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A Case of a Perivascular Epithelioid Cell Tumor Mimicking Colon Cancer

Young Whan Cho, Kyung Jo Kim, Byong Duk Ye, Jeong Sik Byeon, Seung Jae Myung, Suk Kyun Yang and Jin Ho Kim

Department of Gastroenterology, Asan Medical Center, University of Ulsan College of Medicine, Seoul, Korea

Perivascular epithelioid cell tumor (PEComa) is extremely rare, which originated from mesenchymal cells in the intestine, and 
composed of histologically and immunohistochemically distinctive perivascular epithelioid cells. We report here on a case 
of PEComa in the sigmoid colon. A 62-year-old woman presented with hematochzia 10 days ago. Her abdominal computed 
tomography scan showed a 5 cm sized intraluminal fungating heterogeneously enhanced, high density mass, which infiltrated 
pericolic tissue surrounding the sigmoid colon. Colonoscopy showed a purple colored polypoid mass with lobulating contour 
in the sigmoid colon. She underwent laparoscopic anterior resection. On the histologic examination, the tumor consisted of 
polygonal epithelioid cells with sheet-like growth of nests, which looked like alveolar tissues in lung. The tumor cells were 
strongly positive stained with human melanoma black-45 (HMB-45). Pathologic examination was compatible with PEComa. 
Sixteen months after surgery, she did well without tumor recurrence after surgery. We review the literatures concerning PEComa 
of the intestine focusing on endoscopic findings. (Korean J Gastroenterol 2012;60:377-381)
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서    론

혈관주위상피모양세포종양(perivascular epithelioid cell 

tumor)은 중간엽에서 기원하지만 조직학적, 면역조직화학적

으로 위장관기질종양과 구분되는 혈관주위상피모양세포들로 

이루어진 종양이다. 혈관주위상피모양세포종양은 혈관근지방

종, 림프관근종증, 폐의 clear cell “sugar” tumor 등을 포함

한다.1 혈관주위상피모양세포종양은 신장, 방광, 전립선, 자

궁, 난소, 폐, 췌장, 간 등에서의 발생은 다수 보고되고 있으

나,2 장관에서의 발생은 매우 드물어 국내에서는 비만곡부와 

상행결장에서 발생한 2예만의 보고가 있다.3,4 그러나 현재까

지 대장내시경 소견에 초점을 맞춘 보고는 국내는 물론, 국외

에도 없는 실정이다. 이에 구불결장에서 발생한 혈관주위상피

모양세포종양 증례를 내시경 소견에 초점을 두고 기존의 보고

들과 함께 고찰하고자 한다.

증    례

62세 여자환자가 내원 3주 전부터 발생한 배변 시 복통과 

내원 10일 전부터 발생한 혈변을 주소로 외부병원에서 대장

내시경검사를 시행하였고, 구불결장에 종괴가 발견되어 정밀

검사를 위해 본원으로 전원되었다. 혈변의 양상은 변을 볼 때

마다 소량씩 선홍색의 피가 변에 섞여 나오는 양상이었다. 과

거력에서 B형간염 보균자였으며 당뇨병, 고혈압 등은 없었고 

약물의 복용력은 없었다. 가족력에서 특이사항은 없었고 음주 

및 흡연력은 없었다. 내원 시 활력 증후는 혈압 117/78 
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Fig. 1. Abdominopelvic CT finding. An about 5 cm sized enhancing 
fungating mass (white arrow) was seen on the sigmoid colon. 
Pericolic infiltration was also seen.

Fig. 2. Colonoscopic finding. A purple 
colored polypoid mass with lobulating
contour was seen on the sigmoid 
colon. 

mmHg, 체온 36.8oC, 맥박수 77회/분, 호흡수 20회/분으로 

정상이었다. 의식은 명료하였고, 급성 병색을 보였다. 결막은 

창백하였고, 공막에 황달은 없었다. 흉부청진에서 특이소견은 

보이지 않았고, 심음은 정상이었다. 복부타진에서 압통과 반

발통은 없었으며 촉지되는 종괴도 없었다. 직장수지검사에서 

괄약근의 긴장도는 정상이었으며 촉지되는 종괴는 없었다. 

