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제1형 신경섬유종증 환자에서 십이지장 구부의 
막하 신경섬유성 증식에 의한 배출 장애
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Gastric Outlet Obstruction due to Submucosal Neurofibromatous
Proliferation of Duodenal Bulb in Neurofibromatosis Type 1 Patient
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Neurofibromatosis type 1 (NF1; also known as von Recklinghausen’s neurofibromatosis) is inherited in an 
autosomal dominant fashion, although it can also arise due to spontaneous mutation. Gastrointestinal involvement 
of NF1 is seen in 10% to 25% and causes symptoms in fewer than 5%. Histologically, the gastro intestinal (GI) 
manifestation of NF1 occurs in three forms: hyperplasia of the gut neural tissue, stromal tumors, and duodenal 
or periampullary endocrine tumors. A 31-year-old female, diagnosed with NF1, presented with poor oral intake 
and vomiting for 10 days prior to admission. Preoperative gastrofiberscopic finding was gastric outlet obstructing 
polypoid duodenal bulb lesion. The patient underwent hemigastrectomy with antecolic gastrojejunostomy due to 
gastric outlet obstruction. The final pathologic report was submucosal neurofibromatous proliferation with 
Brunner’s gland hyperplasia located at the duodenal bulb in the NF1 patient. We report this case with a review 
of literatures. (J Korean Surg Soc 2010;79:S31-36)
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서 론

  신경섬유종증은 가장 흔한 단일 유 자 질환의 하나로 

신경계에 향을 주는 질환이다. 신경섬유종증은 크게 1형

과 2형으로 구분되며 체 환자의 85%가 제1형에 속한다. 

제1형 신경섬유종증(neurofibromatosis type 1, NF1)을 가진 

환자들의 50%는 상염색체 우성 형질로 유 되며, 나머지 

50%의 환자들은 무작  돌연변이에 의해 질환이 발생한

다.(1) 이 질환을 일으키는 유 자는 염색체 17q11에 치하

고 있다.(2,3) 흔하게 나타나는 증상으로는 크커피색 반

, 겨드랑이  서혜부의 주근깨 양상, 피하의 신경섬유종 

 홍채 리쉬 결 이 나타난다. NF1 환자  장  종양이 

있는 경우는 10%에서 25% 정도로 추정하고 있으며 그  

동반 증상이 있는 경우는 5% 미만으로 알려져 있다.(4,5)

  조직학 으로 제1형 신경섬유종증의 장  증상 발

은 3가지 형태로 나타나는데: 장 신경 조직의 과증식, 간질 

종양, 십이지장 는 팽 부주변 내분비 종양 등의 형태로 

나타난다.(6)

  과증식 병변은 장  어느 부 에서든지 막하 근육층

신경얼기의 숫자  두께의 증가에 기인한다. 본 증례는 제
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Fig. 1. Preoperative gastrofiberscopic 

findings of duodenal bulb 

polyp like lesion through the 

pyloric ring.

1형 신경섬유종증을 진단 받은 31세 여자가 내원 10일 부

터 있었던 소화장애를 주소로 내원하여 수술  소화기내

과에서 시행한 내시경 소견상 배출 장애를 유발하는 십

이지장 구부의 용종성 병변이 발견되었다. 내시경이 십이

지장 구부로의 통과가 불가하여 수술  처치가 필요하

다. 수술 후 조직병리 소견상 십이지장 구부의 부루 씨선 

과증식이 동반된 근육층신경얼기과증식로 명되어 문헌 

고찰과 함께 보고한다.

증      례

  환자: 김○○, 31세 여자

  주소: 소화장애

  현병력: 내원 10일 부터 시작된 반 인 상복부 불편

감, 간헐 인 산통, 구토로 개인병원 경유해 소화기내과에 

입원하 다.

  과거력: 환자는 타 학병원에서 신에 크커피색 반

, 신경섬유종과 총상 신경섬유종, 겨드랑이와 서혜부에 

주근깨 등의 소견으로 제1형 신경섬유종증을 진단 받았고 

15년  충수 제술, 9년  상복부 불편감 소견 있어 본원 

소화기내과에서 내시경을 시행했으며 십이지장궤양 S2 병

변이 있어 약물 복용 병력이 있었다. 그 외 학교때부터 

철결핍성 빈 로 간헐 으로 철분제제 복용 병력이 있었다.

