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A Case of Primary Extragastrointestinal Stromal Tumor 
Presenting as Peritoneal Dissemination
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Gastrointestinal stromal tumor (GIST) is the most common mesenchymal tumor of the gastrointestinal tract, but 

also occurs at a lower frequency in extra-gastrointestinal regions such as omentum, mesentery, retroperitoneum 

and undefined abdominal sites. This tumor is called extragastrointestinal stromal tumor (EGIST). EGIST is mostly 

diagnosed as a cystic mass, but rarely occurs as a disseminated abdominal tumor. We experienced a 70-year-old 

man with primary EGIST presenting as peritoneal dissemination. Abdominal CT showed diffuse peritoneal thicken-

ing with a large amount of ascites, but no definite mass lesion. Laparoscopic biopsy was performed and histo-

logic findings showed tumor composed of epithelioid cells. In the results of immunohistochemical stains, the tu-

mor showed positive reactivity with CD117 (c-kit), CD34, vimentin and actin, but negative reactivity with desmin 

and S-100 protein. On account of unresectability and histologic parameters of malignant behavior, he was started 

on imatinib. (Korean J Gastroenterol 2010;56:319-323)
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서      론

  위장관 간질종양(gastrointestinal stromal tumor, GIST)은 위

장관에서 발생하는 가장 흔한 비상피성 종양이지만 드물게 

그물막, 장간막, 후복막 등과 같이 위장관 외의 장소에서도 

발생하는 것으로 알려져 있다. 이러한 경우 대부분 전이에 

의한 경우이나 드물게 원발성으로 발생할 수 있으며, 발생 

위치의 특징때문에 위장관외 간질종양(extragastrointestinal 

stromal tumor, EGIST)이라고 명명되고 있다. 원발성으로 발

생하는 위장관외 간질종양은 매우 드물어 국내에는 큰그물

막에 낭성 종괴 형태로 발생한 증례 보고가 처음 있은 이후

로 일부 보고가 있었으나 모두 그물막이나 후복막에 낭성 

종괴를 형성한 경우였으며, 뚜렷한 종괴 형성없이 광범위하

게 복막에 침윤된 형태의 증례는 보고된 바가 없다.
1-3 저자

들은 복부 팽만으로 내원한 70세 남자에서 복막파종 형태를 

보였던 종양의 원인 질환으로 복막에 원발성으로 발생한 위

장관외 간질종양을 진단한 증례를 경험하였기에 문헌 고찰

과 함께 보고하는 바이다.
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Fig. 1. Abdominal CT finding. Diffuse peritoneal wall thickening 

was noted with a large amount of ascites. This finding was 

prominent in the greater omentum.

Fig. 2. Small bowel series and 

PET-CT findings. (A) Small bowel 

series showed a normal contour 

without evidence of extrinsic com-

pression. (B) Diffuse FDG uptake 

along the peritoneal surface was 

noted. This finding was consistent 

with peritoneal carcinomatosis.

증      례

  70세 남자가 내원 2주일 전부터 발생한 복부 팽만을 주소

로 내원하였다. 3개월 동안 5 kg의 체중 감소가 있었으며, 

소주 반병을 주 2회 정도 마시는 음주력이 있었다. 내원 당

시 활력 징후는 혈압 110/70 mmHg, 맥박 70회/분, 호흡수 20

회/분, 체온 36.8
oC였으며, 의식은 명료하고 비교적 병색은 

심하지 않았다. 복부 진찰에서 복부가 팽만된 상태이면서 

장음이 저하되어 있었으며, 타진 시 이동탁음이 청취되었으

나 압통이나 반발통 및 복벽 강직은 없었다.

