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1)

서 론

낭포성 신질환은 신세뇨관이나 사구체 피막이 비정

상적으로 확장되었거나, 혹은 신원(nephron)과 연결된

낭포성 게실 같은 구조를 가진 질환으로
1)
그 유병율이
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나 병리 기전에 대해서는 아직 명확하게 밝혀지지 않

았다. 각 질환별로는 유전성, 발달성 및 후천성의 다양

한 원인, 조직학적 소견, 임상 양상과 예후를 나타내므

로
2, 3)
여러 가지 분류 방법이 제시되었는데, 미세절개

를 통한 형태학적 소견에 따라 분류한 Osathanondh과

Potter
4)
의 방법, 유전성, 비유전성 및 임상적, 방사선학

적, 병리학적 특징을 근거로 한 Glassberg 등
3)
의 분류

방법, 발병 연령, 가족력, 신장외 기관의 침범, 형태학

적인 특성을 고려한 Kissane
5)
의 분류법 등이 있다. 본
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Purpose : Renal cystic diseases comprise a mixed group of heritable, developmental and acquired

disorders. Recently the use of imaging modalities such as ultrasonography and radionuclide scan-

ning has increased the detection rate of renal cystic diseases. We studied to review the clinical

features and treatment of renal cystic diseases in children.

Methods : This study was performed in 95 children with renal cystic diseases in the Department

of Pediatrics, Asan Medical Center from October 1989 to June 2001.

Results : In 95 patients, there were 55 cases(58.0%) with multicystic dysplastic kidney(MCDK),

19 cases(20.0%) with simple renal cysts, 13 cases(13.7%) with hereditary polycystic kidney dis-

eases(7 with autosomal recessive type, 5 with autosomal dominant type, 1 with undetermined), 6

cases(6.3%) with renal cysts in tuberous sclerosis and 1 case(1.0%) with medullary cystic disease.

All MCDK patients had no renal dysfunction and hypertension during the follow-up period. Three

out of 13 with polycystic kidney diseases had progressed to end-stage renal disease during the

follow-up period. One case with a simple cyst underwent laparoscopic malsupialization for decom-

pression.

Conclusion : Renal cystic diseases have diverse clinicopathologic features and variable prognosis.

We emphasize that routine follow-up should be performed to prevent and to detect early treatable

complication in renal cystic diseases. Therefore, their natural history and treatment need further

investigation and long term follow-up is required. (J Korean Pediatr Soc 2002;45:232-239)
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연구에서는 Grantham 등
6)
에 의한 분류법에 근거하여

유전성, 후천성, 수질 낭성 질환, 단순 신낭포, 다낭포

성 신이형성증 등으로 낭포성 신질환을 분류하 다

(Table 1). 최근에는 산전 초음파의 발전으로 조기 진

단이 가능해지면서 낭포성 신질환의 병인, 유전, 자연

경과 등에 대해 연구가 활발히 진행되고 있다. 이에

저자들은 12년간 서울중앙병원에서 진단된 낭포성 신

질환 환아들의 분포, 임상 양상, 동반 질환, 진단, 치

료 및 예후 등을 분석하여 향후 진단 및 치료에 도움

이 되고자 본 연구를 시행하 다.

대상 및 방법

1989년 10월부터 2001년 6월까지 서울중앙병원 소

아과에서 진단 받은 낭포성 신질환 환아 95례를 대상

으로 낭포성 신질환의 분포, 임상 양상, 동반 질환, 진

단, 치료 및 예후 등을 의무 기록 및 방사선 검사를 토

대로 후향적으로 조사하 다. 낭포성 신질환의 진단은

대부분 초음파로 발견되었고, 질환에 따라 필요한 경우

Technetium-99 dimercaptosuccinic acid(DMSA) 신

스캔, Technetium-99 diethylenetriamine pentaace-

tic acid(DTPA) 신스캔, Technetium-99 mercapto-

acethyltriglycine(MAG-3) 신스캔, 배뇨성 방광 요도

조 술, 전산화 단층 촬 , 자기 공명 상 등을 시행

하 으며, 환아의 성장, 혈압 및 크레아티닌 측정, 추

적 초음파 등을 실시하여 질병의 경과 및 합병증 발

생 유무에 대한 추적 관찰을 시행하 다.

