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서       론

  단백상실성 장병증(protein-losing enteropathy)으로 

진단된 환자에서, 상부위장관내시경 시술 및 조직

생검을 이용한 육안적, 조직학적 소견을 근거로 원

인 질환의 하나인 장림프관 확장증(intestinal lym-

phangiectasia)을 확진할 수 있다
1,2).

  임상적으로 장림프관 확장증을 의심하나 내시경 

검사상 육안적으로 정상 소견을 보이고 조직학적

으로도 증거가 불충분한 경우, 고지질 식이(a high- 

fat meal)의 투여로 장림프관 확장을 유발한 후 내

시경 검사의 육안적, 조직학적 소견으로 진단적 민

감도를 높일 수 있다
3).

  저자들은 2개월 동안의 설사, 구토 및 전신 부종

을 주소로 내원한 생후 20개월된 남아에서 단백상

실성 장병증으로 진단하고, 고지질 식이 투여 후 

내시경을 시행하여 육안적, 조직학적 소견상 장림

고지질 식이 투여를 이용하여 상부위장관내시경
소견으로 진단된 원발성 장림프관 확장증
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We experienced a case of primary intestinal lymphangiectasia in a 20-month-old boy, which was 

confirmed gastrofiberscopically and histologically only after a high-fat meal before the procedure. 

A characteristic endoscopic finding was the appearance of tiny white dots scattered in the duodenal 

mucosa, which were proved dilated lymph vessels in the lamina propria on histological examination. 

Treatment with low-fat diet and medium chain triglycerides supplementation was satisfactory. (J 
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프관 확장증의 특징적인 소견을 확인하고, 외상, 

장내 만성 염증성 질환, 췌장염, 간 질환, 심장 질

환 등이 없고 조직 소견상 염증 소견이 관찰되지 

않는 원발성(primary) 장림프관 확장증 1례를 문헌 

고찰과 함께 보고하는 바이다.

증       례

  환  자: 오○○, 남자, 20개월

  주  소: 2개월간의 만성 설사와 전신 부종

  현병력: 생후 18개월경부터 잦은 설사와 전신 부

종이 발병되어 타 병원에 입원 가료하여 저알부민

혈증을 확인하였으나, 뚜렷한 원인 질환을 발견하

지 못하고 퇴원하였다. 이후 더욱 악화된 설사와 

구토 및 전신 부종, 체중 감소를 보여 본원 소아과

로 입원하였다. 입원 당시 체중은 8.6 kg(10 percen-

tile 이하)으로 최근 2개월간 약 2 kg의 체중 감소

가 있었다.

  과거력: 심장병, 신장병, 간 질환, 영양 장애 질

환 등 특기 병력 없음.

  가족력: 특기 사항 없음.

  이학적 소견: 혈압은 90/60 mmHg로 정상 범위

였으나, 전신 상태가 무기력하고 만성 질환에 시달

리는 모습이었다. 눈 주변부 및 얼굴이 전체적으로 

푸석푸석하며 부종이 관찰되었다. 심장은 잡음 없

이 정상적인 박동이었으며, 폐에서도 특기할 이상 

소견은 진찰되지 않았다. 복부는 팽만 없이, 이동 

탁음(shifting dullness)이나 반동 미동(fluid wave)은 

없었으며, 간이나 비장도 촉지되지 않았다. 양측 

하지에는 전경골 함요 부종(pitting edema)이 관찰

되었으나, 신경학적 이상은 관찰되지 않았다.

  검사소견: 말초혈액검사상 백혈구 수는 13,800/mm
3 

(중성구 89%, 림프구 3%, 단핵구 6%, 호산구 1%)

으로 림프구 감소증을 보였으며, 혈색소 10.0 g/dl, 

적혈구 용적치 30.4%, 혈소판 786,000/mm
3으로 혈

소판 증가증을 보였고, 적혈구 침강속도 12 mm/hr, 

CRP는 음성이었다. 간 기능은 정상 이였으나 단백

질과 알부민 농도는 각각 2.9 g/dl, 0.8 g/dl로 극심

한 저하를 보였고, 혈중 triglyceride는 139 mg/dl, 

cholesterol은 198 mg/dl였다. 혈중 칼슘과 인치는 

각각 4.2 mg/dl, 3.2 mg/dl로 저칼슘혈증 소견을 보

였으며, 24시간 소변단백치 및 신기능 검사는 정상 

범위였다. 혈중 면역 글로불린치, T cell subset은 

모두 정상 범위의 소견을 보였으며, 염색체 검사는 

정상 남아였다. 항핵항체(antinuclear antibody)는 음

성이었다.

