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유전분증은 비수용성 호산구성 당단백질 복합

체가 조직과 기관의 세포외 간질에 미만성으로

침착하여 생기는 질환으로 임상적 그리고 단백질

의 생화학적 성상에 따라 원발성, 속발성, 그리고

가족성 등으로 세분된다. 유전분증의 위장관 침범

빈도는 원발성 유전분증의 대부분 그리고 속발성

유전분증 환자의 반수정도로 보고되고 있다.1,2)유

전분의 위장관 침범은 위체부 대만의 점막주름의

강직 또는 소실, 소장 점막 주름의 비후, 결장의

협착과 허혈성 손상에 의한 궤양을 초래한다.3)또
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한 설사와 변비 그리고 장관 가성 폐쇄 등과 같은

운동장애에 따른 증상이 나타날 수 있으며4,5) 드

물게는 모세혈관 파쇄성의 증가에 따른 소화관

출혈로도 발현될 수 있다.6,7) 전신성 유전분증의

치료는 이차성인 경우 원인 질환의 교정이 우선되

며 원발성인 경우 colchicine, steroid 등을 사용하

나8,9)그 효과는 규명되지 않았고 5년 생존율이 20%

미만으로 불량한 예후를 보인다.10) 저자들은 위장

관 출혈을 보인 환자에서 내시경 검사상 하행결

장과 S상결장에 점막하 혈종과 다발성 궤양에 의

한 출혈로 확인된 일차성 유전분증 1예를 경험하

였기에 문헌 고찰과 함께 보고하는 바이다.

증 례

환 자: 김○필 남자, 61세

주 소: 복부 팽만감, 혈성 설사

과거력 및 현병력: 과거력상 고혈압으로 3년 전

부터 간헐적으로 약물치료를 받아왔으며 내원 2

개월 전부터 복부 팽만감, 복통 및 혈성 설사가

있어 본원을 방문하여 대장 내시경 검사 후 내과

에 입원하였다.

신체 검진 소견: 입원 당시 급성 병색을 보였으

며 체온은 36.1oC, 맥박 90회/분, 혈압 130/70 mmHg,

호흡수 20회/분이었고, 키는 162 cm, 체중은 54 kg

이었다. 결막은 창백하였으며 황달은 없었다. 청

진상 호흡음은 명료하였으며 심잡음은 청진되지

않았다. 복벽은 부드러웠으며 장음은 항진되었고

좌하복부에 약간의 압통이 있었다. 간과 비장은

촉지되지 않았고 하지의 함몰부종은 없었다. 직장

수지검사상 혈변이 확인되었으나 종물은 촉지되

지 않았다.

검사 소견: 말초 혈액 검사상 백혈구 8,500/mm3,

혈색소 11.7 g/dL, 혈소판 196,000/mm3이었고, 간

기능검사상 단백질 4.9 g/dL, 알부민 2.9 g/dL, 총

빌리루빈 0.9 mg/dL, AST/ALT 19/12 IU/L였고, 신

장기능검사상 BUN/Cr 40.5/4.4 mg/dL이었으며, 24

시간 소변에서 단백질은 2,135 mg이 배출되었다.

요중 Bence-Jone' s protein은 음성이었다. ESR 10

mm/hr, CRP 2.77 mg/dL, β2-MG 7.9 mg/L였고, 혈

청단백전기영동상 albumin 2.92 g/dL, α1-globulin

0.36 g/dL, α2-globulin 0.45 g/dL, β-globulin 0.56

g/dL, γ-globulin 0.57 g/dL였다. 면역 글로불린 검

사상 IgG 586 mg/dL, IgA 106 mg/dL, IgM 73

mg/dL, κ-light chain 145 mg/dL, λ-light chain 63

mg/dL였다. 말초 혈액도말 검사는 정상소견이었

다. 흉부 X-선 소견상 심비대는 없었고, 복부 단

순 촬영 소견상 소장의 가스 확장 및 장마비 소견

을 보였다. 복부 초음파 검사상 간 및 비장의 비

대소견은 보이지 않았다. 심전도 검사상 특이소견

은 보이지 않았으며 심장 초음파 검사상 정상소

견을 보였다. 상부 위장관 내시경 검사상 위체부

대만의 점막주름의 비후가 관찰되었으며, 점막표

면이 백색의 삼출물로 덮여 있었다. 그리고 현저한

위점막의 부종과 점막 파쇄성이 관찰되었다(Fig.