결 과

1. 대상 환아의 질환별 분포

대상 환아 총 95례 중에서는 다낭포성 신이형성증

(multicystic dysplastic kidney)이 55례(58.0%)로 가

장 많았다. 단순 신낭포(simple cyst)는 19례(20.0%)

로, 그중 단일 신낭포가 15례(15.8%), 다낭포(multiple

cyst)가 4례(4.2%) 다. 유전성 다낭포신(hereditary

polycystic kidney disease)은 13례(13.7%) 는데, 그

중 상염색체 열성 다낭포신(autosomal recessive pol-

ycystic kidney disease)이 7례(7.4%), 상염색체 우성

다낭포신(autosomal dominant polycystic kidney

disease)이 5례(5.3%), 분류가 명확하지 않은 1례(1.0

%)가 있었다. 수질 낭성 질환은 1례(1.0%)뿐이었고,

결절성 경화증 환아는 복부 초음파를 시행한 23례 중

신낭포가 관찰된 경우는 6례(6.3%) 다. 그외 다방성

낭포(multilocular cyst)가 1례 있었다(Table 2).

2. 각 질환별 진단시 연령 및 성별

진단시 연령은 다낭포성 신이형성증의 경우 55례

중 49례(89.0%)가 산전 진단되었고, 4례는 신생아기,

2례는 5세 이하 다. 유전성 다낭포신 환아는 산전 진

Table 1. Classification of Renal Cysts

Hereditary polycystic kidney disease

Autosomal dominant polycystic kidney disease

Autosomal recessive polycystic kidney disease

Acquired cystic kidney disease

(in azotemia and dialysis)

Cystic disease of the renal medulla

Medullary cystic disease

Autosomal dominant

Autosomal recessive

Medullary sponge disease

Simple cysts

Cystic renal dysplasia

Miscellaneous renal cystic disorders

Hereditary

Tuberous sclerosis

Von Hippel-Lindau disease

Nonhereditary

Solitary multilocular cysts

Pyelocalyceal cysts

Renal lymphangiomatosis

Hilar and perinephric pseudocysts

From Grantham JG, Nair V, Wincliofer F6)

Table 2. Distribution of Renal Cystic Diseases in
the Study Patients

Diseases No. of patients(%)

Multicystic dysplastic kidney 55( 58.0)

Simple cyst 19( 20.0)

Single 15

Multiple 4

Polycystic kidney 13( 13.7)

Autosomal recessive 7

Autosomal dominant 5

Undetermined 1

Tuberous sclerosis 6( 6.3)

Medullary cystic disease 1( 1.0)

Solitary multilocular cyst 1( 1.0)

Total 95(100.0)
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단된 경우가 6례, 1개월-5세가 4례, 6-15세가 3례

으며, 단순 신낭포는 산전 진단이 1례, 1개월-5세가 7

례, 6-10세가 4례, 11-15세가 7례로 학령기와 청소년

기에 많았다. 이상의 낭포성 신질환 환아에서는 남녀

비의 차이가 없었다. 수질 낭종 질환 환아 1례는 진단

당시 13세 남아 고, 결절성 경화증과 동반된 신낭포

의 경우 1세 이하가 2례, 1세 이상이 4례 으며 모두

남아 다.

3. 각 질환별 진단시 임상 증상

다낭포성 신이형성증 환아 55례에서는 산전 초음파

로 진단된 경우가 49례(89.0%)로 가장 많았으며 그

외 다른 동반 기형에 대한 검사 중 발견된 경우가 4

례(7.3%), 야뇨증 및 요실금에 대한 검사 중 우연히

발견된 경우가 각각 1례 다. 유전성 다낭포신 환아는

산전 초음파로 진단된 경우가 5례(38.5%), 복부 종괴

에 대한 검사로 발견한 경우가 3례(23.0%), 복통이나

야뇨증 등의 비특이적인 증상으로 검사 중 우연히 발

견된 경우가 2례(15.4%), 혈뇨에 대한 검사 중 발견

한 경우가 2례(15.4%), 가족력이 있어 발견된 1례

(7.7%)가 있었다. 단순 신낭포는 비특이적인 복통이나

혈뇨로 방문하여 우연히 발견된 경우가 18례(94.7%)

로 가장 많았으며, 결절성 경화증 환아의 경우는 동반

질환 유무를 알기 위해 복부 초음파를 시행하여 23례

중 6례(26.0%)에서 신낭포가 발견되었다(Table 3).

4. 동반된 요로계 기형 및 동반 질환

다낭포성 신이형성증에 동반된 요로계 기형을 보면

반대측 신장의 방광 요관 역류가 9례(16.4%)로 가장

많았고, 반대측 신장에 신우 확장, 다낭포(multiple

cyst)가 동반된 경우가 각각 2례, 후부 요도 판막, 중

복 요관이 동반된 경우가 각각 1례씩 있었다. 비뇨기

계 이외의 동반기형 및 질환으로는 심장 기형이 가장

흔했는데, 전 폐정맥 환류 이상, 판막형 폐동맥 협착,

심실 중격 결손과 동맥관 개존증을 동반한 폐동맥 협

착, 심실 중격 결손을 동반한 폐동맥 협착, 심실 중격

결손과 심방 중격 결손과 동맥관 개존증을 동반한 경

우로 모두 5례 다. 그 외 폐쇄항문이 동반된 경우

가 3례로 이중 1례에서는 VACTERAL(Verterbral,

Anal, Cardiac, Tracheo-Esophageal, Renal and

Limb anomalies)증후군이 의심되었다. 상염색체 우성

다낭포신은 동반 질환이 없었고, 상염색체 열성 다낭

포신의 경우 방광 요관 역류, 췌장 낭종이 동반된 경

우가 각각 1례가 있었다. 단순 신낭포는 2례에서 난소

낭종이 동반되었다.

