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Protein C is an important physiological anticoagulant factor. Protein C deficiency has been linked to venous 

thrombosis at unusual sites, including the cerebral and mesenteric veins. Hereditary protein C deficiency is in-

herited primarily as an autosomal dominant trait with incomplete penetrance. Protein C and S deficiencies are 

known to increase the risk of venous thrombosis and pulmonary thromboembolism. Testing for protein C levels 

and function is necessary for the detection of both type I and type II protein C deficiency. In this article, we re-

port a case of pulmonary embolism and mesentery ischemia due to type 1 protein C deficiency. (Korean J Gas-

troenterol 2010;55:194-197)
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서      론

  젊은 연령층에서 발생하는 혈전색전증의 원인에는 다양한 

유전적인 위험요소가 알려져 있다.1,2 C-단백은 항-혈전 조절 

작용에서 매우 중요한 인자로서 이의 감소는 혈전색전증의 

위험을 높이는 것으로 알려져 있다.
3
 C-단백 결핍증은 뇌 정

맥이나 장간막 정맥 등과 같은 흔하지 않은 부위의 정맥혈

전증과 연관이 있다.
4,5 그러나 C-단백 활성 감소는 매우 드

문 유전질환으로 국내에서는 2예가 보고되어 있으며,
2,6,7 정

맥 내 혈전증이 진단된 환자들에 대한 연구에서 그 빈도는 

3-4% 정도로 보고되었다. 그렇기 때문에 혈전색전증의 위험 

인자가 없는 젊은 환자가 응급센터로 내원하였을 때, 진단 

검사를 시행하는 것은 쉽지 않은 일이다. 본 저자들은 경추 

추궁 절제술 후 발생한 비폐쇄성 장간막허혈증과 동반한 폐

동맥혈전증을 진단하고 치료한 후 원인을 찾기 위하여 시행

한 검사에서 C-단백 활성도가 감소된 증례를 경험하였기에 

문헌과 함께 보고한다.

증      례

  46세 남자가 점액성 혈성 혹은 점상 출혈성 설사를 동반

한 복통과 발열을 주소로 응급실을 방문하였다. 과거력에는 

병원 방문 10일 전 경추 추궁절제술을 받은 병력이 있었다. 

신체검사 소견에서 혈압이 140/100 mmHg, 맥박수는 98회/
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Fig. 1. (A) Computed tomogram 

of abdomen showed dilatation of 

sigmoid colon associated with per-

icolic fatty stranding (arrow) and 

small amount of fluid collection. 

(B) Surface rendering reconstruc-

tion image of abdomen showed no 

evidence of mesenteric artery oc-

clusion.

Fig. 2. Chest computed tomog-

raphy showed low density throm-

boses in both side of main pul-

monary artery (arrow) and sub-

segmental artery (dotted arrow).

Fig. 3. Colonoscopy showed multiple linear ulcerations with 

edematous margin.

분, 호흡수는 20회/분, 체온은 38.0oC였다. 호흡음은 정상이

었고, 심잡음은 들리지 않았다. 복부 팽만은 없었으며 장음

은 감소하였고 좌상복부에 압통은 있었으나 반발통은 없었

다. 혈액 검사에서 백혈구 18,000/mm
3, 호중구 87.9%, 혈색

소 14.6 mg/dL, 혈소판 184,000/mm
3, BUN/Cr 25.8/1.1 mg/dL, 

AST/ALT은 29/40 U/L, 혈청 amylase/lipase 368/22 U/L이었

다. 동맥혈 검사에서 pH 7.4, PCO2 30.4 mmHg, PO2 78.0 

mmHg, HCO3 20.1 mmol/L, BE 5.3 mmol/L, O2sat 95.7%였으

며 폐포-동맥혈 산소분압차이는 34 mmHg로 경비산소투여

상 개선되지 않았다. 흉부 단순 방사선 흉부사에서 우하엽

의 무기폐 소견이 보였다. 외과적 복증을 감별하기 위하여 

시행한 단층 촬영에서 수액 저류가 동반된 결장 확장(Fig. 

1A)과 폐동맥 분지의 충만결손 소견이 보였다(Fig. 2). 심장

초음파에는 경도의 폐동맥고혈압(RVSP=40.4 mmHg) 소견

을 보였다. 

