
가족성 선종성 폴립증은 젊은 성인기에 대장내 선종이나 암

종의 전구가 되는 다발성의 용종들이 발생하는 질환으로, 상염

색체 우성으로 유전된다. 대장내 다발성 용종증을 가지는 임상

적증후군에는Gardner 증후군, Turcot 증후군, 그리고Oldfield

병(Oldfield’s disease)등이 있다(1). 한편, 가족성 선종성 폴

립증의 가계내에 소아에서 간아세포종이 일반인에 비하여 유

의하게 높은 비율로 발생한다고 알려져 있다(2). 저자들은 대

장내 다발성의 용종이 발생한 18세의 가족성 선종성 폴립증

환자에서발생한간아세포종을경험하였기에보고하고자한다.

증례 보고

18세 여자환자가항문출혈을주소로본원을방문하였다. 이

후 시행한 항문경 검사에서 비정상적인 점막성 병변들이 관찰

되었고, 조직검사상 선종성 용종(adenomatous polyp)으로 밝

혀져, 바륨관장 검사를 시행하였다. 바륨관장 검사에서다발성

용종이 대장내에 전반적으로 보이고, 가족력에서 아버지와 오

빠가 대장내에 다발성 용종이 있어, 가족성 선종성 폴립증으로

진단하였다. 수술을 시행하지 않고, 4개월간 외래에서 추적 관

찰하던 중 출혈과 통증이 더욱 심해져서 입원하게 되었다.

입원하여 시행한 조영증강 컴퓨터 단층촬영(computed

tomography, CT)에서, 항문주위로 저음영의 농양과, 간내에

다발성의종괴가보였다. 특히, 우엽의후분절내에석회화를동

반하고 조영증강이 잘 되는 6 cm 크기의 다분엽성 종괴가 있

었다(Fig. 1A, B). 이 종괴는 동맥기에 간실질보다 더욱 조영

증강되어 고음영으로 보였고, 간문맥기 영상에서 주변의 간실

질보다 조영증강 덜 되어 저음영으로 보였다. 4번 분절에 1.5

cm정도 되는 저음영의 결절이 보였다. 초음파검사에서 간우엽

에 저에코의 띠로 둘러싸인 고에코의 다분엽성 종괴(multi-

lobulated mass)가 보였고, 혈관조영술에서도, 종괴는 동맥기

에 조기 조영증강되고, 문맥기에 조영증강되지 않는 양상으로

보였다(Fig. 1G).

환자는 전대장항문 절제술(total proctocolectomy with

ileostomy)과, 간 우엽과 4분절의 간절제술을 받았다. 병리 검

사에서, 대장내 다발성의 선종과 선암종으로 진단되었고, 간내

의 종괴는 혼합형 간아세포종과 대장암의 간전이로 밝혀졌다.

고 찰

가족성 선종성 폴립증은 약 8000명의 출생 가운데 1명 정

도의 비율로 나타나며(1, 3), 대장내 용종은 10와 20대에 나

타나기 시작하고, 설사와 혈변이 첫 증상으로 생긴다(4). 저자

들의 증례에서도, 18세에 항문 출혈을 주소로 병원을 방문하

여 다발성의 대장내 용종을 발견하였으며, 가족력에서 아버지

가 다발성 용종증과 대장암, 간내종괴가 36세에 발견되어 36

세에 사망하였으며, 어머니는 특이소견이 없었다. 두명의 오빠

중, 한명은 15세 때 대장내 용종증과 대장암이 발생하여 17세

에 사망하였으며, 19세의 오빠는 현재까지 특이소견을 발견할

수 없었다.

대장내 수많은 용종을 볼 수 있는 질환의 유전성은 1882년

Cripps에 의해 처음 기술되었다(5). 1934년에서 1939년 사이

에 Lockhart-Mummery가 유전성의 배경을 연구하여,상염색

체 우성의 성향을 밝혀 내었다(5). 1950년에 Gardner와

Stephens이 대장내 용종과 대장외 징후의 관계를 보고하였으

며(5), 이후, 골종(osteoma), 표피양낭(epidermoid cyst), 인

대양종양(desmoid tumor)등의 여러 가지 장외징후(extrain-

testinal manifestation)가 동반된 가족성 폴립증을 소위

‘Gardner 증후군’이라고 한다. 이들은 모두 APC(adenoma-

tous polyposis coli) 유전자와 관계가 있으며, APC 유전자내
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이다. 가족성 선종성 폴립증 환자군에서는 일반인에 비하여 간아세포종의 발생률이 높다고 알

려져 있지만, 일반적으로 간아세포종은 1-3세에 호발하여, 대장의 다발성 용종이 나타나기 이

전으로 그 연관성이 간과되어 왔다. 저자들은 대장내 다발성 용종이 발생한 18세의 환자에서

동반된 간아세포종 1예를 경험하였기에 이에 대한 방사선학적 소견을 보고하고자 한다.
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의 돌연변이의 위치에 따라 여러 스펙트럼(spectrum)을 보이

는 것으로 알려졌다(6). 간아세포종 또한 5번 염색체 끝(5’

end of the gene)의 APC 유전자의 돌연변이와 관련있다고 보

고된 바 있다(7).

간아세포종과 가족성 선종성 폴립증도 밀접한 관계가 있어

서, 가족성 선종성 폴립증 가계에서 간아세포종의 발병률이 의

미 있게 높은 것으로 보고되고 있다(2). 수모세포종

(Medulloblastoma), 유두상갑상선암(papillary thyroid carci-

noma)과 인대양종양 또한 간아세포종과 더불어 가족성 선종

성 폴립증에 동반되는 대장외 암종이다(8).

