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□증 례□

1)

서 론

비정형 기형/횡문근양 종양은 1987년 주로 ·유아에서 발생

하는 드문 악성뇌종양으로 보고
1)
되었고 수술적 제거와 항암 요

법 및 방사선치료 등의 강력한 치료에도 매우 불량한 예후를 보

이는 종양이다. 주로 천막하부에 발생하면서 조직학적으로는 한

종양내에 다양한 패턴의 조직소견을 보여 원시신경외배엽성종양

이나 수모세포종과의 감별이 어려웠던 경우가 많이 있었다
2, 3)
.

하지만 이종양은 epitherial membrane antigen(EMA), vimen-

tin, smooth muscle actin(SMA)의 발현이 특징적으로 이에 대

한 면역조직화학검사를 시행하는 것이 진단에 도움이 된다.

저자들은 천막상부에 발생하면서 수술 후 조직소견으로 교모

세포종으로 오인하 다가 재발된 종양의 재수술 후 조직검사와

면역조직화학검사로 진단된 비정형 기형/횡문근양 종양 1례를

경험하 기에 보고하는 바이다.
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증 례

환 아:김○윤, 생후 1일, 남아

주 소:대천문 팽대, 활동량 감소

출산력 및 가족력:환아는 재태 기간 36주 6일에 제왕절개로

태어났으며 Apgar 점수는 1분에 4점, 5분에 7점이었다. 총 4회

의 산전초음파에는 전치태반 이외에는 특이한 소견을 발견하지

못했었다. 첫번째 아기로 유산, 사산의 병력은 없었고 가족력에

서는 기형 및 유전성 질환의 기왕력은 없었다.

현병력:환아는 분만 당시 호흡수 감소, 심박동수 감소, 근력

감소를 보 고 대천문이 넓고 팽대되어 자세한 검사를 위해 입

원하 다.

진찰 소견:출생시 체중은 3.42 kg(75-90 백분위수), 신장은

49 cm(75-90 백분위수), 두위는 35 cm(>90 백분위수)이었다.

입원시에 환아의 활력 징후는 맥박수 148회/분, 호흡수 74회/분,

체온은 35.3℃이었다. 근력과 활동량 감소를 보이고 있었으며 흡

철 반사 감소와 대천문 팽대를 보 다. 흉부에서 심음이나 호흡

음은 이상 없었고 복부나 비뇨생식기계에서도 특이 소견은 없었

다.

검사 소견:입원시 혈액 검사에서 혈색소 16.2 g/dL, 백혈구
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Atypical teratoid/rhabdoid tumor may arise at any central nervous system location, but it is most

commonly located in the cerebellum(60 percent). The incidence of this tumor remains unclear but it

occurs most commonly in children less than 2 years of age. This highly malignant tumor shows a

rapid progression and nonspecific radiologic findings. We report a case of primary intracranial atyp-

ical teratoid/rhabdoid tumor arising from the supratentorial area in early infancy. The diagnosis was

made based on distinctive light microscopy and immunohistochemical findings. Despite aggressive

surgical treatment with adjuvant chemotherapy, he died six months after his second operation. (Ko-

rean J Pediatr 2005;48:228-231)
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7,100/µL(호중구 72%, 림프구 24%, 단핵구 2%), 적혈구 용적

45.6%, 혈소판 209,000/µL이었고, 전해질 검사와 혈액 응고 검

사, 일반뇨 검사, 혈액화학 검사는 모두 정상이었다. 생후 1일째

시행한 뇌 초음파검사에서 좌측 전두엽에 약 4×4.3 cm 가량의

증가된 음 을 가진 종괴가 관찰되었고, 2일째 뇌전산화단층촬

및 뇌자기공명촬 을 통해 종괴내 출혈을 동반한 혈관종 양상의

종괴와 주변조직의 부종 및 압박을 관찰할 수 있었다(Fig. 1A).

