(left to right shunt)

이 생성되면 울혈성 심부전의 증상이 나타날 수 있고
8
, 간

문맥과 간정맥의 단락으로 간성 혼수나 위장관 출혈이 발

생할 수도 있으며, 간동맥과 간문맥의 연결로 문맥고혈압

이나 그에 따른 식도 정맥류도 형성될 수 있다
5
. 간의 동정

맥기형은 가능한 고식적 치료가 원칙이며 최근 시도되는 

혈관 색전술 또한 보고가 제한적이고 치명적인 간 괴사의 

위험이 있어 간이식에 대한 고려가 병행 되야 한다
15

.
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  본 증례에서 형제를 포함한 3명의 남매가 모두 코출혈

의 과거력이 있었으며, 5대에 걸쳐 코출혈의 가족력이 있

는 전형적인 Osler-Weber-Renu병의 가계였다. 3남매 중 

폐동정맥기형이 2명에서 발생하였으며 1명에서는 뇌농양

도 합병되었다. 따라서 반복적인 코출혈이나 모세혈관확

장증이 있는 환자에서는 유전출혈모세혈관확장증을 의심

해 보아야 하며, 자세한 병력 청취를 통한 가족력의 확인

이 진단에 도움이 될 수 있을 것이다. 또한 가족들을 대상

으로 적절한 선별 검사와 치료가 이루어져야 할 것이다.

요   약

  저자들은 반복적인 코출혈이 있는 가족에서 폐동정맥기

형이 있는 동생과 점막의 모세혈관확장증을 가진 형을 경

험하고 희귀한 유전질환인 유전출혈모세혈관확장증의 가

계도를 확인하였기에 문헌고찰과 함께 보고하는 바이다.
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