  장관 내로 단백질이 소실되는 지를 진단하기 위

하여 혈청과 대변의 α1-antitrypsin을 측정하였으

며
2,4,5), α1-antitrypsin clearance가 185 ml/일(정상치 13 

ml/일 이하)로 단백상실성 장병증으로 확진되었다.

  방사선 소견: 바륨소장추적 검사에서 십이지장

과 공장 부위 즉 상부 소장 부에서 결절양 점막 비

후 소견이 관찰되었다(Fig. 1).

  상부위장관내시경 검사 소견: 단백상실성 장병

증의 주요 원인 질환 중 하나인 장림프관 확장증

을 감별 진단하기 위하여 내시경을 시행하였으나, 

육안적 소견 및 십이지장 부 조직 생검상 특기할 

만한 소견이 관찰되지 않았다. 진단을 재평가해 보

고자 고지질 식이 투여 후 2차 내시경을 시행하였

다. 시행 전날 6시간 동안 일반 조제 분유와 함께 

마가린 5 gm을 섞어서 고지질 식이로 투여하였고, 

고지질 식이에 의하여 생리적으로 나타날 수 있는 

장림프관 확장 소견이 충분히 배제되는 시간인 15

Fig. 1. Small bowel barium study shows thickened and 
nodular duodenal folds and jejunal valvulae conni-
ventes.
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시간의 금식을 거친 후6) 내시경을 시행하였다. 육

안 소견상 장림프관 확장증의 특징적인 소견인 눈

발이 흩날리듯한 1∼3 mm 크기의 백색 분비물이 

십이지장 부에서 관찰되었다(Fig. 2).

  조직학적 소견: 1차 내시경 십이지장 부 생검 조

직 소견상 장림프관 확장증으로 부합될 만한 소견

이 관찰되지 않았으나, 고지질 식이 투여 후 시행

된 2차 내시경 생검 조직 소견상 상피층 직하 부

에서 시작하여 점막고유층 전체에 걸쳐 다양한 크

기의 장림프관 확장 소견을 보였으며, 염증 소견은 

관찰되지 않았다(Fig. 3).

  경  과: 저지방 고단백식과 medium chain trigly-

cerides(MCT), 지방성 비타민 및 저칼슘혈증에 의

한 강축시 칼슘, 마그네슘 제제를 공급하였으며, 

전신 부종 및 설사의 호전과 함께 혈중 단백질, 알

부민 치의 안정을 보이고 체중의 회복을 보였다. 

이후 약 3세까지 2∼3개월에 한차례의 알부민 투

여가 필요하였으며, 현재 5세까지 6∼9개월에 한

차례씩 알부민 투여가 필요하였고, 체중 증가 및 

전신 상태도 연령이 증가하면서 월등한 호전을 보

이고 있다.

고       찰

  부종과 함께 저알부민혈증을 보이는 소아에서 

신 질환, 간 질환 및 심각한 영양 부전의 병력이나 

검사 소견을 보이지 않을 때 장관내 단백질 소실 

Fig. 3. Duodenal biopsy specimen demonstrating dilated lacteals within the 
lamina propria of the villi(H&E, ×100).

Fig. 2. Endoscopic feature on descending duodenum: 
numerous tiny white dots are scattered throughout the 
organ.
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질환인 단백상실성 장병증을 의심하여야 하며, 대

변과 혈액의 α1-antitrypsin치를 이용한 α1-antitryp-

sin clearance를 이용하여 확진할 수 있다
2,4,5).