5. 임상 경과

다낭포성 신이형성증 환아의 경우 모두 추적 관찰

기간 중 신기능 저하, 고혈압, 출혈, 요로 감염, 종양

발생 등의 합병증은 없었다. 상염색체 우성 다낭포신

환아의 경우 2례가 각각 6세, 8세에 말기 신부전으로

진행하 는데, 전자는 말기 신부전의 합병증으로 사망

하 고 후자는 신이식을 받았다. 상염색체 열성 다낭

포신 환아의 경우는 1례가 생후 5개월에 말기 신부전

으로 진행되어 복막 투석을 시행하 으나 13개월 후

에 사망하 다. 단순 신낭포의 경우는 대개 무증상으

로 치료가 필요 없이 외래에서 추적 관찰을 하 으나,

1례에서 8 cm으로 낭포가 크고 요관 신우 연결 부위

폐쇄 및 신우 압박이 관찰되어 복강경을 통한 malsu-

pialization을 시행하 다. 수질 낭성 질환 1례는 진단

당시 이미 말기 신부전으로 진행되어 있어 신이식을

받았다. 결절성 경화증 환아에서 발견된 신낭포는 모

두 무증상으로 합병증 없이 외래에서 추적 관찰을 하

다.

고 찰

신장은 낭포가 가장 잘 발생하는 기관으로 낭포의

조직학적 소견이 유사할 수는 있으나, 그 위치나 수,

임상적인 특징들은 매우 다양하다
7)
. 대부분 유전성,

발달성 및 후천성의 다양한 원인으로 인해 신원과 집

합관에서 발생하는 것으로 알려져 있으며, 분류 방법

으로 여러 가지가 제시되었는데 1964년 Osathanondh

Table 3. Clinical Manifestations of Patients at
Diagnosis

MCDK
*
PCKD† Simple cyst

Prenatally diagnosed 49 5 1

Incidentally 2 2 18

Associated anomaly 4 0 0

Abdominal mass 0 3 0

Hematuria 0 2 0

Family history 0 1 0

Total 55 13 19

*
multicystic dysplastic kidney
†polycystic kidney disease
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과 Potter
4)
는 낭포성 신질환을 미세절개를 통한 형태

학적 소견에 따라 4가지형으로 분류하 으나, 임상적

으로 적용하기는 힘들었다. 이후 1987년 Glassberg

등
3)
이 유전성, 비유전성, 임상적, 방사선학적, 병리학

적 특징을 근거로 하여 분류 방법을 제시하 고, 그

외 발병 연령, 가족력, 신장외 기관의 침범, 형태학적

인 특성을 고려한 1990년 Kissane
5)
의 분류법 등이

있다. 본 연구에서는 Grantham 등
6)
에 의한 분류법에

근거하여 유전성, 후천성, 수질 낭성 질환, 단순 신낭

포, 다낭포성 신이형성증 등으로 낭포성 신질환을 분

류하 다. 그 결과 총 95례의 낭포성 신질환 중 다낭

포성 신이형성증이 55례(58.0%)로 가장 많았고, 단순

신낭포는 19례(20.0%)로 그중 단일 신낭포가 15례

(15.8%), 다낭포가 4례(4.2%) 다. 유전성 다낭포신은

13례(13.7%)로 그중 상염색체 열성 유전 다낭포신이

7례(7.4%) 고, 상염색체 우성 유전 다낭포신이 5례

(5.3%), 분류가 명확하지 않은 1례(1.0%)가 있었고,

수질 낭성 질환은 1례(1.0%), 결절성 경화증 환아에서

신낭포가 관찰된 경우는 6례(6.3%) 다.

낭포성 신질환의 병인은 유전적, 산발적 혹은 후천

적으로 신원이나 집합관에서 낭포가 발생한다고 알려

져 있는데, 일반적인 병리 기전으로 낭포가 발생하고

진행하기 위해서는 3가지 과정이 필요하다고 생각되

고 있다. 첫째는 비정상적인 상피세포의 증식, 둘째는

세포외 기질의 형성과 대사 이상, 셋째는 세뇨관내 수

액의 축적으로 이는 대부분 고형 신생물과 감별되는

소견으로서 낭포가 커지면서 원래의 세뇨관과 분리됨

으로서 독립된 낭포가 형성된다는 것이다
2, 6)
.

