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서론

기저세포모반증후군은 1960년 Gorlin 과 Goltz가 이 증

후군의 임상적 특징으로써 다발성으로 발생하는 기저세

포암, 악골에 발생하는 다발성 각화낭종, 이열 늑골 등을 

보고 하였고 이에 Gorlin-Goltz 증후군으로도 알려져 있

다. 이후 Evans 등은 기저세포 모반증후군의 진단적 기준

을 다음과 같이 보고하였다(Table 1). 환자들에 따라서 

증상들은 다양하게 나타나는데 앞서 소개한 증상들 중 

적어도 2개의 주 진단기준이 발견되거나 1개의 주진단

과 2개의 부진단이 발견되었을 때 암상적, 방사선적으로 

증후군을 진단할 수 있다.1) 서양인과는 달리 한국인에서

의 유병율은 1/1300만명으로 매우 낮게 추정되며 발생하

는 평균연령은 21.2세로 매우 젊고, 남녀 비는 1:1.1로 

거의 동일하게 발생하는 것으로 보고되어진다.2) 최근 연
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= Abstract =

Nevoid basal cell carcinoma syndrome is a rare disease that can be accompanied by various clinical symptoms 

in addition to basal cell carcinoma. Cancers usually occur at an earlier age or later in multiple areas. According 

to a recent study, genetic mutations are highly suspected as the cause of the syndrome. Since this gene mutation 

is inherited as an autosomal dominant, it must be accompanied by a screening test for the patient's family along 

with the patient's treatment. In this study, we was experienced a patient diagnosed with nevoid basal cell carcinoma 

syndrome after genetic mutation was confirmed, so it is reported along with a review of the literature.
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A diagnosis can be made when two major or one major 

and two minor criteria are fulfilled

Major criteria

1) Multiple (>2) basal cell carcinomas or one under 30 

years, or >10 basal cell naevi

2) Any odontogenic keratocyst (proven on history), or 

polyostotic bone cyst

3) Palmar or plantar pits (3 or more)

4) Ectopic calcification ; lamellar or early (<20 yrs) cere-

bral calcification

5) Family history of NBCCS

Minor criteria

1) Congenital skeletal anomaly ; bifid, fused, splayed, 

or missing rib, or bifid wedged

2) Occipital-frontal circumference >97 percentile, with 

frontal bossing

3) Cardiac or ovarian fibroma

4) Medulloblastoma

5) Lymphomesenteric cysts

6) Congenital malformation ; cleft lip and/or palate, 

polydactyly, eye anomaly

Table 1. Diagnostic criteria of nevoid basal cell carcinoma 
syndrome
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구에서 증후군의 원인으로서 9q22.3-q31 염색체에 위치

한 PTCH1 에서의 변이를 들었고, 대개 상염색체 우성으

로 유전되는 것으로 밝혀졌다. 3) 본 증례는 이전 수술 

부위와는 다른 부위에서 재발한 다발성 기저세포암을 

완전 제거 후 유전자검사상 돌연변이가 확인되어 기저세

포 모반증후군으로 진단된 환자로 양손의 소와 이외의 

증후군에 포함되는 다른 추가 증상 없이 외래 추적 관찰 

중으로 문헌고찰과 함께 보고하는 바이다. 

