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폐쇄성 황달을 주증상으로 한 신생아백혈병 1예
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A Case of Neonatal Leukemia Presented with Obstructive Jaundice
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Neonatal leukemia, which develops in first 4 weeks of life, is a rare group of hematologic 
neoplasm with various symptoms and prognosis. In rare cases, obstructive jaundice can 
be shown as initial presentation. Therefore, it is often misdiagnosed as cholestatic liver 
diseases. We report a case of neonatal leukemia with obstructive jaundice which was 
misdiagnosed as biliary atresia. This case was diagnosed with bone marrow aspirates 
at the age of 14th day, and the result was given that about 93% of the cells were 
lymphoblasts.
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서    론

신생아백혈병은 500만명의 출생아 당 1명, 전체 소아 백혈

병에서 1% 이하로 매우 낮은 유병률을 보이는 질환이다[1]. 

일반적으로 영아백혈병은 간비비대, 피부침범, 백혈구 증가, 

그리고 중추신경계 침범 등의 증상을 내며, 위장관계 침범은 

부검을 통해 발견되는 경우들이 있으나, 1차적으로 폐쇄성 황

달증상 나타나는 경우는 더욱 더 드물다[2]. 그중에서도 신생

아 시기에 진단된 백혈병의 경우에서는 그 유병률이 더 낮고, 

예후도 더 불량한 것으로 알려져 있다[3]. 일반적으로. 이처럼 

신생아백혈병의 경우 피부 및 위장관계 등 초기 진단 시 말초

혈액에 전형적인 혈액학적 소견이 보이지 않으면 다른 질환으

로 오인되는 경우가 종종 있다. 국내 보고에서는 2006년 피하

결절, 병적 신경반사, 백혈구 증가와 함께 MLL 유전자 재배열

을 동반한 급성림프구성백혈병을 1례 보고한 사례는 있으나 

폐쇄성 황달증상을 보이진 않았다[4]. 해외 보고에서도 보고 

사례가 드물어, 이에 저자들은 폐쇄성 황달이 주 증상으로, 

초기 진단 시 담도폐쇄증으로 오인된 신생아백혈병의 진단사

례를 문헌고찰과 함께 보고하는 바이다.

증    례

환자: 7일, 여자

주소: 무담즙변과 복부팽만

현병력 및 과거력: 환아는 산전 진찰 상 특이소견 없었고, 
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Fig. 1. General appearance of the patient. She was referred to 
us because of icteric skin and extreme hepatosplenomeglay.

Fig. 2. Before chemotherapy, Tc-99m
DISIDA hepatibiliary scintigraphy 
showed prompt uptake into the liver
and mild delayed excretion into the
gastrointestinal tract. And gall bladder
and bile duct were not visualized
within 4 and 24 hours.

제태주수 40주 3일, 출생체중 3,100 g, 자연분만으로 출생하

였다. APGAR score는 1분에 9점, 5분에 10점이었으며, 분만

상 특이소견은 없었다. 출생직후 신체 진찰 결과, 간비비대 

동반되어 있었고, 머리, 얼굴, 목에 다발성의 멍이 있었고, 이

는 다음날부터 전신으로 번지는 양상 보였다. 또한 환아는 무

담즙변 소견을 함께 보였다. 혈액검사에서는 혈소판감소증, 

포합성 및 비포합성 고빌리루빈혈증이 동반되어 있었고 시행

한 복부초음파 결과, 담관의 확장은 없으나, 간염소견 보여, 

골수억제를 동반한 신생아간염으로 진단 하에 직접, 간접 빌

리루빈을 감소시키기 위해 ursodeoxycholic acid을 복용하고, 

광선치료를 시행하였다. 이러한 치료 지속함에도 불구하고 빌

리루빈혈증과 혈소판감소증이 지속되어서, 생후 7일째 담관

폐쇄증 의증으로 개인의원에서 본원으로 전원되었다.