1). 십이지장 점막은 미만성 부종과 발적 및 점막

의 파쇄성을 보였다. 소장 바륨 조영술상 공장의

점막 비후양상을 보였으며, 대장 바륨 조영술상 S

상결장과 하행결장의 다발성 궤양과 협착, 경직

및 음영 결손이 관찰되었다(Fig. 2). 대장 내시경

검사상 직장 점막은 미만성 부종과 파쇄성을 보

였으나 S상결장부터 하행결장까지는 불규칙한 다

발성 궤양이 관찰되고 궤양저에는 응고된 혈액과

백색의 삼출물이 관찰되었으며, 궤양 주변의 점막

은 비후되어 있고 접촉에 의한 점막 파쇄성과 함

께 일부에서는 협착소견이 관찰되었다(Fig. 3A).

또한 특이한 소견은 S상결장과 하행결장에 출혈

이 동반된 점막하 혈종이 다발성으로 관찰되었다

(Fig. 3B).

조직생검 소견: 위 내시경 검사시 체부 및 전정

부에서 조직 생검을 시행하였으며, 대장 내시경

검사시에는 직장 및 S상결장에서 조직생검을 시

행하였다. 조직검사 소견상 점막고유층에 많은 림

프구들의 침윤과 점막근층의 비후가 관찰되었으

며 무정형의 분홍색의 호산성 침착이 세동맥과 점

막근층에서 관찰되었다(Fig. 4A). 또한 Congo red

염색 후 편광 현미경 소견상 세동맥과 점막근층

에서 녹색 편광을 보이는 초자질 구(globule)들의
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침착이 관찰되었다(Fig. 4B).

치료 및 경과: 보존적 치료 및 prednisolone 1일

30 mg을 투여 후 15일째 임상 증상의 현저한 호

전과 함께 대장 내시경 소견상 S상결장과 하행결

장의 점막하 혈종의 소실되었고 궤양들의 크기가

감소되었으며 점막 부종은 소실되었다. 그러나 장

의 협착은 지속되었다(Fig. 5). 환자는 내원 29일

째 갑작스런 패혈증 증세로 사망하였다.

고 안

유전분증은 다양한 기전에 의해 생성된 비수용

성 호산구성 당단백질 복합체가 조직과 기관의

세포외 간질에 미만성으로 침착하여 생기는 질환

이다. 분류는 임상적 그리고 단백질의 생화학적

성상에 따라 원발성, 속발성, 그리고 가족성 등으

로 세분된다.

유전분증의 정확한 발생 기전은 아직 확실치 않

으나 많은 요소가 관련된다고 보고되고 있다. 원

발성 유전분증은 전신성 유전분증의 가장 흔한

형태로 단일 클론 항체 경쇄(monoclonal antibody

light chain)에 의한 원섬유(fibril) 형성으로부터 발

생되며 일부에서는 다발성 골수종이 동반되는 것

으로 알려져 있다. 또한 가족성 유전분증은 정상

transthyretin이 외부적 자극으로 인하여 불안정하

게되어 발생된다. 속발성은 결핵이나 나병, 골수

염과 같은 만성 염증성 질환 환자에서 아밀로이

드 A 단백질로부터 형성된 유전분이 원인이 된다

고 한다.11)

전신성 유전분증의 증상은 침범된 장기에 따라

다르나 일반적으로 전신 피로감, 체중 감소, 현기

증 등이 초기 증상으로 나타난다. 신장을 가장 흔

히 침범하여 단백뇨가 나타나며 신증후군 및 만

성신부전으로 진행할 수 있다. 심장 침범에 의한

Fig. 2. Barium enema. The barium enema revealed ulcerations, multiple filling defects and luminal narrowing with nodular
and thickened mucosa involving sigmoid and descending colon.
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유전분증의 임상 양상은 울혈성 심부전, 부정맥,

심근경색, 전도 장애, 협심증, 제한성 심근증 등으

로 나타날 수 있다. 그 외 자율 신경계를 침범하

여 기립성 저혈압을 야기할 수 있으며 수근관 증

후군과 말초 신경증을 유발하기도 한다.10)

유전분증의 위장관 침범 빈도는 원발성 유전분

증의 약 70% 그리고 속발성 유전분증 환자의 약

50% 정도로 보고되고 있다.1,2) 위장관을 침범할 때

의 증상으로서 식도 침범시는 주로 운동기능장애

를 보이고,12) 위에 침범한 경우는 배출 지연을 동

반한 연동의 감소를 유발하고 궤양 및 위체부 대

만의 점막주름의 비후 또는 소실 등으로 인하여

위에서 십이지장으로의 출구 폐색이 나타나기도

한다.13) 소장의 유전분 침착은 균일하지 않으며

소장의 근육층이나 자율신경계의 손상이 초래되

어 통과시간의 지연, 고유 운동성의 장애 및 때로

흡수 장애를 동반하고 장폐색 양상을 보인다.14)

