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A Case of Celiac Disease
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Celiac disease is a chronic absorptive disorder of the small intestine caused by gluten. The prevalence rate of celiac disease 
is 1% in Western countries. But, it is rare in Asian countries, and there is no celiac disease reported in Korea. Here, we 
report a case of celiac disease. An 36-years-old woman complained non-specific abdominal pain and diarrhea. She had anemia 
and was taking medication for osteoporosis. Colonoscopy showed no abnormality except shallow ulcer at the terminal ileum. 
Gastroduodenoscopy showed micronodularity at the duodenum 2nd and 3rd portion. Capsule endoscopy and enteroscopy showed 
villous atrophy and blunting of villi from the duodenum. Small intestinal pathology showed villous atrophy with lymphocyte 
infiltration. After gluten free diet, diarrhea, abdominal pain, anemia and osteoporosis were improved. And, she felt well-being 
sensation. This is a first case of celiac disease in Korea. (Korean J Gastroenterol 2013;61:338-342)
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서    론

Celiac disease는 유전적으로 감수성 있는 환자에서 식품

에 함유된 글루텐(gluten)에 의해 발생하는 흡수장애이다. 북

미, 유럽 등 서구에서의 유병률은 1% 정도로 비교적 흔한 질

환이나,1,2 우리나라에서는 아직 보고된 바가 없다. 최근 저자

들은 국내 최초로 celiac disease를 경험하였기에 문헌고찰과 

함께 보고하는 바이다. 

증    례

36세 여자 환자가 하루 3-4회의 설사를 주소로 가톨릭대학

교 서울성모병원 소화기내과에 내원하였다. 10년 전부터 식

후 발생하는 복부 불편감 및 팽만감이 있었고, 2년 전부터 하

루 3-4회 정도의 설사가 있었다. 환자는 최근 5년 간 10 kg 

정도의 체중감소가 있었고 식욕부진이 있었다. 복부 청진 결

과 장음은 정상이었으며 압통은 없었다. 골다공증이 있어 약

제를 복용 중이었고, 그 외 특이 병력은 없었다. 활력징후는 

혈압 100/60 mmHg, 맥박 90회/분, 호흡수 20회/분, 체온 

36.6oC였고, 내원 당시에 시행한 혈액검사에서 혈색소 11.4 

g/dL, mean cell volume (MCV) 98.9 μm3, 백혈구 수는 

9,370/mm3, CRP 0.95 mg/dL, 알부민 3.11 g/dL, 크레아티닌 

0.84 mg/dL, iron 64 μg/dL (50-150 μg/dL), total iron- bind-

ing capacity (TIBC) 194 μg/dL (250-450 μg/dL), ferritin 64 

μg/dL (10-120 μg/dL), vitamin B12 344 pg/mL (160-970 

μg/dL), folate 0.87 ng/mL (1.5-25 ng/mL)였다. 단순복부촬

영에서는 특이소견이 없었고, 대장내시경에서는 말단 회장에 

궤양이 있었다(Fig. 1). 상행결장에서 직장까지는 특이소견이 
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Fig. 1. Colonoscopic finding. Colonoscopy showed shallow ulceration
at the terminal ileum.

Fig. 2. Abdominal CT finding. Abdominal CT showed multiple 
conglomerated lymphadenopathies in the mesentery.

Fig. 3. Endoscopic finding. It showed diffuse micronodularity at the 
duodenal 2nd portion.

관찰되지 않았다. 복부전산화단층촬영에서 장간막 주위에 광

범위한 림프절 종대가 관찰되었다(Fig. 2). 상부위장관내시경 

결과 십이지장 모자이크양의 소결절이 관찰되었다(Fig. 3). 말

단회장 조직검사에서는 특이소견이 관찰되지 않았고, 십이지

장 조직검사 결과 융모의 위축성 변화가 관찰되었다(Fig. 4). 

흡수장애 감별을 위해 D-xylose 흡수검사를 시행한 결과, 혈

액에서는 0.01 mg/dL였고(25 mg 이상) 소변에서는 2.5 g (4 

g/5시간 이상)으로 확인되었다. IgA endomysial antibody 

(IgA EMA) 2 RU/mL (＜20 RU/mL), IgA tissue trans-

glutaminase antibody (IgA tTG)는 음성이었다. 림프세포 

증식병(lymphoproliferative disease)을 감별하기 위해 복강

경검사로 림프절 생검을 시행하였고 반응성 증식으로 확인되

었다. 염증성 장질환의 가능성을 고려하여 2개월 간 mesala-

zine, prednisolone을 투약하며 경과 관찰하였으나 증상의 호

전은 없었다. 환자는 연고지 근처 병원에서 경과 관찰하기로 

하였고 이후 추적 관찰하지 못하였다.

