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신경섬유종증 1형에서 부신 갈색세포종 발병 증례 보고 
및 유병률 추정
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Case Reports and Estimated Prevalence of Adrenal Pheochromocytoma in Patients 
with Neurofibromatosis Type I in Korea
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Department of Endocrinology and Metabolism, Medical Genetics1, Ajou University School of Medicine, Suwon, Korea

We report three patients with adrenal pheochromocytoma who were associated with type I neurofibromatosis. Two of them were 
asymptomatic, but one case involved hypertension. We reviewed medical records and adrenal imaging, and estimated the preva-
lence of adrenal pheochromocytoma among neurofibromatosis type I patients in one university hospital in Korea. A total of 658 pa-
tients were coded for neurofibromatosis type I (Q85.0 with International Classification of Diseases 10 version) with clinical impres-
sion, but only 371 were confirmed via 1997 National Institute of Health criteria. Adrenal images were generated in 203 patients, and 
3 of them were diagnosed with pheochromocytoma. According to the results of this study, the estimated prevalence of adrenal 
pheochromocytoma in type I neurofibromatosis was 0.30-1.48%. (Endocrinol Metab 26:258-262, 2011)
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서  론

갈색세포종은 교감신경계의 크롬친화세포에서 발생하여 카테콜

아민을 분비하는 부신 종양으로서 고혈압, 두통, 발한, 두근거림, 불

안 등을 주 증상으로 복부 컴퓨터단층촬영(computed tomography, 

CT) 및 24시간 소변 혹은 혈청 카테콜아민 측정을 통하여 진단하고 

약물치료 및 완치를 위한 수술을 시행한다[1,2]. 신경섬유종증 1형은 

여러 장기를 침범하여 전신의 밀크커피색 반점, 액와부 및 서혜부의 

반점, 신경섬유종, 시신경 교종, 홍체 과오종 등을 보이는 상염색체 

우성 유전성 질환으로 약 3000명 당 1명의 유병률을 보이며 NF1 유

전자의 돌연변이가 관여한다[3]. 신경섬유종증 환자에게서 신경계 

종양, 비신경계 종양의 유병률이 높게 보고되며 시신경계 및 뇌종양 

15-20%, 말초신경의 악성종양 8-13%, 뇌간부 신경교종 2-3%, 위점막

하종양 6%로 추정된다. 따라서 신경섬유종증으로 진단되면 기본적

으로 뇌, 척수 자기공명영상(magnetic resonance imaging, MRI)을 

시행하는 것이 권장된다[4-6]. 신경섬유종증 환자에게서 갈색세포종

이 동반된 경우는 약 0.1-5.7%로 보고되며[5], 국내에서는 1977년부

터 5예의 증례가 보고된 바 있다[7-11].

저자들은 신경섬유종증 환자에게서 발생한 부신의 갈색세포종 3

명의 증례를 경험하였기에 이들을 보고하고, 본 병원에서 1994년 6월 

1일부터 2010년 3월 31일까지 임상적으로 신경섬유종증 1형으로 진

단한 총 658명의 환자 가운데 갈색세포종 동반 여부를 조사하여 한

국인에서의 유병률을 조심스럽게 추정하여 보았다.

증  례

1. 증례 1

환자: 여자, 40세

주소: 목 부위 덩어리 및 통증

과거력: 특이병력 없음
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사회력: 음주, 흡연력 없음

가족력: 환자의 가족에서 신경섬유종증 1형을 진단받은 사람은 

없었다.

현병력: 내원 당시 환자는 약 2년 전부터 발생한 두통, 발한, 두근

거림, 전신 쇠약감과 약 1주일 전부터 발생한 목 부위 통증 및 덩어

리, 좌하복부 부위로 간헐적인 통증 호소하였다.

신체 진찰 소견: 내원 당시 혈압은 122/78 mmHg, 맥박수는 분당 

87회, 호흡수는 분당 18회, 체온은 36.0°C이었다. 등 및 복부에 여러 

개의 café au lait 반점과 다수의 결절들 그리고 수많은 주근깨가 관찰

되었다(Fig. 1). 피부 결절은 압통이 없었으며 가동적이었고, 정상 피

부와 같은 색을 보이고 있었다. 목 진찰상 오른쪽 흉쇄유돌근 앞으로 

1 cm 가량의 갑상선 결절 만져졌고 복부 진찰상 특이소견 없었다.

안과적 검사: Lisch 결절 없었다.