다낭포성 신이형성증은 정확한 유병율은 알려져 있

지 않으나, 소아기 낭포성 신질환 중에서 가장 흔하

며, 또한 신생아 복부 종괴의 가장 흔한 원인 질환이

다
7, 8)
. 이 등

9)
의 연구에서는 44례의 환아 중 31례

(71.0%), 본 연구에서는 95례 중 55례(58.0%)가 진단

되어 역시 가장 흔한 질환이었다. 유전 질환은 아니며

병리 기전으로는 아직 정확하게 밝혀진 바는 없으나,

후신의 분화가 정상적으로 이루어지지 않아 이형성증

을 가져오게 된다는 주장, 일차적인 후신장발생 모체

(metanephric blastema)의 이상 혹은 발생 과정 중

생긴 요관 폐쇄가 연관되어 신장의 이형성증을 가져

온다는 등의 다양한 병인론이 제시되고 있다
7)
. 주로

남아에서 더 흔하며 한쪽에서 발생하나, 양측성으로

생기는 경우도 4-8%로 드물게 보고되고 있다
8)
. 그러

나 본 연구에서는 남녀비의 차이가 없었고, 양측성인

경우는 발견되지 않았다. 과거에는 주로 신생아 시기

의 무증상 복부 종괴로 진단되었으나, 최근에는 초

음파의 발전으로 산전 초음파로 진단하게 되었는데,

Wacksman과 Phipps
10)
의 연구에서는 441례의 환아

중 288례(65.3%)가 산전 초음파로 진단되었고, 이 등
9)
의 연구에서는 31례 중 25례(80.6%), 본 연구에서는

55례 중 49례(89.0%)가 산전 초음파로 발견되었다.

대개 반대편 신장의 대상성 비대가 관찰되며, 반대편

신장에 요로계 기형이 동반된 경우에는 방광 요관 역

류가 가장 흔하고 18-48%의 유병율을 보이며, 그 다

음으로 3-12%에서 요관 신우 연결 부위 폐쇄가 관찰

된다고 한다
11-13)
. 신 등

13)
의 연구에서는 총 36례에서

배뇨성 방광 요로 조 술을 시행한 23례 중 6례(26.0

%)에서 방광 요관 역류가 있었고, 본 연구에서도 역

시 방광 요관 역류가 가장 흔한 동반 기형으로서 9례

(16.4%)가 관찰되었다. 그외 요로계의 동반 기형으로

는 요로 폐색, 후부 요도 판막, 중복 요관, 요관 확장

등이 있다. 양측성 다낭포성 신이형성증의 경우는 비

뇨기계이외 기형이 동반될 경우가 많은데, 식도 폐쇄,

기관 식도루, 심실 중격 결손, 동맥관 개존증, Mec-

kel-Gruber 증후군, Beckwith-Wiedemann 증후군,

Williams 증후군, Trisomy 18, VACTERAL 증후군

등이 있다
7)
. 본 연구에서는 5례의 환아에서 각각 전

폐정맥 환류 이상, 판막형 폐동맥 협착, 심실 중격 결

손과 동맥관 개존증을 동반한 폐동맥 협착, 심실 중격

결손을 동반한 폐동맥 협착, 심실 중격 결손과 심방

중격 결손과 동맥관 개존증을 동반한 경우를 보 고,

그외 3례에서는 패쇄 항문이 관찰되었고, 이중 1례에

서는 VACTERAL 증후군이 의심되었다. 임상 양상

은 신생아 시기엔 주로 일측성 신종괴로 나타나고 무

증상으로 지내지만, 양측성일 경우 양수 과소증과 연

관되어 Potter 표현형을 보이며 폐형성 부전, 신부전,

고혈압이 흔하다. 관련된 합병증으로는 빈뇨, 복통, 요

로 감염, 배뇨 장애, 고혈압 및 윌름 종양, 신세포암,

중피종 등이 발생할 수 있다
14, 15)
. 다낭포성 신이형성

증의 자연 경과는 대부분 20-25년 후 자연적으로 퇴

행하는 과정을 보이지만
10, 13, 14)

, 반대편 신장 기능에

따라 장기적인 예후가 결정된다고 알려져 있으므로

신장 핵의학 검사나 배뇨성 방광 요도조 술을 통해

신우 요관 폐쇄나 요관 이상 및 방광 요관 역류 유무

의 확인이 필요하다. 치료로서 과거에는 주로 악성 변
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화의 위험성을 줄이기 위한 신절제술이 고려되어졌으

나, 악성 변화의 빈도는 극히 드문 것으로 알려져 최

근에는 신절제술은 시행하지 않고 장기간 추적 관찰

하는 경향을 보이고 있다
16, 17)
. 본 연구에서도 모두 합

병증 없이 외래에서 추적 관찰되었다.

