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GASTROINTESTINAL STROMAL TUMOR IN VAGINA: 
A CASE REPORT
Seung Yeon Ha, MD1, Ki Beom Lee, MD2, Soon Pyo Lee, MD2

Departments of 1Pathology, 2Obstetrics and Gynecology, Gachon University Gil Hospital, Incheon, Korea

Gastrointestinal stromal tumor (GIST) is a mesenchymal tumor that usually arises within the gastrointestinal tract. However 
extragastrointestinal stromal tumor (EGIST) is a rare tumor (5%), especially few cases of EGIST arising in vagina have currently 
been reported in the literature. We have experienced a case of vaginal GIST. A 49-year-old female presented with vaginal mass 
for three weeks. The mass was located posterolateral vagina near to introitus and 3.0 × 2.5 cm in size. Histological examination 
showed hypercelluar spindle cell proliferation and more than 10 mitoses per 50 high power fi elds. They were positive for c-kit (CD 
117) and CD34. Surgery is the most effective treatment and long term follow up is warranted.
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위장관기질종양은 주로 위장관에 발생하는 중간엽 종양으로 60-70%

는 위, 20-30%는 소장, 그리고 10%는 식도와 대장에 발생한다[1]. 위

장관외에 발생하는 경우는 전체 위장관기질종양의 5-7%로 드물고 대

부분 장간막, 그물막, 후복막강에 발생한다. 질에 발생한 경우는 매우 드

물며 전세계적으로 질-직장 사이벽에 발생한 것을 포함하여 8개의 논

문에 11예가 보고되어 있으며 국내 논문에는 보고된 바가 없다(Table 

1). 대부분 질의 섬유종이나 평활근종으로 오인하기 쉬워 감별을 요하는 

질환으로 문헌 고찰과 함께 이에 보고하는 바이다.

증  례

환   자: 김 O 자

나   이: 49세

주   소: 질내에 종괴 촉진

산과력: 2-0-1-1

월경력: 초경은 15세에 있었고 48세에 폐경되었다.

과거력: 특이사항 없었다.

가족력: 할머니는 위암이었고 아버지 간경화이었다.

현병력: 내원 3주전부터 잔변감이 있었으며 내진 중 질 후벽쪽으로 이

물감 만져져서 1차 병원 경유하여 수술위해 내원하였다.

이학적 소견: 혈압, 맥박, 체온은 정상이었으며 외부 생식기는 특이 소

견 없었다. 내진 시 질 입구 가까운 부위의 우측 후벽 쪽에 약 3.0 × 2.5 

cm의 단단하고 비교적 경계가 잘 지워지는 종괴가 촉지되었다. 

검사소견: 혈액 검사에서 혈색소 14.0 g/dL으로 정상이었으며, 백혈구 

4,310/mm3, 혈소판 244,000/mm3이었다. 요검사, 간기능검사, 혈액응
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고검사, 심전도 및 단순 흉부 촬영 등은 모두 특이 소견을 보이지 않았

다. 종양표지자검사에서 carcino-embryonic antigen와 CA 19-9는 정

상 소견이었다. 자궁경부세포검사도 정상이었다. 

질식초음파 소견: 질의 외후벽에 약 3.0 × 2.5 cm의 둥근 종괴가 관찰되

었고 혈류량은 증가되어 있었다. 자궁의 크기는 7.2 × 4.6 × 3.6 cm이었

으며 약 1.2 × 0.6 cm의 자궁근종이 발견되었다. 양쪽 부속기의 이상 소

견은 없었다(Fig. 1)

수술 소견: 종괴는 주변 조직의 침윤은 없었으며 잘 분리되었고 절제술

을 시행하였다.

병리조직학적 소견: 

1.  육안소견: 절제한 종괴는 약 3.0 × 2.5 cm이었고 단단하였다. 단면

은 균일하였고 출혈이나 괴사는 관찰되지 않았다. 경계는 비교적 잘 

지워졌다.

2. 현미경 소견: 길쭉한 모양의 방추형세포로 이루어져 있었으며 부

Th is is an Open Access article distributed under the terms of the Creative Commons 
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분적으로 소용돌이 치는 양상이었다. 세포밀도는 높았고 괴사나 출혈은 

관찰되지 않았다. 유사 분열수는 50군데의 고배율 시야당(50 HPFs) 10

개 이상이었다. 면역조직화학염색에서 종양세포는 CD34과 c-kit에 양

성이었으며, alpha-smooth muscle actin과 desmin에 음성이었고 Ki-

67 지수는 5%이었다(Fig. 2).