내원 시 말초혈액검사에서 백혈구 5,100/mm3, 혈색소 8.5 

g/dL, 혈소판 189,000/mm3이었고, 생화학검사에서 혈액요소

질소 12 mg/dL, 크레아티닌 0.6 mg/dL였으며 AST/ALT 

29/18 IU/L, 총빌리루빈은 0.4 mg/dL였다. 면역혈청검사에

서 B형간염 표면항원은 양성이었고 B형간염 표면항체는 음성

이었으며 C형간염 항체는 음성이었다. 혈청 내 종양표지자는 

CEA 0.89 ng/mL, CA 19-9 8.8 U/mL였다.

흉부 X선검사에서 특이소견은 없었으며, 복부 전산화단층

촬영에서 구불결장에 내강을 채우는 약 5 cm 크기의 비균질

한 조영증강(Hounsfiled unit=120)을 보이는 종괴가 관찰되

었고 장벽 주위로 경미하게 침윤소견을 보였다. 그 외 간내 

종괴는 없었으며 복강 내에 림프절 종대나 복수는 없었다

(Fig. 1).

입원 2일째 시행한 구불결장내시경검사에서 항문연에서 

26 cm 근위부 구불경장에 관강을 거의 막고 있는 종괴가 관

찰되었다. 종괴의 표면 색조는 대장암의 육안 소견과 달리 짙

은 검붉은 색을 띠고 있었으며 선구 형태의 구분이 어려웠다. 

또한 주변 점막과 경계가 명확히 구분되었고 분엽화되어 있었

으며 점막의 취약성 및 궤양이 관찰되었다(Fig. 2). 내시경 시

행 시 종괴의 점막 취약성으로 삼출출혈이 있는 상태였고 색

조 및 점막의 취약성을 고려할 때 혈관종을 배제할 수 없어 

출혈의 위험성 때문에 조직생검을 시행하지 않았다. 외부병원

에서 시행했던 조직검사 결과에도 괴사된 조직만이 관찰되었

다. 이 환자에서 내시경초음파검사는 항문 출혈의 증상과 빈

혈이 있고 악성종양과의 감별이 어려워 대장 절제를 고려하였

기 때문에 치료계획에 영향을 주지 않을 것으로 생각되어 시

행하지 않았다.

입원 3일째 시행한 양전자단층촬영에서 구불결장의 종괴

에 해당하는 부위에 국소적으로 흡수증가(max SUV=3.5)를 

보였다. 항문출혈의 증상이 있고 악성종양과의 감별이 힘들어 

조직생검을 시행하지 않았으나 복강경을 이용한 전방절제술

을 시행하였다.

수술로 절제된 종괴는 장관 내로 돌출하며 성장하는 모습

을 보였고, 크기는 5.5×4.2×2.5 cm였으며, 표면에는 분엽상

을 보이며 종괴 내부의 미만성 출혈로 인해 검붉은 색을 띠고 

있었다. 주변조직과 비교적 경계가 명확하였으나 국소적으로 

대장주위 연부조직으로 침윤이 관찰되었다. 종괴의 절단면은 

고형성이었으며 광범위한 종괴내 출혈이 관찰되었다(Fig. 3). 

현미경 검사에서 종양은 주로 점막층과 점막하층에 위치해 

있었으며 일부에서 장막과 대장주위 연부조직으로의 침윤이 

관찰되었다. 종양을 구성하고 있는 세포들은 다각형 모양의 

혈관주위상피모양세포들로 가는 섬유혈관성 중격에 의해 폐포

모양으로 배열되어 있었다. 절제된 조직에 대해 면역조직화학

염색을 시행한 결과, human melanoma black-45 (HMB-45)
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Fig. 3. Gross finding. (A) A 5.5 cm sized 
polypoid mass with lobulating contour
was noted. (B) The cut surface showed
diffuse hemorrhage.

Fig. 4. Microscopic finding. (A) H&E stain (×400) showed the sheet-like growth of nests of epithelioid cells with an alveolar appearance. (B) The
tumor cells were positive for human melanoma black-45 (×200). 

에 강한 양성을 보였으며, vimentin에는 약양성을 보였고, 

cytokeratin, S-100 단백, smooth muscle actin, CD117, 

synaptophysin, chromogranin, cytokeratin 7, cytokeratin 

20, CDX2, CD10, desmin, hepatocyte antigen에는 음성을 

보여 혈관주위상피모양세포종양에 합당하였다(Fig. 4). 

