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Peutz-Jeghers 증후군 환자에서 발생한 췌장 두부의 
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A Case of Peutz-Jeghers Syndrome with Intraductal Papillary Mucinous 
Carcinoma of Pancreas
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Peutz-Jeghers syndrome (PJS), which is characterized by multiple hamartomatous polyps of the gastrointestinal 

tract and mucocutaneous pigmentation, is a rare autosomal dominant disease. This syndrome is often represented 

as a surgical emergency with complications of the polyps such as intussusception, small bowel obstruction, bleed-

ing, and volvulus. In particular, many studies have reported that patients with this syndrome have a high risk of 

gastrointestinal or extragastrointestinal malignancy including gastric, duodenal, jejunal, ileal, and colonic carcinoma 

as well as malignancies involving other organs such as the gallbladder, biliary tract, pancreas, tonsils, breast, and 

reproductive system. However, there are few reported cases of an association of this syndrome with extraintestinal 

malignancy. In addition to that, there is no reported case of this syndrome with malignant tumor or intraductal 

papillary mucinous tumor of pancreas in Korea. We experienced a case of PJS accompanying intraductal papillary 

mucinous carcinoma of the pancreas, therefore we report this case with literatures reviewed. (Korean J Gas-

troenterol 2010;55:73-77)
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서      론

  Peutz-Jeghers 증후군은 상염색체 우성으로 유전하고 점막

과 피부의 멜라닌 색소 침착과 더불어 소화기계의 과오종성 

용종증을 특징으로 하며 약 20만 명당 1명 꼴로 발생하는 

흔하지 않은 질환이다.
1 과오종성 용종은 90% 이상에서 전 

위장관에 다발성으로 발생하며, 호발 장소로는 소장 특히 

공장이며 그외 회장, 대장, 위장, 십이지장 순으로 발생한

다.2,3

  용종 자체에 의한 합병증으로는 용종 크기의 증가에 따른 

장폐색과 장중첩증, 장축염전증, 흡수 장애 및 급, 만성 위

장관 출혈 등이 흔히 보고되고 있다.
3,4

 또한 이 질환은 소화

관의 선암의 발생뿐 아니라 담낭, 췌장, 유방, 난소, 폐, 생식

기관, 갑상선, 방광, 비강 등 여러 장기의 악성 및 양성 종양
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Fig. 1. MRCP finding. Complex mass with multiple cluster like 

cystic lesions suggesting mixed type of IPMN (focal main duct 

and branch duct) and moderate dilatation of main pancreatic duct 

with smooth tapering at ampulla of Vater were observed.

Fig. 2. Abdominal CT finding. 

Cystic lesions (about 4 cm) in un-

cinate process of pancreatic head 

were observed (head arrows) and 

jejunojejunal intussusception (about 

10 cm) due to jejunal polyps was 

observed (arrows).

의 발생과도 관련이 있는 것으로 알려져 있다.4 한 연구에서

는 72예의 Peutz-Jeghers 증후군 중 17예에서 악성 종양이 발

생하였는데, 그중 10예는 위장관에서 발생하였고, 정상인에 

비해 종양발생의 위험도가 18배나 되는 것으로 보고하였

다.
5,6 하지만 아직까지 국내에서는 Peutz-Jeghers 증후군에서 

위장관계를 제외한 악성 종양의 발생은 드물게 보고되고 있

고, 한 예로 유방과 생식기관에 악성 종양을 동반한 증례가 

최근 보고되었다.
7 하지만 우리나라에서 췌장의 악성종양이 

병발된 경우는 아직 보고된 바가 없다. 이에 저자들은 복통

을 주소로 내원한 50세 남자 환자가 Peutz-Jeghers 증후군으

로 진단받고 동반된 악성 종양 유무를 확인하기 위해 시행

한 복부 전산화단층촬영에서 췌장 두부에 종물이 확인되었

고, 수술 후 최종적으로 Peutz-Jeghers 증후군에서 병발된 관

내 유두상 점액성 악성 종양(intraductal papillary mucinous 

carcinoma)으로 진단된 증례를 경험하여 이를 문헌 고찰과 

함께 보고하는 바이다.