검사실 소견: 말초혈액검사에서 백혈구 7000/mm3, 혈색소 13.0 g/

dL, 헤마토크리트 37.3%, 혈소판 291,000/mm3이었다. 혈액화학검사

에서 혈당 93 mg/dL, BUN 15.9 mg/dL, 혈청 크레아티닌 0.7 mg/dL, 

총 단백질 6.8 g/dL, 알부민 4.6 g/dL, AST/ALT 21/13 IU/L, 혈청 전

해질검사에서 나트륨 142 mM/L, 칼륨 4.2 mM/L, 염소 103 mM/L, 

칼슘 9.0 mg/dL, 인 3.0 mg/dL이었다. 요 검사에서 이상 소견 없었다. 

갑상선 기능검사는 T3 87 ng/dL, TSH 2.52 μU/mL, free T4 1.15 ng/

dL로 정상이었다. 24시간 소변 노르에피네프린 46.1 μg/d (정상치, 

12-80 μg/d) 및 VMA 6.60 mg/d (정상치, 2-12 mg/d)으로 정상이었

으나, 에피네프린 25.2 μg/d (정상치, 0-20 μg/d), 메타네프린 528 μg/

d (정상치, 50-350 μg/d)으로 높게 측정되었다. 혈청 칼시토닌 수치는 

0.7 pg/mL (정상치, 0-30 pg/mL)로 정상이었다.

방사선학적 검사: 단순 흉부 X-선 검사에서 특이소견이 없었다. 복

부 CT에서 좌측 부신에 약 2 × 2 × 2 cm 크기의 잘 경계 지어지고 

불균일한 음영을 가진 종괴 관찰되었으며 인접 장기로의 침범은 없

었다. 경부 CT 결과 오른쪽 갑상선에 1.0 cm의 결절이 보였고 그 외 

주위 림프절 비대 등은 없었다. 

병리학적 소견: 적출된 좌측 부신 종양은 갈색세포종의 병리 소견

을 보였으며, 갑상선 결절은 선종성 증식 소견을 보였다.

치료 및 경과: 내분비종양증후군의 가능성 있어 좌측 부신절제술 

및 우갑상선 절제술을 동시에 시행 받았다. 수술 전 처치는 알파수

용체차단제를 사용하였으며, 수술 도중 혈압은 160 mmHg까지 상승

하였으나 좌측 부신 종괴 적출 후 100/60 mmHg으로 떨어졌다. 이

후 혈압은 120/80 mmHg로 유지되었고, 환자는 수술 후 16일째 합병

증 없이 퇴원하였다. 이후 외래에서 시행한 갑상선 초음파(ultrasonog-

raphy, US) 및 부신 CT 추적검사상 재발 의심되지 않는 상태이다.

2. 증례 2

환자: 여자, 49세

주소: 전신에 보이는 신경섬유종

과거력: 특이 병력 없었다.

사회력: 음주, 흡연력 없음

가족력: 환자의 가족 중에서 신경섬유종증 1형을 진단받은 사람

은 없었다.

계통적 문진: 피부 병변 외에 특별한 증상은 없었다. 

신체 진찰 소견: 내원 당시 혈압은 123/66 mmHg, 맥박수는 분당 

100회, 호흡수는 분당 18회, 체온은 36.0°C였다. 등 및 복부에 café-

au-lait 반점과 직경 1-5 cm 가량의 다양한 크기의 수많은 결절들 그

리고 수많은 주근깨가 관찰되었다. 결절은 압통이 없었으며 가동적

이었고, 피부와 같은 색을 보이고 있었다. 등의 결절에서 시행한 생검 

결과 신경섬유종 소견을 보였다.

안과적 검사: Lisch 결절 없었다.

검사실 소견: 말초혈액검사에서 백혈구 5800/mm3, 혈색소 13.4 g/

dL, 헤마토크리트 40.1%, 혈소판 262,000/mm3이었다. 혈액화학검사

에서 혈당 109 mg/dL였고, BUN 15.7 mg/dL, 혈청크레아티닌 0.7 mg/ 

dL, 총 단백질 7.8 g/dL, 알부민 4.8 g/dL, AST/ALT 14/10 IU/L, 혈청

전해질검사에서 나트륨 144 mM/L, 칼륨 4.3 mM/L, 염소 106 mM/L, 

칼슘 9.5 mg/dL, 인 3.8 mg/dL이었다. 요검사에서 단백뇨, 혈뇨 등 

이상소견 보이지 않았다. 갑상선 기능검사에서는 T3 79 ng/dL, TSH 

4.87 μU/mL, free T4 1.2 ng/dL로 정상이었다.