증례

57세 여자환자가 양측 두피에 발생한 다수의 구진 양

상의 병변을 주소로 외래에 내원하였다. 병변은 3년 전 

부터 양측 측두엽 부위에 각각 두 군데씩 구진 양상으로 

존재하였고 초기에 발견하였을 당시보다 커지는 양상을 

보이며, 통증, 발적, 분비물 등의 염증소견은 발견되지 

않았다. 환자 병력상 16년 전 외음부와 서혜부의 다수의 

기저세포암종으로 광범위절제술을 시행 받은 과거력이 

있었다. 이학적 검사에서는 대략 0.8cm x 0.6cm, 0.2cm x 

0.2cm 크기의 경계가 불규칙한 검정색 융기된 병변이 우

측 측두엽 두피 부위에서 관찰 되었고, 반대측에서도 

0.4cm x 0.4cm, 0.2cm x 0.2cm 크기의 비슷한 양상의 병변

들이 관찰 되었다(Fig. 1). 양측 손바닥에서는 다수의 소

와과 관찰되었다(Fig. 2). 두피의 네 군데 병변 모두 악성 

병변으로 의심되어 조직검사를 시행하였고, 모두 기저

세포암종으로 확인되었다(Fig. 3). 추가적으로 외음부 주

변에서도 두곳의 기저세포암종이 확인되었다. 환자의 

나이가 고령이 아니라는 점과, 다수의 기저세포암종이 

발생한 것과 양측 손바닥의 다수의 소와로 임상적 진단

기준에 부합하여 기저세포 모반증후군으로 진단되었다. 

또한 유전자 돌연변이가 강하게 의심되어 유전자 검사를 

시행하였고 PTCH1 유전자의 돌연변이가 확인되었다. 

림프절 전이와 원격 전이된 암종의 유무 확인을 위하여 

자기공명검사와 양전자 방출 단층촬영을 시행하였고 관

찰 되는 전이는 없는 것으로 확인되었다. 환자는 전신마

취 하에 광범위 절제 수술을 받았고 추가적인 피부이식

술이나 피판술 없이 주변 조직을 박리하여 봉합하였다. 

네 곳의 병변 모두 경계 면에 잔존해있는 암종 없이 완전

히 절제 되었고, 외음부의 암종또한 수술적으로 제거되

었다. 수술 후 3일의 입원기간 동안 지속적인 드레싱 통

하여 상처가 안정화된 이후 퇴원 하였고, 수술 후 3달 

동안 추적 관찰하여 합병증 없이 수술부위가 완치 된 

것을 확인하였다(Fig. 4).

Fig. 1. Preoperative gross photograph. The multiple papule 
like lesions were located in the both temporal scalp area. 
(A: scalp area Rt., B: scalp area Lt.) 

Fig. 2. Preoperative gross photograph. The multiple small pits
were located in the both palms.

Fig. 3. Histopathological findings showing basal cell carcinoma.
Histopathologic finding of temporal scalp lesion shows basa-
loid cells with a thin pale cytoplasm surrounding oval nuclei 
(H&E, × 100).

Fig. 4. Postoperative photograph 3 months after surgery. The
wound had healed without any complications. (A: scalp area
Rt., B: scalp area Lt.) 
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고찰