상염색체 우성 다낭포신은 가장 흔한 유전성 낭포

성 신질환으로 알려져 있으며, 성인 말기 신부전의 원

인의 10%를 차지한다
18)
. 유병율은 500-1,000명당 1명

이며, 우리나라의 경우 만성 신부전의 1-2%를 차지하

는 것으로 보고되고 있는데
19, 20)
, 본 연구에서는 95례

중 5례(5.3%) 다. 병인으로는 염색체 16과 4번의 유

전적 결함으로서 PKD1, PKD2, PKD3의 3개의 유전

자 중 한개의 돌연변이로 발생하는 것으로 알려져 있

다
21)
. 병리학적인 소견은 모든 신원에 걸쳐 수 mm-

수 cm에 이르는 다양한 낭포들이 관찰되며 신장 뿐

만 아니라 간, 췌장, 난소, 고환, 갑상선, 비장, 송과체,

거미막하공간에도 발생할 수 있으며, 특히 간은 50%

에서 낭포가 관찰될 수 있으나 간기능의 장애나 문맥

압 항진증은 드물게 관찰된다
1, 17)
. 임상 증상은 상염

색체 열성 다낭포신과 구별되지 않게 신생아기부터

증상이 나타나는 심한 경우부터 무증상으로 초음파상

우연히 확인되는 경우에 이르기까지 다양한데, 대개

첫 10년간은 정상 신기능과 형태를 유지하고 주로

40-50대에 신부전의 증상이 나타나게 된다. 본 연구

에서도 5례 중 3례는 각각 1세, 3세, 14세로 정상 신

기능을 유지했고, 나머지 2례는 10세 이하에서 말기

신부전으로 진행되어 다양한 임상 양상을 나타냈다.

신장외 동반 질환으로 간, 췌장, 난소, 고환, 갑상선,

비장, 송과체, 거미막하공간의 낭포 형성, 뇌혈관의 동

맥류, 대장 게실, 심장 판막의 이상 등이 있는데, 이러

한 특징은 상염색체 열성 다낭포신과 구별되는 점이

지만 소아에서는 드물게 나타난다. 뇌동맥류의 경우

10-40%에서 동반될 수 있는데 나이가 어릴수록 파열

되는 경향을 보여 사망률을 증가시키는 인자로 생각

되고 있다
1, 6, 7)
. 양 등

19)
의 상염색체 우성 다낭포신 연

구에서는 간낭포가 21례 중 10례(47.6%)가, 송 등
20)

의 연구에서는 41례 중 15례(36.6%)에서 발견되어 가

장 흔한 병발 기관이었으며, 뇌동맥류는 모두 관찰되

지 않았다. 본 연구에서는 모든 환아에서 간낭포나 뇌

동맥류는 동반되지 않았다. 첫 10년내 증상을 보이는

경우는 10% 이하이며 1세 미만에서 주로 복부 종괴

를 보이거나 Potter 표현형을 나타내며, 신부전, 폐형

성 부전으로 사망할 수 있다. 1세 이후에는 대개 신장

비대, 고혈압, 혈뇨를 보이는데, 가족력이 있고 상염색

체 우성 다낭포신이 의심되지만, 무증상인 경우에도

혈뇨, 고혈압, 복부 종괴의 촉지 등을 위해 해마다 추

적 관찰이 필요하며 특히, 고혈압의 위험은 낭포의

수, 크기와 비례하므로 적극적인 치료가 요구되며 그

외 심판막의 이상, 간 낭종, 췌장 및 난소의 낭포 발

생에 대해서도 관찰이 필요하다
5, 6, 18)

. 진단은 초음파

나 전산화 단층 촬 을 통해 여러 가지 크기의 낭포

로 이루어진 신장 비대를 발견할 수 있으며 초음파의

경우 15-25세에는 7.2%에서 진단할 수 있으나, 30세

이후에는 100% 진단이 가능하게 되는데
1)
이러한 방

사선학 소견과 가족력, 그 외 간, 췌장의 낭포, 뇌동맥

류 등을 동반한 경우 진단할 수 있다
6)
. 예후는 아직

정확하게 알려져 있지 않으나, 신생아기와 아기에

증상이 나타나는 경우는 심한 증상을 보이고 나이든

소아에서는 예후가 비교적 좋으나, 40-50대에 크레아

티닌 상승을 보이면서 대개 50세 이후 투석이나 신이

식이 고려되어 진다. 치료는 말기 신부전으로 진행되

어 투석이나 신이식을 받기까지 신기능을 유지하는

것이지만, 50%에서는 결국 투석이나 신이식을 받게

된다
1, 18)
. 본 연구에서는 6세와 8세에 말기 신부전으

로 진행된 2례가 있었고, 전자는 울혈성 심부전으로

사망하 고, 후자는 신이식을 받았다.