간아세포종의 일반군내 발병률은 인구 100,000명당 1명의

빈도로 알려져 있으나, Hughes등은 가족성 선종성 폴립증 가

계에서는 0.42%정도의 비율로 발생하여, 일반군에 비하여 유

의하게 높게 나타난다고 보고하였다(9). 그러나 이러한 연구

들은 대부분 가족성 선종성 폴립증 가계에서 태어난 영유아에

발생한 간아세포종의 예들이며, 저자들의 증례와 같이 대장내

다발성의 용종이나 대장암이 발생한 젊은 성인기의 환자에서

발생한 간아세포종은 매우 드물다.

일반적으로 간아세포종은 병리적으로 간엽 성분(mes-

enchymal element)이 종종 있는 간세포(hepatocyte) 기원의

악성종양으로, 현미경적으로 상피형(epithelial type)이나 혼합

형(mixed type)으로 분류된다. 상피형 간아세포종은 태아성

(fetal)이나 배아성(embryonal) 악성 간세포로 구성되며, 혼합

형은 간세포 부분과 원시 간엽 조직이나 유골 물질(osteoid

material) 또는 연골성 간엽 성분(cartilage mesenchymal

component)이 모두 있는 것을 말한다(10). 이러한 병리적 특

성은 간아세포종의 예후와 유관하여, 태아성 간세포를 주로 가

지는상피형간아세포종이더좋은예후를가진다고알려져있

다(10). 저자들의 증례에서는 육안 소견상 다분엽성 종괴이며

(Fig. 1E), 현미경적 소견에서 혼합형의 간아세포종으로 태아

성 간세포로 구성된 상피성 부분(Fig. 1F)과 골, 지방세포 등

의 간엽 성분(Fig. 1G)을 동시에 가지고 있었다.

간아세포종의 방사선학적 소견을 살펴보면(11), 단순촬영에

서 유골 형성과 관련된 진하고 거친 석회화가 관찰되며, 초음

파에서 고에코의 종괴로 내부에 출혈이나 괴사와 연관된 저에

코의 부분이 동반될 수 있다. 조영증강 전 CT에서는, 저음영

의 다분엽을 가지는 종괴로 석회화가 관찰될 수 있고. 조영증

강 후 CT에서는 주로 고혈관성을 보인다. 따라서 영유아에서,
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Fig. 1. A, B. Noncontrast enhanced CT (A) shows low attenuated
mass with multiple calcific densities in the right lobe of liver.
Contrast enhanced CT (B) reveals well enhanced multi-lobulat-
ed mass in the right lobe of the liver.
C. Arterial-phase celiac angiogram (G) shows a hypervascular
mass at the right lobe.



석회화를 동반한 다분엽성 경계를 보이는 간내종괴가 있을 경

우 간아세포종을 감별해야 한다. 저자들의 증례는 환자의 나이

가 18세로 호발연령에 비하여 많은 편이지만, 석회화를 동반

하였고, 다분엽성 경계를 보이며, 조영전 영상에서 간 실질에

비하여 저음영이며, 조영후 조영증강이 잘 되는 종괴로 일반적

인 간아세포종의 방사선영상 소견에 부합하였다. 또한 가족성

용종증과간아세포종의유관성이보고되어, 방사선과적진단에

많은 도움이 되었다.

결론적으로, 가족성 폴립증의 가계에서 영유아기에 간아세

포종의 발생이 일반군에 비하여 유의하게 높게 보고되었고, 비

록 저자들의 증례가 호발연령대에 발생한 간아세포종은 아니

지만, 대장내 다발성 용종증이 발생한 가족성 선종성 폴립증

환자로, 간아세포종과 밀접한 관계를 보여준 매우 드문 증례라

고 생각한다.
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D E

F G
D-G. Gross specimens of the colon (D) shows multiple polyps in the colon and gross specimen of right lobe of the liver (E) shows
lobulated mass (M) in the liver. At microscopic view (H & E stain) of the hepatic mass, fetal hepatocytes (F, ×200) and mesenchy-
mal tissues (G, ×40) are noted.



1996;39(96):867-869
8. Lynch HT, Thorson AG, McComb RD, Franklin BA, Tinley ST,

Lynch JF. Familial adenomatous polyposis and extracolonic can-
cer. Dig Dis Sci 2001;46:2325-2332

9. Hughes LJ, Michels VV. Risk of hepatoblastoma in familial adeno-
matous polyposis. Am J Med Genet 1992;43:1023-1025

10. Gore R, Levine M. Textbook of gastrointestinal radiology. 2nd ed.
Philadelphia: Saunders, 2000;1537-1542

11. Dachman AH, Pakter RL, Ros PR, Fishman EK, Goodman ZD,
Lichtenstein JE. Hepatoblastoma: radiologic-pathologic correlation
in 50 cases. Radiology 1987;164:15-19

김태은 외: 가족성 선종성 폴립증에 동반된 간아세포종

─ 122 ─

J Korean Radiol Soc 2004;50:119-122

Address reprint requests to : Tae Eun Kim, M.D., Department of Diagnostic Radiology, Fatima Hospital Daegu
302-1 Sinam-dong, Dong-gu, Daegu 700-600, Korea.
Tel. 82-53-940-7167    Fax. 82-53-952-7417    E-mail: nirvana1979@daum.net

Hepatoblastoma in a Patient with Familial Adenomatous
Polyposis: Case Report1
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Familial adenomatous polyposis and hepatoblastoma are rare conditions; the latter is closely related to the
FAP gene. We describe the imaging findings of hepatoblastoma in a patient with polyposis coli.
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