
Han WH, et al: Extramedullary Hematopoiesis Associated with Congenital Dyserythropoietic Anemia

Journal of Korean Association of Pediatric Surgeons 1

pISSN 2383-5036  eISSN 2383-5508
J Korean Assoc Pediatr Surg Vol. 23, No. 1, June 2017
https://doi.org/10.13029/jkaps.2017.23.1.1 Case Report

선천성 적혈구 생성 이상 빈혈과 관련되어 발생한 골수 외 조혈 증례 보고
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A Case of Extramedullary Hematopoiesis Associated with Congenital 
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It has been known that extramedullary hematopoiesis occurring after birth can be developed in various diseases, and it is often found 
in hematologic diseases. Among these, congenital dyserythropoietic anemia is a rare disease characterized with increase of ineffective 
hematopoiesis and morphological abnormalities of erythroblasts. In congenital dyserythropoietic anemia, extramedullary hematopoi-
esis is very rare and only a few cases have been reported. Although treatment is not required if there is no symptom in extramedullary 
hematopoiesis, surgery or radiation therapy is effective in case that there is symptom or unresponsive anemia despite blood trans-
fusion. This case report is about surgical treatment for extramedullary hematopoiesis in 23-year-old patients diagnosed of congenital 
dyserythropoietic anemia.
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서  론

골수 외 조혈(extramedullary hematopoiesis)은 태생기

에는 정상적으로 간, 비장에서 이루어지는데 출생 후에는 여

러 가지 병적인 상태로 나타날 수 있다. 대표적인 질환으로 

유전성 구형 적혈구증, 겸상 적혈구 빈혈증, 선천성 적혈구 

생성 이상 빈혈(congenital dyserythropoietic anemia), 특

발성 혈소판 감소성 자반증 등이 알려져 있다[1]. 이 중 선천

성 적혈구 생성 이상 빈혈은 다른 선천성 적혈구 생성 이상의 

원인이 배제되며 무효조혈(ineffective erythropoiesis)의 

증가와 적혈구 생성 과정의 형태적 이상의 증거가 있을 때 진

단할 수 있다[2].

선천성 적혈구 생성 이상 빈혈의 증상은 빈혈 이외에 간비

종대, 황달 등의 증상이 있으나 골수 외 조혈은 매우 드물며 

몇몇 증례만이 보고되어 있다[3]. 본 증례에서는 선천성 적

혈구 생성 이상 빈혈 환자에서 발견된 척추 주위의 골수 외 

조혈의 1예를 보고하고자 한다.

증례 보고

23세 남자가 한 달 전부터 발생한 하복부 통증으로 내원하

였다. 혈액질환 가족력은 없었고, 출생 시부터 심한 빈혈

(hemoglobin 4-5 g/dL) 및 간비종대가 있어 생후 2개월에 

시행한 골수 검사에서 적혈구 생성이 증가되어 있었으며, 경

한 적혈구 형성 이상이 있었으나 모세포(blast cell)가 1% 미

만이고 과립구 조혈의 좌측 이동 소견이 있어 백혈병 유사 반

응(leukemoid reaction)으로 진단하였다. 원인이 될 만한 감

염성 질환은 없어서 경과 관찰을 하였고, 약 4주 간격으로 혈

액 검사를 시행하여 hemoglobin 5 g/dL 이상으로 유지하기 

위해 수혈을 하였다. 수혈 치료를 유지하면서 6세부터 혈청 

페리틴의 증가(＞1,000 ng/mL) 소견으로 철 킬레이트

(desferrioxamine)를 최근까지 투여하였다. 7세 때에는 매 2
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Fig. 2. Technetium-99m RBC scintigraphy shows uptake in both common iliac area masses. (A) Right side. (B) Left side.

Fig. 1. Abdominal MRI shows two homogeneous enhancing masses in both common iliac area (arrows). (A) Right side. (B) Left side.

주마다 수혈을 시행해야 할 정도로 빈혈이 심하였다. 이때 시

행한 직접 항글로불린 검사(direct coombs test)는 음성

(negative)이어서 용혈성 빈혈은 배제되었으며, 골수이형성

증후군(myelodysplastic syndrome) 감별을 위해 시행한 

5q-, -7/7q-, ＋8 fluorescence in situ hybridization 검사

는 모두 음성으로 골수이형성증후군은 배제할 수 있었다. 환

자는 특징적으로 말초 혈액 도말 검사에서 불규칙한 세포질

막의 유핵적혈구(nucleated red blood cells with irregular 

cytoplasmic membrane) 및 대적혈구(macrocytes), 부동변

형 적혈구 증가증(anisopoikilocytosis)을 보였으며, 골수 

검사에서 적혈구 과증식(erythroid hyperplasia)과 일부 적

혈모구(erythroblast)에서 거대적모구성 변화(megaloblastic 

change)를 보여, 제1형 선천 적혈구 생성 이상 빈혈로 진단

되었다. 이후 잘 조절되지 않는 빈혈 때문에 비장 절제술을 

시행하였으며, 수술 후에는 hemoglobin 8.0 g/dL 이상으로 

유지되어 수혈은 하지 않고, 6개월마다 외래 추적하였다.