치료 및 경과:환아는 생후 8일째 개두술 시행으로 다량의

혈종을 함유하면서 주변 정상조직과 경계가 명확하지 않은 침윤

성 종양을 제거할 수 있었고(Fig. 1B), 이후 시행한 병리조직 검

사 상 H & E 염색에서 성상세포종 배경 하에 내피세포증식, 세

포분열, 지형학적 괴사소견을 보여 교모세포종에 합당한 소견이

었으며(Fig. 2), 면역조직화학염색에서 P53과 neurofilament에는

음성, Glial fibrillary acidic protein에는 약한 양성을 보이고

MIB-1 단클론 항체를 이용해서 측정한 Ki-67 labelling index

는 10%인 조직 소견을 얻을 수 있었다. 교모세포종 진단으로 수

술 후 2주째부터 항암치료(POG#9233 : cyclophosphamide, vin-

cristine, cisplatinum, VP-16)를 시작하 고 항암치료 25주째

시행한 뇌자기공명촬 에서 뇌종양의 재발로 보이는 소견을 발

견하 다(Fig. 3). 2차 수술 시행 후 1×1 cm 크기의 종양은 제

거되었고 교모세포종에서 보이는 세포 소견과 횡문근양 세포 소

Fig. 1A. Preoperative T2-weighted axial MRI shows a 4×3.6
cm sized mass with inhomogeneous enhancement in left fron-
toparietal area.

Fig. 2. After first operation; H & E staining shows high cel-
lularity with astrocytic background, endothelial proliferation,
geographic necrosis, and nuclear pleomorphism.

Fig. 3. Follow-up MRI shows recurred mass in lateral aspect
of operation site defect.

Fig. 1B. Postoperative T2-weighted axial MRI shows defected
operation site.
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견을 얻을 수 있었으며(Fig. 4), 면역조직화학검사에서 EMA,

vimentin, glial fibrillary acidic protein(GFAP)에 양성을 보여

비정형 기형/횡문근양 종양을 진단할 수 있었다. 2차 종양 제거

술 후 항암치료를 계속 하 으나, 폐혈증과 폐렴으로 약 6개월

후 사망하 다.

고 찰

비정형 기형/횡문근양 종양은 1978년 Beckwith 등
4)
이 횡문

근육종과 조직학적으로 유사하나 예후가 매우 좋지 않은 신장의

악성횡문근양 종양을 보고한 이후 Bonin 등
5)
에 의해 신장과 중

추신경계에 동시에 발생한 증례가 보고되었고, 1987년에 Rorke

등
1)
이 뇌종양 52증례를 고찰하여 비정형 기형/횡문근양 종양이

라는 예후가 매우 불량한 원발성 뇌종양을 보고하 다. 이 종양

은 신경상피, 말초상피, 간질세포로 구성되어 있으나 악성기형종

과는 다른 조직분화를 보이고 횡문근양 세포가 두드러지게 관찰

되기 때문에 비정형 기형/횡문근양 종양으로 명명되어졌다
6, 7)
.

비정형 기형/횡문근양 종양은 중추신경계 어디에서나 발생할

수 있으나 소뇌가 63%, 대뇌반구 27%, 다발성으로 생긴 경우가

8%로 보고되었으며 척수에서 발생된 예도 보고되었다
6, 7)
. 정확

한 발병률은 결정하기 어려우나 2세 미만의 유아에서 호발하

고 94%가 5세 미만에서 발생한다
8)
.

후두와에 발생한 경우는 원시신경외배엽성 종양과 신경학적

증상 및 방사선학적 소견이 유사하며, 70% 이상이 조직학적으

로도 전형적인 횡문근양 세포가 관찰되지 않아 감별하는데 어려

움이 많았다. 3세 미만의 소아에서 비정형 기형/횡문근양 종양과

원시신경외배엽성종양의 발생 비는 1 : 3.8배 으며 모든 연령에

서의 비는 1 : 11로 보고
9)
된 바 있다.