환자는 수술 후 7일째 합병증 없이 퇴원하여 외래 추적관

찰 중으로 수술 후 1년 4개월이 지난 현재까지 재발 없이 경

과 관찰 중이다. 

고    찰

혈관주위상피모양세포종양은 1992년 처음 기술되었으며 

평활근 및 멜라닌세포의 분화를 동시에 보이는 종양을 총칭하

는 용어이다.3 이 종양은 조직학적으로 혈관주위상피모양세포

가 공통적으로 존재하고 면역조직화학염색 시 HMB-45에 양

성 염색을 보이는 것이 특징이다.3 그러나 장관에서 발생한 

혈관주위상피모양세포종양은 극히 드물어서 대장내시경 소견

에 대해서는 알려져 있는 바가 없다.

현재까지 국내 혹은 국외에서 보고된 장관에 발생한 혈관

주위상피모양세포종양은 총 20예이다.2-19 기존에 보고된 환

자들의 나이의 중앙값은 32세(6-63세)였고, 남성과 여성의 비

는 1:3으로 여성에 많았다. 이번 증례의 환자도 62세 여성으

로 기존의 보고들에 부합하였다. 

이번 증례를 포함한 기존의 장관에서 발생했던 21예의 발

생부위는 직장이 5예로 가장 많았고, 다음으로는 맹장 4예, 

구불결장 4예, 말단회장 2예 순이었으며 상행결장, 하행결장, 

공장, 횡행결장이 각각 1예씩이었다. 이번 증례의 환자는 구

불결장에서 종양이 발생하였다. 종양의 크기의 중앙값은 3.7 

cm (범위 1.2-13 cm)였으며 종양의 크기가 4 cm보다 작은 

종양들은 점막층과 점막하층에 위치하였고 4 cm보다 큰 종양

들은 주로 장막층 근처에서 발생하여 장관 밖으로 자라는 경

우가 많았다(Table 1).

이번 증례를 포함한 혈관주위상피모양세포종양 21예 중 대

장내시경은 13예에서만 시행되었는데 이를 분석하면 내강 내

로 돌출하는 폴립모양종괴로 관찰되는 경우가 12예, 외부압

박으로 관찰되는 경우가 1예였다.2-5,8,9,11,13-15,17,18 크기가 1.5 
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Table 1. Published Perivascular Epithelioid Cell Tumor Cases in Intestine

Author Age/sex Location
Size 
(cm)

Involved layer
Colonoscopy finding

Finding Ulcer Bleeding Lobulation

Prasad et al.2 22/F Cecum 3.0 Submucosa Protruding SMT − − −
Tazelaar et al.5 9/F Rectum 3.0 Submucosa & focal 

mucosal infiltration
Not done

Tazelaar et al.5 40/F Rectum 3.0 NS NS
Bonetti et al.6 28/F Terminal ileum 9.0 Attached to serosa Not done
Yanai et al.7 32/F Jejunum 7.5 Mucosa-serosa Not done
Birkhaeuser et al.8 35/F Cecum 3.5 Submucosa Protruding polypoid SMT ＋ ＋ ＋
Genevay et al.9 36/F Cecum 3.5 NS Pediculated mass ＋ NS NS
Genevay et al.9 35/F Rectum NS Attached to rectal 

wall by thin pedicle
Not done

Evert et al.10 56/F Rectum 8.0 NS Not done
Yamamoto et al.11 43/F Descending 

colon
8.0 Attached to serosa SMT NS NS NS

Agaimy et al.12 63/F Terminal ileum 6.0 NS Not done
Baek et al.13 16/F Transverse colon 2.5 Submucosa with 

mucosal infiltration
Smooth round tumor ＋ − −

Kim et al.3 41/M Splenic flexure 13 Serosa, outside 
growing

Extrinsic compression ＋ ＋ −
Pisharody et al.14 11/M Sigmoid colon 1.2 Mucosa with extension 

to subserosa
Irregular surfaced sessile 

polypoid mass
＋ − −

Righi et al.15 11/M Sigmoid colon 3.5 Submucosa with 
mucosal infiltration

Peduculated polyp NS NS NS

Tanaka et al.16 14/F Sigmoid colon 6.4 Muscularis propria Not done
Qu et al.17 43/F Cecum 1.5 Mucosa Polypoid mass of wide base − − −
Ryan et al.18 15/F Cecum 3.7 Mucosa & submucosa Pedunculated lobulated 

polyp
− ＋ ＋

Park et al.4 7/M Ascending colon 4 NS Pedunculated polypoid 
mass

− − ＋
Gross et al.19 6/M Ascending colon 5.0 All layer Not done
The present case 62/F Sigmoid colon 5.5 Mucosa & submucosa 

with infiltration to 
serosa & pericolonic 
soft tissue

Polypoid lobulated mass ＋ ＋ ＋

M, male; F, female; NS, not specified; SMT, submucosal tumor.