상염색체 열성 다낭포신은 집합관의 낭포성 확장과

다양한 정도의 담관 이상 및 섬유화를 특징으로 하는

유전성 질환이다. 염색체 6번의 유전자 이상으로 인해

발생하며 연령에 따라 다양한 임상 양상을 나타내지

만, 1개의 유전자가 모든 표현형에 관련되어 있으며
1, 2, 7)

유병율은 10,000-40,000명당 1명으로 알려져 있

다
18)
. 본 연구에서는 95례 중 7례(7.4%) 다. 병리학

적 소견으로는 신집합관에 1-2 mm 정도의 낭포성

확장과 심한 간질 부종을 보이며, 사구체나 다른 세뇨

관의 수의 감소를 관찰할 수 있으나 신우 및 요관은

정상이다. 모든 상염색체 열성 다낭포신 환자는 간문

맥 주위의 섬유화를 보이고 다양한 정도의 담관의 증

식, 확장 등도 관찰된다
15, 16)
. 임상 양상은 연령에 따

라 다른데, 대부분 아기에 발견되며 출생시에 신장

과 간비대를 보이면서 75%에서 복부 팽만이 관찰되

며, 심한 양수 과소증이 있는 경우에는 폐형성 부전,

관절의 구축, Potter 표현형 등을 보이면서 출생 후

곧 사망하는 것으로 알려져 있다
5, 13, 17)

. 또한, 연령이
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증가함에 따라 서서히 신부전이 진행됨으로서 2세경

11%, 5세경 32%, 10세경 36%, 15세경 43%, 20세에

는 100% 신부전이 발생한다고 하 다
1)
. 본 연구에서

는 1례에서 생후 5개월에 말기 신부전으로 진행되어

복막 투석을 시행하 다. 선천성 간 섬유화의 경우도

연령이 증가함에 따라 진행되는데, 간문맥 담관의 증

가와 간문맥 주위의 섬유화가 동반되며 후에 문맥압

항진증, 비장 비대, 정맥류 출혈 등을 유발할 수 있다
5, 6, 14)

. 본 연구에서는 4례에서 담관의 확장과 간문맥

주위의 섬유화가 관찰되었는데, 모두 1세 이하 다.

진단은 산전 초음파 소견상 양측 신비대, 양수 과소

증, 방광내 소변 부재 등이 관찰되며, 신피질 및 수질

의 에코 증가와 집합관이 잘 보이지 않을 때 의심할

수 있으며, 동반될 수 있는 간문맥 주위 병변에 대한

검사도 필요하다
5)
. 합병증으로는 고혈압이 아기 및

아동기에 흔하며 적극적인 치료를 하지 않으면, 심장

비대, 울혈성 심부전을 유발하여 신기능 저하를 가속

화시키는 위험 인자로 알려져 있다
5)
. 치료는 대개 보

존적으로 고혈압과 울혈성 심부전을 치료하면서 복막

투석이나 혈액 투석을 병행하여 궁극적으로는 신이식

할 때까지 신기능을 유지하는 것이다
1, 2, 6, 18)

.

단순 신낭포는 성인의 경우 40세까지 0-6%, 40-60

세 사이에는 18-19%, 60세에는 31%의 유병율을 보

이는 비교적 흔한 낭포성 신질환이지만, 소아에서는

드문 질환으로 아직 정확한 유병율은 알려져 있지 않

다
1)
. 단순 신낭포의 진단기준은 단방성 낭포(unilocu-

lar cyst)이고 낭포와 신우간의 연결이 없으며, 상피

세포로 둘러 싸여 있고 신 조직은 포함되지 않으며,

낭포외 신장은 정상이며 신우나 요관은 정상인 경우

를 말한다
1)
. 병리학적 소견은 대부분 한쪽에 발생한

낭포로 크기는 0.5-1 cm이 보통이지만 3 cm 이상도

드문 것은 아니며, 신우와 연결되지 않는 하나 혹은

그 이상을 보인다. 병인은 아직 알려져 있지 않으며

임상 양상은 고혈압, 통증, 혈뇨, 요로 감염, 낭포의 감

염 등을 보일 수 있으나, 대부분 무증상으로 우연히

발견된 경우가 많고 신기능의 저하도 보이지 않는

다
1, 6)
. 본 연구에서도 총 19례 중 복통, 혈뇨 등의 비

특이적인 증상으로 내원하여 우연히 진단된 경우가

18례(94.7%)로 가장 많았다. 종양이 동반되는 경우는

2-4%로 드물지만 진단이 의심스러운 경우에는 전산

화 단층 촬 , 자기 공명 상, 혈관 조 술 등을 실

시하여 감별 진단하는 것이 필요하다
1, 5)
. 대개 자연적

으로 소실되므로 특별한 치료가 필요 없으나, 증상이

있는 경우 경피적 흡인술 및 경화 요법 치료, 경피적

혹은 복강경을 통한 malsupialization을 실시할 수 있

으며
22-24)
, 본 연구에서는 1례에서 8 cm으로 낭포가

크고 요관 신우 연결 부위 폐쇄 및 신우 압박이 관찰

되어 복강경을 통한 malsupialization를 시행하 다.

