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1)

서 론

신경섬유종증 은 피부와 중추신경(Neurofibromatosis)

계의 특징적인이상을 동반하는 신경피부증후군 중의 하나

로 뇌의 발생 초기에 신경능선이 분화 및 이주하는 과정의,

이상으로 발생하는 질환이다 현재까지 밝혀진 가지 아형. 8

중 가장 흔한 제 형 신경섬유종증은 담갈색 반점1 (café-au-

피부의 말초 다발성 신경섬유종 홍체의lait spots), , Lisch

소결절이 특징적이며 제 형 신경섬유종증은 청력 소실을, 2
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동반한 제 뇌신경의 종괴가 특징적이다8 .
1,2)

소아에서 흡기 시 천음을 동반한 호흡곤란의 원인들로

성대마비 성문하협착증 등을생각해 볼 수 있고 연하장애, ,

가 동반되어 있는경우에는후두부의 종양을 반드시 감별해

야 한다 자세한병력청취와 신체 검진이 진단에 가장 중요.

하며 후두경검사 컴퓨터단층촬영 자기공명영상 등이 감별, ,

진단에 도움을 준다.
3)

후두에병변이 있는경우에는대부분

흡기 시 천음 을 유발하며 지속적으로 흡기 시 천(stridor) ,

음을 호소하는 영아에서 호흡곤란이 없는 경우에는 일차적

으로 후두연화증을의심하게 된다 신경섬유종이후두에발.

생하는 경우에는 주로 상기도의 폐쇄 증상 무호흡 목소리, ,

의 변화 연하곤란 등이 나타날 수 있다, .
4)

하지만 후두의신

경섬유종은 매우 드물기 때문에 이에 대한 경험이 적어 적

절한진단및치료의지연이초래될 수도 있다 이에본저자.
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Most patients with neurofibromas suffer from neurofibromatosis type 1 (von Recklinghausen s’

disease), which is characterized by café-au-lait spots and cutaneous neurofibromas. Neurofibromas

in the laryngeal area are extremely rare. Most patients with a laryngeal neurofibroma present with

dyspnea, dysphagia, stridor, or hoarseness, depending on the location and size of the tumor. We

present a case of a laryngeal neurofibroma in a boy with neurofibromatosis type 1. A 30-month-old

boy with neurofibromatosis presented to our hospital with respiratory difficulty and obstructive

sleep apnea. Magnetic resonance imaging demonstrated a round mass over the left carotid space,

and its location made surgical resection impossible. Hence, tracheostomy was performed to maintain

airway patency. The patient s symptoms improved after tracheostomy. Long’ -term follow-up is es-

sential owing to the possibility of recurrence. The patient has thus far shown no obstructive airway

symptoms for one year after closure of the tracheostomy. [Pediatr Allergy Respir Dis(Korea)

2011;21:131-136]
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들은 전신쇠약 및 수면 시 무호흡과 호흡곤란을 주소로 내

원하여 후두의 신경섬유종으로 진단된 환아 례를 경험하1

였기에 보고하는 바이다.

증 례

환 아:김 준 개월 남아O , 30 ,

주 소:수면 시 무호흡과 호흡곤란

현병력:내원 달전부터 전신 쇠약감 내원 일주일 전부2 ,

터 활동량이 감소하면서 전신부종을 보였고 내원 일 전부, 2

터 호흡곤란이 동반되어 타원에서 시행한 검사에서 호흡산

증과 심비대 소견이 관찰되었으며 심초음파 상 심박출율이

감소되어 기계호흡및 심장근육 수축촉진약물을 투여 받고

증상이호전되었다 이후 코 삽입관 으로분당. (nasal prong)

산소를공급하면서낮에는 특별한문제없이잘 지냈으1 L

나 수면 중에는 흡기 곤란에 이은 무호흡 증상을 보이면서,

산소포화도가 감소해 자다가 깨는 양상이 반복되어 본원으

로 전원되었다.

과거력및가족력:재태연령 주 일 제왕절39 2 , 3,530g,

개로 출생한 환아로 생후 개월 무렵부터 흡기 시 천음이3

있어 다른 병원에서 후두연화증을 의심해 경과를 관찰하였

다 생후 개월이후에 성장이거의 이루어지지않아 시행한. 6

성장호르몬 검사(IGF- 상 감소된 소견이 확인1, IGFBP3)

되어 증후군을 의심해 유전자검사를 시행하였으나Laron

음성이었다.

