
낭성섬유증은여러장기에이상을초래하는단일유전자질

환으로, 기관지 확장증과 세기관지 확장증을 일으키는 만성 기

도 감염, 외분비 췌장 기능 부전증, 비정상적 땀샘 기능과 비

뇨생식계 기능 부전을 특징으로 한다. 이 질환은 백인 소아에

서는 가장 흔히 보이는 치명적인 질환이나, 백인 이외의 인종

에서는 드물며(1, 2), 남녀 성별의 차이는 없는 것으로 알려져

있다(2). 저자들이 아는 한 국내에서 유전자 분석으로 확진된

증례가 방사선영상 소견과 함께 보고된 적은 없었다. 양측성의

기관지 확장증이 이 질환의 가장 중요한 지표가 되며, 이차적

인 감염, 그리고 염증반응으로 인한 만성 제한성 폐질환과 폐

쇄성 폐질환이 환자의 이환율과 사망률을 결정한다(2, 3).

저자들은 폐에 기관지 확장증과 과잉 통기가 있었고, 기흉과

기종격증, 폐감염등의 합병증을 일으켰으며, CFTR 유전자에

돌연변이를 보인 낭성 섬유증 1예를 경험하였기에 고해상 CT

소견을 중심으로 보고하고자 한다.

증례 보고

6세 남아가 호흡곤란과 기침, 가래를 주소로 소아과에 입원

하였다. 환자는 내원 수개월 전부터 같은 증상으로 기관지 천

식에대한치료를받아왔으나, 증상은계속해서재발하였다. 폐

결핵을 앓은 과겨력은 없었으며, 출생시 태변 배출이상이나 소

화기 흡수장애, 성장장애 등의 과거력도 뚜렷하지 않았다. 이

학적 검사상 양측 늑골하 수축(subcostal retraction)이 있었

고, 전 폐야에서 거친 호흡음과 천명이 들렸다. 검사실 소견에

서는 항미코플라스마 항체 양성, 한냉응집소 1:8 이었으며, 그

외에 특이 소견이 없었다. 입원 당시 단순 흉부촬영상에는 이

상소견이 보이지 않았다. 일주일 후 시행한 고해상 CT에서는

양측 하엽에 경계가 좋지않은 불균질성의 폐음영이 보였다

(Fig. 1). 기관지 확장증이나 기관지벽 비후는 뚜렷하지 않았

다. 환자는 입원중 혈청 theophylline치를 10 ㎍/ml 이상으로

유지하면서 스테로이드 치료를 병행하였지만, 증상 호전은 보

이지 않았다. 입원 28일째에 단순 흉부 촬영상 기흉과 기종격

증이 발생하여 흉관을 삽입하였다. 입원 40일째에 환자의 체

온이 38℃ 이상으로 열이 나면서 혈중 백혈구치가 상승하였

다. 이때 시행한 고해상 CT에서는 양측 상엽에 다발성의 공동

병소가 있었고 일부 병변은 공기-액층을 보였다(Fig. 2A). 양

폐에는 중심성 기관지 확장증과 함께 기관지벽 비후, 점액 충

만이 있었고(Fig. 2B), 양측 하엽에는 모자이크상 관류가 보였

다(Fig. 2C). 이때 혈중호산구치는정상이었고, 알레르기성기

관지폐 아스페르길루스병에 대한 피부반응검사는 음성이었다.

혈액도말 소견에서는 독성 과립이 보였다. 항생제와 항진균제

치료를 병행하였고, 체온과 혈중 백혈구치는 정상화되었다. 이

때 혈중 Amylase는 60 U/dL였으며 같은 시기에 시행한 복부

CT와 초음파에서 췌장에 이상소견은 보이지 않았다.

유전자 분석에서 CF transmembrane conductance regula-

tor(CFTR)에 돌연변이가발견되어낭성섬유증으로진단하였

다. 환자는 입원 60일 만에 퇴원하였고, 1개월 후에 다시 심한

호흡곤란과 열이 발생하여 입원하였으나 50일 만에 호흡부전

이 발생하여 사망하였다.

고 찰

낭성 섬유증의 병인은 CFTR 유전자의 구조적 이상에 의해

상피막의 Cl- 수송에 이상이 생겨 기도 점액의 수분이 감소한

다. 이로 인해 점액 청소율이 저하되고, 점액 충만이 생겨서 세
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낭성 섬유증: 증례 보고1

박시현·이현주·김지혜·박철희

낭성 섬유증은 상염색체 열성 유전을 하는 선천성 질환으로 백인 소아 에서는 가장 흔한 호

흡 부전증의 원인이다. 인종마다 유병율이 다양하여 백인에서는 흔하지만, 백인 이외의 인종에

서는 드문 질환으로 알려져 있다. 저자들이 아는 바로는 국내에서의 보고는 아직 없었다.

저자들은 고해상 CT 영상에서 기관지 확장증과 과잉 통기를 보이고, 유전자 검사에서 cys-

tic fibrosis transmembrane conductance regulator(CFTR)로 알려진 낭성 섬유증 유전자에 돌

연 변이가 있었던 낭성 섬유증 1예를 경험하였기에 보고하고자 한다.

1가천의과대학교 길병원 진단방사선과
이 논문은 2002년 8월 8일 접수하여 2002년 11월 13일에 채택되었음.



균 감염의 가능성이 높아지게 되며, 기관지벽의 염증에 의해

기관지 확장이 일어난다. 낭성 섬유증의 특징은 미만성 기관지

확장증이며 상엽, 특히 우상엽에 호발한다는 보고도 있다(4).