  단백상실성 장병증의 다양한 원인 질환들 중 하

나인 장림프관 확장증은 원발성 혹은 속발성

(secondary)으로 장림프관의 확장이 발생하고 이로 

인하여 혈장 단백질과 림프구의 장관내 소실을 보

이는 소아에서는 드문 질환이다. 원발성 장림프관 

확장증은 선천적인 원인으로 림프관 체계의 이상

에 의해 유발될 수 있으며, 이때 유발되는 비정상

적인 림프관들이 주로 소장 부에 위치하게 되나 

횡경막 하방의 전 림프계가 이상 소견을 보이는 

경우 등 다양한 양상을 보일 수 있다
7). 30세 이내

에서 약 90%가 진단되며 주로 소아 연령에서 진단

된다. 속발성 장림프관 확장증은 Fontan 수술
2,8), 수

축성 심막염, 심부전, 간 경화증, 피플 병(Whipple's 

disease), 장간막 결핵, 염증성 장질환, 췌장염, 림프

종, 전신성 홍반성 루프스, 누난 증후군(Noonan 

syndrome)
9), 선천성 피부 무형성증(aplasia cutis con-

genita)
10) 등의 선행 질환에 의하여 이차적으로 발

병된 경우를 말한다. 선행 질환의 발병 시기에 따

라 다양한 연령층에서 발병될 수 있으나, 성인에서 

주로 발병하며, 높은 적혈구 침강속도, 정상적인 

면역글로부린치, 항핵항체 양성 및 생검 조직의 다

양한 염증성 소견을 보이는 등의 임상적 특징이 

있다
11). 본 증례는 어린 발병 연령과 함께 속발성 

원인 질환을 발견할 수 없었고, 항핵항체의 음성, 

조직 생검상 염증 소견이 없는 등으로 원발성 장

림프관 확장증으로 진단된다.

  장림프관 확장증의 진단은 내시경을 이용한 십

이지장 부의 특징적인 소견의 관찰과 소장 조직의 

점막 생검에 의하여 진단할 수 있으며, 이때 점막 

및 점막 하층의 저명한 림프관 확장증으로 확진할 

수 있다. Asakura 등
1)은 장림프관 확장증의 내시경

을 이용한 육안적 소견으로 금식 중인 환자에서 

장점막을 덮고 있는 백색 반점, 백색융모 및 유미

(chyle) 같은 백색 삼출물의 산재를 관찰할 수 있다

고 하였으며, 조직학적으로는 융모의 확장된 림프

관이 점막고유층에 퍼져 있는 소견으로 장림프관 

확장증을 확진할 수 있다고 알려져 있다.

  Veldhuyzen van Zanten 등
3)은 장관내 단백질 소

실 즉 단백상실성 장병증을 보이는 17세된 여자에

서 내시경 검사를 시행하였으나 육안적으로 백색 

반점 등이 없는 정상 소견으로 보이며 조직학적으

로도 증거가 불충분하였던 경우 고지질 식이를 투

여하여 장림프관 확장을 조장한 후 내시경을 시행

하여 육안적, 조직학적으로 장림프관 확장증을 확

진한 례를 보고한 바 있다. 고와 서
2)가 밝힌 바와 

같이 내시경 검사시 육안적 소견상 정상을 보일 

수 있으나, 조직 검사상으로 장림프관 확장증이 진

단될 수 있는 례는 보고된 바 있으며, Hart 등
12)은 

장림프관에 의한 소장내 병변 부가 일부에 국한하

여 나타날 수 있으므로 맹목 흡인 생검법으로는 

오진의 위험이 있어 내시경하 생검이 더 진단적 

효용성이 높은 것으로 보고하였다. 그러나, 내시경

을 이용한 육안적, 조직학적 소견 모두에서 불충분

한 증거를 보일 때 당혹스러울 수 있으며, 이때 고

지질 식이를 이용하여 진단적 민감도를 높일 수 

있음을 시사한 보고이다.

