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We report a 10-year-old girl with the blue rubber bleb nevus syndrome (BRBNS) who had chronic severe 

anemia caused by chronic occult bleeding in the gastrointestinal (GI) tract. The patient was admitted to 

the hospital frequently for recurrent pallor and fatigue since the age of 7 years. Gastroduodenoscopy and 

capsule endoscopy revealed multiple venous malformations with blood oozing in the stomach, small bowel 

and colon. The patient was treated by aggressive surgical resection of the 23 vascular malformations in 

the GI tract. The patient is well without anemia 15 months post surgery. (Korean J Pediatr Gastroenterol 

Nutr 2008; 11: 198∼203)
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서 론

  Blue rubber bleb nevus syndrome (BRBNS)은 주로 피

부와 연조직, 위장관의 다발성 정맥 기형과 위장관 출

혈을 특징으로 하는 매우 드문 질환이다1). 정맥 기형은 

신체 어느 곳이나 침범할 수 있다. 환자는 주로 위장관

계의 정맥 기형에서 비롯되는 급성 또는 만성 출혈로 

심각한 철결핍성 빈혈이 반복되고, 이로 인해 잦은 입

원과 빈번한 적혈구 수혈을 받아야 하는 상황이 초래된

다2,3). 출혈은 현성 또는 잠복성으로 나타날 수 있다.

  최근, 국외에서는 소장에 존재하는 정맥 기형을 확인

하기 위해 캡슐 내시경이 이용되고 있으며4,5), 치료는 

광범위한 외과적 절제가 선호되고 있다3,6). 하지만 국내

에서는 이러한 진단 및 치료 기법이 적용된 증례보고는 

아직 없다.

  위장관계를 침범한 BRBNS 증례는, 국내에서 성인의 

경우는 1995년 Moon 등
7)
이 보고한 증례가 유일하다. 

이 보고에서는, 어지러움과 직장 출혈로 내원한 29세 
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남자 환자에서 피부와 위, 대장에서 수십개의 다발성 

정맥기형을 확인하였다고 하였으나, 출혈을 일으킨 직

장 내의 정맥 기형에 대해서만 내시경적 절제술을 시행

하였다고 하였다. 소아에서는 2000년 김
8)
이, 부분 발작

을 주소로 내원한 11개월 여아에서 피부와 뇌-MRI에서 

정맥기형을 확인하여 보고한 증례가 있으나, 위장관내

시경을 시행하지 않아 위장관계의 정맥 기형 여부에 대

해서는 알 수 없다.

  본 증례는 국내에서, 진단적 검사로 캡슐내시경을 이

용하고 광범위한 외과적 절제술로 치료한 BRBNS 증

례로서는 처음이다. 저자들은 만성 철결핍성 빈혈로 내

원한 10세 여아에서 캡슐내시경을 비롯한 내시경적 검

사로 위장관계의 다발성 정맥 기형을 확인하여 blue 

rubber bleb nevus syndrome을 진단한 후, 광범위한 외

과적 절제술로 치료하였기에 이에 보고하는 바이다.

증      례

  환  아: 강○○, 여아, 10세

  주  소: 안면 창백, 피로

현병력: 3년 전부터 만성적인 빈혈로 치료받던 환아

가 7일 전부터 창백해지고 심한 피로감으로 본원을 내

원하였다. 구토나 설사, 혈변 그리고 복통은 없었다. 3

년 전(7세경)부터 뚜렷한 위장관 출혈의 증상이 없이 

심한 빈혈(혈색소 3.6∼6.8 g/dL)이 반복되어, 4회의 입

원을 하였고 빈번한 수혈을 받았다. 골수 검사와 혈관 

촬영 등의 검사를 하였으나 빈혈의 원인을 찾지 못하였

다.

과거력 및 가족력: 환아는 출생 직후에 앞쪽 흉부에 

피하 혈관종으로 의심되는 종괴가 있었으며, 이후 크기

가 점점 증가하여 고개를 숙이지 못할 정도가 되어 4세

가 될 때까지 여러 차례 경화 요법을 받은 병력이 있다. 

이 후 환아는 7세 경까지는 특별한 문제 없이 잘 지냈

다. 가족 중에 빈혈이 있는 사람은 없었다.

진찰 소견: 내원 당시 몸무게는 37.0 kg (50∼75 백분

위수), 키는 137 cm (25∼50 백분위수)이었다. 활력 징

후는 혈압 100/60 mmHg, 맥박수 105회/분, 호흡수 22회/ 

분, 체온 36.7oC였다. 환아는 만성 병색이었다. 결막은 

창백하였고 앞쪽 흉부에는 부드럽고 작은 피하 종괴

(3×5 cm)가 만져졌으나 육안으로는 식별이 되지 않을 

정도였다. 심음은 규칙적이었고 잡음은 없었다. 폐음은 

깨끗하였다. 복부에 만져지는 종물은 없었고 압통이나 

반발통도 없었다.

