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전격성 심부전을 동반한 원발성 위장관 아밀로이드증 1예
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A Case of Primary Gastric Amyloidosis with Fulminant Heart Failure

Seonghun Hong, Young-Woon Chang, Jong Kyu Byun, Min Je Kim, Jung Min Chae, Sun Hee Park, Chi Hyuk Oh, and Yong-Koo Park1
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A 53-year-old woman was admitted with epigastric discomfort and weakness. Laboratory examination at admission showed 
mild anemia and proteinuria. Esophagogastroduodenoscopy revealed marked mucosal atrophy, diffuse nodularity and granular 
appearance with mucosal friability. Biopsy was performed on the antrum and body of the stomach. On the next day, the 
patient began to complain of severe dyspnea, and hypoxia was present on pulse oximetry. Therefore, emergency echocardiography 
was conducted and it showed restrictive cardiomyopathy along with thrombus in the left atrium. With time, heart failure was 
aggravated despite intensive management. The result of gastric biopsy revealed amyloid deposits which stained positively 
with Congo red. On immunohistochemistry study, kappa and lambda chain were present. In addition, kappa chain was significantly 
elevated in urine and serum on electrophoresis. Although the patient was finally diagnosed as having primary gastric amyloidosis 
with restrictive cardiomyopathy, her general condition rapidly deteriorated and died at 12th hospital day. When obscure gastric 
lesion is encountered, performing gastric biopsy is strongly recommended since it be primary gastric amyloidosis. Herein, 
we present an unusual case of primary gastric amyloidosis. (Korean J Gastroenterol 2015;66:227-230)
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서    론

원발성 아밀로이드증은 면역 글로불린 경쇄(light chain)의 

단백질이 침착되는 질환으로 소변과 혈청에서 단클론성 단백

질이 검출되는 형질세포질환이다.1 이 질환의 임상표현은 단

백질이 어느 장기에 주로 침착되느냐에 따라 결정되는데 환자

의 60% 이상에서 심장과 신장이 침범되어 제한성 심근증과 

신증후군을 유발하며 간과 근육, 혀, 피부 등도 자주 침범되는 

장기이다.2 위장관 침범은 약 8% 정도로 비교적 드물지만 식

도, 위, 소장, 대장 등 모든 위장관에 단백질이 침착될 수 있

다.3 위장관의 원발성 아밀로이드증은 위장관의 대량출혈, 혈

변, 설사, 위장관 폐색, 체중감소, 속쓰림 등 다양한 증상을 

유발한 증례들이 보고되었다.4-6 이에 저자들은 비특이적인 상

복부 불편감으로 내원한 환자에서 위장관과 심장을 동시에 침

범한 원발성 아밀로이드증을 진단하였고 환자는 급격히 진행

된 심부전으로 사망한 증례를 경험하였기에 보고한다. 

증    례

53세 여자가 1개월 전부터 시작된 상복부 불편감으로 내원

하였다. 환자는 타 병원에서 위궤양이 의심된다 하여 약물치

료를 받았으나 호전되지 않았으며, 상복부 불편감과 함께 전

신 쇠약감을 호소하였다. 혈압과 당뇨병으로 복약 중이었으며 

다른 질병의 병력은 없었다. 가족력에서도 특이사항은 없었다.
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Fig. 2. CT scan of the thorax. Two thrombi are present in the right 
atrium and left atrium appendage (arrows). Pleural effusion is also
observed.

Fig. 3. Echocardiography. Significant hypertrophy and bright twinkl-
ing echogenecity are observed. A thrombus is also noted in the left 
atrium (arrow).

Fig. 1. Endoscopic findings of the 
stomach. (A) On greater curvature and 
(B) lesser curvature of the stomach, 
marked mucosal atrophy and diffuse 
granular surface appearances are 
noted along with mucosal friability.

내원 당시 환자는 만성 병색을 보였고 혈압은 120/82 

mmHg, 맥박수는 73회/분, 체온 36.7oC였다. 복부 진찰에서 

상복부의 가벼운 압통이 관찰되었으나 반발통은 없었고, 간이

나 비장의 종대 소견은 보이지 않았다. 말초혈액검사에서 백

혈구 7,240/mm3, 혈색소 11.1 g/dL, 적혈구 용적률 33.7%, 

혈소판 205,000/mm3로 빈혈 소견을 확인하였다. 생화학검사

에서는 간기능과 신장기능은 모두 정상이었으나 CRP가 0.42 

mg/dL로 약간 상승하였고 요산이 12.6 mg/dL, 유산탈수소

효소와 크레아틴인산효소가 763/259 IU/L로 상승된 소견을 

보이고 있었다. 소변에서 요단백이 ＋2로 검출되었다.