  이학적 소견, 검사실, 내시경, 방사선 소견: 환자는 키 161 

cm, 몸무게 55 kg으로 체질량지수 21 (kg/m2)의 정상 체구

으며 제1형 신경섬유종증으로 인해 얼굴 포함 신에 0.5 

cm에서 2 cm 정도의 다발성 신경섬유종과 크커피색 반

 등이 있었다. 특별한 병색 소견은 없었으나 신쇠약, 약

간의 탈수 소견이 있었다. 내원시 압은 120/80 mmHg, 맥

박수 분당 82회, 호흡수 분당 20회, 체온 37.1oC 다.

  배출 장애에 의한 복부팽만 등의 이상 소견은 없었다.

  입원 당시의 말 액 검사상 백 구가 5,900/mm3 (분엽

핵호 성백 구 62%, 림 구 27.4%, 단핵구 8.0%)로 백

구 증가 소견은 없었으나 색소 9.6 g/dl, 구용 률 

29.4%, 평균 구용  67.8 fl, 평균 구 색소량 22.2 

pg, 페리틴 3.70 ng/ml, 철 131 ug/dl, 총철결합수용력 319 

ug/dl이었다. 말 액도말검사상 소 구 색소성 빈  

소견으로 철결핍성 빈  소견이 있었다. 그 외에 간기능  

해질검사 등은 정상 범 고 다른 이상 소견은 없었다.

  내시경 소견상 LA-C 정도의 역류성 식도염 소견과 

부에 배출되지 못한 음식물이 다량 있었고 십이지장 구

부에 배출 장애를 유발하는 용종 모양의 병변이 있었다

(Fig. 1). 이 병변 때문에 십이지장으로의 내시경 통과가 어

려워 용종의 크기를 측정할 수 없었고 유문을 통해 조직 

검사만 시행했다. 내시경조직검사 소견은 만성염증과 함께 

루 씨선 과증식 소견이 있었다. 흉부 X-선 검사상 약 58 

mm 크기의 경계가 분명한 둥근 종괴가 좌측 상부 흉곽에 

있어 흉부컴퓨터단층촬 을 시행했으며 흉추 2, 3번 좌측에 

바로 인 하여 58 mm로 측정되는 둥근 종괴가 있었고 흉곽

의 피하지방으로도 다발성의 신경섬유종 소견이 있었다.

  복부컴퓨터단층촬  결과 의 팽만은 심하 으나 용종

을 의심할만한 병변은 확실하지 않았다(Fig. 2). 소화기내과

에서 검사후 배출 장애의 수술  처치가 필요할 것으로 

단되어 외과로 과되었다.

  수술 소견: 환자는 수술 2일  비  삽 후 하루에 

액이 약 2,600 ml가량 배액되어 정질액(crystalloid solution)
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Fig. 2. Abdominopelvis MD-CT coronal scan revealed severely 

distended stomach due to gastric outlet obstruction.

Fig. 3. The arrow indicates an ill defined nodular elevated lesion in the duodenal bulb, measuring 3.6×3.2×1.0 cm (The gross specimen 

of resected stomach).

으로 수액 보충 후 수술하 다. 신마취하에 상복부정

개로 개복하 다.  소장을 확인한 결과 근 부 공장과 

근 부 회장벽에 5 mm 크기의 작은 결 이 있어 동결 편 

검사를 시행 했으며 신경섬유종에 합당한 소견으로 나왔으

나 임상 인 요성은 없는 것으로 단되었다. 십이지장 

구부 뒷벽  상부와 간십이지장 인  주변으로 심한 유착

소견이 있었다. 박리를 마쳤을 때 십이지장 구부가 천공될 

정도로 구부의 변형이 심했다. 내시경 소견상은 용종 모양

이었으나 제된 표본을 확인한 결과 병변 부 가 확실하

지 않았다. 십이지장 구부 뒷벽에서 상부에 약 2×3 cm 크기

의 완만하여 경계가 명료하지 않은 융기된 병변이 발견되

었고 구부의 변형이 심해 십이지장 제가 필요할 것으

로 사료되어 반 제술  공장문합술, 미주신경 단술

을 시행하 다. 미주신경 단술은 십이지장궤양 치료의 병

력이 있었고 십이지장 구부의 심한 유착  변형과 수술 

소견상 십이지장궤양 합병증이 동반되어 있을 가능성으로 

시행하게 되었다.