대장을 침범한 경우 궤양성 대장염과 유사한 임

상 양상을 보여 설사 및 직장 출혈 등을 초래하기

도 한다.15) 또한 유전분의 장관 점막 또는 점막하

침범으로 인하여 궤양을 형성하거나 장관의 혈관

을 직접 침범하여 다양한 위장관 출혈과 허혈, 천

공을 일으킬 수 있으나 대부분의 경우 심각한 출

혈은 드물다고 알려져 있다.7)또한 심각한 출혈을

보인 경우는 혈액 응고인자의 결핍이 동반될 수

있고, 간 침범으로 인하여 문맥압을 높여 식도 정

맥류 출혈을 일으켰다는 보고도 있다.7,16,17) 출혈

은 유전분이 침윤된 궤양에서 발생할 수 있으나

흔히 특별한 병변없이도 올 수 있다. 장관의 점막

하 혈종은 주로 외상이나 항응고제 등의 약물 투

여 또는 혈액 응고인자의 결핍에서 나타나는 소

견이다.18) 그러나 상기와 같은 인자 없이 점막하

혈종이 생기는 경우는 드문 것으로 알려져 있

다.18) 본 증례의 경우는 하부 장관 내시경 소견상

S상결장과 하행결장에 특이한 다발성 점막하 혈

종을 관찰할 수 있었으며 다른 보고에서와 같이

부정형의 다발성 궤양, 장관의 협착 및 점막의 파

쇄성을 관찰할 수 있었다.15) 또한 대장 바륨 조영

술상 이러한 점막하 혈종은 특이하게 다발성 음

영 결손으로 관찰되었고 다른 보고에서와 같이

장관의 부분적 협착, 대장 haustration의 소실, 두

꺼워진 점막과 결절상 그리고 궤양이 S상결장과

하행결장에서 관찰되었다.3) 이러한 점막하 혈종

으로 인하여 기계적 장폐쇄를 초래한 예가 보고

되기도 하였다.18)

유전분증의 진단은 침범된 장기의 조직 검사로

대부분 진단할 수 있다. 유전분은 광학 현미경 관

찰상, 헤마톡실린과 에오진 염색에 호산성을, crys-

tal violet 염색에 변색성을 보이고 Congo red 염색

을 한 후 편광현미경으로 보면 독특한 초록색의

이중 굴절성을 보인다.12) 조직 검사를 통한 양성

률은 간이 96%, 수지 부위가 95%, 신장이 90%,

직장이 84%로 보고된 바 있다.19) 그러나 최근 보

고에 의하면 보다 안전하고 예민한 검사 방법으

로 십이지장에서의 조직 생검률이 100%에 가까

운 양성률을 보이고 위 95%, 직장 91%, 식도 75%

의 양성률을 보인다고 한다.20) 본 증례의 경우 위

와 직장 및 S상결장의 내시경적 점막 생검으로

쉽게 진단할 수 있었다.

전신적 유전분증의 치료는 이차성인 경우 원인

질환의 교정이 우선되며 원발성인 경우 colchi-

cine, steroid 등을 사용하나 그 효과는 규명되지 않

았고8,9) 5년 생존율이 20% 이하로 불량한 예후를

보인다.10) 사망 원인으로는 울혈성 심부전(40%),

신부전(10%), 감염에 의한 사망, 드물게 위장관

출혈 및 장 폐쇄 등이 보고되고 있다.10) 그러나

본 증례의 경우는 내과적 약물 치료 후 임상 증상

과 추적 내시경 검사소견의 호전을 경험할 수 있

었다.

결 론

저자들은 하부위장관 출혈을 주소로 내원한

환자에서 내시경 검사상 하행결장과 S상결장에

점막하 혈종과 불규칙한 형상의 궤양소견 및 부

분적 협착 소견을 보인 일차성 유전분증 1예를

경험하였기에 문헌 고찰과 함께 보고하는 바이다.
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◇◇ 칼라사진 설명 ◇◇

Fig. 1. Esophagogastroduodenoscopy. The gastric mucosa was edematous, erythematous and friable. The gastric folds
on the greater curvature side of the body were enlarged and coated with white-yellow exudate.

Fig. 3. Initial colonoscopic finding. (A) There were multiple irregular discrete ulcerations coated with whitish exudate
in the sigmoid colon. The mucosa surrounding the ulcers showed edema and friability. The lumen of the bowel
was stenotic. (B) There were several red-colored elevated lesions with bleeding in the descending colon suggesting
submucosal hematomas.

Fig. 4. Pathology. Colonoscopic biopsy shows amorphous, homogeneous and eosinophilic deposit in lamina propria and
submucosal layer (A) (H&E 100). Polarizing microscopic examination of biopsy specimen reveals green
birefriengence (B) (Congo red 200).

Fig. 5. Follow-up colonoscopic finding. Two weeks after the treatment with steroid, follow-up colonoscope revealed
that the size of the ulcer decreased and the mucosal edema disappeared but the lumen of bowel was still narrow.

◇ 관련사진 게재：835쪽◇




	2: 
	1: 


