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Primitive Neuroectodermal Tumor of the Liver in
a 13-year-old Boy: A Case Report
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Primary primitive neuroectodermal tumor (PNET) of the liver is a rare disease with aggressive behavior 

and poor prognosis. We report a case of a PNET of the liver in a 13-year-old boy. The patient was 

admitted to the hospital with fever and abdominal pain. Abdominal CT and MRI revealed a 5.5 cm sized, 

septated, non-enhancing mass in the hepatic hilum. The patient was initially diagnosed with an 

inflammatory pseudotumor. Despite 9 days of antibiotic therapy, the patient’s clinical symptoms did not 

improve. A liver biopsy was performed in the interest of formulating a differential diagnosis. This 

procedure revealed tumor cells positive for CD99 on immunohistochemistry. The patient was diagnosed 

with a PNET. (Korean J Pediatr Gastroenterol Nutr 2008; 11: 214∼218)
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서 론

  원시 신경 외배엽 종양(primitive neuroectodermal tumor, 

PNET)은 다양한 세포 분화 양상을 보이는 신경 외배엽 

종양들을 일컫는 말로 주로 소아 청소년 시기 환자들의 

중추 신경계에서 발생한다. 중추 신경계에 발생하는 종

양들 중 가장 흔하며 약 20∼25%에 이른다. 그러나 중

추 신경계를 제외한 다른 장기에서도 발생이 보고되고 

있으며 이를 말초 원시 신경 외배엽 종양(peripheral 

PNET)으로 명명하고 있다. 말초 원시 신경 외배엽 종

양은 병변의 면역 조직 화학 염색(immunohistochemi-

stry)을 통해 조직학적으로 진단하며 질병의 예후는 매

우 불량하다. 현재까지 국내에서는 간에 발생한 원시 

신경 외배엽 종양에 대한 보고가 없었다. 저자들은 지

속되는 복통과 구토를 주소로 내원하여 염증성 거짓 종

양으로 오인되었으나 조직 검사로 간 내 원시 신경 외
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Fig. 1. Abdomen MRI shows a septated nonenhancing mass 
(arrow - 5.5 cm size) in hepatic hilum with lymphadenopathy
and fluid collection.

Fig. 2. Tumoral cells diffuse and positively stained for CD99 
at immuunohistochemistry (×100).

배엽 종양으로 진단된 환자를 경험하였기에 문헌 고찰

과 함께 보고하는 바이다.

증      례

  환  아: 김○○, 13세, 남자

  주  소: 내원 1주일 전부터 시작된 복통과 구토

  과거력 및 가족력: 6세 경 사고로 뇌 경막하 수종

(subdural hygroma)이 발생하여 뇌실-복강 단락술(vent-

riculo-peritoneal shunt)을 시행 받은 병력이 있었으며 가

족력 상 간질환의 병력은 없었다.

  진찰 소견: 입원 당시 환자는 급성 병색을 보였고 활

력 징후는 체온 36.8
o
C, 심박수 97회/min, 호흡수 20회/ 

min, 혈압 133/63 mmHg으로 안정되어 있었으며, 체중 

65 kg (90∼97 percentile), 신장 162.3 cm (75∼90 per-

centile)였다. 의식은 명료하였고 두경부 및 흉부 진찰 

상 이상 소견 없었으며, 복부는 부드럽고 편평하였으며 

장음은 정상적이었다. 간과 비장은 만져지지 않았으나 

우측 상복부에 지속적인 통증을 호소하였으며 동반 증

상은 없었다.

  검사 소견: 입원 당시 말초 혈액 소견은 백혈구 

8,940/mm
3 

(호중구 38.6%, 단핵구 5.9%, 호염구 6.5%), 

ESR 77 mm/hr (정상 범위 0∼22), total bilirubin 0.7 

mg/dL (0.2∼1.5), AST/ALT 63/112 U/L (0∼40/0∼40), 

CRP 3.02 mg/dL (0∼0.3)이었다. 종양 표지자 검사상 알

파 태아 단백(alpha-fetoprotein)은 2.0 ng/mL (0∼8.1)로 

정상이었으며 NSE (neuron specific enolase) 12.9 ng/mL 

(0∼12), LDH 483 IU/L (240∼480)로 약간 상승하였다. 

그 외 혈액 검사, 전해질 및 소변 검사는 정상이었다. 