  말초혈액검사에서 혈색소 13.6 g/dL, 백혈구 9,200/mm
3, 혈

소판 469,000/mm
3이었으며, 생화학검사에서 총 단백 6.9 

g/dL, 알부민 3.9 g/dL, 혈중요소질소 14.5 mg/dL, 크레아티

닌 0.9 mg/dL, AST 16 U/L, ALT 8 U/L, 총 빌리루빈 0.6 

mg/dL, LDH 602 U/L, 프로트롬빈 시간 105.8%이었다. 혈청 

종양표지자 검사에서 α-FP 3.38 ng/mL, CEA 1.61 ng/mL, 

CA 19-9 3.98 U/mL, β-hCG 3.50 mIU/mL, PSA 2.07 ng/mL

로 모두 정상범위였다. 복부전산화단층촬영에서 복강 내에 

다량의 복수와 함께 복막의 결절성 비후가 미만성으로 관찰

되어 복막파종을 의심할 수 있는 소견이었다. 이러한 복막 

비후 소견은 대망 부위에서 두드러지게 관찰되었으나 뚜렷

한 종괴 형성은 없었으며, 원인으로 생각되는 장기의 이상

도 관찰되지 않았다(Fig. 1). 원발병소 확인을 위해 시행한 

상부위장관내시경에서 역류성 식도염과 위축성 위염 소견

이 있었고, 대장내시경에서 상행 결장에 3 mm와 6 mm 크

기의 대장 용종이 관찰되었으나 관상 선종과 과증식성 용종

으로 확인되었으며 그 외 종괴 및 압박 소견은 없었다. 소장

조영술에서도 장관 내에 종괴 및 외부 압박 소견은 관찰되지 

않았으며(Fig. 2A), PET-CT에서 복막에 광범위하게 fluoro-

deoxyglucose (FDG) 섭취가 증가되어 복막파종이 의심되었

으나 원발 부위로 의심할 수 있는 이상 소견은 관찰되지 않

았다(Fig. 2B). 복수천자 검사 결과 적혈구 10,750/mm
3, 백혈

구 1,500/mm3 (림프구 88%, 다핵구 12%), 알부민 2.7 g/dL, 

LDH 945 U/L, adenosine deaminase (ADA) 25 IU/L이었다. 복

수에서 시행한 세균배양, AFB 염색, 결핵균 PCR은 모두 음

성이었으며, 세포진 검사에서 비정상 세포는 관찰되지 않았

다. 진단복강경을 시행하였으며 육안적 소견에서 다량의 복

수와 함께 복막에 좁쌀 모양의 결절성 병변이 미만성으로 

흩뿌려져 있는 형태가 관찰되었다(Fig. 3). 복강경 소견에서

도 종괴는 관찰되지 않아 그물망에 있는 결절성 병변에서 

생검을 시행하였다. 조직 소견에서 상피양 세포가 밀집되어 

있는 악성종양인 것을 확인할 수 있었으며, 세포충실도가 

높았으나 괴사는 관찰되지 않았다(Fig. 4). 면역조직화학염

색에서 CD117 [(c-kit)], CD34, vimentin, actin에 양성이면서 
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Fig. 4. Microscopic findings. (A) The tumor was composed of epithelioid cells (H&E stain, ×100). (B) The tumor cells showed high cel-

lularity, but no necrosis (H&E stain, ×400).

Fig. 3. Laparoscopic finding. Multiple tumor nodules were scat-

tered on the peritoneal surface.

desmin, S-100 단백은 음성으로 나타나 위장관외 간질종양

으로 진단할 수 있었다(Fig. 5). 유사분열 수는 50 고배율 시

야에서 20개가 관찰되었다. 환자는 복강 내에 뚜렷한 종괴 

형성이 없으면서 종양이 복막에 광범위하게 침윤되어 있어 

수술적 절제가 불가능한 상태로 판단되어 imatinib을 경구 

투여하기 시작하였으며, 현재는 외래에서 추적 관찰 중이

다.

