
177 

Kosin Medical Journal 2013;28:177-182.
http://dx.doi.org/10.7180/kmj.2013.28.2.177 KMJ

Case Report

A Tubercus Sclerosis Case Accompanied by Cystic Angio-
myolipoma and Chronic Kidney Disease Diagnosed during 
Treatment for Acute Cerebral Infarction
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급성뇌경색 치료 중 진단된 만성콩팥병과 낭성 혈관근지방종이 동반된 결절
성경화증 1예
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Symptoms of tuberous scelrosis (TS) are mainly related with brain and kidneys. Seizure, mental retardation, other behavioral
problems are dominant. A spectrum of renal tumors from benign angiomyolipoma (AML) to polycystic kidney disease, and
rarely malignant renal cell carcinoma have been observed. Cystic AML is a rare phenotype of AML. No case of TS with
renal cystic AML has been reported in Korea yet. And chronic kidney disease (CKD) in TS has been seldom reported. We
experienced a TS case accompanied by renal cystic AML and CKD diagnosed in a 48-year-old female patient who was 
hospitalized for left side weakness and seizure under the diagnosis of acute cerebral infarction.
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결절성 경화증은 태생학적으로 외배엽에서 유래하는 

뇌, 망막, 피부와 중배엽에서 유래하는 신장, 폐, 심장 등 

여러 장기에 과오종이 발생하는 신경피부증후군으로, 주

로 뇌 병변으로 인한 간질, 정신박약 등의 증상과 피부에 

피지 선종 등이 나타나는 비교적 드문 질환이다. 약 1/3 

정도에서 상염색체 우성유전에 의해 발생하고, 나머지 

2/3에서는 자연돌연변이에 의해 발생한다.1 관련된 어떤 

기관에도 영향을 주며, 신장질환은 사망의 흔한 원인으로 

알려져 있다.2 또한 다낭성신종을 포함한 여러 종류의 낭

종이 동반되며, 특히 혈관근지방종(angiolipoma)은 약 

55-75%에서 발견되는 것으로 보고되고 있다.3

낭성 혈관근지방종(cystic angiomyolipoma)은 2006

년 Davis 등에 의하여 처음 보고되었는데,4 국내에서는 

낭성혈관근경화증이 동반된 결절성 경화증의 보고는 없

었으나 비결절성 경화증 환자에서 1예가 보고된 바 있다.5 

또한 결절성 경화증에서 다낭성신종이 동반된 경우를 제

외하고는 만성콩팥병의 동반은 매우 드물다.6 국내에서는 

신질환이 동반된 결절성경화증의 2예의 보고 중에서 1예

는 다낭성신종에 의해 만성콩팥병이 발생한 경우였고,7 

기존에 신질환을 가진 환자에 발생한 것이 아닌 만성콩팥
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Fig. 1. Genogram. ◎ (patient)

병이 처음 진단되고 동반된 낭성 결절성경화증의 보고는 

없었다. 저자들은 좌측 마비 및 경련을 주소로 신경과에 

입원하여 급성뇌경색으로 진단된 환자에서 낭성 혈관근

지방종이 동반된 결절성 경화증과 함께 만성콩팥병이 동

반된 것을 경험하고 보고하는 바이다.

증 례

환자: 여자, 48세

주소: 좌측 편마비, 경련

현병력: 간질, 고혈압, 천식으로 치료를 받아왔으며, 

1일 전에 집에서 쉬던 중, 오후 2시경 갑자기 좌측 팔에 

힘이 빠지는 증상 지속되어 응급실에 왔다. 

과거력: 30년 전에 간질이 처음 시작하였고, 20년 전부

터는 간질 없이 지내왔으며, 정신지체장애를 보였다. 8년 

전에 고혈압, 1년 전에 천식을 진단 받고 약물 치료 중이었

다. 복용 약은 carbamazepine 200 mg, phenobarbital 

30 mg, diphenyl hydantoin 100 mg, amlodipine 5 mg, 

losartan 50 mg이었다.

가족력: 특이사항 없음(Fig. 1).

진찰소견: 혈압 185/110 mmHg, 맥박수 75회/분, 호흡

수 18회/분, 체온 36.3℃였다. 결막은 창백하지 않았고 

공막에 황달은 관찰되지 않았으나, 구강점막은 건조하였

다. 양쪽 뺨에 좁쌀모양의 붉은 구진이 여러 개 관찰되었

다. 흉부 진찰에서 심음과 호흡음은 정상이었으며 심잡음

은 없었다. 복부에서 간이나 비장은 만져지지 않았고, 압

통과 반사압통도 없었다. 양쪽 다리에 함몰부종은 없었다. 

신경학적 검사에서 의식은 명료하였으나, 근력검사에서 

좌측 상지에서 MRC (Medical Research Conucil) 등급으

로 4등급의 근위약이 있었다. 감각저하는 없었고 심부건 

반사는 상하지 모두 정상이었고 병적반사는 없었다. 소뇌

기능은 정상이었고 수막자극징후도 없었다.