검사 소견: 입원 당시 혈액 검사 결과는 백혈구 

4,300/mm3, 혈색소 6.0 g/dL, 헤마토크리트 20.5%, 혈소

판 487,000/mm3이었다. 혈청 철분은 12.0μg/Dl (정상치 

50∼180μg/Dl), TIBC 404 ug/dL, Ferritin은 2.5 ng/mL 

(정상치, 7∼150 ng/mL)이었다. 대변의 잠혈 검사는 양

성이었다.

  내시경 소견: 입원 당시 시행한 상부위장관 내시경에

서 4개의 무경성 청색의 정맥 기형이 위의 전정부와 대

만, 기저부에서 관찰되었다(Fig. 1). 위 전정부에 있는 

정맥 기형의 표면에는 삼출성 출혈이 동반되어 있었다. 

퇴원 후 추적 진료 중 시행한 대장내시경 검사에서 상

행 대장과 횡행 대장에 각각 한 개씩의 무경성의 청색 

정맥 기형이 관찰되었으나 출혈 소견은 없었다(Fig. 2). 

또한 추적 진료 중 소장의 병변을 확인하기 위해 캡슐

내시경을 시행하였으며, 근위부 공장과 원위부 회장에

서 보라색의 유경성 정맥 기형이 각각 한 개씩 발견되

었으나 출혈은 관찰되지 않았다(Fig. 3).

  영상의학검사 소견: 흉부 MRI에서 앞쪽 흉벽에 다발

성의 정맥 기형이 관찰되었으나 흉강 내로 침범하는 소

견은 없었다(Fig. 4).

  치료 경과: 입원 후 환아에게 적혈구 수혈을 시행하

였으며, 혈색소가 8.5 g/dL까지 증가되는 것을 확인하

였다. 위내시경에서 발견된 정맥 기형 중의 하나에서 

표면에 삼출성 출혈이 관찰되었다. 하지만 위장관계의 

대량 출혈 소견은 보이지 않아 추적 진료 및 검사에서 

수술 여부를 결정하기로 하고 철분제를 처방하고 퇴원

시켰다. 외래 추적 진료에서 환아의 혈색소는 8.7∼

11.6 g/dL로 유지되었다. 퇴원한지 12개월 후, 환아는 

다시 창백함과 피로를 주소로 본원에 내원하여 입원하

였다. 당시 토혈이나 육안적 혈변은 없었으나 혈색소는 

6.2 g/dL였다. 위장관계의 다발성 정맥기형을 고려하여 

대장내시경과 캡슐내시경을 시행하여, 대장과 소장에

서 4개의 정맥기형을 확인하였다. 이에 대해 시험적 개

복술을 시행하였으며, 모두 23개의 정맥기형(위 3개, 

소장 18개, 대장 2개)을 육안적으로 확인하였다(Fig. 5). 

이들 모두에 대해 수술적 절제술을 시행하였다. 수술 

당시 ‘수술 중 장내시경’(intra-operative enteroscopy)을 
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Fig. 1. Esophagogastroduodenoscopy revealed 4 venous 
malformations in the stomach. One of the lesions showed a
bluish protrduing mass with hemorrhagic oozing in the greater
curvature side of distal body of the stomach.

Fig. 2. Colonoscopy showed 2 bluish sessile venous malfor-
mations (1 in the ascending colon and 1 in the transverse 
colon).

Fig. 4. Chest MRI demonstrated high signal intensities of 
subcutaneous venous malformations (arrow) in the anterior 
chest wall, but those lesions did not invade the the thoracic 
cavity.

Fig. 3. Wireless capsule endoscopy depicted 2 purpulish 
pedunculated venous malformations (1 in the proximal jejunum
and 1 in the distal ileum).

시행하지는 않았다. 수술 시간은 5시간이 소요되었다. 

병리소견에서 여러 개의 확장되고 울혈이 생긴 혈관구

조가 확인되었다(Fig. 6).

  환아는 수술 후 현재까지 15개월 동안 위장관출혈의 

증상이 없이 잘 지내고 있으며, 혈색소는 12.0 g/dL로 

유지되고 있다.

고      찰

  혈관 이상은 크게 두가지로 분류할 수 있는 데 여기

에는 종양과 기형이 있다
9)
. 종양의 주된 형태는 혈관종

이다. 혈관종은 영아기 때 흔하며 피부에 흔히 생기며 

코티코스테로이드와 인터페론-알파에 반응하며 소아 

후기에는 주로 사라지는 것이 특징이다. 기형은 주로 
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Fig. 5. Multiple transmural venous malformations were found 
in the small bowel during exploratory laparotomy.

Fig. 6. The histology of resected lesions in the stomach, small 
bowel, and colon showed multiple dilated and congested 
vascular structures (H&E stain, ×400).

