
Ⅰ. INTRODUCTION

육종(sarcoma)은 간엽층에서 유래한 악성 신생물로, 그 기

원은 근육, 섬유질, 혈관, 지방, 신경 조직뿐만 아니라 뼈와 

연골을 포함할 수 있다. 육종은 크게 연조직 육종과 뼈 육종

의 두가지로 분류할 수 있으며, 연조직 육종은 간엽층에서 유

래되어 70개 이상의 조직학적 아형을 가진 희귀하고 이질적

인 종양이다.1,2,3,4) 두경부 육종은 성인에서의 두경부 악성종

양에서 약 1%에 해당하며, 전체 육종의 약 5~15%정도로 보

고될 정도로 매우 드물다. 또한 전이된 경우는 이 중 약 1%

에 불과하다. 전이성 두경부암의 경우 대부분의 원발암은 폐, 

유방, 신장에서 발생한다.5,6) 이번에 보고할 미분화다형태육

종(undifferentiated pleomorphic sarcoma, UPS)의 경우, 이

전에는 악성 섬유성 조직구종(malignant fibrous histiocyto-

ma, MFH)으로 불렸으나 전자현미경의 등장 및 면역조직화

학법의 발전에 따라 진단 기준이 변경되어 최근에 개정된 

WHO 연조직 종양 분류에서 현재의 이름으로 바뀌었다.7) 해

당 육종이 혀에 전이된 경우는 매우 드물며, 현재 보고된 바

로도 그 수가 적어 본고에서는 흉벽에서 발생한 미분화다형
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태육종이 혀로 전이된 증례에 관해 문헌고찰과 함께 보고하

고자 한다.

Ⅱ. CASE REPORT

77세 남환은 2021년 10월 15일, 1달 전부터 혀에 물집이 

커지는 것 같다는 주소로 본원 구강악안면외과 내원했고, 임

Fig. 1. Clinical images of tongue mass(A, B), Magnetic resonance imaging (MRI) in axial view(C) and sagittal view(D) (Dixon meth-

od), Positron Emission Tomography(PET) in fusion axial view(E) and MIP(Maximum Intensity Projection) image(F).
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상 검사 상 변연이 불명확하며 경결감이 존재하는 돌출형 종

물이 관찰되었다. (Fig 1A, 1B) 환자는 2019년 7월 흉벽에 일

차적으로 발생한 미분화다형태육종에 대하여 완전한 절제를 

시행하였고, 술 후 보조방사선요법을 진행했으며, 약 1년 뒤 

양측 폐 전이 진단되어 항암화학요법 진행 후 2020년 11월 

전이된 종양의 완전한 절제를 시행한 병력이 존재하였다. 술 

후 약 9개월 경과 후 심장 및 기관분지부 하방에 두번째 전이

가 관찰되어 항암화학요법 진행 중이었으므로, 혀의 종물에 

대하여 전이성 육종 가진 하 진단정밀검사(자기공명영상검사 

및 양전자방출단층촬영 영상검사)를 실시하였다.

검사 결과 관찰되는 기관 분지부 하방에 잔존하는 종물과 

양측 폐로의 결절들이 폐 전이를 시사하였고, 양전자방출단층

촬영 영상검사 등에서 좌측 척추주변근육들, 양측 둔부, 우측 

장골, 좌측 내측 허벅지근육들과 혀 끝에서 높아진 FDG 집적 

소견이 관찰되어 전이로 진단하였다. (Fig 1C, 1D, 1E, 1F). 

이에 혀 끝 종물에 관하여 광범위 절제술 시행하였다.

조직검사 결과, 세포분열이 증가된 다형태 및 방추형 세

포들이 다발 구조를 형성하고 있었으며, 다핵 세포가 관찰되

었다(Fig. 2A). 이전 흉벽에 대한 중심부바늘생검(core needle 

biopsy) 검체에서도 유사한 병리조직학적 소견이 관찰되었

다(Fig. 2B). 면역조직화학염색 결과, actin(Fig. 2C), des-

min(Fig. 2D), CD34(Fig. 2E), S-100(Fig. 2F), MUC4(Fig. 