환자는 5년 후 재방문을 하였는데 복통을 호소하고 있었고, 

설사도 지속되고 있었다. 허리와 여러 관절에 통증이 있어 

bone densitometry를 시행한 결과, 척추의 T-score가 −4.2

였다. 내원 당시 혈액 검사 결과 혈색소 10.4 g/dL, MCV 

104.6 μm3, 백혈구 수는 5,900/mm3, 알부민 3.5 g/dL, 크레

아티닌 0.84 mg/dL, iron 57 μg/dL (50-150 μg/dL), TIBC 199 

μg/dL (250-450 μg/dL), ferritin 35.2 μg/dL (10-120 μg/dL), 

vitamin B12 77 pg/mL (160-970 μg/dL), folate 10.11 ng/mL 

(1.5-25 ng/mL)였다. 캡슐내시경을 시행한 결과 공장(jeju-

num)에서 융모의 높이가 낮아져 있었고, 부분적으로 위축성 

변화가 관찰되었다(Fig. 5). 상부위장관내시경에서 십이지장 

제2부에서부터 3부까지 이전에 관찰되었던 소결절이 관찰되

고 있었다. 소장내시경을 시행한 결과 공장에 융모의 높이가 

낮아져 있었고, 점막의 위축성 변화가 관찰되었다(Fig. 6). 공

장에서 조직검사를 시행하였고, 만성 염증성 변화와 함께 융

모의 위축성 변화가 관찰되었다(Fig. 7). 근위부 소장의 조직

검사에서 융모의 위축성 변화가 나타나는 것은 celiac dis-

ease의 특징적인 소견이므로 celiac disease를 강력히 의심

할 수 있었다. 글루텐 제한 식이를 교육 후 특별한 약제 처방

없이 경과관찰하였으며 2개월 후 외래 추적관찰 결과 환자는 

전신 상태가 많이 호전되었고 설사도 없었다. 1년 후 시행한 

혈액검사 결과 혈색소 12.7 g/dL, 알부민 4.1 g/dL로 호전되

었고, bone densitometry에서 T-score가 −1.4로 호전된 소

견을 보였다. 글루텐 제한 식이로 뚜렷한 임상적 호전을 보였

으므로 celiac disease로 확진할 수 있었다.
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Fig. 4. Microscopic findings of the duodenal 2nd portion. (A) Villous atrophy, crypt hyperplasia in a biopsy of duodenum 2nd portion (H&E, ×100).
(B) Increase in the intraepithelial lymphocytes was noted (H&E, ×400).

Fig. 5. Capsule endoscopic finding. It showed blunted villi with focal
atrophic change at the jejunum.

Fig. 6. Enteroscopic finding. It showed diffuse atrophic villous 
mucosal change with blunting of villi at the jejunum.

고    찰

Celiac disease는 밀, 보리, 호밀에 있는 불용성 단백질인 

글루텐의 섭취로 인해 발생하는 소장의 흡수장애로 설사, 지

방변, 복통, 체중감소, 영양결핍 등의 증상을 보인다. 위장관 

외 증상으로 빈혈, 골감소증, 불임 등이 동반될 수 있다. 빈혈, 

골감소증은 비교적 흔하게 나타나며 골감소증은 celiac dis-

ease 환자의 70% 정도에서,3 골다공증은 25% 이상의 환자에

서 나타나는 것으로 보고되었다.4 소아에서 celiac disease가 

발병할 경우 성장 장애가 나타난다.

Celiac disease의 진단은 임상증상과 IgA EMA, tTG an-

tibody 등의 혈액검사, 근위부 소장의 조직검사를 통해 이루

어진다.5 이 중 근위부 소장의 조직검사가 가장 중요한 진단적 

검사이고 조직검사는 십이지장 제2부, 3부에서 시행해야 한

다. 내시경 소견은 십이지장 주름의 scalloping 또는 소실이 

특징이며, 이러한 소견이 나타나지 않는 환자도 있다. 그 외 

점막의 모자이크양 변화 또는 결절성 변화가 있을 수 있다. 