부계와 모계의 친척 및 조부모에서도 특이한 질환을 앓

은 가족력은 없었으나 어머니에게서 다수의 담갈색 반점과,

피부의 신경섬유종이 관찰되었다.

진찰 소견:키는 백분위수 미만 몸무게는79.5 cm (3 ),

백분위수 미만 머리둘레는9.4 kg (3 ), 50.5 cm (50- 백97

분위수 로 측정되었다 생체 활력 증후는 혈압) . 114/61

맥박수 회 분 체온 호흡수 회 분이mmHg, 108 / , 37.2 , 36 /℃

었다 의식은 명료하였고 크게 아파 보이지는 않았다 결막. .

과 공막은 깨끗했으며 만져지는 경부 림프절은 없었다 각, .

성 시에는 무호흡 및 호흡곤란이 없었으며 정상 호흡을 보

였다 그러나 수면시에는 흉곽의심한 함몰소견이관찰되었.

고 흡기성 천음이청진되었으며식은땀을흘리는 모습을 보

이는 등수면시 호흡곤란이 관찰되었다 심음은규칙적이었.

고 심잡음은청진되지 않았다 복부는편평하고 부드러웠고. ,

간과 비장및종괴는만져지지 않았으며 장음은정상적이었,

고 압통과 반발통은 없었다 사지는 정상적이었으며 부종, .

및 각 관절의 운동장애는 없었고 복부와 등에 약 정, 5 mm

도의담갈색반점이 개 관찰되었으나그 외출혈반및발진6

등은 없었다.

검사 소견:말초혈액검사에서 백혈구 호중22,600/ L (μ

구 림프구 단핵구 호산구 호52%, 31.6%, 13.6%, 2.7%,

염기구 혈색소 혈소판 이0.1%), 10.2 g/dL, 603,000/ Lμ

었다 동맥혈가스분석 검사상각성시. pH 7.52, PaCO2 50

mmHg, PaO2 65 mmHg, HCO3 41 mmEq/L, SaO2 94%,

수면 시 pH 7.33, PaCO2 94 mmHg, PaO2 76 mmHg,

HCO3 50 mmEq/L, SaO2 측정되었다 생화학 검사에94% .

서 나트륨 칼륨 혈당132 mEq/L, 4.6 mEq/L, 91 mg/dL,

칼슘은 이었다 심근효소 검사상9.5 mg/dL . creatine ki-

nase (CK) 32 IU/L, CK-MB 3.0 ng/mL, myoglobin 5.0

ng/mL, Troponin- 으로 정상 범위였으며I 0.006 ng/mL ,

이었다brain natriuretic peptide (BNP) 27 pg/mL .

Fig. 1. Chest radiograph showed (A) cardiomegaly with pulmonary congestion
before tracheostomy and (B) improved cardiomegaly after tracheostomy.
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방사선 검사:흉부단순방사선 사진에서 미세한 침윤성

병변이 의심되었으나 뚜렷하지 않았고 폐울혈을 동반한 심

비대 소견(cardio- 이 관찰되었다thoracic ratio: 0.65) .

경부 컴퓨터단층촬영상 코인두부터 후두까지 비대(Fig. 1)

칭적인 폐색을 유발하고 있는 저밀도의 병변이 관찰되었다.

경부자기공명영상검사상 왼쪽경동맥 공간(Fig. 2) (caro-

을완전히 둘러싸고있는약 크기의 병변을tid space) 4 cm

확인하였다.(Fig. 3)

기관지내시경검사:후두개의 윗부분이 부어 있었고 호,

흡 시에위쪽으로 돌출되면서폐색을유발했다 후두에 돌출.

되어 보이는 부분이 있었으며 성대와 성문 아래 병변은 관,

찰되지 않았고 기관지 내 병변도 없었다, .(Fig. 4)

심초음파:심방 및 심실의구조적 이상은 없었고 방실판,

막의 역류도 없었다 우심비대는 없었으나 좌심비대가 관찰.