복부 단층 촬영 및 자기공명 영상촬영을 시행하였으며 

약 5.5 cm 크기의 간 내 종괴가 간문(hepatic hilum)과 

S5,6 분절에서 관찰되었다. 종괴는 조영제에 의해서 조

영 증강이 되지 않았으며, 경계는 불분명하였다(Fig. 1). 

간 내 종괴 외에 복강 내 다수의 임파선 비대가 관찰되

었으며, 복부 단층 촬영상 포함된 오른쪽 폐에는 작은 

결절들이 보였고 왼쪽 장골(iliac bone)에는 골 용해 병

변(osteolytic lesion)이 동반되었다.

  치료 및 경과: 구토와 복통의 임상 증상, 혈액 검사상 

종양 표지자 검사 음성, 그리고 복부 단층 촬영상 종괴

가 불분명한 경계를 보이며 조영 증강이 되지 않는 점 

등으로 미루어 염증성 거짓 종양(inflammatory pseudo-

tumor)이 의심되었다. 이에 대한 치료로 3세대 세팔로

스포린으로 9일간 치료하였으나 복통은 지속되었다. 

이후 악성 종양과 같은 다른 질환의 가능성을 배제할 

수 없어서 정확한 진단을 위해 경피적 미세 침 흡인 검

사를 이용하여 간 조직 검사를 시행하였다. 면역 조직 

화학 염색 상 cytokeratin, desmin, c-kit, synaptophysin, 

GMS 등의 특수 염색 검사에서는 음성으로 판정되었으

나 CD99 염색에서 양성 소견을 보였으며(Fig. 2) 이를 

바탕으로 원시 신경 외배엽 종양으로 진단하였다. 전이 

여부를 알아보기 위한 뼈 스캔(bone scan)상 왼쪽 장골

에 국소적인 조영 증강 소견이 관찰되었으며, 양전자 



216ㆍ대한소아소화기영양학회지：제 11 권 제 2 호 2008

Fig. 3. Chest CT shows variable sized multiple nodules in 
both lungs.

단층 촬영 검사(positron emission tomography, PET)와 

흉부 단층 촬영 결과 양쪽 폐에 다양한 크기의 많은 결

절이 관찰되어 전이를 시사하였다(Fig. 3). 골수 검사 

에서도 오른쪽 골수의 약 20%에서 원시 신경 외배엽 

종양 세포가 발견되었다. 환자는 간 내 원시 신경 외배

엽 종양 진단 하에 수술을 고려하였으나 병변이 간문을 

전반적으로 침범하여 수술적 절제가 어려워 etoposide 

100 mg/m2, ifosfamide 1.8 g/m2, vincristine 2 mg/m2, 

adriamycin 75 mg/m2, cyclophosphamide 1,200 mg/m2를 

사용하여 3차례의 항암 치료를 받았으며, 복부 단층 촬

영을 시행하여 수술적 절제를 고려하고 있다.

고      찰

  원시 신경 외배엽 종양은 소아기 및 청소년기에 발생

하는 악성 종양으로 진단 당시의 평균 나이는 27.7세이

며1) 25∼50%는 전이된 병소로 진단이 될 만큼 타 장기

로 전이가 잘되고 5년 생존율이 45∼55% 밖에 되지 않

을 정도로 예후가 매우 불량하다
2,3)

. 1918년 Stout이 척

골 신경(ulnar nerve)에 발생한 원시 신경 외배엽 종양이 

의심되는 질환을 처음 보고하였으며 1973년 Hart와 

Earle에 의하여 원시 신경 외배엽 종양이라는 용어가 

사용되었다4,5).

  원발 종양의 발생 부위가 중추신경계인지, 자율신경

계인지 아니면 그 외의 장기에 발생한 것인지에 따라서 

세 개의 그룹으로 분류한다6). 신경계 이외에도 흉곽 내

부(Askin’s tumor), 골반, 유방, 생식기, 뼈, 췌장, 자궁, 

두경부, 사지, 심막(pericardium) 및 심외막(epicardium) 

등에서 발생할 수 있다2,7,8). 흔하게 전이되는 부위로는 

골수, 뇌, 폐, 임파선이다9∼11). 복부 단층 촬영이나 자기

공명 영상촬영 등의 영상 의학적 검사 방법으로 원시 

신경 외배엽 종양과 다른 질환과의 감별은 어려우나, 

원시 신경 외배엽 종양은 전형적으로 석회화가 동반되

지 않으며, 경계가 불분명하고 비균질한 종괴를 보이

며, 조영제에 의한 조영 증강이 거의 관찰되지 않는 특

징이 있다. 반면 염증성 거짓 종양은 저음영의 종괴와 

주변부의 조영 증강 외에 다른 특징이 없는 점으로 미

루어 구분을 할 수는 있으나 감별은 매우 어렵다12∼14). 