임상적 경과: 수술 후 3개월과 6개월 후에 찍은 골반 computed 

tomography 방사선검사에서 특이 소견은 관찰되지 않았다. 현재 1년 6

개월 추적 관찰 중이며 재발이나 다른 종괴는 발견되지 않았다.

고  찰

위장관기질종양은 중간엽에서 발생하는 종양으로 Cajal 기질세포 혹

은 그 전구세포로부터 기원하는 것으로 예측되고 있다. 발생기전은 약 

85%에서 KIT 유전자의 돌연변이이며, c-kit는 줄기세포인자(stem cell 

factor)의 수용체로서 tyrosine kinase의 기능을 가지고 있고 돌연변이

에 의해 활성화되면 신호전달계가 시작되어 세포의 증식이 일어난다. 

KIT 유전자의 돌연변이 중 exon 11의 돌연변이는 70%, exon 9는 15%, 

exon 13과 exon 17은 각각 5% 미만에서 발견된다[10].  

임상양상은 위장관의 경우 주로 남자에서 발생되며 50세 이상에서 호

발한다. 위에서 60-70%, 소장에서 20-30%, 그리고 식도와 대장에서 

10%가 발생하므로 위장관외에 발생하는 경우는 드물다[1].  위장관외에 

발생하는 경우 중 특히 질에서 관찰된 예는 매우 드물게 발견되며, 현재

까지 찾을 수 있었던 보고된 예는 총 11예 이었으며 1예가 외음질 중격

에 있었고 나머지는 모두 질의 후벽쪽인 직장질중격에 위치하였다. 종

괴로 인한 통증은 아무도 호소하지 않았으며 직장으로의 침윤은 관찰되

지 않았다. 

진단은 조직학적 소견과 면역조직화학검사 결과에 의하여 확진할 수 

있다. 조직학적으로 위장관기질종양은 두 가지 종류가 있으며 길쭉한 

모양의 방추형세포와 통통한 세포로 이루어진 상피형 세포로 나누어 지

며 두 가지의 세포가 혼합되어 관찰되는 경우도 있다. 이 종양 세포는 

c-kit, CD34, PKC-theca, DOG-1이 발현되는 특징이 있어서 진단에 유

용하게 이용된다. 위장관기질종양 종양의 악성도는 저위험군과 고위험

군으로 나눌 수 있는데 유사분열상의 수와 종괴의 크기에 따라 구분된

다. 즉 유사분열수가 50개 고배율 시야당(50 HPFs) 5개 이상의 경우, 종

괴의 크기가 5 cm 이상인 경우에 악성의 경과를 보일 가능성이 높다. 

본 예는 크기는 3 cm로 작고 현미경 소견에서 괴사는 관찰되지 않으나 

세포밀도가 높고 유사분열이 50군데의 고배율 시야당(high power field) 

10개 이상 관찰되므로 악성으로 진단할 수 있다[11]. 

통상적으로 질의 기질에 종양이 발생할 경우 위장관기질종양 보다는 

Table 1. Review of clinicopathologic characteristics for gastrointestinal tumor in vagina and rectovaginal septum including current case

Age 
(yr)

Size
(cm) Treatment Mitosis 

(/50 HPF) Necrosis C-kit CD34 SMA Ki67 Outcome

Nasu et al. [2] 54 8.5 Surgerya 5-10 + + + + ND Alive

Ceballos et al. [3] 75 4.5 Excision 12-15 + + + - ND Recurrence

Weppler and Gaertner [4] 66 8 Imatinib >5 - + + - ND ND

Takano et al. [5] 38 7 Surgerya 1-2 ND + + + ND Alive

Lam et al. [6] 36 4 ND 15 - + + - ND Recurrence

Lam et al. [6] 48 6 ND 12 + + + - ND Recurrence

Lam et al. [6] 61 8 ND 16 - + + - ND ND

Nagase et al. [7] 42 3.5 Excision <1 + + + - 20-30 Alive

Nagasu et al. [7] 66 5 Surgerya+imtinib 2-3 - + + - 30 Alive

Zhang et al. [8] 42 8 Excision 10 + + + - 3 Alive

Kim et al. [9] 76 9.5 Surgerya 5 ND + + ND ND Alive 

The current case 49 3 Excision >10 - + + - 20 Alive 

ND, not described. 
aSurgery: resection of rectum with total hysterectomy and excision of posterior vagina.