증      례

  어렸을 때부터 구강 내에 갈색조의 색소 침착이 있어왔고 

나이가 들면서 점차 옅어지는 양상을 보여온 50세 남자가 약 

6개월 전부터 간헐적으로 발생하였고, 최근 3개월 전부터는 

빈도가 매우 잦아지는 복통으로 개인의원에서 시행한 위 십

이지장경 검사에서 십이지장에 다수의 용종이 발견되어 정

밀 검사를 위해서 본원 소화기 내과로 내원하였다. 당시 활

력 증후는 혈압 120/70 mmHg, 맥박수는 분당 80회, 호홉수

는 분당 20회, 체온은 37
oC였다. 말초 혈액검사에서 백혈구 

6,270/mm3, 혈색소 11.8 g/dL, 적혈구 용적 33.3%, 혈소판 

230,000/mm
3, 혈청 생화학 검사에서 AST/ALT 39/46 IU/L, 

총 빌리루빈 0.32 mg/dL, 총 단백질과 알부민은 3.2 g/dL와 

2.2 g/dL, Na/K/Cl 140/3.9/109 mEq/L, Amylase/Lipase 41/95 

IU/L, HBs Ag와 Anti-HBs Ab 그리고 Anti-HCV Ab는 모두 

음성이었으며 CEA와 CA 19-9는 각각 1.75 ng/mL와 5.85 

U/mL로 정상범위 안에 있었다. 위십이지장경 검사에서 십

이지장 제2부로 이행부위부터 그 이하로 0.2 cm에서 0.8 cm 

크기의 적색조와 퇴색조를 띠면서 일부에서는 분엽상을 띠

는 다양한 작은 용종들이 관찰되었다. 대장내시경 검사에서

도 전체 대장에 셀 수 없이 많은 용종이 있었다. 맹장과 상

행결장은 비교적 개수가 적으나 횡행결장에서부터 S자 결

장까지 작은 것은 0.3 cm의 물방울상의 투명한 무경성 용종

부터 큰 것은 약 2.5 cm 크기의 긴 경(stalk)을 가진 유경성 

용종까지 다양한 모양과 크기를 보이는 용종들이 모두 관찰

되었다. 당시에 올가미를 이용한 내시경 용종 절제술을 통

해 검체를 채취하여 조직검사를 시행하였다. 조직소견에서

는 중앙에서부터 마치 나뭇가지 모양으로 배열된 평활근 섬

유와 증식된 점액선 등의 전형적인 과오종성 용종(harmato-

matous polyp)의 소견이 관찰되었다. 이어서 소장의 병변을 
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Fig. 3. Macroscopic view of surgical resection specimen. (A) 

Cluster like mass of pancreatic head was observed. (B) Marked 

dilatation of porximal jejunum (intussusception site) due to jeju-

nal polyp (head arrow) was noted.

Fig. 4. Histologic features of jejunal polyp & pancreatic mass. (A) Arborizing bundles of smooth muscle surrounded by small intestinal 

glandular epithelium was noted (H&E stain, ×40). (B) Papillary ingrowing malignant cell with mucin secreating was found and normal 

pancreatic islet structure was destructed (H&E stain, ×400).

확인하기 위해 시행한 소장 조영술에서도 회장과 공장 부위

에 다수의 용종이 보였다. 이 질환에서 동반된 악성 종물의 

여부를 확인하기 위해 시행한 복부 전산화 단층촬영에서 췌

장의 갈고리 돌기(uncinate process) 부위에 약 4 cm 크기의 

포도송이 모양의 일부 낭성 변화도 있는 병변이 관찰되었

다. 이에 대한 추가 정보를 얻기 위해 자기 공명 담관이자 조

영술(magnetic resonance cholangio-pancreatography, MRCP)을 

시행하였고, 영상학적으로 관내 유두상 점액성 종양의 나뭇

가지(branch)형으로 진단하였다(Fig. 1). 이후 추적관찰을 해 

오던 중에 환자가 지속되는 복부통증을 주소로 응급실에 다

시 내원하게 되었다. 당시 응급으로 시행한 복부 전산화 단

층촬영에서 공장 부근에 용종에 의한 장중첩증이 관찰되었

다(Fig. 2). 일반외과에서 상기 병변의 절제와 더불어 췌장의 

병소에 대한 제거를 하기로 하였다. 수술은 고식적인 방법

을 시행하였고 동시에 수술장에서 소장에 결장경을 진입하

여 소장의 내시경적 용종절제술을 시행하였다. 적출한 조직

의 전체적인 형태를 보면 췌장의 갈고리 돌기 부위에 마치 

포도송이 모양의 분엽상을 띠는 돌출형 병변이 관찰되고 근

위부 공장에는 야마다 3형의 분엽상을 보이는 거대한 용종

이 관찰되며 그 상방으로 장기간 장폐색으로 인한 장관의 

확장이 있었다(Fig. 3). 소장에서 절제된 용종의 조직소견 역

시 과오종성 용종 소견을 보였고(Fig. 4A), 췌장의 조직학적

인 형태에서는 정상적인 췌장의 Islet gland는 거의 소실되어 

있으면서 다량의 점액이 가득하며 확대상에서는 유두상의 

핵이 분명하고 길죽한 비정상적인 세포가 길게 나열되어 있

었다(Fig. 4B). 환자는 수술 후에 순조롭게 회복하였고 현재

는 본원 소화기내과에서 추적 관찰 중이다.