2006년 이 등15)이 보고한 바에 따르면 염증성 거짓 종

양을 진단 받은 환자들은 영상 진단 결과만으로 초기에 

53%에서는 염증성 거짓 종양을 의심하였으며, 27%에

서는 간 농양을, 20%에서는 말초형 담관 세포암, 전이

성 간암, 간세포 암종 등의 악성 종양을 의심하였다. 염

증성 거짓 종양의 경우 특별한 치료 없이 자연 치유되

거나 내과적 치료로 해결되는 경우가 많으나 상기 환자

에서는 항생제 치료에도 불구하고 임상 증상이 호전되

지 않아 간 조직 검사를 계획하였으며, 원시 신경 외배

엽 종양이 간에서 드물게 발생하므로 조직 검사 결과를 

확인하기 전까지 정확한 진단이 어려웠다.

  원시 신경 외배엽 종양은 조직학적으로 진단하는 것

이 가장 중요하다. 암종은 균일한 작은 원형 세포 

(small round cell)로 구성되며 세포는 섬유성 혈관벽으

로 구분되어 배엽으로 나뉘어지는 형태이다. 암세포는 

혈관 주변에서 rosettes 또는 pseudorosettes을 형성하며 

이것은 신경 분화를 암시한다
1)
. 신경 분화 정도는 광학 

또는 전자 현미경적 검사와 면역 화학 검사로 판단할 

수 있다. 여러 가지 면역 화학 검사 중 CD99 양성을 

보이는 것이 진단에 가장 유용하다
16)

. CD99 이외에도 

95%의 환자에서 NSE의 상승을 관찰할 수 있으며 

leu-7, vimentin, s-100, synaptophysin도 진단에 도움이 

된다
17)

. 그 외 혈액 검사에서는 LDH와 NSE의 상승 외

에 이상 소견을 발견할 수 없다18,19). 조직학적 진단이 

중요하나 신경모세포종, 윌름씨 종양, 림프종 등 다른 

질환과의 감별 진단을 위해 여러 가지 방법을 사용해야 

하며, 최근에는 분자 유전학적 진단이 많이 사용되고 

있다. 염색체 검사상 EWS-FLI1 fusion gene 인 t(11;22) 

(q24;q12)를 확인하는 것도 원시 신경 외배엽 종양의 특



이상구 외：염증성 거짓 종양으로 오인된 간 내 발생한 원시신경외배엽종양ㆍ217

징적인 소견이며, 원시 신경 외배엽 종양 환자의 약 85∼

89%에서 발견된다20).

  Jurgens 등의 보고에 따르면 원시 신경 외배엽 종양

의 예후는 일반적으로 매우 불량하여 M0 병기에 해당

될 경우 3년간의 무병 생존율(disease-free survival rate)

이 45∼67%였으며, M1 병기일 경우 10명 중 9명에서 

치료에도 불구하고 질병의 악화를 보고한 바가 있다
2,8)

. 

치료는 원발 종양의 발생 부위, 크기, 조직학적 특성, 

그리고 환자의 나이, 전이 여부, 수술적 절제가 가능한

지에 따라서 달라진다. 성공적인 치료를 위해서는 수술

적 절제, 항암 치료, 방사선 치료 중 환자의 상태에 따

라 선택한다. 일반적으로 두 가지 이상의 치료방법이 

시도되고 있으며 항암 치료로는 dactinomycins, vincri-

stine, alkylating agent (cyclophosphamide, ifosfamide), 

anthracycline (doxorubirin) 등이 효과적인 것으로 알려

져 있다
2,10,21)

. 완전하게 수술적 절제를 못한 경우에는 

방사선 치료를 병행하는 것이 치료 성적에 도움이 된

다22).

요      약

  저자들은 발열과 복부 통증을 주소로 내원한 13세 남

자 환자에서 염증성 거짓 종양으로 오인된 간 내 원시 

신경 외배엽 종양 1예를 경험하였으며 문헌고찰과 함

께 보고하는 바이다.
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