2G), CK AE1/AE3(Fig. 2H)에서 모두 음성을 보였다.

이러한 병리 결과를 토대로, 다형태 및 방추형 세포를 특징으

로 하는 연조직 악성 종양 가운데 평활근육종(leiomyosarcoma), 

악성 고립성 섬유성 종양(malignant solitary fibrous tumor), 

신경성 종양(neurogenic tumor), 저등도 섬유점액모양육종

(low-grade fibromyxoid sarcoma), 윤활막육종(synovial sarco-

ma) 등이 배제되어 해당 병소는 미분화다형태육종으로 진단되

었다.

환자는 완화 목적의 항암치료 진행 중 혀를 제외한 심장 

및 폐에 전이된 병소의 성장 관찰되어 호스피스 치료 진행 위

해 전원하였다. 혀 부위에서는 추적관찰기간 동안 재발 또는 

종물의 성장은 보이지 않았으며 그 외 특기할만한 합병증은 

없었다.

Ⅲ. DISCUSSION

이 보고는 흉벽에서 1차적 발생한 미분화다형태육종이 수

술 시 변연에서 완전한 절제가 되었지만 2년 후 구강 내 전이

가 발견 된 사례이다. 해당 병소는 다형성 세포와 방추 세포가 

혼재된 양상으로 그 사례도 극히 드물게 보고되고 있다.

1980년대까지 미분화다형태육종은 방추형 세포 및 대식 세

포와 유사한 종양 세포의 특징으로 인하여 섬유조직구

(fibrohistocytic) 기원의 악성 종양으로 판단되었다. 그러나 전

자현미경의 등장 및 면역조직화학법의 발전에 따라 해당 분류

가 점액섬유육종(myxofibrosarcoma) 등 다른 기원의 종양까

지 포괄하는 이질적(heterogenous) 분류로 밝혀지게 되면서 

진단 기준에 상당한 변형이 가해졌고, 최종적으로 미분화다형

태육종은 분화 계통을 특정하지 못하는 다형성, 방추형 등의 

세포 형태를 보이는 종양에만 진단 가능한 배제적 진단명

(diagnosis of exclusion)으로 결정되었다.7)

2017년 WHO classification에 따르면 미분화된 연조직 육

종(undifferentiated soft tissue tumor)은 이질적인 집합체

(heterogenous group)로, 배제(exclusion)의 과정을 통해 진

단이 이루어진다. 필수적인 진단 기준은 (1) 다형성, 방추 세

포, 원형 세포, 상피양 세포의 형태 (2) 특정 분화의 형태학적 

혹은 면역조직화학적 특징 부재 (3) 특정한 분자 수차

(molecular aberration)의 부재이다.7)

미분화다형태육종은 주로 성별에 관계없이 발병하며, 60대 

이상의 연조직 심부, 특히 하지 말단과 흉부에서 주로 발병하

는 것으로 알려져 있다. 치료법은 수술적 치료, 항암약물요법, 

항암방사선요법 등으로 다양하며, 수술적 치료가 생존률이 좋

은 것으로 알려져 있다. 하지만 사례가 드물고 정보가 부족해 

항암 약물 및 방사선 요법이 도움이 되지 않는다고 보기는 어

렵다.2,7)

조직학적으로 NCI(National Cancer Institute)와 FNCLCC

(French Federation of Cancer Centers Sarcoma Group)에서 

제시한 병기 체계는 없으나, AJCC(American Joint Committee 

on Cancer) 또는 UICC(Union for International Cancer 

Control)이 제시한 TNM 체계를 사용할 수는 있다. 연조직뿐

만 아니라 내장기관에도 발병할 수 있는 질환으로 두경부 영
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역의 원발 병소의 생존률은 다른 영역보단 낫지만, 본 증례의 