수질 낭성 질환(medullary cystic disease)은 연소

성 신결석증(juvenile nephrolithiasis)과 함께 청소년

기 신부전의 가장 흔한 원인 질환으로 알려져 있으나
1)
, 국내에서는 드문 질환으로서 본 연구에서도 낭포성

신질환 환아 총 95례 중 1례가 관찰되었다. 두 질환

은 임상 증상의 발현시기나 유전 양식이 다르지만, 해

부학적, 임상적으로 서로 유사하여 감별 진단이 어려

우나 요즘은 하나의 낭포성 신질환으로 분류되기도

한다
21)
. 조직학적 소견은 세뇨관 기저막의 파괴, 위축

및 낭포 발생, 간질 세포의 침윤과 섬유화를 특징으로

하며, 80% 이상에서 다음증, 다뇨증의 증상을 보인다
1, 7, 24)

. 병인은 연소성 신결석증의 경우 NPHP1,

NPHP2, NPHP3 유전자, 수질 낭성 질환은 MCKD1,

MCKD2 유전자 이상에 의해 발생하는 것으로 알려

져 있다
25)
. 감별점은 수질 낭성 질환은 상염색체 우성

으로 유전하는 질환으로 85%에서 신부전이 발생하기

전에 낭포를 형성하고, 연소성 신결석증 환자의 60%

에서 동반되는 망막 색조증(retinitis pigmentosa), 간

섬유화, 골격계 이상과 같은 신장외 기관의 증상이 없

고, 20-40세경에 말기 신부전으로 진행한다
6, 25)
. 본

연구의 경우 내원 당시 이미 말기 신부전으로 진행된

13세 남아 1례에서 신이식을 시행하 다. 진단은 가족

력이 있는 소아에서 만성 신부전이 발생한 경우 의심

할 수 있고 낭포는 1 mm-1 cm으로 초음파보다 전

산화 단층 촬 이 진단에 더 도움이 된다.

결절성 경화증은 피부 신경 증후군의 하나로 피지

선종, 경련, 지능 장애를 특징으로 하는 상염색체 우

성 유전 질환이다
1, 2)
. 임상적인 특징으로 중추 신경계

에 결절(tuber), 심장에 횡문근종(rhabdomyoma), 안

저에 과오종(hamartoma), 신장의 경우 혈관근지방종

(angiomyolipoma)와 신낭포가 관찰될 수 있는데, 대

부분 양측성, 다발성이다
1)
. 혈관근지방종의 경우는

50-80%에서, 신낭포는 10%에서 동반될 수 있다
1, 7, 26)

. 대개는 무증상으로 혈관근지방종의 경우 주로

10세 이후 발견되고, 드물게 자연 출혈이나 신부전으

로 진행될 수도 있다. 신낭포의 경우는 5% 이하에서
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신기능 장애를 유발하고, 2%에서 신장암이 동반된다

고 알려져 있어 특별한 치료는 없으나 정기적인 추적

관찰이 필요하다
1, 26)
. 진단은 초음파를 시행하여 에코

가 감소된 경우 신낭포를 진단할 수 있다. Stillwell

등
27)
의 연구에서는 결절성 경화증 환자 274례 중 95

례에서 검사를 시행하 고 51례(54%)에서 이상이 발

견되는데, 그중 혈관근지방종이 45례(47%), 신낭포가

17례(18%), 11례(12%)는 두가지 질환을 같이 가지고

있었다. 본 연구에서는 복부 초음파를 시행한 23례에

서 신낭포가 5례(21.7%), 혈관근지방종이 1례(4.3%),

두가지 모두 관찰된 경우가 1례(4.3%) 다.

결론적으로 낭포성 신질환은 무증상으로 지내다가

우연히 발견되어 치료가 필요 없이 경과 관찰만 필요

한 질환부터 신생아기부터 신부전으로 진행되거나, 비

뇨기계 뿐만 아니라 비뇨기계 이외의 기형도 동반하

는 질환까지 임상 양상, 예후, 치료 등이 다양하므로

각 질환별로 발생할 수 있는 고혈압, 신부전, 감염 등

의 합병증을 적절히 치료하기 위해서는 조기 발견, 정

확한 진단, 정기적인 추적 관찰이 중요할 것으로 판단

된다.