  수술 후 경과: 수술 후 특별한 문제가 없다가 4일째 오  

6시경부터 최고 39.6oC의 고열이 7일째까지 발생하 다. 고

열 이외에는 특별한 증상은 없었으나 액배양검사와 복부

단층촬  등을 시행하 다. 복부단층촬  검사상 특별한 

문제는 없었으나 액배양검사 두  모두에서 칸디다 알

비칸스가 동정되어 진균 증 소견으로 수술 후 7일째부터 

하루 1회 Diflucan 400 mg 정주를 2주간 투여하 고 항진균

제 투여 다음날부터 정상 체온을 유지하 다. 수술 후 7일

째부터 연식 섭취 가능하 으며 수술 후 22일째 특별한 문

제 없이 퇴원하 다.

  조직병리 소견: 의 만을 통해 열어본 육안소견상 십

이지장 구부에 3.6×3.2×1.0 cm의 경계가 분명하지 않은 결

모양의 융기된 병변이 찰 되었다(Fig. 3). H&E 12.5배율

의 배율 소견상 막하에 루 씨선 과증식 소견과 함

께 신경섬유성 증식이 찰되었고(Fig. 4A) 신경세포와 신

경총 등은 S-100 단백 면역염색에 양성 소견을 보 다(Fig. 

4C). H&E 200배율의 고배율 소견상 신경세포 번들, 쉬반세
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Fig. 4. (A) Low-power view reveals neurofibromatous proliferation 

and Brunner’s gland hyperplasia in the submucosa (H&E, 

×12.5). a = Brunner’s gland hyperplasia in the submucosa; 

b = Myenteric plexus neural hyperplasia. (B) High-power 

view reveals interlacing bundles of neurons, schwann cells 

and fibroblasts (H&E, ×200). (C) The neural cells reveal 

positive immunoreactivity for S-100 protein (×200).

포와 섬유아세포 등이 얽 있는 소견이 보 다(Fig. 4B). 병

리학 으로 십이지장 구부의 루 씨선 과증식이 동반된 

근육층신경얼기과증식 소견으로 최종 진단되었다.

고      찰

　제1형 신경섬유종증은 유  질환으로 50%는 상염색체 

우성 형질로 유 되며, 나머지 50%의 환자들은 무작  돌

연변이에 의해 질환이 발생한다.(1) 발생 빈도는 3,000명당 

1명꼴로 발생하고 제1형이 제2형에 비해 빈도가 높으며 남

녀간 유병률은 비슷하다.

  정확한 임상진단은 개 10세 이 에 가능하다. 유 자

의 치  특징에 의해 두 타입이 있는데 에 폰 클링

하우젠병로 알려진 제1형 신경섬유종증은 단일 유 자로 

인한 장애  가장 흔한 질환이다. 이 질환을 일으키는 유

자는 염색체 17q11에 치하고 있다.(2,3) 1990년 미국 국립

보건원(NIH)에서 정한 진단 지침이 기 으로 사용되며 7개

의 기   2개 이상을 충족시키는 경우 진단이 가능하다. 

가이드라인 의하면 6개 이상의 크커피색 반 ; 두 개 이

상의 신경섬유종 는 한 개의 총상 신경섬유종; 겨드랑이

나 서혜부에 주근깨가 있는 경우(Crowe’s sign); 시신경에 

양성 종양(시신경교종); 설상골이형성 는 가성 증 같

은 특이한 의 병변; 홍채에 2개 이상의 리쉬결 ; 직계 

가족에서의 환자 발생이 있는 가족력이 있는 경우이다. 

한 성상세포종, 신경섬유 종, 수막종등 추신경계 종양을 

형성하기도 한다. 이  총상 신경섬유종은 신경섬유종증 

질병 특유의 임상 양상의 하나이다.