경우, 전이성 병소이기 때문에 두경부 영역의 병소에 대한 생

존률과는 연관 짓기 어렵다. 하지만 호흡기계 및 순환기계까

지 질환이 발병한 경우로 두경부 영역의 발병과 무관하게 예

후가 좋지 않다.7) 

본 증례는 차세대 염기서열 분석을 통하여 RB1 유전자의 

돌연변이가 확인됐는데, RB1 유전자는 13번 염색체 장완 

(13q14.2)에 위치하며 처음으로 발견된 암 억제 유전자

(tumor suppressor gene)으로 알려져 있다. 최근 누드마우

스의 생쥐 배아 섬유아세포(Mouse embryonic fibroblasts 

MEF)을 이용하여 실험한 연구에 따르면, Ras 돌연변이를 동

반하는 RB1 유전자 돌연변이는 육종 개시를 일으킬 수 있다

는 근거가 되며, 육종 중에서도 방추형 세포육종이라는 특이

적인 육종을 개시할 수 있다고 생각된다.9) Cancer Genome 

Fig. 2. Histopathologic examination and molecular pathologic results of the excision specimen from tongue (A) and core needle biopsy 

specimen from chest wall (B-H)

A. The specimen from tongue showed pleomorphic and spindle-like tumor cells with increased number of mitosis arranged as fascicle.

Multinucleated giant cells are seen as well(arrow). (Hematoxylin and eosin, ×100)

B. The specimen from chest wall showed similar histopathologic findings of the tongue specimen. Frequent multinucleated giant cells are

seen as well(arrows). (Hematoxylin and eosin, ×100)

C-H. Pleomorphic cells are negative for actin(C), desmin(D), CD34(E), S-100(F), MUC4(G), and CKAE1/Ae3(H). (Immunohistochemical staining,

×200)
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Atlas(TCGA)의 44례의 미분화다형태육종에 관하여 분석한 

최근 연구에 따르면, TP53, ATRX, RB1 유전자의 돌연변이가 

특징적으로 나타남을 알 수 있다. 그 중 RB1 유전자의 돌연

변이는 주로 유전자 결실의 형태로 확인되었으며, 약 78%정

도에서 확인할 수 있었다.10,11) 이러한 연구를 통해 RB1 유전

자에 관련한 표적치료가 미분화다형태육종의 치료로 가능할 

거라 사료되나 아직까진 RB1 유전자 돌연변이에 대해 FDA

승인 혹은 NCCN 가이드라인에서 제공하는 약제는 존재하지 

않는다. 아직 RB1 유전자에 관해서도, Ras에 관해서도 활성

을 안전하게 억제하는 방법은 발견되지 않았고, 현재도 계속 

연구 중이다.

Ⅳ. CONCLUSION

두경부영역에서의 육종 발병율은 매우 적으며 이의 한 종

류인 미분화다형태육종의 경우는 그 중 더욱 더 보고된 바가 

적다. 특히 혀 첨부에 미분화다형태육종이 전이성 병소로 발

병한 경우는, 우리 지식선상으로는 본 증례가 처음이다. 임상

에서 주로, 혀 첨부에 발병할 것으로 고려할 수 있는 외반성 

병소로는 양성의 자극성 병소 혹은 화농성 육아종 등을 생각

할 수 있다. 하지만 본 증례와 같이 단기간에 급격히 자라나며 

경결감이 느껴지는 병소에 있어서는 악성종양을 의심할 수 있

겠으며, 환자의 의학적 병력을 고려한다면 원발 병소보다는 

전이성 병소의 가능성을 염두에 두어야한다. 따라서 저자는 

술 전에 정확한 환자의 주소 파악이 필요하고, 정확한 의학적 

및 치과적 병력 청취가 선행되어야 하며 매우 드물게 발병하

는 병소라도 주의 깊게 감별을 요함을 다시 한번 강조하는 바

이다.
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