cm보다 작았던 2예에서는 무경성 폴립으로 관찰되었고,14,19 

2.5-5.5 cm 크기에서는 유경성 폴립으로 관찰되었다. 장막층

에서 기원한 13 cm 크기의 증례에서는 외부압박소견으로 관

찰되었다.3 그 외 소견으로 점막표면의 궤양이 관찰된 증례가 

6예, 출혈이 관찰된 증례가 4예, 분엽상 모양이 관찰된 증례가 

4예 있었다. 

또, 대장내시경을 시행했던 13예 중 진단을 위한 조직생검

은 4예에서만 시행되었는데 그 중 1예(20%)에서 조직학적으

로 확진이 되었고,17 2예에서는 종양세포가 발견되었으나 확

진은 하지 못했으며,8,18 남은 1예에서는 비정형세포만 관찰되

어3 조직생검으로 확진되는 경우가 낮았다. 확진이 된 증례는 

점막층에서 발생한 증례였고,17 종양세포가 발견은 되었으나 

확진이 되지 못한 증례 중 하나는 점막하층에서 발생한 종양

이었는데 면역조직화학염색까지 시행하였으나 중간엽에서 발

생한 종양이라는 것만 확인되었고 확진이 되지 않아 수술로 

종양 제거 후 확진되었다.8 다른 하나의 증례는 점막층과 점막

하층에서 발생한 종양이었는데 그 논문에 조직검사의 결과가 

정확히 기술되어 있지 않고 악성종양을 시사한다고만 기록되

어 있어 왜 확진이 되지 않았는지는 판단하기 힘들었다.18 비

정형세포만 관찰되었던 증례는 종양이 장막층에서 발생하여 

장벽 외측으로 자라는 종양으로 내시경으로는 외부압박으로 

관찰되었기 때문에 확진이 되지 않았을 것으로 생각된다.3

이번 증례에서 구불결장내시경검사 시행 시 조직생검을 시

행하지 않았는데 이는 내시경 관찰 시 종괴의 점막 취약성으

로 삼출출혈이 있는 상태였고, 색조를 고려할 때 혈관종을 배

제할 수 없고, 생검 후 출혈의 위험성 때문에 조직생검을 시행

하지 않았다.

혈관주위상피모양세포종양은 드물게 발생하므로 표준치료
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는 정립되어 있지 않으나 수술적 절제가 추천되고 있다.19 그

러나 Baek 등13은 점막층과 점막하층에 국한되어 있고 복부 

전산화단층촬영에서 림프절 종대가 없는 2.5 cm 크기의 종양

을 내시경적 절제로 제거했다고 보고하였다. 이를 볼 때 종양 

크기가 작고 점막하층 이내에 국한되어 있으며 주변으로의 침

윤이나 전이가 없다면 내시경적 절제를 시도해 볼 수도 있을 

것으로 생각된다.

혈관주위상피모양세포종양은 드문 종양이므로 자연사나 

예후에 대해서 알려져 있는 바가 거의 없으나 대부분 양성의 

경과를 취한다고 알려져 있다.19 그러나 Folpe 등20은 악성경

과와 연관된 인자들로 5 cm 이상의 종양크기, 침윤성 성장, 

핵 다형성 정도, 괴사, 높은 유사분열정도(고배율상 1/50 이

상) 등을 제안하였다. 

결론으로, 장관에서 발생하는 혈관주위상피모양세포종양

은 매우 드물고, 내시경에서 종양이 존재하는 장벽내 위치와 

크기에 따라 다양한 모습으로 나타날 수 있으며, 점막층을 침

범하지 않는 한 조직생검을 하더라도 확진되는 비율이 낮았

다. 그러나 관강 내 고형의 짙은 붉은 색 종양이 있을 때는 

감별진단에 고려해야 하겠다.
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