검사결과: 말초혈액검사는 혈색소 10.7 g/dL, 백혈구 

4,870/mm3, 혈소판 201,000/mm3였고, 전해질검사는 나

트륨 143 mEq/L, 칼륨 4.7 mEq/L, 염소 110 mEq/L, 

삼투질농도 305 mOsm/kg이었다. 또한 혈중요소질소 

33.0 mg/dL, 크레아티닌 2.08 mg/dL로 증가하였고, 총단

백 6.2 g/dL, 알부민 3.8 g/dL, 총 콜레스테롤 200 mg/dL, 

AST/ALT 16/13 IU/L, 총 빌리루빈 0.3 mg/dL였다. 소

변검사에서 pH 6.0, 비중 1.015, 단백질(2+)이었고, 고배

율시야에서 적혈구와 백혈구는 관찰되지 않았다. 나트륨 

분획배설률(FENa)은 6.7%였으며, 소변 삼투질농도는 

255 mOsm/kg, 소변 나트륨 82 mEq/L, 소변 칼륨 17.1 

mEq/L, 소변 염소 75 mEq/L였다. 면역혈청검사에서 C3 

92 mg/dL (참고치 90-160 mg/dL), C4 16.2 mg/dL (참고

치 10-40 mg/dL), IgG 1200 mg/dL (참고치 800-1800 

mg/dL), IgA 227 mg/dL (참고치 90-450 mg/dL), IgM 

116.0 mg/dL (참고치 60-280 mg/dL), ASO 99.6 IU/mL 

(참고치 0-200 IU/mL)였다. 항핵항체는 음성이었고, 

ANCA, 항 미토콘드리아 항체, 항평활근 항체도 음성이

었다. 바이러스 검사에서 HBs Ag, anti-HCV, anti-HIV 

음성이었으며 anti-HBs 양성이었다. 안과 검진에서 고혈

압성 망막증은 동반되지 않았다.

방사선검사: 흉부와 복부 단순 방사선 촬영에서는 특별

한 이상 소견이 보이지 않았다. 뇌 컴퓨터 촬영 검사에서 

양측 전두엽과 우측 기저핵에 석회화 소견을 보였으며, 

뇌의 여러 곳에 cortical, subcortical tuber 병변이 확인 

되었다(Fig. 2). 또한 복부 초음파 검사에서 양쪽 신장의 

크기가 우측 8.5 cm, 좌측 8.7 cm로 작고, 신실질 에코가 

전반적으로 증가되어 만성콩팥병을 의심하였다. CT 검사 

상 좌측신장의 상부에 3.8 cm 크기의 낭종이 관찰되었는

데, 낭의 일부에 지방조직 등이 포함되는 atypical cystic 

angiomyolipoma가 확인되었다(Fig. 3, 4). 요로폐색이나 
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Fig. 3. Cystic angiomyolipoma showing fat component (arrows) in the left kidney in abdominal CT.

A

B

Fig. 2. (A) Brain CT shows multiple calcifications suggesting calcified tubers in right frontal periventricular area and left frontal 
subcortical white matter (arrows), (B) FLAIR image of MRI shows multifocal linear and wedge shaped high signal lesions 
suggesting cortical and subcortical tubers in both frontal cortex and subcortical white matter (arrows).

수신증은 없었다.

치료 및 경과: 임상 증상과 검사결과로 결절성경화증에 

병발된 급성 뇌경색, 낭성혈관근지방종과 만성콩팥병으

로 진단하였다. 환자는 신경과에 입원 후 혈전용해요법
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A B

C D

Fig. 4. (A) T2, (B) T1 fat setting, (C) T1 GRE, (D) T1. About 3.8 cm sized cystic mass with mixed components suggesting 
cystic angiomyolipoma and multiple cysts are seen (arrows) in MRI examination.

(urokinase 600,000 IU/day, IV)을 5일간 시행하였으며, 

아스피린과 clopidogrel 등을 투여하였다. 신경학적 검사

에서 좌측 상지에서 MRC 등급으로 4등급의 근위약이 

지속되었으나, 더 이상은 진행하지 않고 안정화되었다. 

수축기혈압 100-120 mmHg, 이완기혈압 60-80 mmHg

으로 유지되어 항고혈압약물은 투여하지 않았다. 또한 

혈소판 저하증으로 약 carbamazepine, phenobarbital, 

diphenylhydantoin 대신 levetiracetam 1,000 mg으로 

교체하였으며, 간질이나 경련 증상은 재발하지 않았다. 

입원 기간 동안의 혈중 크레아티닌 3.0 mg/dL 이하로 

유지되다가, 퇴원 3개월 이후부터 3.5 mg/dL로 증가되어 

유지되었다. 퇴원 6개월 후 시행한 MRI에서 낭성혈관근

지방종의 크기가 증가하지 않았으며 악성종양이 의심되

지 않았다.8 환자는 현재 좌 상지의 마비는 다소 호전을 

보이며 항경련제의 투여와 함께 간질 증상도 잘 조절되고 

있으나, 철저한 식이요법 등의 치료에도 불구하고 신기능

이 서서히 악화되고 있다.