고      찰

  GIST는 위장관에서 발생하는 가장 흔한 간엽성 종양으로 

과거에는 정확한 세포 기원에 대한 이해와 진단 기준이 없

었기 때문에 평활근종(leiomyoma), 평활근육종(leiomyosarco-

ma), 평활근모세포종(leiomyoblastoma), 신경초종(schwanno-

ma) 등의 종양과 구분되지 않았다. 그러나, 1983년 Mazur와 

Clark
4가 평활근종이나 평활근육종으로 분류되었던 위장 종

양에 대해 면역조직화학적 연구를 시행하여 대부분의 경우 

평활근세포보다는 신경세포에서 기원한다고 보고한 이래로 

위장관벽을 구성하는 여러 세포에서 발생할 수 있다는 포괄

적 의미를 지닌 간질종양(stromal tumor)이라는 용어를 사용

하게 되었다. 1998년 GIST가 Cajal 간질세포에서 기원한다

는 보고가 있은 이후로 유력한 기원 세포로 인정되고 있으

며, 90% 이상에서 CD117 (c-kit)이 발현되는 것이 확인되면

서 CD117이 양성이어야 GIST로 진단할 수 있다고 인정되

고 있다.
5-7 

  GIST는 위장관 어느 부위에서나 발생할 수 있으나 위장

이 50-60%로 가장 많으며 다음으로 소장(20-30%), 대장

(5-10%), 식도(5%) 순서로 발생한다. 위장관 외에서 발생하

는 경우 발생률은 연구결과에 따라 차이는 있으나 5% 미만

으로 알려져 있으며, 주로 그물막, 장간막, 후복막 등에서 

발생하는데 대부분 전이된 경우가 많다. 그러나 매우 드물

게 원발성으로 발생할 수 있으며 이러한 경우도 GIST와 유

사한 조직학적 소견과 면역조직화학 염색 소견이 관찰되어 

EGIST로 명명하기 시작하였다.
7,8 1998년 Takahashi 등9이 그

물막에서 원발성으로 발생한 EGIST 증례를 처음 보고한 이

후로 여러 증례 보고와 연구가 이어지고 있는데, GIST가 위

장관 내에 있는 Cajal 간질세포에서 유래하는 것으로 알려

진 것과 달리 EIGST의 기원은 명확하게 알려져 있지 않다. 

위장관에 있는 Cajal 간질세포의 이동에 의한 것이라는 의

견도 있으나 종괴가 발생한 부위에 있는 정상 조직에서 

Cajal 간질세포가 발견되지 않아 종양의 기원이 평활근세포

로도 분화할 수 있는 다분화성 중간엽 줄기세포(multipo-

tential mesenchymal stem cell)에서 유래한 것이라는 주장이 
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Fig. 5. Immunohistochemical findings. Tumor cells were positive for CD117(c-kit) (A), CD34 (B), vimentin (C), and actin (D). However, 

tumor cells were negative for desmin (E) and S-100 protein (F) (×200).

제기되고 있다.10-12

  EGIST는 대부분 50세 이후에 발생하며, 40세 이전의 젊

은 사람에게는 매우 드문 것으로 알려져 있다. 발생 장소는 

주로 그물막과 장간막이 많으며, 후복막이나 위장관 이외의 

장기에서 발생하는 경우도 있다. 발생 형태는 단일성 또는 

다발성 종괴를 형성한 경우가 많으나, 드물게 뚜렷한 종괴

없이 복강 내에 광범위하게 퍼져있는 형태로 나타나는 경우

도 있다.
13

  위장관에서 발생하는 GIST의 예후 인자는 종양의 크기와 

유사분열 개수가 중요하지만, EGIST의 경우에는 유사분열

의 수가 50 고배율 시야에서 2개가 넘는 경우와 함께 종양

조직 내 세포괴사가 있거나 세포충실도가 높은 경우에서 나
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쁜 예후를 보이며 종양의 크기는 예후와 관련이 없다.8,12 조

직학적 소견과 함께 발생 부위와 형태에 따라서도 예후의 

차이가 있는데, 그물막보다 장간막에 발생하는 경우가 예후

가 나쁘며, 그물막에서 발생한 경우에도 단일 종괴 형태로 

발생하는 경우보다 다발성으로 발생하는 경우 예후가 나쁘

다.
11,12 이번 증례의 경우 종양조직의 괴사는 없었으나 유사

분열 개수와 세포 충실도가 증가되어 있으며, 종양이 복막

에 광범위하게 침범되어 있어 예후가 나쁠 것으로 예상된

다.

  EGIST의 치료는 GIST와 마찬가지로 원발 병소를 제거하

는 것이며, 종괴의 크기에 관계없이 완전 절제가 가능하면 

예후는 비교적 양호한 것으로 알려져 있다.
12 그러나, 절제

가 불가능하거나 전이가 있는 경우 GIST와 같이 imatinib이 

일차적인 치료제로 사용되며, 여기에 효과가 없거나 내성을 

보이는 경우 sunitinib을 사용할 수 있다. 최근에는 nilotinib

이나 dasatinib 등의 새로운 표적치료제와 여러 약제의 병합

요법에 대한 시도가 있어서 치료 효과가 기대되고 있다.
14

  이 증례는 복부 팽만을 주소로 내원한 환자에서 원발성 

위장관외 간질종양이 뚜렷한 종괴 형성없이 광범위한 복막 

침윤을 일으켰던 경우로 아직까지 국내에 보고된 바가 없

다. 원인이 불명확한 복막 종양이 있는 경우, 위장관 외의 

부위에서도 다양한 형태의 위장관 간질종양이 발생할 수 있

다는 점을 고려하여 적극적인 조직 확인에 대한 시도가 있

어야 할 것으로 생각된다.
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