이후 환자는 한 달 전부터 발생한 간헐적인 하복부 통증으

로 내원하였다. 복부 진찰 소견상 만져지는 종괴 및 압통은 

없었다. 혈액학적 검사에서 hemoglobin 8.5 g/dL, MCV 

(mean corpuscular volume) 125.9 fL, 혈청 페리틴 2,474 

ng/mL 및 총 빌리루빈 9.0 mg/dL였다. 복부 초음파에서 총 

장골동맥 분지부 레벨의 대동맥 주변에서 2.2 cm 크기의 종

괴가 발견되어 복부 자기공명영상(MRI) 검사를 시행하였으

며, 검사상 제4요추 및 제5요추 레벨의 양쪽 총 장골 동맥 주

변부에 각각 2.2 cm, 2.3 cm 크기의 종괴가 발견되었다(Fig. 

1). T2 강조영상에서 고신호를 보여, 골수 외 조혈이나 림프

종 또는 신경성 종양의 감별이 필요하여 시행한 techne-

tium-99m 적혈구 신티그래피(scintigraphy)에서 양쪽 총 

장골 동맥 주변의 섭취를 보이는 골수 외 조혈로 의심되는 병

변을 확인하였다(Fig. 2).

복강경을 이용한 절제 수술을 시행하였으며, 수술 소견상 

병변은 각각 좌측 총 장골 동맥의 외측과 우측 장골 정맥의 
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Fig. 3. The photomicrograph shows many polymorphous myeloid cells

(H&E, ×400).

분지부에 위치하고 있었고, 주변 조직으로 침윤은 심하지 않

아 혈관을 조심하면서 박리하여 절제하였다. 병리 검사에서 

다수의 다양한 단계를 보이는 골수 세포와 일부 거핵세포

(megakaryocyte)가 관찰되어 골수 외 조혈에 합당하였다

(Fig. 3). 수술 후 특별한 합병증은 없었으며 수술 후 4일째 

퇴원하였다. 수술 후 6개월째에 초음파 추적관찰에서 재발 

소견은 없었으며, 수술 전 hemoglobin 8.5 g/dL에서 수술 1

개월 후 8.5 g/dL, 6개월 후 8.6 g/dL로 빈혈 상태는 큰 변화

가 없었다.

고  찰

골수 외 조혈은 골수 이외의 장소에서 발생하는 조혈세포

의 발생과 성장으로 정의할 수 있다. 간이나 비장을 제외한 

골수 외 조혈이 있는 경우 대부분은 발생 부위와 관련되어 국

소적인 통증을 일으킬 수도 있으며, 척추 주변에 발생하는 경

우 방사통, 감각이상 등의 증상이 나타나기도 하고, 드물게 

피로감, 무력감 등 전신증상이 나타날 수 있다. 약 20%의 환

자에서는 진단 당시 무증상인 경우도 있다. 발생 위치는 종격

동, 중추신경계, 말초신경계, 중이, 췌장 등 여러 조직에서 발

생 가능하지만 척추가 가장 흔한 위치로 알려져 있으며 흉추 

부위에서 호발하는 것으로 알려져 있다. 진단은 수술적 생검

이 가장 많이 이용되며 세침 흡인 생검, 방사선 핵종 뼈스캔 

또는 복수천자로 진단되는 경우도 있다[1].