요 약

목 적:낭포성 신질환은 다양한 원인, 증상, 예후를

나타내며 최근 들어 상 진단의 발전으로 조기 진단

이 가능해지면서 병인, 유전, 자연 경과 등에 대한 연

구가 활발히 진행되고 있다. 본 연구에서는 낭포성 신

질환 환아들을 대상으로 그 빈도, 임상양상, 동반기형,

치료 및 예후 등을 분석하여 향후 진단 및 치료에 도

움이 되고자 하 다.

방 법: 1989년 10월부터 2001년 6월까지 15세 이

하의 낭포성 신질환 환아 95례를 대상으로 후향적 고

찰을 시행하 다. 산전 초음파로 발견된 경우 출생 후

초음파를 다시 시행하여 진단하 으며 질환에 따라

DMSA, DTPA, MAG-3 신스캔, 배뇨성 방광 요도

조 술, 전산화 단층 촬 , 자기 공명 상 등을 시행

하 다.

결 과:

1) 대상 환아는 총 95례 고, 추적 관찰 기간은 1

개월에서 8년 4개월이었다. 다낭포성 신이형성증이 55

례(58.5%)로 가장 많았고, 단순 낭포신은 19례(20.2

%) 으며, 그중 단일 신낭포가 15례(13.8%). 다낭포

가 4례(4.2%) 다. 유전성 다낭포신은 13례(13.7%)

고, 그중 상염색체 열성 다낭포신이 7례(7.4%), 상염

색체 우성 다낭포신이 5례(5.3%) 다. 수질 낭성 질

환은 1례(1.0%) 고, 결절성 경화증과 동반된 신낭포

는 6례(6.3%) 다.

2) 진단은 다낭포성 신이형성증의 경우 총 55례 중

에서 산전 초음파로 진단된 경우가 49례(89.0%)로 가

장 많았으며, 단순 신낭포는 비특이적인 증상으로 방

문하여 검사 도중 우연히 발견된 경우가 18례(94.7%)

로 가장 많았다. 유전성 다낭포신 환아는 산전 초음파

로 진단된 경우가 5례(38.5%), 복부 종괴에 대한 검

사로 발견한 경우가 3례(23.0%), 복통이나 야뇨증 등

의 비특이적인 증상으로 검사 중 우연히 발견된 경우

가 2례(15.4%), 혈뇨에 대한 검사 중 발견한 경우가

2례(15.4%), 가족력이 있어 발견된 1례(7.7%)가 있었

다. 결절성 경화증 환아의 경우는 동반 질환 유무를

알기 위해 시행한 복부 초음파에서 신낭포가 발견되

었다.

3) 동반된 요로계 기형 및 질환은 다낭포성 신이형

성증 환아들의 경우 반대측 신장의 방광 요관 역류가

9례(16%)로 가장 많았으며 비뇨기계 이외의 동반기형

으로는 심장 기형이 5례로 가장 흔했다. 상염색체 열

성 다낭포신의 경우 방광 요관 역류, 췌장 낭포가 동

반된 경우가 각각 1례가 있었고, 단순 신낭포는 2례에

서 난소 낭포가 관찰되었다.

4) 임상 경과로 다낭포성 신이형성증의 경우는 추

적 관찰 기간 중에 모두 합병증은 없었다. 유전성 다

낭포신 질환 13례 중 상염색체 우성 다낭포신 환아 2

례가 각각 6세, 8세에 말기 신부전으로 진행하 고,

상염색체 열성 다낭포신 환아 1례는 생후 5개월에 말

기 신부전으로 진행하 다. 단순 신낭포의 경우 요관

신우 연결 부위 폐쇄 및 신우 압박이 관찰된 1례에서

복강경을 통한 malsupialization을 시행하 고, 1례의

수질 낭성 질환 환아는 진단 당시 이미 말기 신부전

으로 진행되어 있어 신이식을 받았다.

결 론:낭포성 신질환은 여러 가지 임상 및 병리적

인 소견을 보이며, 무증상으로 지내다가 우연히 발견

되어 치료가 필요 없이 경과 관찰만 필요한 질환부터

신생아기부터 신부전으로 진행되거나, 비뇨기계 뿐만

아니라 비뇨기계 이외의 기형도 동반하는 질환까지

그 양상이 다양하다. 그러므로, 각 질환 별로 발생할

수 있는 고혈압, 신부전, 감염 등의 합병증을 적절히
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치료하기 위해서는 조기 발견, 정확한 진단, 정기적인

추적 관찰이 중요할 것으로 판단된다.
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