24시간 소변 에피네프린 6.5 μg/d (정상치, 0-20 μg/d), 노르에피네

프린 24.0 μg/d (정상치, 12-80 μg/d), VMA 4.10 mg/d (정상치, 0-8 

mg/d)으로 정상 소견을 보였다. 

방사선학적 검사: 단순 흉부 X-선 검사에서 특이소견이 없었다. 뇌 

MRI에서 뇌 실질에 출혈이나 종괴 소견 없었고 후두엽 두피에 수개

의 쥐젓(skin tag) 보였다. 척추 MRI에서 관골에 신경섬유종으로 의

심되는 덩어리 보였으며 우측 신장 주위로 비정상적인 조직 의심되

어(Fig. 2A) 복부 CT 촬영이 권장되었다. 복부 CT에서 우측 신장 주

위로 약 12 cm 가량의 주변부 석회화가 동반된 다낭성의 종괴가 관Fig. 1.  Multiple skin neurofibromas with freckles and café-au-lait spots. 
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찰되었다. 이 종괴는 주위 장기로의 전이 소견을 보이지 않았고 직접

적인 주변 장기 침범 소견도 없었다(Fig. 2B).

병리학적 소견: 절제된 우측 부신의 종양은 경계가 잘 지어졌고, 

크기는 14 × 9 × 8 cm이었다(Fig. 2C). 종괴는 섬유성의 피막과 지방

세포로 둘러싸여 있었고, 내부의 정상 부신 조직은 쉽게 분리되었다. 

절단면상 종괴는 2개의 부분으로 나눌 수 있었고 60% 가량 주 덩어

리는 적색의 낭성 변질을 보였다. 나머지 부분은 갈색의 무른 조직

으로 이뤄졌으며 갈색세포종으로 확인되었다.

치료 및 경과: 수술 전 처치는 알파수용체차단제를 사용하였으며 

수술 도중 혈압은 160 mmHg까지 상승하였으나 이후 120/70 mmHg

으로 일정하게 유지되었다. 수술 후 합병증 없이 수술 9일째 퇴원하

였다. 이후 외래 추적 관찰 중으로 재발 의심되지 않는 상태이다.

3. 증례 3

환자: 남자, 38세

주소: 전신에 보이는 신경섬유종 및 고혈압

과거력: 특이 병력 없었다.

사회력: 음주, 흡연력 없음

가족력: 환자의 가족 중에서 신경섬유종증 1형을 진단받은 사람

은 없었다.

계통적 문진: 피부 병변 외에 특별한 증상은 없었다. 

신체 진찰 소견: 내원 당시 혈압은 151/87 mmHg, 맥박수는 분당 

132회, 호흡수는 분당 18회, 체온은 36.0°C였다. 얼굴, 양 팔, 등 및 

복부에 café-au-lait 반점과 직경 1-5 cm 가량의 다양한 크기의 수많

은 결절들 그리고 수많은 주근깨가 관찰되었다. 결절은 압통이 없었

으며 가동적이었고, 정상 피부와 같은 색을 보이고 있었다. 얼굴과 

턱 부위로 발생한 5개의 1 cm 가량의 결절을 제거하였고 조직 검사 

결과는 신경섬유종이었다.

안과적 검사: Lisch 결절 없었다.

검사실 소견: 말초혈액검사에서 백혈구 7200/mm3, 혈색소 15.5 g/

dL, 헤마토크리트 45.3%, 혈소판 293,000/mm3이었다. 혈액화학검사

에서 혈당 107 mg/dL였고, BUN 21.1 mg/dL, 혈청크레아티닌 1.0 mg/ 

dL, 총 단백질 7.1 g/dL, 알부민 4.7 g/dL, AST/ALT 15/17 IU/L, 혈청전

해질검사에서 나트륨 138 mM/L, 칼륨 4.3mM/L, 염소 107 mM/L, 칼

Fig. 2.  A. MRI shows a 12-cm-sized right adrenal mass with heterogeneous 
enhancement. B. CT revealed a 12-cm-sized multi-cystic mass on the right ad-
renal gland. C. Gross pathology finding revealed adrenal pheochromocytoma 
composed by fibrous and adipose tissues with cystic change.

A B

C
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슘 9.3 mg/dL, 인 3.2 mg/dL이었다. 요검사에서 단백뇨, 혈뇨 등 이상

소견 보이지 않았다. 갑상선 기능검사는 T3 123 ng/dL, TSH 1.48 μU/ 

mL, free T4 1.1 ng/dL로 정상이었다. 