  본 증례의 환자는 31세 여자로서 상기 기   첫 번째부

터 세 번째 기 이 합당하 다. 가족력상 아버지는 NF1 환

자 고 어머니는 정상이었다.
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  NF1 환자의 장  증상 발 에 한 증례 보고는 다수 

있었지만 장  종양의 발  빈도  임상 으로 의미를 

가지는 증상이 있는 경우의 빈도에 한 정확한 통계는 알

려져 있지 않다. NF1 환자  장  종양이 있는 경우는 

10%에서 25% 정도로 추정하고 있으며 그  동반 증상이 

있는 경우는 5% 미만으로 알려져 있다.(4,5)

  NF1의 장  발 은 조직학 으로 세 가지 형태로 나타

날 수 있다: 장 신경 조직의 과증식, 주로 양성 종양으로서 

와 공장에 주로 발생하는 간질 종양, 십이지장 는 팽

부주변 내분비 종양 등의 형태로 나타난다.(6) 과증식 병변

은 장  어느 부 에서든지 막하 근육층신경얼기섬유

와 신경총 숫자  두께의 증가에 기인한다. 이것은 형

으로 작거나 불규칙 인 분포를 통해 때로는 개별의 신경

섬유종 는 총상 신경섬유종을 닮은 모양으로 나타나기도 

한다.(7)

  상기 기술된 장  침범으로 출 , 변, 장폐색 등과 같

은 증상을 유발할 수 있다. 신경총 이상 소견은 NF1 환자의 

10%에서 장  운동장애 이상으로 나타난다.(7) 임상 으

로는 성인에서 만성가폐색증과 거 결장 등으로 오인되기

도한다.(8) 장  신경섬유종은 공장에서 가장 많이 발생

하고 다음으로 , 회장, 십이지장, 장, 장간막의 순서로 

발생하고 식도나 충수돌기에는 거의 없다고 한다.(9) 분

분의 신경섬유종은 근육층신경얼기에서 발생하여 장의 장

간막 반  방향으로 튀어나오게 되며 용종모양은 드물다고 

한다.(9)

  신경섬유종은 제1형에 일반 으로 나타나는 양성종양으

로 조직학 으로 쉬반세포, 신경주  세포, 섬유아세포, 내

피세포, 비만세포 등으로 구성되어 있다.(9)

  NF1 환자에서 장  병변의 흔한 순서는 신경섬유종, 

신경집종, 십이지장카르시노이드 종양, 성장억제호르몬종, 

장 간질종양, 장  신경계의 과증식 등으로 나타난다고 

한다.(9)

  한 다른 보고에 의하며 NF1에서 장  종양으로 수술

했던 61 를 고찰한 바에 의하면 신경섬유종 52%, 평활근

종 13%, 신경 신경섬유종 9.8%, 장 간질종양 6.5%의 

순서 다고 한다.(10)

  본 증례는 수술  내시경 소견상 유문륜을 통해 십이지

장 구부의 용종성 병변이 보 고 이 병변으로 인한 배출 

장애 소견이 있는 것으로 단되어 수술을 시행 했던 경우

다. 수술장 소견에서 내시경에서 보 던 용종 모양은 십

이지장 구부의 경계가 분명하지 않은 약 3 cm 정도의 융기

된 결 이었고 조직병리 소견상 막하 루 씨선 과증식 

소견과 함께 신경섬유종성 증식 소견이 보 다. 고배율 소

견상 신경세포 번들, 쉬반세포와 섬유아세포 등이 얽  있

는 소견이 보여 병리학 으로 십이지장 구부의 루 씨선 

과증식이 동반된 근육층신경얼기과증식 소견으로 최종 진

단되었다.

  수술 에는 십이지장 용종으로 생각되어 제보다는 

십이지장 개 후 종양만 제거할 생각이었으나 수술 소견

상 십이지장 구부와 주변 조직과의 섬유화에 의한 유착 소

견이 심하 고 경계가 불분명한 결  형태여서 제술을 

선택하게 되었다. Bakker 등(10)에 의하면 제1형 신경섬유

종증이 있는 21세 흑인 남자가 의 신경섬유종에 의한 

배출 장애  천공 소견으로 정부 제술  공장 문합

술을 시행했다고 보고하 다.

  자들은 최근 과거력상 제1형신경섬유종증의 31세 여자

가 소화 장애를 주소로 내원하여 외과  수술이 필요한 

배출 장애 소견으로 단되어 제 수술을 하 고 병리

학 으로 십이지장 구부의 루 씨선 과증식이 동반된 신

경섬유성 증식으로 진단되었기에 보고하는 바이다.
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