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□증 례□

1)

서 론

신경 피부 질환 중 가장 빈도가 높은 질환인 제 1형 신경섬

유종은 2,000 내지 4,500명당 1명 정도의 발생 빈도를 보이는

상염색체 우성 유전성을 띤 선천성 질환으로
1)
신경 외배엽 및

중배엽의 형성 장애로 생기며 중추신경과 말초 신경 계통의 지

주 조직에 본질적인 변화를 일으킨다
2)
. 골조직, 피부, 연부조직,

내분비 및 신장과 소화기 계통의 병변을 동반하는 경우가 많은

데
3)
신장에서는 신혈관성 고혈압(renovascular hypertension)이

가장 흔하게 나타난다
4, 5)
. 저자들은 제 1형 신경 섬유종증(neu-

rofibromatosis type 1)에 병합된 이소성 신장 1례를 경험하였

기에 문헌 고찰과 함께 보고하는 바이다.

증 례

환 아:김○련, 7세, 여아

접수 : 2004년 9월 20일, 승인 : 2004년 12월 13일

책임저자 :이준수, 연세의대 영동세브란스병원 소아과

Correspondence : Joon Soo Lee, M.D.

Tel : 02)3497-3552 Fax : 02)3461-9473

E-mail : joonsl96@yumc.yonsei.ac.kr

주 소:출생 당시에 발견된 cafe-au-lait spot와 비정상적으

로 비대해진 콧등, 복부와 등에 용종 모양의 다발성 피부 결절.

분만력 및 과거력:재태기간 40주, 출생체중 4.5 kg으로 제왕

절개 분만된 환자로 특별한 주산기 문제는 없었으나 출생 직후

신생아 뇌수막염 및 신생아 경련을 주소로 치료받은 과거력이

있다. 영유아기 성장발달 상 운동발달 장애는 없었으나 언어 발

달 지연이 있다. 환아는 신생아 시기부터 등에 6×7 mm의

cafe-au-lait spot 4개가 등에 보였으나 대수롭지 않게 생각하

였으나 점진적으로 그 개수와 크기가 증가하여 18×15 mm의

cafe-au-lait spot이 9개가 가슴과 등에서 발견되었다. 1년 전

용종 모양의 다발성 피부 섬유 결절 3개가 가슴에서 발견된데

이어 지난 2년간 콧등이 커지는 증상을 보였다.

가족력:환자는 자매 중 첫째 아이로 환자와 유사한 병력이

있는 가족은 없었다.

현병력:환자는 7세 여아로 출생 당시에 발견된 cafe-au-lait

spot의 개수와 크기가 해가 거듭할수록 증가하고, 2년 전부터

콧등이 비정상적으로 커지며, 1년 전부터 배와 등에 용종 모양

의 다발성 피부 섬유 결절이 3개가 만져져 신경섬유종증이 의심

되어 내원하였다.

이학적 소견:내원시 활력 증후는 체온 36.8℃, 호흡 25회/분,

맥박수 90회/분, 혈압 110/70 mmHg이었다. 신체 계측상 환자
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Neurofibromatosis(NF) is an autosomal dominant disorder, probably of neural crest origin that affects

all three germinal layers. It is a group of heterogeneous multisystemic neurocutaneous disorders in-

volving both neuroectodermal and mesenchymal derivatives. Type 1(von Recklinghausen disease) is

the most common neurocutaneous disorder among the eight subtypes. Previous reports showed vari-

ous involvements in the renal organ. Renovascular hypertension is the most common major manifes-

tation of renal involvement in this disease. However, we experienced a case of ectopic kidney con-

current with neurofibromatosis type 1. The diagnosis of neurofibromatosis had been made by typical

skin manifestation on physical examination, and ectopic kidney was discovered accidentally during

routine abdominal sonography. The etiological basis of this association is not clear. We report a rare

case of coexisting neurofibromatosis and ectopic kidney in a 7-year-old girl with a brief review.

(Korean J Pediatr 2005;48:448-452)
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의 키는 125 cm(75 백분위수), 체중은 28 kg(>97 백분위수),

두위는 53 cm(90 백분위수)으로 발육과 영양상태는 양호하였다.