기저세포모반증후군은 Gorlin-Goltz 증후군으로도 알

려져있는데 인간의 유전자 중 암억제유전자(tumor sup-

pression gene), 그중에서도 PTCH 유전자의 돌연변이로 

인해 발생하는 전신적인 질환이다.4) 이 질환은 평균적으

로 인구 50,000에서 150,000 명당 1명 꼴로 매우 드물게 

발생되며 특히 호주에서 그 발생빈도가 높고 한국에서의 

유병률은 다른 나라들에 비해서 매우 낮은 것으로 보고 

되고 있다.5) 기저세포 모반증후군은 동반되는 임상적, 

방사선학적 소견의 종류와 발생시기가 매우 다양하기에 

조기에 진단하는데 어려움이 있다. 이 증후군은 대개 상

염색체 우성으로 유전되는 양상을 보이지만 유전이 아닌 

경우에도 발생하기도 하고 실제로 60%의 환자들에서 유

전성을 보이지 않는다. 대표적으로 발현되는 증상들로

는 어린나이에 발생하는 단발성 기저세포모반암, 또는 

다발성 기저세포모반암, 치성각화낭종, 흉곽에 호발하는 

골격계 이상, 뇌내 이상 석회화가 있다. 기저세포모반암

은 주로 태양광에 많이 노출되는 두경부와 체간에 호발

하며 일반적으로 사춘기 이전에는 나타나지 않는 것으로 

알려져있다. 기저세포 모반암은 증후군 환자들의 50~ 

97% 에서 관찰되고 치료로는 0.1% tretinoin 크림 및 5% 

fluorouracil의 국소도포, 경구용 레티노이드와 병행하여 

수술적 절제술을 시행 할 수 있다. 방사선치료는 오히려 

병변을 악화시킬 가능성이 있기에 지양해야 한다 보고되

고있다. 이외의 피부증상으로는 피지 낭종과 손바닥 발

바닥에 생기는 1-3 mm 깊이와 2-3 mm 직경의 소와 등을 

볼 수 있다. 치성각화낭종은 약 75%의 환자들에서 나타

나며 종종 증후군의 첫 번째 증상으로 나타나는데 절제 

후 재발율이 약 60%로 높고 전암적 성격을 가지고 있어 

주의 깊은 관찰이 필요하다. 골격계 이상으로는 이분화 

되거나 융합된 갈비뼈가 가장 흔하게 관찰되고 드물지만 

척추측만증, 다지증들도 보고되고 있다. 또한 70%의 환

자들에서 대두증 돌출된이마, 넓은 콧잔등, 양안격리, 턱

의돌출등의 특징적인 얼굴모양을 보이는것으로 보고된

다. 이외에도 뇌내 이상석회화, 난소와 심장의 섬유종, 지

능저하, 사시, 녹내장, 선천성 수뇌증, 수아세포증등 다양

한 임상양상들이 보고 된 예가 있다. 본 증례는 사춘기 

시기에 처음 발생한 다발성 기저세포암을 절제하였지만 

이후 다시 다발성으로 재발한 경우이다. 양손바닥의 다

수의 소와 이외의 다른 임상양상은 관찰되지 않았고 유전

자 검사에서 PTCH 유전자의 돌연변이가 확인되어 임상

적, 유전학적으로 기저세포 모반증후군으로 진단되었다.

기저세포모반 증후군에서 무엇보다 중요한 것은 조기 

진단과 이후에 발생 가능한 질환들을 예방하고 이미 발

현된 질환들에 대해 조기에 치료를 진행하는 것이다.2) 

진단을 위해서는 환자의 기저세포모반증후군의 가족력, 

구강과 피부병변의 이학적 검사, 흉곽과 두개골의 영상

검사, 뇌 자기공명영상검사, 난소와 심장의 병변 확인을 

위한 초음파검사가 필요하다. 유전자 분석을 통한 진단

도 가능한데 임상적 진단기준(Table 1) 을 만족하는 환자

들의 약 85%에서 9번 염색체의 PTCH 유전자 돌연변이

가 관찰된다. 침습적인 기저세포암은 주요장기를 침범 

할 수 있기에 생명을 위협할 수 있고, 다발성으로 발생하

는 치성각화낭종은 수술적 광범위 절제를 하여도 다시 

재발하는 경우가 있고 결과적으로 안면부의 기형을 초래

하기에 지속적인 추적관찰과 주의가 필요하다. 다양한 

의학적인 문제가 발생하고 유전성을 가지는 증후군의 

특성상 관련 분야의 전문의들의 협진을 통한 정확한 진

단과 치료가 필요하며, 환자 가족들 위한 유전상담과 선

별검사가 이루어 져야한다.

저자들은 한국인에게서 매우 드물게 나타나는 양손바

닥의 소와들을 동반되고 이전에 수술적 절제술을 받은 

후에도 두경부에 다발성 기저세포암종이 재발한 57세 

여자환자에서 기저세포모반증후군의 가능성을 의심하

고, 추가적으로 전신적 검사와 유전자검사를 통하여 기

저세포모반증후군으로 진단한 증례를 경험하였다. 조기 

진단이 중요하다는 점에서 증후군의 임상적 방사선적 

양상들에 대한 임상가의 주의와 관심이 필요할 것으로 

사료되어 문헌고찰과 함께 보고하는 바이다.
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