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결절성경화증 남자 환자에서 동반된 폐의 다발성 미세결절폐세포증식증 1예
국민건강보험공단 일산병원 1내과, 2병리과, 3영상의학과
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A Case of Multiple Micronodular Pneumocyte Hyperplasia of the 
Lung in a Man with Tuberous Sclerosis
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Tuberous sclerosis (TS) is an autosomal dominant disorder that is characterized by cutaneous lesions, seizures, 
mental retardation and hamartomas in various organs including the skin, kidney and brain. Pulmonary involvement 
is extremely rare, and occurs in approximately 0.1 to 1% of TS cases. Recent reports have indicated multiple 
micronodular pneumocyte hyperplasia (MMPH) as another rare form of pulmonary involvement of tuberous 
sclerosis. We report a case of a 35 year-old-male patient who had no pulmonary symptoms but showed 
multinodular pulmonary shadows on his chest CT scan. The patient was finally diagnosed with TS with MMPH 
of the lung. MMPH does not appear to have any malignant potential but the clinical significance of MMPH in 
TS patients is unknown. (Tuberc Respir Dis 2008;64:369-373)
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서   론

  결절성경화증은 우성 유전을 나타내는 신경피부 증후

군으로 임상적으로 지방선종, 지능저하 및 간질 등을 특징

으로 하며 신장, 뇌, 심장, 폐 등의 장기에 병변을 유발할 

수 있다
1,2

. 그 중 폐 병변은 매우 드물어 결절성경화증 

환자의 0.1∼1% 이하로 보고하고 있으며, 대부분의 경우

가 가임기 여성의 임파관평활근종증으로 보고하고 있다3. 

결절성경화증과 동반된 임파관평활근종증은 흉부 촬영상 

미만성 낭종성 병변을 보이지만 최근에는 이와 달리 산재

성 결절성 병변을 보이는 다발성 미세결절폐세포증식증

에 대한 증례가 보고 되고 있으며 아직까지 국내에는 보고

된 바가 없다. 따라서, 본 저자들은 결절성경화증이 진단

된 35세 남자 환자에서 흉부 촬영상 산재성 결절성 병변

이 보여 초기에는 속립성 결핵을 의심하였으나 경기관지 

폐생검상 다발성 미세결절폐세포증식증으로 진단한 예를 

경험하였기에 보고하는 바이다.

증   례

  환 자: 황○○, 남자, 35세

  주 소: 좌측 옆구리 통증, 혈뇨

  현병력: 평소 건강하게 지내던 35세 남자가 내원 1주일 

전부터 좌측 옆구리 통증과 혈뇨를 주소로 내원하였다.

  과거력 및 가족력: 2세 때 약 1달간 여러 차례 간질 발

작이 있었다고 하였으나 이후에는 재발하지 않았고, 그 

외 고혈압, 당뇨, 결핵 및 간염의 병력은 없었다. 음주력이

나 흡연력은 없었으며, 가족력상 특이 병력은 없었다.

  문진 소견: 복부 불편감, 좌측 옆구리 통증과 육안적 혈

뇨의 증상이 있었으나, 발열이나 오한은 없었다. 호흡곤

란, 가슴 통증, 기침 및 가래의 증상은 없었다.

  신체검사 소견: 내원 당시 혈압은 110/60 mmHg, 맥박

수 86 회/분, 호흡수 18회/분, 체온은 36.8
o
C였다. 의식은 

명료하였고 지남력은 유지되어 있으며, 지능도 정상이었

다. 외관상 급성병색을 보였으며, 안면부 전체에 좁쌀크

기의 피지샘종이 관찰되었다. 흉부 청진상 양측 폐야에 
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Figure 1. Chest CT scan shows randomly scattered multiple nodules throughout both lungs with upper lung 
predominance.

Figure 2. Abdominopelvic CT scan demonstrates variable sized multiple renal angiomyolipoma with focal rupture causing 
large amount of retroperitoneal and peritoneal hemorrhage (A). Brain MR image shows several subependymal nodules 
in the ventricular walls of the lateral ventricle on T2-weighted image (B).

걸쳐 거친 호흡음이 들렸으나 수포음이나 천명음은 들리

지 않았다. 복부 청진상 장음은 정상이었고, 복부 촉진상 

양측 상복부의 압통과 함께 2횡지 정도로 신장이 촉지되

었으며, 좌측 늑골척추각 압통이 있었다. 사지 진찰상 이

상 소견은 관찰되지 않았으며 신경학적 검사상 특이 소견

은 관찰되지 않았다.