전신 소견 상 아파 보이지는 않았으며 발열이나 두부 및 경부

검사상 특이소견 보이지 않았다. 세극동 검사 결과 상 양쪽 홍

체에 작고 색조를 띤 Lisch nodule(Fig. 1)이 양안에 관찰되었

으며, 그 외 특이 소견은 없었다. 부드럽고 통증 없는 코의 외형

부종 소견이(Fig. 2A) 보였고 내비강은 정상소견이었다. 양쪽

겨드랑이에 주근깨(Fig. 3)와 등과 가슴에 소수의 용종 모양의

다발성 피부 결절과 18×15 mm의 cafe-au-lait spot이 9개가

발견되었다. 흉부 청진에서 호흡음은 깨끗하였고 심박수는 일정

하였고 심잡음은 청진되지 않았다. 복부 시진상 편평하였고 촉진

상 부드러웠으며 간이나 비장은 촉지되지 않았다. 내원 당시 의

식상태는 명료하였고 신경학적 검사 소견도 정상이었다.

검사 소견:입원 당시 일반혈액 검사상 혈색소 13.3 g/dL, 헤

마토크리트 37%, 백혈구 8,680/mm
3
(다핵구 54.2%, 림프구 37.6

%), 혈소판 309,000/mm
3
이었다. 혈액 생화학 검사상 Na/K/Cl/

HCO2 140/4.2/107/21 mEq/L, BUN/Cr은 7.8/0.6 mEq/L,

AST/ALT 19/7 U/L, CRP <0.19 mg/L이었으며 소변 검사상

이상 소견은 없었다, 뇌파 검사에서 간질양 이상파는 관찰되지

않았고, 뇌자기공명영상에서는 양측 시상과 내포에 과오종을 시

사하는 다초점성 고음영 병변과(Fig. 4) 코에 약한 음형 증가를

보이는 열기상 신경종이 발견되었다. 코 병변을 더 자세히 보기

위해 시행한 PNS CT상 24.6×12.6 mm의 열기상 신경종이

(Fig. 2B) 코의 피부와 연결되어 존재하며 비골의 부식도 동반

되어 있었고 미세한 양측 접형골의 저형성 소견이 의심되었다.

X-선 촬영상 장골은 얇아져 있지 않았으며 척추 측만증은 없었

다. 복부초음파상 및 도플러상 신혈류의 흐름은 정상이었으나 좌

신이 발견되지 않아 Tc-99m dimercaptosuccinic acid(DMSA)

를 시행하였다. DMSA상 골반 내에 축회전을 한 좌신이 발견되

었다(Fig. 5). 우신 대 좌신의 활성도는 75.9% 대 24.1%였다.

복부 컴퓨터단층촬영상 다른 복강 내 장기 이상은 없었으며 신

피질과 실질 이상은 없었으나 회전 이상을 보이는 좌측 골반신

이 발견되었다(Fig. 6). 신역류검사상 역류의 소견은 없었으며,

심장 초음파는 정상이었다. 소아 발달 검사실 발달지수상 70점

으로 경도의 발달지체 소견을 보여주었다.

치료 및 경과:환아 입원하여 시행한 자기 공명 사진을 통해

양측 시상과 내포에 과오종을 발견할 수 있으며 복부 초음파에

서 좌골반신이 우연히 발견되었다. 환아 신경섬유종증의 7가지

주 진단기준 중 5가지를 만족하여 신경섬유종증으로 진단되었다.

코성형을 시행하기 전에 시행한 facial bone 3D reconstriction

CT를 통해 이전에 MRI나 CT를 통해 보이지 않았던 0.4×0.6

Fig. 2. Plexiform neurofibroma on dorsum of nose. (A) Edematous dorsum of nose.
(B) PNS CT shows plexiform neurofibroma at nose with skin involvement and bone
erosion.

Fig. 1. Lisch nodules on right eye.
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cm 크기의 우측 사판 결손(cribriform plate) 0.3 cm 계관(cri-

stagalli area) 결손이 발견되어(Fig. 7) 사골을 통한 수막류

(transethm oidal meningocele) 가능성을 시사하였지만 뇌

hexamethylpropyleneamineoxime(HMPAO)과 뇌촬영술을 통해

수막류의 가능성은 배제되었다. 비대해진 코에 대한 외부 코성형

을 시행하였고, 코에서 제거한 2×0.7 cm의 조직 검사상 신경종

에 합당한 소견이 발견되었다. 소변검사와 신기능이 정상이므로

골반신에 대한 특별한 조치는 취하지 않았다. 매년 정기적인 추

적 관찰을 통해 환아의 성장과 발달을 점검하고 신경학적 이상

발견 시 뇌 MRI를 재시행할 예정이다.