되었으며 심박출율 좌심실단축, (ejection fraction) 75%,

율 로 측정되어 심실의 기능(fractional shortening) 40%

Fig. 4. Bronchoscopic examination showed omega
shape edema in the supraglottic area adjacent to
the epiglottis.

Fig. 2. Neck computed tomography scan showed asymmetric obliteration of
nasopharynx and larynx secondary to ill-defined hypodense mass-like lesion.

Fig. 3. An axial magnetic resonance imaging re-
vealed about 4 cm sized, hyperintense, minimally
enhancing, multinodular and infiltrative mass invol-
ving left parapharyngeal and left carotid space.
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은 정상적인 것으로 판단되었다.

경과:타원에서 심부전에 대한 치료를 받으면서 전원이

되었으나 본원에서 시행한 심초음파상에서는 심부전의 증

거가 없는 상태로 심부전 치료는 중단했다 낮 동안에는 특.

별히 호소하는증상이 없었으나 수면시에는 반복적으로 무

호흡에 의한 산소포화도저하로 자다깨는 양상이 반복되었

고 심한 늑골하함몰과 흡기 시 천음이 청진되어 수면 시에,

는 비침습양압환기(noninvasive positive-pressure ven-

를 시행하였다 이후에는 상기도 폐쇄 증상이 없이tilation) .

편안하게수면할수 있었다 경동맥과 내경정맥 미주신경을. ,

둘러싸고 있는 병변의 위치상 근치적 제거 수술은 합병증

발생의 위험이클 것으로 판단되어 병변의 아래부위로 기관

절개술을 시행하였다 기관절개술 후에흡기 시천음과수면.

시호흡곤란은완전히 개선되었고 개월 후시행한 흉부방, 2

사선사진에서 심비대 소견 역시 호전되었다 심초.(Fig. 1)

음파검사에서도 심실기능은 정상범위였으며 특이 소견은

관찰되지 않았다 개월 경과 후 시행한 경부 자기공명영. 15

상 검사에서 병변의 크기 증가 및 새로운 병변은 관찰되지

않았다 성장에 따른 기도 직경의 증가로 기도가 충분히 확.

보되었다고 판단되어 기관절개 삽관(tracheostomy canu-

을 제거하고 막는 수술을 시행하였다 이후에도 기도 폐la) .

쇄 증상이 없는 상태로 년간 외래 추적 관찰을 지속하고1

있다.

고 찰

신경섬유종증은 대개 상염색체 우성으로 유전하는 질환

이나 30- 에서는 돌연변이로 발생한다 피부와 신경계50% .

이상을 특징으로 하며 지금까지 종류의 아형이 알려져 있8

으나 제 형 신경섬유종증이 환자의 제 형 신경섬유1 85%, 2

종증이 로 대부분을 차지한다10% .
1,2)

제 형 신경섬유종증1

의 진단 기준은 사춘기 이전이면 최대 직경이 이상5 mm

사춘기 이후이면 최대 직경이 이상 의 담갈색 반( 15 mm )

점이 개이상 겨드랑이와 서혜부의 주근깨 시6 , (freckling),

각 신경 신경아교종 둘 이상의 신경섬유종 또는 하나의 얼,

기 이상의 신경종 접형골의 형성 이(plexiform neuroma),

상 이나장골의 겉질이 얇아지는 것(sphenoidal dysplasia)

과 같은 전형적인 골병변 두개 이상의 소결절 부모, Lisch ,

나 형제 자식 중 환자 발생의 가족력 가운데 가지 이상이, 2

만족될 때 진단할 수 있다.1,2,5,6)

신경섬유종증 환자에서 섬유종의 두경부의 침범은 25-

정도에서 발생하나후두의침범은매우드물다고알려35%

져 있으며 년 이 첫 증례를 보고했다, 1925 Suchanek .
7)

후

두의 신경섬유종은 대부분 제 형 신경섬유종증과 관련이1

있고 호흡곤란 폐쇄수면무호흡 연하장애 흡기 시 천음 등, , ,

의 증상이 나타난다 또한 병변의 위치와 크기에 따라서는.