진찰소견 및 검사소견: 내원 당시 환아는 전신에 다발성의 

멍이 관찰되었으며, 간비대가 늑골 하방 5 cm, 비장비대가 늑

골 하방 3 cm까지 촉지되었다(Fig. 1). 출생 직후 시행한 혈액

검사에서 백혈구 19,670 /μL (호중구 25%, 림프구 66%, 단핵

구 6%), 혈색소 12.4 g/dL, 혈소판 29,000 /μL으로 혈소판감

소증 소견이었고, 혈청 아스파르테이트 아미노전달효소(AST) 

71 IU/L, 알라닌 아미노전달효소(ALT) 18 IU/L, 총 빌리루빈 

8.04 mg/dL, 직접 빌리루빈 1.39 mg/dL로 증가되어 있는 소

견 보였다. 내원 당시 시행한 혈액검사 결과, 백혈구 3,300 

/μL (호중구 10%, 림프구 71%, 모세포 0%), 혈색소 9.4 g/dL, 

혈소판 65,000 /μL로 범혈구 감소증을 보이고, 간기능은 혈청 

AST 44 U/L, ALT 25 U/L로 정상범위에 있으나 총 빌리루빈 

7.0 mg/dL, 직접 빌리루빈 4.1 mg/dL로 이전보다 증가된 양

상 보였다. 원인 감별 위해 시행한 혈청 TORCH panel, HBs 

Ag, parvovirus-B19 PCR, VDRL은 음성으로 확인되었으며, 담

즙정체의 원인 감별을 위해 시행한 Tc-99m DISIDA 간담도 

조영술에서 담낭과 간내담관이 24시간 후에도 관찰되지 않았

으나(Fig. 2), 본원에서 다시 시행한 복부초음파에서 간비비

대, 간염과 관련된 담낭확장소견 외 다른 소견은 보이지 않았

다. Tc-99m DISIDA 간담도 조영술의 낮은 민감도를 고려하

여, 담관폐쇄증 확인을 위해 간생검을 시행하려 하였으나 지

속되는 혈소판 감소증으로 시행하지 못하였다. 지속된 보존적 

치료에도 불구하고, 증상 호전 보이지 않았으며, 생후 14일째 

말초혈액검사에서 백혈구 1,600 /μL, 모세포 15%로 확인되어, 

생후 15일째 골수검사를 시행하였고, 93%의 모세포가 확인되

었고, 면역표현형은 CD10, CD19, CD22, HLA-DR와 cCD79a 

에서 양성으로, B 림프구성백혈병으로 진단되었다(Fig. 3). 실

시한 뇌척수액 검사에서 중추신경계침범소견은 없었으며 염

색체 이상 및 MLL 유전자변이는 없었다.

임상경과 및 치료: 환아는 vincristine, daunomycin, cyclo-
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Fig. 4. After chemotherapy, there 
were normal hepatic extraction and
mild delayed parenchymal transit 
time without significant interval 
change. Gall bladder and bile duct
were visualized within 60 min, it 
can be ruled out of biliary atresia.

Fig. 3. PB smear (A) and bone marrow aspirate smear (B) showed that markedly increased variable sized lymphoblasts which has 
round or indented nucleus with nucleoli and scanty cytoplasm were seen. 

phosphamide, L-asparaginase, prednisone, methotrexate로 

항암을 시작하였다(ALL-infant-POG P 9407). 치료 28일 시행

한 골수검사에서 완전 관해 확인되었으며, 치료 30일 다시 시

행한 Tc-99m DISIDA 간담도 조영술에서는 이전과 달리 담낭

과 담도에서의 배설이 확인었으며(Fig. 4), 다발성의 멍과 간

비비대도 점차 호전 양상을 보였다. 출생 70일 현재 환아 총 

빌리루빈 1.6 mg/dL, 직접 빌리루빈 1.0 mg/dL로 감소 추세 

보이고 있으며, 유지치료를 시행 중이다.

고    찰

신생아백혈병의 경우 출생 4주 이내 발현, 미성숙 골수성, 

림프구성, 혹은 적혈구성 세포의 증식, 모세포의 골수 외 침범, 

백혈병 모양반응(leukemoid reaction)을 나타내는 다른 질환

을 배제하여야 진단할 수 있다[5]. 백혈병 모양반응은 선천선 

감염(TORCH 증후군 등), 패혈증, 유전구형적혈구증, 특발성 

골수섬유증, 태아적모구증, 신경모세포종, 선천성 레터러-시웨

병(congenital Letter-Siwe disease), 선천성 골수증식증후군 등
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에서 나타날 수 있으며[6], 우리 사례에서는 모두 음성이었다.