  입원 2일째 복부 팽만을 보였으며 장음은 감소하였고 상

복부에 반발통이 발생하였다. 복부 단순 방사선 사진에서 

공기-물 층상 소견을 보였다. 장폐색의 원인을 감별하기 위

하여 시행한 단층 촬영 혈관조영에서 장간막 폐쇄소견은 보

이지 않았다(Fig. 1B). 허혈성대장염 의심 하에 시행한 대장

내시경에서 하행 결장에 삼출을 동반한 점막의 궤양 소견이 

보였다(Fig. 3). 항응고제 투여 및 보존 치료를 시행하는 도
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중 입원 당시 시행한 혈액검사에서 섬유소원(fibrinogen) 66 

mg/dL (200-400 mg/dL), D-이합체(D-dimer) 3.5 ug/mL, 항카

르디오리핀(anticardiolipin) IgG 음성, 항카르디오리핀 IgM 

음성, lupus anticoagulant 음성, C-단백 활성 48% (73-142%), 

C-단백 항원 34%, S-단백 활성 55% (60-140%), S-단백 항원 

70%, 항트롬빈(antithrombin) III 81% (79-118%), 항인지질항

체(anti-phospholipid Ab) IgG 음성, 항인지질항체(anti-pho-

spholipid Ab) IgM 음성이었다. 결론으로 제1형 C-단백 활성 

감소에 의한 응고항진에 의해 발생한 비폐쇄성 장간막허혈

증과 폐동맥 혈전색전증으로 진단하였다. 항응고 치료 34병

일째 경과가 호전되어 퇴원하였고, 현재 외래를 통해 경구

용 항응고제를 계속 투여 중이다.

고      찰

  C-단백 및 S-단백 활성 감소는 혈전색전증의 위험요소로

서 잘 알려져 있지만 젊은 연령층의 환자가 다른 위험요소

가 전혀 없는 상태에서 내원하였을 때 폐동맥 혈전색전증을 

의심하여 진단하기는 매우 어렵다. C-단백 활성 감소는 정

맥 혈전 형성과 폐동맥 혈전색전증의 위험을 증가시키는 것

으로 알려져 있다.
8 C-단백 및 S-단백 결핍증은 폐동맥 혈전

색전증뿐만 아니라, 뇌경색, 장간막 정맥 혈전 등을 유발할 

수 있다. C-단백의 주된 작용은 혈액의 응고 과정에 관여하

는 것이다. C-단백 치모겐 농도의 감소는 thrombin 생성의 

생리적 저해 기전의 결함으로 인해 혈액의 과응고성(hyper-

coagulability)을 초래하게 된다. 중증의 C-단백 결핍증은 상

염색체 열성질환이나, 대부분의 이형접합성 C-단백 결핍증

은 상염색체 우성으로 유전되는 경향을 나타낸다.
9 이형접

합적(heterozygous) C-단백 결핍증은 정상인에서 0.2-0.4%, 

정맥혈전증을 확진 받은 외래 환자의 4-5%에서 나타나며 

정상 수명을 보인다. 동형접합적 C-단백 결핍증은 정상인에

게서 1% 미만으로 나타난다. 이는 신생아 전격성 자반증이

나 영아기에 대량 혈전으로 사망하는 경우가 많기 때문이

다. 150가지 이상의 C-단백 유전자의 변이가 알려져 있으며 

혈장 내 항원과 활성도가 같이 감소한 경우를 제1형, 항원

은 정상이나 혈장 내 활성도만 감소한 경우는 제2형으로 정

의한다.
9

  젊은 연령층에서 발생한 폐동맥 혈전색전증의 진단 후에

는 혈전 생성의 원인을 규명하기 위한 노력이 필요하다.
10 

기저 원인을 찾아내기 위한 혈액 검사가 시행되어야 하며, 

이는 혈전용해제 투여 이전에 시행하는 것이 바람직하다. 

젊은 연령의 환자가 복통을 주소로 내원하는 경우에는 혈전

색전증 질환보다는 비특이적인 복통의 범주로 간과하기 쉬

우며, 진단과 치료가 늦어질 수 있다. 이번 증례에서 신체 

검진에서 볼 수 있었던 점상출혈이나 자반은 급성 혈액 응

고 장애에서 볼 수 있는 소견이나 발열 등 다른 임상 징후

와 같이 고려해보면 비특이적인 폐혈증의 증상 등으로 간과

하기 쉽다. 항응고제 복용이 이미 시작된 경우에는 이형접

합적 C-단백 결핍증의 진단은 부분적으로 어렵다.
11 C-단백 

항원 수치와 다른 비타민 K (vitamin K) 의존성 응고 인자의 

항원 수치를 비교할 수 있으나 두 개 이상의 응고 인자의 

항원 수치가 표준화되어 있어야 가능하다. 대부분의 경우에

서 믿을 만한 진단을 위해서 최소한 2주 이상 항응고 치료

를 중단하는 것이 필요하다. 항응고제 치료를 시작한 후에

는 기저 병리를 진단하기 힘든 경우가 많으므로 이번 증례

와 같이 흔하지 않은 부위의 혈전증을 나타내는 경우에 있

어서는 유전적 혹은 다른 이유의 병인론적인 진단을 위한 

검사를 시행하여야 할 것이다. 이번 증례에서는 단층촬영을 

시행하여 예기하지 못한 소견을 얻었으며 혈전증을 진단할 

수 있었다. 
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