상부위장관 내시경검사에서 전체적으로 위점막이 심하게 

위축되어 있었으며 다발성의 결절과 과립상 변화도 관찰되어 

전정부와 위체부에서 조직검사를 시행하였다. 또한 조금만 송

기를 하여도 위 점막이 쉽게 파손되어 출혈되는 점막취약성이 

관찰되었다(Fig. 1). 이에 전정부와 위체부에서 조직검사를 시

행하였다. 

입원 2일째 환자의 산소포화도가 85% 이하로 저하되어 5

시간 이상의 산소요법을 시행하였으며 이후 호흡곤란과 산소

포화도 저하가 호전과 악화를 반복하는 양상을 보였다.

호흡곤란의 원인감별을 위해 시행한 흉부 CT에서 흉막삼

출액을 동반한 폐부종 소견과 좌심방에 혈전이 관찰되었다

(Fig. 2). 심장초음파(Fig. 3)에서는 2.4×1.4 cm의 혈전이 좌

심방에서 관찰되었으며 좌우심방이 모두 확장되어 있었다. 좌

심실은 확장되지 않고 중격은 심하게 비후되었으며 심근이 과

립상으로 반짝거리는 모습이 관찰되었다. 좌심실 벽운동의 전

반적인 저하 소견이 보였고 심박출량은 25%로 수축기능이 매

우 저하되었으며, doppler early diastolic mitral annular 

velocity (E/E′)는 33으로 상승되어 이완기능의 저하도 보이

는 제한성 심근증의 소견이 관찰되었다. Pro-brain natriu-

retic peptide (BNP)는 17,472 pg/mL로 상승되었다. 확진을 

위해 시행한 심장 MRI (Fig. 4)에서는 지연조영증강 영상에서 

비정상적인 심내막하 조영증강이 심실벽에 전반적으로 나타

나서 심장 아밀로이드증에 합당하였다. 복부 CT에서는 간울

혈 이외에는 특이 소견이 없었다. 
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Fig. 5. Microscopic findings. (A) Profound eosinophilic masses are noted in lamina propria (H&E, ×100). (B) Congo-red stain reveals pink red 
deposits (×200). (C) The yellow-green bifringence of the deposits is observed by polarizing microscope (×200).

Fig. 4. Cardiac MRI. On delayed enhanced image, abnormal global 
subendocardial enhancement is shown.

상부위장관 내시경검사의 조직 소견(Fig. 5)은 위체부에서 

Congo red 염색 결과 고유층에 분홍색의 무형질 아밀로이드

가 침착되어 있었으며 편광현미경검사로 이중굴절이 확인되

었다. 또한 면역형광염색에서 kappa light chain과 lambda 

light chain이 모두 나타났다. 혈액과 소변의 단백질 전기영

동검사에서도 kappa light chain이 상승되어 있었다.

심부전과 심장혈전에 대한 치료를 위해 안지오텐신 수용체 

길항제와 이뇨제, 그리고 저분자량 헤파린(low molecular 

weight heparin) 제제인 enoxaparin 투여를 시작하였고, 상

태가 안정이 되면 골수검사를 시행하여 결과에 따라 조혈모세

포이식 또는 alkylating agents인 melphalan과 dexame-

thasone 치료를 계획하였다. 환자의 증상은 다소 호전되었으

나 심장초음파의 추적검사에서 심장 내 혈전 및 심각한 제한

성 심근증은 전혀 변화가 없었다. 입원 12일째, 환자는 급격한 

혈압저하와 호흡곤란을 동반한 심인성 쇼크로 사망하였다. 