신생아백혈병은 유병율이 매우 낮을 뿐만 아니라, 다양한 

증상을 보이고 그중에서도 폐쇄성 황달증상이 나타나는 경우

는 극히 드물다. 2002년 Izumi 등은 폐쇄성 황달로 나타난 

신생아백혈병 1례에 대해 발표하였다. 당시의 환아에서도 무

담즙변과 폐쇄성 황달을 주소로 내원하였고, 시행한 간담도 

조영술에서는 소장으로의 배설은 관찰되지 않았으나, 복부초

음파 상에서는 담도의 확장이나 폐쇄소견은 관찰되지 않았다

[7]. 2001년 D.R.Rausch 등도 생후 2주부터 황달과 무담즙변

을 보인 급성림프구성백혈병 1례를 보고하였다. 혈액검사상 

범혈구 감소증, 모세포출현, 복부초음파 상에서 간비비대와 

함께, 담낭과 담도의 확장소견을 보였으며, 또한 췌장이 매우 

확장되어 있었다. 환아는 항암치료중 사망하였다[8]. 이외에도 

담즙정체가 동반된 신생아백혈병에 대한 증례들이 몇몇 보고

되었지만, 그 빈도가 매우 적으며, 대부분 사망하였다. 또한 

발표된 증례들 중 많은 경우에서 패혈증, 담도폐쇄증 등 다른 

질환으로 오인되어 진단이 늦어졌다[9,10]. 본 증례에서도 마

찬가지로, 말초혈액 내에서 모세포가 확인되지 않고, DISIDA 

스캔에서 담도의 배설이 확인되지 않아 진단을 어렵게 하였다.

신생아 담즙 정체를 유발하는 원인은 선천기형 외에도 매

우 다양하다. 특발성 간염, TORCH syndrome, parvovirus 등

의 감염, 패혈증, α1-항트립신결핍증 등의 대사장애, 태아알

코올증후군등의 독소, 터너증후군, trisomy 18,21,13 등의 염

색체 이상, Budd-chiari 증후군 등의 혈관성 질환, 그리고 신

생아백혈병, 신경모세포종 등의 종양성질환 등을 감별하여야 

한다. 이를 위해 철저한 문진과 신체진찰이 선행되어야 하며, 

그 외에도 TORCH, 갑상선기능검사, 소변과 혈액의 단백분석 

등이 필요하며, 구조적 기형을 감별하기 위해 복부 초음파와 

DISIDA 스캔 등을 시행할 수 있다[11]. 일반적으로 대변의 색

깔이나, 각각의 간 기능 혈액검사는 담도폐쇄증과 신생아간염

증후군 등을 감별하기 어려운 것으로 알려져 있으며[12], 여러 

문헌에서 DISIDA 스캔은 담도폐쇄증을 진단하는데 있어 민감

도는 높으나 특이도가 매우 낮아, 장관 내 조영제 배출이 확인

될 경우에는 담도폐쇄증이 아님을 확신할 수 있으나, 장관 내

에 조영제 배출이 24시간 후 보이지 않는 경우에도 담도폐쇄

를 확진 할 수 없으므로, 간 조직검사를 시행해야 확진 할 수 

있다고 보고하였다[13]. 환아의 경우 DISIDA 스캔에서 장관 

내 조영제 배출이 확인되지 않았고, 지속적인 혈소판 감소증

으로 간생검을 시행하지 못하여 담도폐쇄증을 확진하지 못하

였지만, 초음파상에서 담낭이 오히려 커져 있어, 이차적인 담

즙정체성 질환들을 고려하였고, 입원 14일째 말초혈액검사에

서 범혈구 감소증과 함께 모세포가 확인되어, 골수검사를 함

께 시행하여 급성림프구성백혈병을 진단할 수 있었다.

신생아백혈병은 유병율이 낮고, 임상증상이 다양하여 진단

하기 까다로울 뿐 아니라 그 예후도 나빠, 빠른 진단과 치료를 

요하는 질환이다. 따라서, 신생아에게 있어서 동반된 간염 및 

폐쇄성 황달에서, DISIDA scan 상에서 조영제 배출이 확인되

지 않는다고 하더라도, 초음파상에서 명확한 구조적 이상 병

변이 발견되지 않을 경우에는, 다양한 담즙정체의 원인을 감

별해야 할 것이며, 그중에는 반드시 신생아백혈병도 포함되어

야 할 것으로 생각된다.
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