24시간 소변 에피네프린 141.8 μg/d (정상치, 0-20 μg/d), 노르에피

네프린 133.7 μg/d (정상치, 15-80 μg/d), VMA 14.07 mg/d (정상치, 

0-8 mg/d), 메타네프린 848 μg/d (정상치, 0-300 μg/d)으로 상승되

었고, 노르메타네프린 546 μg/d (정상치, 0-600 μg/d), 도파민 223.7 

μg/d (정상치, 65-400 μg/d)은 정상소견이었다. 

방사선학적 검사: 단순 흉부 X-선 검사에서 특이소견이 없었다. 복

부 CT에서 우측 부신에 약 3 cm 가량의 둥근 모양의 균일한 종괴가 

관찰되었다. 이 종괴는 주위 장기로의 전이 소견을 보이지 않았고 직

접적인 주변 장기 침범 소견도 없었다.

병리학적 소견: 복강경하 우측 부신절제술을 시행하였다. 종괴는 

4.5 × 2.5 cm 크기이었으며, 내부는 빨갛고 갈색의 점액질을 포함하

여 황갈색을 보였으며 갈색세포종으로 확진되었다.

치료 및 경과: 수술 전 처치는 알파수용체차단제를 사용하였으며, 

수술 도중 수축기 혈압이 220 mmHg까지 상승하였으나 3분 뒤 120/ 

70 mmHg으로 떨어졌고 이후 정상범위로 유지되었다. 수술 후 합병

증 없이 수술 6일째 퇴원하였다. 현재 외래 추적 관찰 중으로 항고혈

압제 투약 없이 정상 혈압을 유지하고 있다.

고  찰

신경섬유종증은 주로 피부와 말초 신경을 침범하는 상염색체 우

성 유전질환이며 때로 돌연변이에 의해 발생하기도 한다. 1형과 2형

으로 나누어지며, 2형은 양측성 청신경집종(acoustic neurinoma)을 

동반한다[12,13]. 신경섬유종증 1형은 신경피부증후군(neurocutane-

ous syndrome)의 하나로, 원인 유전자인 NF1 유전자는 염색체 17번

에 위치해 있다. 신경섬유종증 1형의 흔한 소견으로는 피부신경섬유

종, 시신경교종, 골격계 이형성, 홍채 과오종인 Lisch 결절, 피부의 커

피 반점이며, 이외에도 뇌하수체세포종(pituicytoma), 뇌막종, 신장

동맥협착을 비롯한 빌름스종양(Wilms’ tumor), 신장동맥 이형성 등

의 비뇨생식계 이상이 동반될 수 있다. 또한 NF1 유전자가 대표적인 

종양 억제 유전자이기 때문에, 이 유전자의 돌연변이로 인하여 신경

섬유종뿐만 아니라 슈반세포종(schwannoma), 십이지장 카르시노

이드종양, 소화기계의 자율신경세포종양 및 부신경절종양(paragan-

glioma) 등의 각종 신생물이 전신에 발생할 수 있다[3,14]. 부신의 갈

색세포종 또한 신경섬유종증 1형에서 발생할 수 있는 소견으로, 외

국의 문헌보고에 의하면 신경섬유종증 1형에서 부신의 갈색세포종 

발생률은 약 0.1-5.7% 정도로 알려져 있다[5,14].

아직 국내에서는 신경섬유종증 1형에 동반된 갈색세포종의 유병

률에 대한 보고는 없는 현황이다. 저자들은 본원(1개 대학병원)에 

내원한 신경섬유종증 1형 환자들을 대상으로 후향적 의무기록 검토

를 통하여 갈색세포종의 유병률을 추정하고자 하였다. 의무기록상 

임상적 소견(clinical impression)으로 신경섬유종증(ICD 10 code 

Q85.0)의 병명이 입력된 환자를 모두 검색하였고 이들은 총 658명이

었다. 저자들은 이들의 의무기록을 신청하여 신경섬유종증 1형의 진

단 기준(National Institute of Health 1997) (Table 1)에 합당한지 검

토하여 371명을 확인하였다. 신경섬유종증 1형 진단 환자 371명 가운

데 203명이 부신이 포함된 영상검사를 시행하였다. 영상검사의 종류

는 신경섬유종증 환자들에게서 흔히 발병하는 신경계 종양을 선별

검사하기 위한 척추 MRI가 대다수를 차지하였으며, 복부 US, 복부 

CT 등이 있었다. 이 영상들을 확인한 결과 5명에게서 부신 종양이 

의심되었고, 이중 3명이 갈색세포종으로 확진되었으며, 2명은 갈색

세포종이 아닌 기타 부신 종양으로 확인되었다. 결론적으로 본원의 

조사에 의하면 신경섬유종증 1형에서 갈색세포종의 유병률은 0.46-

1.48%로 조심스럽게 추정해 볼 수 있었다(Table 2). 