고 찰

Neurofibromatosis는 1793년 Tileus에 의해 최초로 기술된

바 있으며, 1882년 von Recklinghausen이 신경섬유종증에 대해

처음으로 자세히 보고한 후 그의 이름을 따른 명칭을 갖게 되었

고 1900년 Thompson이 중심형(central type, 제 2형)과 말초형

(peripheral type, 제 1형)의 병리소견을 정립하면서 신경 외배

엽이형성으로 분류되었다
2)
. 2,000명 내지 4,500명 당 1명 정도로

발생하며
1)
어느 연령에서나 발병하는 상염색체성 우성유전성을

Fig. 6. Abdominal CT shows ectopic pelvic kidney of the left
kidney with rotation anomaly and minimal contour change.

Fig. 3. Right axillary freckling and cafe-au-lait spot.

Fig. 5. Tc-99mc DMSA reveals ectopic location and axis ro-
tation of left kidney.

Fig. 4. Harmatomas in both internal and thalamic area. MR
T2 weighted axial image shows multifocal high signal inten-
sity lesion involving both internal capsule and thalamic area,
suggesting most likely harmatomas change.
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띤 선천성 질환으로
6)
신경릉의 분화 및 이주이상으로 초래된 불

규칙적 출현율과 다양한 표현도를 특징으로 한다. 신경섬유종증

제 1형은 8가지형 중 가장 흔한 형으로 진행성이며, 말초와 중

추신경뿐만 아니라 피부, 골 조직, 내분비, 복강 내 장기, 혈관계,

안구 등 여러 장기를 침범하여 이환과 사망에 영향을 준다
3)
. 인

종이나 성별의 차이는 없고 반수에서는 가족력이 있고, 나머지

반수에서는 새로운 돌연변이에 의해 생긴다
7, 8)
. 유전학적으로

neurofibromin을 생성하는 17q11,2에 존재하는 유전자에 의해

발생하며
9)
, 임상적으로 사춘기 이전이면 최대직경이 5 mm 이

상, 사춘기 이후이면 최대 지경이 15 mm 이상의 cafe-au-lait

반점이 6개 이상, 겨드랑이와 서혜부의 주근깨(Freckling), 시신

경 교종(optic glioma), 2개 이상의 신경섬유종(neurofibroma)

또는 1개의 열기상의 신경종(plexiform neuroma), 접형골의 형

성 이상이나 장골이 얇아지는 것과 같은 전형적인 골 병변, 2개

이상의 Lisch 소결절, 사촌이내의 친척에서의 환자 발생의 가족

력 등의 조건 중 2가지 이상의 항목을 만족해야 한다
10)
. 뇌

MRI 상 양성의 교종 또는 과오종을 시사하는 비정상적인 신호

가 담창구, 시상, 내포 등에서 관찰된다. 본 증례에서도 신경섬

유종의 가족력이 없었으므로 새로운 유전자 돌연변이에 의해 발

생된 것으로 생각되며, 사춘기 이전부터 15 mm 이상의 전형적

인 cafe-au-lait 반점이 6개 이상 있었으며, 서혜부에 주근깨,

양측 시상과 내포에 과오종을 비롯해서 코에 열기상 신경종이

존재함으로서 신경섬유종증으로 진단되었다. 신경 섬유종이 복강

내 장기에 미치는 영향을 조사하는 과정에서 시행한 복부 초음

파상 좌신이 관찰되지 않았고 DMSA상 골반 내에 정상적인 신

피질과 실질을 갖는 축회전을 한 좌신이 발견되었다.