  검사실 소견: 말초 혈액검사상 백혈구 7,400/mm
3
, 혈색

소 11.4 g/dl 혈소판 459,000/mm3였다. 혈청 생화학 검사

에서 Na 140 mEq/L, K 4.1 mEq/L, Cl 111.0 mEq/L, 혈액

요소질소 18 mg/dl, 크레아티닌 1.2 mg/dl, 적혈구침강속

도 20 mm/hr, C-반응성 단백질 0.1 mg/dl이었다. 요체액 

검사상 많은 수의 적혈구가 관찰되었으나 백혈구는 관찰

되지 않았고 단백뇨의 소견은 없었다. 항산균 객담도말검

사 및 배양검사에서 3쌍 모두 음성이었다.

  방사선학적 소견: 단순 흉부 촬영상 좁쌀 크기의 다발

성 결절 소견이 관찰되어 흉부 고해상 전산화 단층 촬영을 

시행하였으며 전폐야에 걸쳐 1∼3 mm 크기의 산재된 다

발성 미세결절들이 관찰되었다(Figure 1). 복부 전산화 단

층 촬영상 양측 신장에 지방을 포함하는 여러 개의 다양한 

크기의 종괴성 병변이 관찰되었으며(Figure 2A), 좌측 신

장의 일부 파열된 소견과 복강내 출혈을 동반하고 있었다. 

결절성경화증을 의심 하에 시행한 뇌 자기공명영상에서

는 측뇌실주위에 뇌실막밑결절이 관찰되었다(Figure 2B).

  기관지 내시경 소견 및 조직학적 소견: 기관지 내시경 
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Figure 3. Microscopic view of the transbronchial lung biopsy specimen shows well demarcated multiple nodules of cuboi-
dal type II pneumocytes along the fibrously thickened alveolar septa (H&E stain, A, ×100, B, ×400).

검사상 기관지 내에 특이 병변은 관찰되지 않았고, 기관지 

점막의 변화도 관찰되지 않았다. 우측 상엽에서 경기관지 

폐생검을 시행하였고, 조직학적 소견상 두꺼워진 폐포 중

격을 따라 제2형 폐세포로 이루어진 다발성 결절이 관찰

되었다(Figure 3). 면역조직화학염색에서 HMB 45는 음성 

소견을 보였다.

  치료 및 경과: 복부 전산화 단층 촬영상 좌측 신장의 

일부 파열된 소견과 복강내 출혈을 동반하였고, 육안적 

혈뇨가 지속되어 좌측 신절제술을 시행하였으며, 조직학

적 소견상 혈관근육지방종에 합당한 소견을 보였다. 수술 

후 환자는 복통이나 옆구리 통증이 호전되었으며 혈뇨의 

소견도 없었다. 간질 발작의 병력, 얼굴의 피지샘종, 뇌의 

영상학적 소견과 폐와 신장의 조직학적 소견으로 결절성

경화증을 진단하였으며, 전신 상태가 호전되어 입원 후 

20일째 퇴원하였다. 환자는 이후에도 호흡 곤란이나 다른 

호흡기 증상을 호소하지 않아 특별한 치료 없이 1년째 외

래 추적 관찰 중이며, 단순 흉부 촬영상에도 특이 변화는 

관찰되지 않았다.

고   찰

  결절성경화증은 유전성 신경피부 증후군으로 피부, 뇌, 

신장, 폐 등의 여러 장기에 과오종을 형성하는 질환이다1,2. 

지금까지 알려진 원인 유전자로는 9q34 염색체에 위치한 

TSC1 과 16p 염색체에 위치한 TSC2가 있으나 3분의 2에

서는 가족력 없이 산발성으로 나타난다4,5. 본 증례에서도 

가족력이 없이 산발성으로 발생한 예로 생각된다.

  결절성경화증의 발생빈도는 인구 15,000명 당 1명 정도

이고 폐 침범을 동반한 경우는 1% 이하이며, 대부분이 임

파관평활근종증으로 보고하고 있다
3
. 다발성 미세결절폐

세포증식증로 보고된 예는 Popper 등6이 처음 분류하여 

보고한 이후 전세계적으로 약 40예 정도가 보고 되었으며, 

대부분이 여성으로 보고 하고 있으나 남성에서 보고된 예

도 있었다. 국내에서 보고된 예는 모두 가임기 여성에서 

발생한 임파관평활근종증이며, 아직까지 다발성 미세결

절폐세포증식증에 대한 예는 없었다
7,8

. 발병 기전이 정확

히 알려지지는 않았으며 임파관평활근종증의 경우 주로 

가임기 여성에 호발하고 경구피임제나 에스트로겐 제재

의 사용, 초경, 임신 등으로 악화되고
9
, 폐조직의 평활근 

세포에서 에스트로겐과 프로게스테론에 대한 수용체가 

발견된 점 등으로
10

 발병기전에 에스트로겐이 중요한 부

분을 차지할 것으로 생각된다. 그러나, 다발성 미세결절

폐세포증식증의 경우는 알려진 기전은 없으며 또한, 본 

증례와 같이 남성에서도 보고되어 다른 기전이 관여할 것

으로 생각된다.