본 논문의 2명의 증례에서는 고혈압이 동반되지 않은 잠재적 갈색

세포종의 양상을 보였다. 첫 번째 증례에서는 발한, 두통, 두근거림

의 증상 및 피부 병변, 목 부위 덩어리를 주소로 내원하여 갑상선 종

양과 부신 종양이 의심되어 영상검사를 시행하였다. 갑상선과 부신 

종양의 수술적 제거 시행하였고 갑상선 병리조직 검사상 선종성 증

식을 보였고 부신 병리조직 검사상 갈색세포종 확인되었다. 두 번째 

증례는 신경섬유종증에서 흔한 신경계암 존재여부를 확인하기 위하

여 시행한 척추 MRI에서 부신 종양이 의심되어 추가 검사 진행되었

Table 1. Diagnostic criteria of neurofibromatosis type I (National Institute of 
Health, 1997)

Café-au-lait spots (6 or more)
   > 5 mm extent-pre-pubertal patients
   > 15 mm in patients after puberty
Neurofibromas of any type (2 or more) or 1 plexiform neurofibroma
Axillary and inguinal freckling
Optic glioma
Lisch nodules (2 or more)
Bone lesion with sphenoid bone dysplasia or thinning of the cortex of  
   the long bones with or without pseudoarthrosis
First-degree relative (parent, sibling, or offspring) that meets NIH criteria.

*Two or more of the criteria should be met for diagnostic confirmation.

Table 2. Estimation of prevalence of adrenal pheochromocytoma in neurofibro-
matosis type I 

Categories of neurofibromatosis 
   type I diagnosis

Patients  
(N)

Pheochromo- 
cytoma  

 (N)

Prevalence 
(N)

Clinical impression 658 3 0.46
Confirmed with NIH diagnostic criteria 371 3 0.81
Adrenal imaging 203 3 1.48

NIH, National Institute of Health.
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던 경우이다. 환자의 척추 MRI의 횡단면 영상에서 부신 종양을 의

심할 수 있었다. 세 번째 증례에서는 젊은 연령에서 고혈압이 발생하

여 2차성 고혈압 의심되었으며, 신경섬유종증 1형과 동반된 갈색세

포종에 대한 검사가 시행되었다. 

신경섬유종증에서 갈색세포종의 유병률이 높지 않으므로 모든 

환자에서 선별검사를 시행할 필요는 없을 것으로 사료된다. 그러나 

복부 신체 진찰을 통하여 종괴가 만져지거나 고혈압이 동반된 환자

에서는 부신에 대한 영상검사 및 24시간 소변에서 부신수질 호르몬 

및 대사물을 측정해야 할 것이며 신경섬유종증 1형 진단 시 기본검

사로 시행하는 척추 MRI의 횡단면 영상(transverse view)을 주의 깊

게 관찰하는 것이 좋을 것으로 사료된다.

요  약

갈색세포종은 부신에서 기원하는 내분비계 종양으로 발작적인 고

혈압, 심계항진, 두통 등의 증상을 보이는 드문 질환이다. 신경섬유종

증은 피부와 말초신경을 침범하는 유전 질환으로 정상인에 비하여 

갈색세포종의 유병률이 10배 정도 높은 것으로 알려져 있다. 저자들

은 신경섬유종증 1형 환자에게서 동반된 갈색세포종 3예를 경험하

였으며, 이중 2명은 무증상이었고, 1명은 고혈압이 동반되어 있었다. 

본원의 신경섬유종증 1형 환자를 대상으로 한국인의 갈색세포종

의 유병률을 추정하고자 하였다. 총 658명의 환자가 임상적 소견으

로 International Classification of Diseases 10 진단 코드상 신경섬유

종(Q85.0)으로 기록되어 있었으나, 실제로는 371명만이 National In-

stitute of Health 1997년 진단기준에 합당하였다. 이중 203명에서 부

신 영상 검사를 시행하였고, 3명이 갈색세포종으로 확진되었다. 1개 

대학병원의 자료로서 제한점이 있지만 본원의 자료를 근거로 산출

해보면 한국인 신경섬유종증 1형 환자에서 부신 갈색세포종의 유병

률은 0.46-1.48%로 조심스럽게 추정해 볼 수 있다.
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