목소리의변화가 동반될 수도있다.
8,9)

폐쇄수면무호흡은반

복적으로수면 시코골이 청색증 발한 흉곽함몰과 같은호, , ,

흡곤란 증상을 보이고 낮에는 구강호흡 주간 졸림증 과다, ,

활동과 인지장애 등을 나타내는 경우에 의심할 수 있다.
10)

심한 폐쇄수면무호흡의 경우에는 고혈압 좌심비대 폐동맥, ,

고혈압과 폐심장증 성장장애 발달장애를(cor pulmonale), ,

초래할 수도 있다.11-15) 소아에서 특히 문제가 되는 성장장

애의 경우에는 최근 조기 발견에 따른 치료로 그 빈도가 줄

었으며 적절한 치료가 이루어진다면 따라잡기 성장이 가능

하다.
11)

본증례에서도 생후 개월부터 약 년간의 성장장6 2

애가 동반되었고 기도절개술을 통해 수면 시 무호흡 및 호,

흡곤란이 개선된 이후에는 매년 5- 정도의 지속적인8 cm

성장을 보였다.

후두 신경섬유종의 가장 좋은 치료는 수술을 통한 근치

적 제거이나 치료법은 종양의 위치와 범위 증상의 중등도,

등을 고려해서 결정해야한다.
16,17)

병변의 침윤이 광범하거

나 신경이나 혈관을 포함하는 경우에는 근치적 제거와함께

후두의 기능을 보존하는 것이 불가능할 수 있다 이런 경우.

에는 후두 기능을 보존하기 위해 내시경적 접근을 통한 아

전적출술 을 시행한다 기도폐쇄를 유(subtotal excision) .

발하는 크기가 크고 침윤성병변인 경우에는 치료에 어려움

이 있으며 기도 확보를 위해 기관절개술이 필요할 수 있

다.
4,17-19)

후두 신경섬유종은 양성 종양이지만 기도 폐쇄와재발이

흔하고 약 에서 악성 육종 변성이 일어난다 상대적으로5% .

폐 뼈의 전이가 많고 이런 경우에 예후는 불량하다 제거, .

범위가 주요한 예후인자이며 가능한 범위에서 광범위한 절

제를 시행한 경우 병변의 진행이 늦고 재발율이 낮다 특히.

세 미만의 소아에서는 재발율이 높다고 알려져 있다10 .18)

두경부의 신경섬유종 제거술을 시행받은 환자의 약 5-10%

에서 영구적으로신경학적결손이 남는다 이러한높은 재발.

율과수술에 따른합병증의가능성 때문에 두경부신경섬유

종 환자에서 수술적 치료는제한적으로 시행되며 특히소아

에서 그렇다 그러므로소아에서 두경부 신경섬유종이 발견.

된 경우에는 만성적 경과를 밟을 것을 예상하고 접근을 해

야 한다.17,18,19) 본 증례에서 소개된 환자 역시 후두의 신경

섬유종을 동반한 제 형신경섬유종증으로 진단이 되었으나1 ,

주요 혈관과 신경을 감싸고 있는 종양의 위치를 고려했을
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때 수술에 따른 신경학적인 합병증이 발생할 가능성 및 위

험성 때문에 신경섬유종을 직접 제거하는 수술을 시행하지

는 못하였고 기도 폐쇄에 의한 호흡곤란 증상을 완화시키기

위해서 기도절개술을 시행하였다.

두경부의 신경섬유종은 매우 드물기 때문에 임상적인경

험이 적어 본 증례에서처럼 진단 및 적절한 치료가 늦어질

수있다 신경섬유종증환자에서 상기도폐쇄 증상을보이는.

경우에는 신경섬유종의 두경부 침범의 가능성을 반드시 생

각해 볼 필요가 있겠다.

요 약

후두의 신경섬유종은 매우 드문 것으로 알려져 있으며,

대부분 상기도 폐쇄 증상으로 발현된다 저자들은 수면 시.

무호흡과 호흡곤란을 주소로 내원한 개월환자에서 후두30

폐색을 유발하는 종괴를 확인하였으며 다수의 담갈색 반점

과 신경섬유종증의 가족력을 근거로 신경섬유종으로 진단

하였다 병변의 위치상수술적 절제술은시행하지않고기관.

절개술을 통해 증상이 호전된 증례를 경험하였기에 보고하

는 바이다.
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