  다발성 미세결절폐세포증식증의 방사선학적 소견은 미

만성 낭종증을 보이는 임파과평활근종증과는 달리 전폐

야에 걸쳐 산재된 1∼8 mm 크기의 다발성 결절의 소견을 

볼 수 있다. 한 연구에 의하면 임파관평활근종증이 동반

되거나 혹은 동반되지 않은 결절성경화증 환자에서 선별 

목적으로 시행한 고해상 전산화 단층 촬영상 28%에서 다

발성 폐결절의 소견을 보였고 다발성 미세결절폐세포증
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식증과 연관된 것으로 추측하고 있으며
11

, 23명의 결절성

경화증 환자를 대상으로 한 연구에서도 43%에서 다발성 

폐결절의 소견이 있었다
12

. 이러한 보고들에 근거하여 결

절성경화증 환자에서 다발성 미세결절폐세포증식증은 이

전에 알려진 것보다는 흔한 폐 침범 양상으로 추측하고 

있다. 흉부 방사선 검사상 다발성 미세 결절이 보일 경우 

속립성 폐결핵, 랑게르한스 세포 조직구증 등의 질환과 

감별이 필요하다. 속립성 폐결핵의 경우 1∼3 mm 크기

의 소결절들이 보이고 비교적 균일한 크기를 보이지만 상

부 폐의 소결절이 약간 더 큰 경향을 보이며 전폐야에 걸

쳐 나타난다. 랑게르한스 세포 조직구증의 경우에는 소결

절과 낭성 공간이 함께 보이는데 초기에는 소결절의 양상

으로 시작하여 병이 진행함에 따라 낭성 공간이 형성되며, 

폐의 첨부에서 기저부로 진행하는 양상을 보인다12. 그러

나, 이러한 영상학적 검사로는 정확한 감별 진단이 어려워 

조직학적 검사가 필요하다.

  병리학적 특징으로는 폐포 중격을 따라 경계가 명확한 

제2형 폐세포의 과증식을 관찰할 수 있으며 증가된 탄력

섬유와 밀집된 폐포의 대식세포들을 관찰할 수 있다
6,13

. 

비전형적인 선종과다형성과 분화가 잘된 선암종과 조직학

적 감별이 필요하겠으며, 다발성 미세결절폐세포증식증의 

경우보다 간질 내 변화가 많으며 세포의 비전형성이 적고, 

폐구조를 파괴하는 경우가 적다13. 그리고, 다발성 미세결

절폐세포증식증의 경우 면역조직화학염색에서 HMB-45 

음성 소견을 보이는데 이는 HMB-45 양성 소견을 보이는 

임파관평활근종증이나 혈관근육지방종, 투명세포암종 등

과 감별에 이용할 수 있다
14

.

  다발성 미세결절폐세포증식증의 임상 양상은 호흡 곤

란이나 저산소증 등의 심각한 양상을 나타내는 경우가 없

어 치료가 불필요한 것으로 보고하지만
13

, 정확한 진단을 

위해서는 비디오 흉강경을 통한 폐조직 검사나 개흉폐생

검을 통해 다른 질병과 감별을 해야 한다. 본 증례에서는 

폐결핵과 감별을 위해 시행한 경기관지 폐생검에서 다발

성 미세결절폐세포증식증에 합당한 소견이 있었으며, 면

역조직화학염색에서 HMB-45 음성소견이 보여 다발성 미

세결절폐세포증식증을 진단할 수 있었다.

  다발성 미세결절폐세포증식증의 예후는 잘 알려져 있

지 않으나 전암상태와는 무관하고 본 증례와 같이 특별한 

임상적인 증상이 없으며 예후가 나쁘지 않은 것으로 보고

하고 있다
15

.

요   약

  결절성경화증은 유전성 신경피부 증후군으로 피부, 뇌, 

신장 등의 여러 장기에 과오종을 형성하는 질환이다. 결

절성경화증의 폐 침범은 드물지만 다발성 미세결절의 소

견을 보이는 경우, 정확한 진단을 위해서는 고해상 흉부 

전산화 단층 촬영 및 조직 검사가 필요하겠으며, 다발성 

미세결절폐세포증식증을 감별 진단으로 고려해야 할 것

이다. 이 질환의 임상적 의의 등 아직 알려진 것이 많지 

않으나 현재까지의 보고로는 특별한 치료는 없으며 예후

는 좋은 것으로 알려져 있다.
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