Fig. 1. Transvaginal ultrasonography shows a 3.0 × 2.5 cm sized solid 
mass in the posterolateral vagina with increased vascularity.
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평활근종, 평활근육종, 슈반세포종, 섬유종 등을 먼저 생각하게 된다. 감

별진단은 c-kit과 CD34 면역조직화학염색이 도움이 된다. 평활근종과 

평활근육종은 호산성의 세포질을 가진 방추형세포의 증식은 유사하나 

c-kit과 CD34에 음성이며 smooth muscle actin과 desmin 에 양성이므

로 감별할 수 있다. 평활근육종의 경우는 크기가 5 cm 이상이 많으므

로 크기가 작을 때는 하나의 감별 점이 될 수 있을 것이라 생각된다. 슈

반세포종은 s-100 단백에 양성이며 역시 c-kit과 CD34에 음성이다. 그

러나 소장의 위장관기질종양 중의 2%, 위의 5%는 c-kit 음성으로 보고

되고 있다. 또 c-kit이 전체의 종양에 고르게 양성 반응을 보이지 않으므

로 작은 생검일 경우 음성으로 진단 될 수 있으므로 주의 해야 한다[12].  

위의 사실을 고려하여 볼 때 질 생검의 경우는 진단에 제한 점이 있을 

수 있다. 확진을 위해서는 종괴 절제가 필요할 것으로 생각된다. 조직학

적 소견상 위장관기질종양이 의심 되지만 c-kit에 음성이면, PDGFRA 

돌연변이 분자검사를 하면 진단하는데 도움이 된다. 

위장관기질종양의 예후에 대한 연구는 아직 정립되어 있지 않다[13]. 

소장에 발생한 위장관기질은 위에서 발생한 것 보다 예후가 더 좋지 않

다. 위장관기질종양은 재발률이 높기 때문에 보조적인 치료가 더 필요

하나 아직 문헌상 위장관기질외종양에 대한 항암치료와 방사선 치료의 

유용성에 대한 문헌은 잘 되어있지 않다[8]. 하지만 재발된 위장관기질

종양에서는 발생기전에 언급하였듯이 티로신키나제 활성을 특이적으로 

억제하는 imatinib으로 치료제가 개발됨으로써 환자의 5년 생존율이 높

아지고 있으며 심지어 전이를 한 경우에도 효과가 좋은 것으로 되어 있

다[13]. 약제에 대한 부분 반응률과 질병 안정화율은 각각 45%와 32%

이다[14]. 하지만 이차적인 KIT 유전자의 돌연변이가 생기면 imatinib 치

료에 저항을 보이므로 참고하여야 할 것으로 생각된다[10].  
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자궁 질에 발생한 위장관기질종양 1예

가천의대 길병원 1병리과, 2산부인과

하승연1, 이기범2, 이순표2

위장관기질종양은 주로 위장관 벽에 발생하는 종양으로 위장관외에 발생한 예는 위장관기질종양의 약 5%에 불과하며 특히 질에 보고

된 예는 매우 희귀하다. 49세 여자환자가 수 주간 촉지된 질종양을 주소로 내원하였다. 종괴는 질 외후벽에 위치하고 있었으며 크기는 

3.0 × 3.0 cm이었다. 조직학적으로 고밀도의 방추형세포로 구성되어 있었으며 유사 분열수는 50군데의  고배율(10 HPF) 시야당 10개 이

상이었다. 이 종양세포는 c-kit (CD117)과 CD34에 양성이었다. 치료는 수술이 제일 좋은 방법으로 되어 있으며 장기간 추척 관찰을 요한

다. 저자들은 드물지만 질의 기질 종양 중 감별을 요하는 위장관기질종양을 경험하여 이를 문헌 고찰과 함께 보고하는 바이다.

중심단어: 위장관기질종양, 질
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