선천성 적혈구 생성 이상 빈혈은 무효조혈의 증가와 적혈

구모세포의 형태학적 이상을 특징으로 하는 질환으로, 적혈

구모세포의 형태학적 이상에 따라 크게 3가지 아형(type I, 

II, III)으로 분류된다[4]. 선천성 적혈구 생성 이상 빈혈 type 

II가 가장 많은 유형으로 전 세계적으로 약 300예, type I은 

약 150예 정도 보고되어 있다[2]. 각 아형에 대한 진단은 혈

액 도말 검사 및 골수 검사를 통해 이루어지며 유전자 검사를 

통해 확진할 수 있다. 선천성 적혈구 생성 이상 빈혈 type I은 

혈액 도말 검사에서 대적혈구(macrocytes), 눈물 모양의 이

형 적혈구(teardrop-shaped poikilocytes) 및 중등도 정도

의 부동변형 적혈구 증가증(moderate degree of anisopoi-

kilocytosis)을 보이며, 골수 검사에서는 적혈구 과증식

(erythroid hyperplasia)과 일부 적혈모구(erythroblast)에

서 비타민 B12와 엽산과는 관계 없는 거대적모구성 변화

(vitamin B12 and folate-independent megaloblastic 

change)를 보이는 것이 특징이다[2]. 또한 유전자 검사에서 

CDNA1 gene mutation이 있으면 확진할 수 있다[5]. 본 증

례의 환자에서는 2000년 4월, 혈액 도말 검사에서 대적혈구 

및 이형적혈구는 보이지 않았으나 중등도 정도의 부동변형 

적혈구 증가증을 보였고, 골수 검사에서는 적혈구 과증식과 

일부 세포에서 거대적모구성 변화를 보였다. CDNA1 gene 

mutation은 2002년에 보고된 것으로 당시에는 알려지지 않

았을 때이다. 

증상은 빈혈 이외에 간비종대, 황달 등이 나타날 수 있으

며 수혈은 심한 빈혈이 있을 때만 시행하며 수혈이 필요할 때

는 철 킬레이트를 투여하여 철의 과부하를 예방해야 한다. 비

장절제가 hemoglobin 수치 상승과 철 과부하를 예방하는 데 

도움이 되는 경우도 있으나 효과에 대해서는 아직 논란이 있

다[2].

선천성 적혈구 생성 이상 빈혈에서 골수 외 조혈은 매우 드

물며 몇몇 증례만이 보고되어 있다. Lugassy 등[3]의 연구에 

의하면 선천성 적혈구 생성 이상 빈혈에서 척추 주변에 발생

한 골수 외 조혈 2예 모두 흉추에서 발생하였다. 이 중에서 

1명의 환자는 좌측 견갑부 통증을 호소하였으나 전신 증상

은 없었으며, 다른 환자는 증상은 없었으나 단순 흉부 촬영에

서 발견된 흉부 종괴로 진단되었다. 본 증례의 환자에서는 하

복부의 간헐적인 복통 이외에 다른 증상은 없었다.

골수 외 조혈은 약 40%의 환자에서는 특별한 치료가 필요 

없다. 하지만 수혈에도 효과가 없는 불응성(refractory) 빈

혈인 경우 저용량 방사선 치료가 효과적이며 압박증상이나 

혈액 응괴를 제거하기 위한 방법으로 수술적 절제도 치료로 

가능하다[1,6]. 골수 화생(myeloid dysplasia)이 동반된 골

수 섬유증이 아닌 골수 외 조혈의 경우에는 수술이 우선적인 

치료이며 방사선 치료 후 약 70%에서 완전 관해되었으며, 수

술적 절제로 약 80%에서 완전 관해되었다고 보고되어 있다

[1].

골수 외 조혈이 많이 보고된 골수 섬유증의 일부 환자에서 

비장 절제술을 시행하면 골수 외 조혈이 촉진되는 것으로 알

려져 있는데, 한 이론에 의하면 비장이 조혈세포를 여과하는 

기능이 있기 때문인 것으로 설명된다(splenic filtration 
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theory) [7]. 비장절제 후에는 이러한 여과 기능이 소실되어 

골수 외 다른 조직에서도 조혈작용이 발생할 수 있다[8]. 이 

증례에서 비장 절제 후 비장의 조혈세포를 여과하는 기능이 

소실되었기 때문에 골수 외 조혈이 발생하였을 가능성이 있

다. 척추 주변에서 발생하는 원인으로는 아직 여러 이견이 있

으나 한 가지 가설은 척추를 감싸고 있는 근위부 갈비뼈의 끝 

부위의 섬유뼈(trabecular)가 얇아 조혈세포가 쉽게 침투할 

수 있다는 가설과 태아기 때 형성되어 경막 외에 남아 있는 

조혈세포가 만성 빈혈이 지속되면서 자극을 받기 때문이라

고 설명하는 가설이 있다[9].

국내에서는 성인 환자에서 흉강경하 절제술로 10번 흉추 

주변의 골수 외 조혈 종괴를 제거한 증례가 보고되어 있다

[10]. 본 증례는 국내에서 선천성 적혈구 생성 이상 빈혈 환

자에서 발생한 골수 외 조혈에 대해 보고한 첫 증례로 좌측 

총 장골 동맥의 외측과 우측 장골 정맥의 분지부에 위치하고 

있었기 때문에 미세침흡인 생검술을 시행하기 어려워 진단 

및 치료를 동시에 할 수 있는 복강경하 절제술을 이용하여 부

작용 없이 치료할 수 있었다.
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