조직학적 소견은 융모의 위축성 변화가 특징적인 소견이고 그 

외에도 상피 내 림프구의 침윤 등이 있을 수 있다. 조직학적 

소견은 융모의 위축과 림프구의 침윤 정도에 따라 5단계로 

나눌 수 있는데 이는 환자의 임상 증상과 일치한다.6 IgA 

EMA, tTG antibody의 민감도와 특이도는 95% 정도이다.6

Celiac disease의 주된 치료는 글루텐 제한 식이를 하는 

것이며, 밀, 보리, 호밀, 귀리 등의 섭취를 제한하도록 한다. 
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Fig. 7. Microscopic findings of the jejunum. (A) It revealed marked chronic inflmmation with lymphoid aggregation and blunting of villi (H&E, 
×100). (B) It revealed lymphoid aggregation and villous atrophy (H&E, ×400).

맥주, 사탕, 허브차 등에도 글루텐이 함유되어 있는 경우가 

있으므로 주의하는 것이 좋다. 글루텐 제한 식이로 임상 증상 

뿐만 아니라 조직학적 소견도 호전된다. 만성 소화장애 환자

의 10% 정도는 글루텐 제한 식이에 반응이 없는데, 이러한 

경우에는 글루코코르티코이드(glucocorticoid) 등을 사용해 

볼 수 있고, 최근에는 cladribine, 조혈모 이식 등이 효과가 

있다는 연구가 있었다.7 Celiac disease는 글루텐 섭취로 인

해 발생하므로 식습관과 연관이 있다. 한국을 비롯한 일본, 

중국 등 쌀을 주식으로 하는 동아시아권 국가에서는 발생률이 

매우 낮거나 보고된 바가 없고, 아시아권 국가 중에서도 글루텐 

섭취량이 많은 중동, 인도 등에서는 발생률이 1:500-1:20,000 

정도로 보고되었다.8

이번 증례에서 환자는 10년 전부터 비특이적인 위장장애가 

있었고 2년 전부터 설사가 있었으나 진단을 하지 못했다. 간

간이 소화제, 지사제 등의 약제만을 복용하였을 뿐 상급 의료

기관의 진료는 받지 않았다. 처음 내원 당시 시행한 상부위장

관내시경에서 십이지장에 소결절이 있었고 십이지장 조직검

사에서도 융모의 위축성 변화가 관찰되어 celiac disease의 

특징적인 소견이 있었으나, IgA EMA, tTG antibody가 음성

이고 해당 질환이 국내에 보고된 바가 없어 celiac disease를 

강력히 의심하기가 어려웠다. 십이지장 조직검사에서 상피내 

림프구 침윤이 있고, 복부전산화단층촬영에서 림프절 종대가 

있어 림프종일 가능성을 염두에 두고 복강경으로 림프절 생검

을 하였으나 특이소견이 없었다. 대장내시경에서 말단회장에 

궤양이 있어 국내에 보다 흔한 질환인 염증성 장질환을 먼저 

의심하였다. 항염증제를 처방하였으나 첫 2개월 동안 증상호

전이 없었고, 이후 연고지 병원에서 추적관찰하기로 하고 전

원하였으므로 정확한 진단을 하지 못하였고 진단이 늦어졌다. 

다시 내원하였을 때 환자는 여전히 설사, 복통 등의 위장장애

를 호소하고 있었고, 골다공증이 매우 심하였다. 환자는 cel-

iac disease의 증상을 보였고, 추가로 시행한 소장내시경에서 

celiac disease의 특징적인 소견이 관찰되었으며 조직검사에

서도 전형적인 소견을 보이고 있어 celiac disease를 진단할 

수 있었다. Celiac disease의 임상증상은 환자에 따라 매우 

다양하게 나타나고 특징적인 증상이 없다. 또한 우리나라에서 

지금까지 celiac disease가 보고되지 않았으므로 이 질환에 

대한 의료진의 인식이 낮다는 점을 감안할 때, 진단되지 않은 

잠재적 환자가 더 있을 가능성이 있다고 생각된다. 

저자들은 만성설사와 복통, 골다공증이 있었던 celiac dis-

ease 환자를 글루텐 제한 식이로 치료한 예를 국내 최초로 

보고하는 바이다. 식습관이 서구화됨에 따라 celiac disease

의 발생이 증가할 가능성이 있으므로 비특이적인 만성의 위장

장애를 보이는 환자에서 celiac disease를 고려해야 할 것이

다.
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