비정형 기형/횡문근양 종양은 원시신경외배엽성 종양의 종양

세포와 유사한 미분화 소세포, 간질세포, 상피세포등의 혼합으로

구성된 이종의 병리조직학적 형태를 보이나 가장 중요한 조직학

적 소견은 특징적인 횡문근양 세포이다. 개방된 염색사, 작고 뚜

렷한 핵소체에 큰 다각형 혹은 길쭉한 핵과 창백하면서 적당량

의 세포질을 함유한 약간 호기성의 크고 온화한 세포들로 구성

된 비정형 기형/횡문근양 종양에서 보이는 특징적인 횡문근양

세포
3, 8)
는 신장의 횡문근양 종양에서 보이는 공격적인 상피양

세포와는 다른 모양을 보인다. 이 종양은 면역조직화학검사 중

EMA, vimentin, SMA의 발현이 특징적이며 이에 대한 면역조

직화학검사를 시행하는 것이 진단에 도움이 된다. 비정형 기형/

횡문근양 종양 32례의 조사
1)
에서 EMA는 93%, vimentin 90%,

SMA 84%의 양성반응을 보 으며, 그밖에도 GFAP 61%, ker-

atin 53%, neurofilament protein(NF) 24%, desmin 22%, syn-

aptophysin 21% 등의 양성반응을 보 다. 또한 alpha-fetopro-

tein(AFP), placental alkaline phosphatase(PLAP), human

chorionic gonadotropin(HCG)과 같은 배아세포종의 지표에 대

한 면역염색에 있어서는 음성으로 보고하 다
6, 7)
. 세포유전학적

인 분석에 의하면 원시신경외배엽성종양은 약 50% 정도에서

17q의 단일염색체를 보이는데 반하여 비정형 기형/횡문근양 종

양은 여러 문헌에서 22q의 단일염색체와 부분결손을 보여주고

있어서 감별진단에 유용하다
10)
.

수술적 적출정도가 예후에 미치는 향을 전향적으로 조사되

지는 않았지만 18개월 이상 생존하 던 8례에서 6례가 전적출술

을 시행했었다는 보고가 있다
11)
. 항암요법으로는 소아종양그룹

(Children’s Cancer Group)에서 고안된 프로토콜 및 다양한 악

성소아뇌종양에 사용되는 프로토콜을 사용하더라도 3년 생존율

이 20% 미만으로 치료에 반응이 좋지 않아 새로운 프로토콜에

대한 전향적 연구가 필요하다
11)
.

비정형 기형/횡문근양 종양의 임상적 경과 및 예후에 있어서

Bhattacharjee 등
8)
은 56례에서 85%가 병의 진행에 의해 사망하

고 평균 생존기간은 6개월이었다.

본 증례에서는 천막상부에 발생된 종양으로 교모세포종으로

진단되었다가, 7개월 뒤 재발된 종양에 대해 수술 후 조직검사

소견과 면역조직화학검사로 비정형 기형/횡문근양 종양으로 밝

혀졌다. 전적출술과 항암치료를 하 으나 생존기간은 13개월이

었다.

요 약

저자들은 재태기간 36주 6일로 출생한 환아가 대천문 팽대와

활동량 감소를 보여 시행했던 방사선과적 검사에서 발견된 천막

상부에 위치한 종양에 대해 일차적으로 교모세포종으로 진단하

다가 치료 중 재발된 종양에 대해 이차 수술 후 조직검사소견

과 면역조직화학검사로 비정형 기형/횡문근양 종양으로 진단한

매우 드믄 악성 뇌종양 1례를 경험하 기에 문헌 고찰과 함께

Fig. 4. After the start of chemotherapy for 6 months; H & E
staining shows typical rhabdoid cells with eccentric nuclei and
prominent nucleoli.
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보고하는 바이다.
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