고      찰

  Peutz-Jeghers 증후군은 구강 점막 및 입술의 색소 침착과 

위 장관에 다발성 용종을 가지는 유전적인 질환으로 처음 

Peutz에 의하여 1921년 보고되었으며 1949년 Jeghers 등이 

상염색체 우성으로 유전됨을 보고한 뒤 1954년 Bruwer 등에 

의해서 Peutz-Jeghers 증후군으로 명명되었다.
8-10 본 증후군

은 거의 모든 인종에서 발견되고 남녀의 발생 빈도도 거의 

유사하며 유전 양상은 Mendelian Dominant로 이는 McAlli-

ster와 Richards의 한 가족, 5세대, 20명의 환자를 대상으로 

한 연구를 통하여 확인되었다.
11 Peutz-Jeghers 증후군에서의 

주된 증상은 용종과 밀접한 관련이 있고, 이러한 용종은 주
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로 소화관에 발생하나 그 외에 방광, 요도, 기관지 및 비강

과 같은 장기에도 발생할 수 있다. 드물게는 대장에 용종 없

이 위나 십이지장에 단독으로 용종이 발생하기도 하는 것으

로 알려져 있다. 본 증후군의 주된 합병증으로 용종과 연관

된 장중첩증, 장폐색증, 출혈이 보고되고 있는데, 이 중 장

폐색은 환자의 86% 정도에서 보고될 정도로 흔하다.
12 장 

중첩증의 경우에는 여러 곳에서 발생할 수 있고 자연적으로 

호전되나, 반복해서 발생하거나 증상이 심해지는 경우 또는 

오래 지속되어 감돈이나 괴사가 발생하는 경우에는 이번 증

례에서처럼 수술 치료가 고려되고 있다.
13 Peutz-Jeghers 증후

군이 보고된 이래로 이 질환에 동반된 악성질환에 대한 많

은 고찰이 있어 왔다. Peutz-Jeghers 증후군은 소화기관의 선

암 발생이 높으며, 평균 나이 50세에 암이 약 2-20%까지 발

생하는 것으로 알려져 있다.
14,15 이러한 소화기관의 선암 중 

대장에서의 종양 발생이 가장 빈번하며 십이지장, 위의 순

으로 보고되고 있다. 하지만 이러한 소화관 선암의 발생에 

대해서는 과오종성 용종의 악성 변화인지 일부 공존하는 선

종의 악성화 또는 de novo에 의한 것인지 아직은 불명확한 

실정이다.
16,17 또한 Peutz-Jeghers 증후군은 위장관의 선암 외

에도 췌장과 담낭과 같은 담, 췌관 종양의 빈도가 높은 것으

로 보고되고 있다.
15 Bowlby18이 젊은 Peutz-Jeghers 증후군 

환자에서 췌장암의 발생을 처음 보고한 이래로, Peutz- 

Jeghers 증후군에서 담낭암, 담도암 같은 췌담도 내에 악성 

종물의 발생 위험도가 정상인에 비해 매우 높고 그 중에서

도 췌장암의 경우에는 발생 위험도가 130배나 높다고 알려

져 있다.
19 Peutz-Jeghers 증후군에서 췌장암의 발생 기전에 

대해서는 아직 알려진 바가 적으나, Peutz-Jeghers 증후군의 

약 절반에서 발견되어 종양 억제 유전자로 알려져 있는 SKT 

11/LKB1 (19P13.1)의 germline gene mutation이 최근 췌장암

의 발생과도 밀접히 연관성이 있다고 보고되었다.
20 이 외에

도 Peutz-Jeghers 증후군에서 동반되는 비위장관 악성 종양

에 대해서 양측성 유방암, 난소 및 자궁경부암, 고환의 악성

종양 등이 증례로 보고된 바 있다.

  이번 증례는 처음 Peutz-Jeghers 증후군으로 진단된 환자

의 동반 악성 질환에 대한 검사에서 우연히 악성 종양을 발

견하게 된 경우이다. 이처럼 이 질환을 가지고 있는 환자들

에게 동반 질환을 확인하기 위한 적극적인 검사는 중요하다

고 할 수 있다. 그리고 처음 진단 당시에 악성 질환이 진단

되지 않았더라도, 정기적인 추적관찰을 통해 조기 발견을 

위한 노력이 또한 중요하다고 할 수 있을 것이다. Peutz- 

Jeghers 증후군에서 위장관계의 과오종성 용종에 관해서는 

용종 자체의 이형성증이나 선암의 발생의 증거가 미약하여 

악성화 자체에 대해서는 논란이 매우 많은 실정이지만, 용

종 자체에 의한 장폐색, 출혈 및 흡수 장애에 따른 개복술의 

예방을 위하여 2년 간격으로의 정기적인 상부 및 하부 위장

관 내시경을 권고하며 이에 따른 용종절제술을 권하고 있

다.
5 그리고 이런 주기적인 상부 및 하부 내시경 검사를 통

한 용종제거술 뿐만 아니라, 여성 Peutz-Jeghers 증후군 환자

의 경우에는 각각의 장기에 따른 선별검사를 추천하고 있는

데, 유방암의 경우에는 25세부터 정기적인 검진 시작과 더

불어 35세 이상에서는 매년 유방촬영을 시행하고 난소암과 

자궁암의 경우 1년마다 골반 초음파 및 2년마다 자궁경부 

도말법을 권고하고 있다.
3 남성의 경우에도 사춘기 이전에 

발생하는 고환암의 발생률이 높은 것으로 보고되고 있어 이

에 대한 정기적인 검사가 필요하다. 그리고 이번 증례에서

처럼 Peutz-Jeghers 증후군 환자에게서 췌담도 악성 질환 역

시 발생 가능성이 크기 때문에 복부 초음파를 통한 정기 검

사를 시행하는 것이 필요하겠다.
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