고    찰

원발성 아밀로이드증은 정확한 유병률이 아직 밝혀지지 않

은 드문 질환으로 60대에 가장 많이 발생하고 남성에서 흔하

다.2 이 질환은 명확한 원인 없이 심장, 신장, 신경, 근육 및 

피부에 아밀로이드가 침범하는 경우를 말하며 이와 달리 류마

티스 관절염, 결핵, 염증성 장질환 등 전신질환에 동반되어 

나타나는 경우에는 속발성 아밀로이드증이라고 한다. 위장관

의 원발성 아밀로이드증은 더욱 드문데, 769명의 원발성 아밀

로이드증 환자를 조사한 연구에서 위장관의 원발성 아밀로이

드증이 조직검사에서 발견되는 경우가 8% 정도이며 위장관 

증상을 보이는 경우는 1% 정도로 드물었다.3 이때 보이는 증

상으로는 설사, 소화불량, 구역감, 구토, 식욕감소, 토혈, 상복

부 통증, 체중감소 등으로 비특이적이다. 상부위장관 내시경 

소견은 매우 다양하고 비특이적으로 점막 주름의 비후와 점막

취약성 증가, 위축성 변화, 다발성 미란, 궤양, 부종과 미세 

과립상 병변, 발적성 점막, 점막하 종양 같은 병변, 편평 융기

성 병변 등이 나타날 수 있는데,7 발적, 미란, 그리고 결절성 

변화가 비교적 흔하였다.8 위장관에 국소적으로 침범한 아밀

로이드증도 있으므로 국소적 변화를 보이는 경우라도 감별 진

단에 반드시 아밀로이드증이 고려되어야 한다.9 또한 육안적 

변화를 보인 병변에서 조직검사를 시행하였을 때 아밀로이드 

침착이 관찰되는 빈도는 십이지장에서 100%에 가깝게 가장 

높고, 위에서는 95%, 대장에서는 91%, 그리고 식도에서는 

72%에서 침착이 관찰되었다는 보고가 있다. 특히 융기성 병

변과 미세 과립상 병변은 아밀로이드의 침착 정도와 상관성이 

높다.7 이번 증례에서는 위에서 육안적인 변화가 관찰되었고 

조직검사에서 침착을 확인하였다. 아밀로이드증의 경우 점막

하층에 많이 침착하며 점막하층이 포함된 조직검사는 어렵기 

때문에 deep biopsy를 시행해야 한다. 이번 증례의 경우 표준

조직 겸자(diameter 4.8 mm)로 검사를 시행하였으며 위 점

막의 atrophy가 심하였기에 점막하 조직을 얻을 수 있어 진단

이 가능하였다.
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원발성 아밀로이드증은 50%에서 심장을 침범하며 이때 중

간생존기간은 진단 후 5개월이다. 제한성 심근증을 일으켜 수

축기능과 이완기능이 모두 저하되며 전도장애로 부정맥을 일

으키고 심낭삼출, 실신이 발생하기도 한다.10 또한 심부전 및 

심장 혈전이 흔하게 관찰되며 호흡곤란, 부종, 흉통, 실신 등

의 증상을 나타낸다. 이번 증례는 전격성 심부전이 초래되어 

사망한 나쁜 예후의 경우로 원발성 아밀로이드증이 진단되었

을 경우 혈전증에 대한 조기 선별검사 및 초기 항응고제 투여

가 사망률 감소에 도움이 될 수 있다.11

원발성 아밀로이드증은 형질세포질환으로서 근본치료는 조

혈모세포 이식을 통하여 이루어질 수 있다. 그러나 70세 이하의 

연령, the New York Heart Association (NYHA) Functional 

Classification II 이하의 심부전, pro-BNP＜5,000 ng/L, 

ECOG ＜2, 산소요법을 하지 않은 경우 등 까다로운 기준이 

있어 제한적으로 시행되고 있다.12 이에 대한 대안으로 mel-

phalan과 dexamethasone 병합요법이 조혈모세포 이식을 

대신하는 표준요법으로 자리하고 있으나 심장을 침범한 경우

에는 효과가 낮았으며 특히 심근효소인 트로포닌과 pro-BNP

가 상승된 경우에는 더욱 예후가 좋지 않았다.13 이외 borte-

zomib, cyclophosphamide 등이 치료에 시도되고 있으나 아

직 괄목할 만한 성과는 보여주지 못했다.14 이번 증례에서는 

급격히 진행한 심부전과 심장 내 혈전에 대한 집중치료로 상

태가 호전되면 조혈모세포 이식을 고려하였으나, 급격한 심부

전의 진행으로 사망하여 시행하지 못하였다. 이 환자는 급속

히 심부전이 진행되어 사망한 경우로, 상부위장관 내시경검사 

시 적절한 위생검을 하지 않았다면 확진없이 사망할 가능성이 

높은 경우였다. 따라서 이 증례처럼 위병변이 모호한 경우에

는 반드시 위생검이 필수적이라고 생각한다. 

저자들은 수개월 지속된 상복부 불편감으로 내원한 환자로

부터 위와 심장을 동시에 침범한 원발성 아밀로이드증을 진단

하였으며 환자가 전격성 심부전으로 사망에 이른 증례를 경험

하였기에 문헌 고찰과 함께 보고한다. 
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