  Femppel 등
6)이 보고한 바에 따르면 건강한 정상

인에서 위장내 삽관을 통하여 올리브 오일을 이용

하여 고지질 식이를 투여하고 4시간 후 내시경을 

시행하였을 때 십이지장 부에서 백색 분비물이 관

찰되었고, 조직학적 소견상 일시적인 림프관의 확

장 소견이 관찰되었으며, 14시간이 지난 후에야 림

프관 확장이 소실되었다. 이는 고지질 식이로 인하

여 생리적인 장림프관 확장증이 유발될 수 있고, 

내시경 검사상 육안적, 조직학적인 이상 소견을 보

일 수 있다는 것이다. 따라서, 임상적으로 장림프

관 확장증을 의심하여 내시경 검사를 시행하여 육

안적, 조직학적 증거가 불충분한 경우 고지질 식이

를 이용하여 진단적 민감도를 높일 수는 있으나 

생리적인 림프관 확장의 시간을 충분히 배제하지 

않으면 안된다. 본 증례에서도 고지질 식이 투여 

후 생리적 장림프관 확장증이 완전히 배제되는 시

간인 15시간의 금식 후 2차 내시경을 시행하였다.

  소아에서 복통을 호소하는 환아
13) 혹은 내시경 

생검 후 우연히 발견되는 경우
14)에서 단백질 소실
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이 없는 기능적 림프관 확장증이 발견되었다는 보

고가 있다. 금식 중 시행된 내시경에 의한 십이지

장 부의 조직학적 생검에서 점막 혹은 점막하층 

부에서 림프관 확장이 생리적으로 관찰될 수 있으

며, 외상성 인공 음영(artifact)으로 인하여 나타날 

수도 있다. 지방 수송의 기능성 장애에 의해 혹은 

혈관 이상, 호르몬 이상, 또는 기타 화학적 매개물

에 의하여 발생되는 것으로 추정되며 병적인 소견

은 아니다. 따라서, 저알부민혈증, 부종, 설사 및 

지방변 등 임상 증상이 부합되지 않는다면 내시경

적 재 생검의 필요성이 없고 일시적이고 가역적이

다
13,14).

  고와 서
2)는 원발성 장림프관 확장증 환아에서 

연령에 따라 치료에 대한 반응도가 다를 수 있음

을 보고한 바 있다. 즉 평균 발병 연령이 8세, 2세

인 두 군에 따라 치료에 대한 반응이 좋고, 나쁜 

군으로 차이를 보인다고 보고하였다. 본 증례에서

는 치료에 대한 반응이 나쁜 군으로 속하는 생후 

18개월경에 발병한 경우이나, 이후 추적 관찰상 약 

3세까지는 철저한 식이요법에도 불구하고 2∼3개

월에 한차례씩 알부민의 투여가 요망되었으나, 이

후 현재 약 5세 까지는 6∼9개월에 한차례씩의 알

부민 투여가 요구되었고, 체중 증가 및 전신 상태

도 월등한 호전을 보여 연령이 증가함에 따라 호

전이 되는 양상을 보였다.

  Donzelli 등
15)은 내시경상 십이지장 부의 백색 반

점의 크기가 3 mm 이상인 경우에서 그렇지 않은 

경우에 비하여 치료에 반응도가 나쁠 수 있으며, 

따라서 백색 반점의 크기가 예후 판정에 지표가 

될 수 있음을 보고한 바 있다. 본 증례에서는 백색 

반점의 크기가 1∼3 mm의 미세한 반점 양상으로 

관찰되어 비교적 예후가 좋은 경과를 보일 것으로 

생각된다.

  단백상실성 장병증에서 장림프관 확장증을 진단

하기 위하여 상부위장관내시경 시술 및 조직 생검

은 매우 유용한 검사 도구이며, 특히 육안적, 조직

학적 검사로도 진단이 애매한 경우 고지질 식이 

투여를 이용하면 진단적 민감도를 높일 수 있을 

것으로 생각된다.

요       약

  전신 부종을 주소로 내원한 20개월된 남아에서 

대변의 α1-antitrypsin clearance를 이용하여 단백상실

성 장병증으로 진단하고, 상부위장관내시경을 시

행하였으나 육안적 및 조직학적 소견상 특기할 만

한 진단적 실마리가 관찰되지 않아, 고지질 식이를 

투여 후 내시경을 시행하여 육안적, 조직학적 소견

상 장림프관 확장증의 특징적인 소견이 확인되어 

원발성 장림프관 확장증으로 진단된 증례이다.
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