침범하는 혈관의 형태에 따라 동맥형, 정맥형, 모세혈

관형, 림프형과 혼합형 기형으로 나눌 수 있다. 혈관 기

형은 출생 시부터 있으나 다소 불분명하며 자라면서 점

점 뚜렷해진다. 혈관종과 달리 혈관의 생성을 억제하는 

약물에는 반응하지 않는다. 혈관 기형의 하나인 정맥 

기형은 과거에는 종종 ‘해면상 혈관종’으로 부적절하

게 불려지기도 하였으나, 최근에는 그 개념이 달라지고 

있다1).

  Blue rubber bleb nevus syndrome (BRBNS)는 1958년 

William Bean에 의해 처음으로 상세하게 기술되었다
1)

. 

이 증후군의 주된 병변인 정맥 기형은 신체 어느 조직

을 막론하고 침범할 수 있지만, 주로 피부와 위장관을 

침범한다. 위장관에 수십개에서 수백개 이르는 정맥기

형이 있을 수 있으며, 이들로부터 출혈이 발생할 수 있

으며, 이러한 출혈은 주로 만성적이고 잠복성이나 간혹 

대량 출혈로 나타날 수 있다
3)

. 따라서, 대부분의 환자

들은 만성적인 철결핍성 빈혈에 시달리게 되며 잦은 입

원과 빈번한 적혈구 수혈을 받아야만 한다. 한편으로, 

이 증후군은 장중첩증
10)

, 경련성 질환
8,11)

 또는 만성기

침12)과 같은 질환으로 나타나기도 한다.

  이 증후군은 흔히 소장을 침범하므로 그 병변을 확인

하기가 쉽지 않다. 성인에서 이용되는 push enteroscopy 

는 12세 이하의 소아에서는 사용할 수 없다4,5). 최근 주

목을 받고 있는 캡슐내시경은 소장에서 발생하는 잠복

성 위장관 출혈, 크론병, 용종 등의 병변을 진단하는 데 

괄목할만한 결과를 보여주고 있다4,5,13,14). 하지만 캡슐

내시경도 병변을 놓칠 수 있으며 또한 치료적 시술을 

행할 수 없는 단점도 있다. 본 증례에서도 캡슐내시경

에서 소장에 존재하는 2개의 정맥기형이 발견되었으나 

시험적 개복술에서는 18개의 정맥기형이 발견되었다. 

  과거에는 이 증후군에서 발생하는 위장관출혈이 약

물 치료나 내시경적 또는 수술적 치료에도 불구하고 반

복되는 난치성 질환으로 생각하였다. 약물 치료에는 

corticosteroid, interferon-알파 또는 octreotide가 이용되

기도 하였다14). 내시경적 치료에는 용종절제술3,16,17), 경

화요법
18)

, 전기적 소작
19)

, 밴드 결찰
3)
과 같은 방법이 이

용되었다. 하지만 이들 보고에서도 기술되었듯이, 정맥 

기형이 주로 근층을 침범하는데 이러한 시술들로는 완

전히 제거할 수 없는 경우가 있으므로 시술 후 대량 출

혈과 같은 합병증이 문제가 되기도 하였다.

  과거에도 수술적 요법이 많이 시도되었으나 수술시

간이 너무 오래 걸리고, 제거하지 못한 정맥기형에 의

해 수술 후에도 출혈이 재발할 수 있다는 견해가 있어, 

외과 의사들이 주저하기도 하였다2). 하지만 최근에 소

아 외과의사인 Fishman 등
3)
이 10명의 환아들에서, 오랜 

수술시간에도 불구하고 광범위한 외과적 절제술을 시
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행하여 만성적인 위장관출혈을 성공적으로 치료하였

다고 보고하였으며, 이제는 수술적 절제술이 주된 치료

법으로 선호되고 있다. 한편으로 Kopacova 등14)은 ‘수

술 중 장내시경’을 시행하여 소장의 모든 병변을 확인

하고 절제하였다고 보고하기도 하였다. 캡슐내시경에

서 발견되지 않거나, 시험적 개복술에서도 육안적으로

는 확인되지 않는 장내 정맥기형을 확인하기 위해 ‘수

술 중 장내시경’이 필요하나, 본 증례에서는 시행하지 

못하였다.

  만성적인 철결핍성 빈혈을 보이는 환아에서 BRBNS

와 같은 다발성 정맥기형에 의한 위장관출혈을 고려해

야 할 것이다. 소장의 병변을 확인할 때는 캡슐내시경

이 매우 유용하다고 본다. 또한 위장관계의 다발성 정

맥기형에 대한 치료로 ‘수술 중 장내시경’을 이용한 광

범위한 외과적 절제술이 가장 적절할 것으로 생각된다.

요      약

  저자들은 만성적인 철결핍성 빈혈을 보이는 10세 여

아에서, 캡슐내시경을 비롯한 내시경적 검사로 위장관

계의 다발성 정맥기형을 발견하여 blue rubber bleb 

nevus syndrome으로 진단하였고, 광범위한 외과적 절

제술로 성공적으로 치료하였기에 이에 보고하는 바이

다.
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