중심 기도에 국한된 기관지 확장증이 있을 때 알레르기성 기

관지폐 아스페르길루스병과 유사하게 보일 수 있으며, 또한 알

레르기성기관지폐아스페르길루스병이흔한낭성섬유증의합

병증이기도 하다. 본 증례에서 고해상 CT에서 보였던 다발성

공동 병소들은 낭성 섬유증에 동반된 알레르기성 기관지폐 아
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A B
Fig. 1. A 6-year-old boy with cystic fibrosis.
A, B. High-resolution CT scans at the level of the lower lobes show a poorly defined heterogeneity of lung density.

A

C

B

Fig. 2. High-resolution CT scan obtained 34 days after figure 1.
A. High-resolution CT scan at the level of the upper lobes
demonstrates multiple cavitary lesions with air-fluid levels.
B. High-resolution CT scan at the level of the lower lung zones
demonstrates bilateral bronchiectasis (small arrows), bronchial
wall thickening (large arrows) and mucoid impaction (arrow-
heads).
C. High-resolution CT scan at the level of the lower lobes
demonstrates mosaic perfusion.



스페르길루스병의 가능성을 시사할 수 있으나, 피부반응검사

나, 혈액검사에서이를증명하지는못하였고, 다른 폐감염의가

능성을 배제할 수 없었다.

그 외에 기관지벽 비후와 모자이크상 관류, 점액 충만, 허탈,

폐기종, 수포형성, 기포 등이 낭성 섬유증에서 보일 수 있는

CT 영상 소견이며(5), 이런한 소견의 정도(severity)를 평가

(scorign)한 형태학적 분석과 폐기능검사, 임상 상태, 혈청 면

역글로불린치 등의 비형태학적 지표가 유의한 상관관계를 보

인다고 보고되었다(5). Santis 등의 보고에서는 우상엽의 근위

기관지벽 비후가 가장 먼저 보이는 소견이었으며(6), Helbich

등의 보고에서는 나이에 따라 보이는 소견이 달라, 0-5세에서

는 경도의 기관지 확장증이 보이고, 50%에서 모자이크상 관

류가 보였고, 40%에서 경도의 기관지벽 비후가 보였다(5).

Lynch 등은 낭성섬유증으로진단된 12명의 소아에서가장흔

한 고해상 CT의 이상소견이 경계가 좋지 않은 불균질성의 폐

음영(heterogeniety)이라하였다(7). 본 증례에서도초기의고

해상 CT에서는 기관지 확장증과 기관지벽의 비후가 뚜렷하지

않았고, 경계가좋지않은불균질성의폐음영만관찰되었다. 추

적 고해상 CT에서는 기관지 확장증과 기관지벽 비후, 점액 충

만이 두드러져 보였다(Fig. 2). 공기-액층, 소엽중심성 결절,

점액충만, 그리고 기관지주위 비후는 가역적인 고해상 CT 소

견에 해당한다(8). 본 증례에서도 두 번째 추적 고해상 CT에

서 공기-액층의 병변이 회복되고 공동성 병변이 남아 있었으

며(Fig. 3A), 점액충만의 호전이 관찰되었다 (Fig. 3B). 하지

만 모자이크상 관류는 여전히 남아있었다 (Fig. 3C).

낭성 섬유증의 진단은 다양한 유전자 변이로 인해서 유전자

분석이 1차적인 진단방법으로는 이용되지는 않으며, 임상기준

과 땀 Cl-검사가 선별검사로 이용된다. 땀에서 Na+과 Cl- 검

사치는 연령별로 다르지만, 성인에서는 60 mEq/L이상이면 낭

성 섬유증과 다른 폐질환을 감별할 수 있다(2). 치료의 주목

적은 폐에서 분비물을 제거하고, 감염을 조절하며, 적절한 영

양공급과 장폐쇄를 예방하는데 있다. 낭성 섬유증 환자의 95%

이상은 폐감염으로 인한 합병증으로 사망하며, 그밖에 기흉이

나 객혈, 말기에는 호흡부전증과 폐성심이 나타날 수 있다(1).

본 증례에서는 폐감염과 기흉등의 합병증이 있었으며 이에 대

해 항생제를 포함하여 적절한 치료를 시행하였으나, 호흡곤란

은 계속되었고, 결국 호흡부전으로 사망하였다.

요약하면, 저자들은 폐감염과 기흉, 기종격증 등 여러 합병

증이 있었던 낭성 섬유증의 예를 임상소견과 고해상 CT 소견

을 중심으로 보고하는 바이다.
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Fig. 3. High-resolution CT scan obtained 70 days after Fig. 2.
A. High-resolution CT scan at the same level of Fig. 2A demon-
strates a large thin-walled cavitary lesion with improvement of
the air-fluid level.
B. High-resolution CT scan at the same level of Fig. 2B demon-
strates improvement of the mucoid impaction and patent
bronchial lumens (arrowheads).
C. High-resolution CT scan at the same level of Fig. 2C demon-
strates geographic zones of varing lung attenuation representing
mosaic perfusion.
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Cystic Fibrosis: Case Report1
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Cystic fibrosis is a autosomal recessive genetic disease. Among Caucasians, it is the most common cause of
pulmonary insufficiency during the first three decades of life. The prevalence of cystic fibrosis varies accord-
ing to ethnic origin: it is common among Caucasians but rare among Asians. We report a case in which cystic
fibrosis with bronchiectasis and hyperaeration was revealed by high-resolution CT, and mutation of the cystic
fibrosis conductance transmembrane regulator gene (CFTR) by DNA analysis.
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