고 찰

결절성 경화증은 1863년 von Recklinghausen이 처음 

기술하였고, 1880년 Bourneville에 의해 대뇌피질에 경

화성 융기를 관찰하고 처음 tuberous sclerosis라고 명명

하였으며, Wiederholt 등과 Hunt 등의 외국 보고에 의하

면 발병률은 인구 100,000명당 0.56명이고 유병률은 

10,000-30,000명당 1명이라고 하며, 간질, 정신박약 그리

고 피지 선종과 같은 피부 질환을 특징으로 한다.1,9,10 본 

환자는 가족력이 전혀 없어 돌연변이적 발생이 의심 되었

다. 본 증례의 환자는 젊은 나이부터 Vogt’s triad 중 정신

지체, 간질이 있었으며, 신장의 낭성혈관근지방종과 다수

의 신낭종, 특징적인 cortical, subcortical tuber 등 3개의 

major criteria와 뇌의 석회화 소견 등 1개의 minor 
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criteria에 따라 결절성 경화증으로 진단하였다.11

또한 간질 경련과 뇌경색도 결절성 경화증의 주요 증상

으로 생각되나,12 결절성 경화증과 급성 뇌경색 발생과의 

관계는 아직 뚜렷하지 않다. 결절성경화증에서 발견되는 

신장의 주 병변은 혈관근지방종과 낭종, 특히 다낭성신종 

등이 유명하며, 혈관근지방종은 55-75%, 다낭성신종은 

18-53%에서 나타나고, 이외에 신세포암, 사이질섬유증, 

사구체 경화증도 보고된 바 있다.4 혈관근지방종은 혈관, 

평활근, 지방 세포들이 혼합되어 이루어진 덩어리로, 양

측으로 일어날 수 있고, 종종 다수가 발생한다. 보통 무증

상이나, 거대 종괴를 일으켜 옆구리통증, 복부 팽만, 구역, 

구토 등의 증상이 동반될 수 있고, 생명이 위험할 수도 

있는 후복막 출혈을 일으킬 수도 있다. 특히, 3.5-4 cm 

이상의 큰 병변은 출혈을 일으키기 쉬워 경동맥색전술 

또는 수술적 제거를 고려해야 한다.13 2006년 Davis 등이 

11예의 낭성 혈관근지방종을 처음 보고하였는데,4 국내에

서는 낭성혈관근지방종이 동반된 결절성 경화증은 보고

된 바 없었으나, 비결절성 경화증 환자에서는 1예가 보고

된 바 있다.5

결절성경화증에서 신장의 병변은 오래 전부터 알려져 

왔지만, 만성콩팥병의 발생은 매우 드물게 보고되었다.6 

결정성경화증에서 만성콩팥병이 발생하는 기전은 명확

하지는 않지만, 다낭성신종의 진행과 낭종, 혈관근지방종 

또는 신세포암 등의 압박에 의한 정상 신실질의 감소와 

손상, 그리고 잔여 사구체의 과여과에 의한 사구체경화증

의 발생 등으로 추정된다.6 본 증례는 과거에 검사를 한 

적이 없어서 언제부터 만성콩팥병이 시작되었는지 정확

히 알 수 없었고, 혈청학적 검사결과가 모두 정상으로 

나타났으며, 환자의 병력 상 고혈압과 단백뇨가 있었기 

때문에 사구체신염 등에 의한 일차적 손상의 가능성보다

는 고혈압성 신병증 또는 만성사구체신염의 가능성이 가

장 높은 것으로 판단되었다. 또한 신장 초음파 검사에서 

양쪽 신장의 크기가 약간 감소하였고, 신실질의 초음파 

에코가 전반적으로 증가되었으며, 3개월이 지나도 혈청 

크레아티닌이 회복되지 않는 등의 만성콩팥병 소견을 보

였다. 안과 검진에서 고혈압성 망막증은 동반되지 않았으

나 고혈압과 단백뇨가 있어서 고혈압에 의한 만성콩팥병

의 가능성을 완전히 배제하기는 힘들며, 만성콩팥병의 

다른 원인을 발견할 수 없었다. 혈관근지방종의 악성 변화

나 악성종양이 동반되는 경우들이 있으므로 이에 대한 

주기적 검사가 권장된다.14 본 환자는 6개월 후에 시행한 

MRI 검사결과 낭성 혈관근지방종의 큰 변화가 없었으므

로 악성 종양의 가능성이 낮을 것으로 판단되었다.8 그러

나 크기가 3.8 cm여서 만일의 경우에 대비한 예방적 제거

를 권하였으나 환자가 동의를 하지 않아 추적 관찰 중인 

상태이다.
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