신경섬유종이 신장에 미치는 영향은 다양하다. 가장 흔한 영

향은 신동맥의 내막과 중막의 증식(intimal and medial hyper-

plasia)으로 또는 신동맥 외부의 신경섬유종의 압박에 의한 신동

맥 협착으로 인한 신혈관성 고혈압이다
4, 5)
. 신경섬유종의 병변은

전형적으로 신동맥들의 기시부에 나타나며, 이는 윈위부에 나타

나는 섬유근성 이형성증과 대조적이다. 신장 집합세뇨관과 방광

내외의 신경총에 발생한 신경종의 압박으로 비뇨기계 폐쇄 증상

과 함께 수신증(hydronephrosis)이 발생할 수 있으며, 발생 기

전은 명확하지 않지만 저인산염성 골연화증(hypophosphatemic

osteomalacia)도 유발할 수 있다
11)
. 신경섬유종증에서 다른 악성

종양이나 중추신경계 종양이 병발한다는 사실은 잘 알려져 있으

며
12)
일반인보다 신장에서 종양의 발생률 또한 일반인 보다 높

고 빌름스종양의 경우가 그러하다
13)
. 신경섬유종과 사구체성 질

환이 직접적인 인과 관계가 밝혀지지 않은 채 병발한 보고
14, 15)

및 선천성 신세뇨관 기능부전으로 골다공증이 발생한 경우도
15)

보고된 바 있다. 신경섬유종과 상염색체 우성 다낭종신이 함께

발견된 증례
16)
와 신장이 일측성 소신장인 경우

17)
, 일측성 신무발

육증을 동반한 분절상 신경섬유종의 1례
18)
도 찾아볼 수 있다. 신

경섬유종증이 마제신(horseshoe kidney)과 함께 발견된 례들은

있으나
19)
이소성 신장으로는 1998년 흉신(intrathoracic kidney)

이 같이 발견된 1례가 있다
20)
.

이소성 신장이란 정상적인 후복막내의 신와에 성숙된 신이 도

달하지 못하고 이상 위치에 고정된 신장을 말한다. 흉곽 내에서

골반강에 이르는 어느 위치에서도 발생할 수 있는데 신 이주시

정지된 위치에 따라 골반신, 요추신, 복부신 및 흉부신으로 크게

나눌 수 있으며 반대측으로도 전위되는 경우가 있다. 이중 골반

신이 가장 흔하며, 타측신의 선천적 결여나 식도폐쇄, 선천적 심

장기형 등 다른 장기의 기형을 동반하는 경우가 있다
21)
. 신장은

발생학적으로 중간중배엽과 배설강이 분화하면서 발생되며 발생

5주말에 요관싹은 몸통이 펴지고 요천부가 성장하면서 발생 6-7

주에 신장 미측의 배자 부분이 빠르게 성장하면서 수동적으로

상승한다. 발생 8주 경 부신에 의해 거의 정지되고, 발생 9주 경

신장은 복부대동맥의 분기부 상측의 후외측체벽에 놓인다. 이후

의 위치 변화는 느리며, 복막 뒤의 지방 및 결합 조직 속에 깊

숙이 놓인다. 신경섬유종증에서의 이소성 신장의 발생 기전에 대

Fig. 7. Facial bone 3D reconstriction CT shows two basal
bone defect. (A) 0.4×0.6 cm size of Rt. side cribriform plate
defect with anterior ethmoid ballooing changes. (B) 0.3 cm
size of pin point tract at the anterior aspect of cristagalli area.
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해 밝혀진 바는 없다. 신경섬유종증이 발생학적으로 신장의 중배

엽과 배설강의 분화에 직접적인 영향을 미쳤는지, 아니면 발생

6-7주에 신장 미측의 배자 부분의 성장에 간접적인 영향을 미쳤

는지는 연구해 보아야 한다. 이소성 신장은 일반적으로 저형성증

(hypoplastic)을 보이며, 축 회전을 보이고, 작은 혈관이 무수히

발달되어 있으며, 선천성 요관 이상을 동반한다. 또한 이소성 신

장은 임상적인 증상은 경미하나 동반되는 기형이 많으며 감염,

요석, 요관 폐쇄, 요실금 및 방광 요관 역류로 인하여 다양한 합

병증을 야기하고 수술적인 처치를 필요로 할 수 있기 때문에 조

기발견과 지속적인 추적 관리가 중요하다
21)
. 국내외로 이소성 신

장을 동반한 신경섬유종의 증례를 모아서 정확한 기전과 예후를

밝혀내는 노력이 필요할 것으로 생각된다.

요 약

본 저자들은 전형적인 신경섬유종증 환자에서 이소성 신장을

동반한 환자를 최초로 경험하였기에 문헌고찰과 함께 보고한다.
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