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신경섬유종증 환자의 1형 히아리기형과 척수공동증
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A 26-year-old woman presented with skin pigmentation and numbness on the upper arm. More than six café au lait spots 

over 15 mm diameter could be seen throughout her skin. Neurofibromatosis (NF) type 1 was diagnosed based on genetic 

study. The brain magnetic resonance imaging (MRI) showed Chiari type 1 malformation and syringomyelia was noted in the 

C2 to T7 level in the spinal MRI. We suggest Chiari malformation and syringomyelia could be a rare manifestation in a 

patient with NF type 1.
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신경섬유종증 1형은 17번 염색체의 돌연변이로 유전되는 신경

피부질환이다. 신경섬유종증 1형의 주요한 임상적 특성은 다수의 

담갈색반점, 신경섬유종, 접힘부위 주근깨(intertriginous freck-

ling), 리슈결절, 시신경로교종이다. 이외에도 경골의 거짓관절증, 

척추측후만증, 혈관형성이상, 작은 키, 대두증, 발작, 정신지체, 신

장 또는 부신종양 등이 동반되기도 한다.1 그리고 드물게 히아리기

형과 척수공동증이 동반된 신경섬유종증 1형 환자가 보고되었

다.2-6 저자들은 신경섬유종증 1형에서 척수공동증과 1형 히아리기

형이 동반된 환자를 경험하여 보고한다.

증 례

26세 여자가 안과의원 진료 중 발견된 양안의 리슈결절로 본원 

신경과에 의뢰되었다. 신경계진찰에서 뇌신경, 운동기능, 소뇌기능

과 심부건반사는 정상이었다. 감각기능 검사상 왼쪽 상지에서 촉

각과 침통각감각이 저하된 소견만 관찰되었다. 신체검사에서 겨드

랑이, 아래팔, 몸통 부위에 6개 이상의 담갈색반점이 확인되었지만 

신경섬유종과 신체 기형은 관찰되지 않았다. 인지기능검사와 신경

전도검사는 정상이었다. 과거 병력에서 특이 소견은 없었다. 환자

의 아버지에게도 반점이 관찰된다고 하였지만 직접 확인할 수는 

없었다. 임상적으로 리슈결절과 6개 이상의 담갈색반점이 확인되

어 신경섬유종증 1형 진단에 부합하지만 신경섬유종증 확진위해 

유전자검사와 뇌 magnetic resonance imaging (MRI)을 시행하였

다. 뇌 MRI에서 시신경로교종을 포함한 종양은 없이 외측 및 제3

뇌실 비대와 히아리기형 소견이 관찰되었다(Fig. A). 또한 시상영

상에서 경부척수 부위에 낭종 소견이 관찰되어 척추 MRI를 시행

하였고, 두 번째 경부에서 일곱 번째 흉부 척수 전반에 광범위한 

척수공동증이 관찰되었다(Fig. B, C). 신경섬유종증 1형과 관련된 

유전자검사에서 이형접합체 병원성변이(c6792C>A.p.Tyr2264)가 

확인되었다. 척수공동증은 신경외과와 협진하여 경과 관찰중이며 
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A B C

Figure. Brain and spine MRI in Neurofibromatosis type 1 patient. (A) T1-weighted sagittal brain MRI shows Chiari type 1 malformation and syrinx. 
(B, C) The spine MRI shows syringomyelia with non-enhancing heterogeneous signal lesion at cervicothoracic spinal cord. MRI; magnetic 
resonance imaging.

추적 기간에 신경계증상 변화는 관찰되지 않았다.

고 찰

신경섬유종증 1형은 일반적으로 미국 국립보건원에서 제시한 

진단기준을 적용하며, 7가지 임상 소견 중 2가지 이상을 만족하면 

진단이 가능하다.7 본 환자도 가족력은 없지만 2개 이상의 리슈결

절과 6개 이상의 담갈색반점이 확인되어 진단기준에 부합하였고 

유전자검사를 통해 확진 되었다. 신경섬유종증 1형은 중주신경계

와 피부에 종양을 유발하는 대표적인 신경피부질환으로 다양한 임

상 양상을 보인다. Afifi 등2이 신경섬유종증 1형에서 히아리기형

과 뇌실확장이 동반된 경우를 처음 기술하였고, 본 환자처럼 1형히

아리기형 이외 척수공동증이 동반된 신경섬유종증 1형이 드물게 

보고되었다.3,6 신경섬유종증 환자에서 종양 없이 뇌실확장이 관찰

되면 히아리기형 동반 여부를 확인할 필요가 있다. 척수공동증이 

동반된 환자에서 척추측만증이나 시신경로교종을 보이는 신경섬

유종증 환자도 보고되었다.6 Tubbs 등8의 후향 연구에서 1형 히아

리기형으로 수술받은 소아 환자의 5.4%에서 신경섬유종증 1형 진

단을 받았다. 또한 신경섬유종증 1형으로 진단된 환자의 8.6%에서 

1형 히아리기형이 동반되어 있었다.

신경섬유종증 1형 유전자는 세포 성장과 증식을 조절하는 neu-

rofibromin 단백 생성과 관련이 있고, 유전자 이상으로 인해 비정

상적인 세포 증식이 유발된다. Neurofibromin은 중주신경내 고리

일인산아데노신(cyclic adenosine monophosphate) 조절에 관여하

여 시신경로교종 형성에 중요한 역할을 한다. 신경섬유종증 1형은 

중추 및 말초신경계에 종양을 유발하며, 종양 형성의 일차적인 요

인은 NF1종양억제 유전자 종자계 돌연변이에 기인한다. 또한 체세

포 돌연변이에 의한 NF1 유전자 이형접합성의 소실이 슈반세포 

신경섬유종을 유발하는 것으로 알려져 있다.9

신경섬유종증 1형의 진단에는 고전적인 진단기준이 아직 널리 

이용되고 있지만 최근 새로운 임상 양상 소견이 보고되고 있다. 담

갈색반점과 신경섬유종 이외 혈관과오종, 버찌혈관종, 황색육아종, 

과다색소침착 등의 피부 병변이 관찰된다. 피부 병변 이외 뇌 MRI

에서 이상 신경아교증을 시사하는 고신호강도병변이 관찰되고, 맥

락막과오종, 뇌혈관형성이상, 모야모야병 등의 소견을 보일 수 있

다. 또한 작은 신장, 두눈먼거리증, 처진귀, 아래로 치우친 안검열 

등의 신체이상을 보이는 누난증후군(Noonan syndrome)이 신경섬

유종증 1형 환자에서 동반될 수 있다.7,10

유전자 분석이 신경섬유종증 1형 진단에 도입되면서 더욱 다양

한 임상 양상이 보고되고 있다. 본 증례에서 동반된 히아리기형과 

척수공동증은 신경섬유종증 1형의 드문 임상 소견으로 간주될 수 

있다. 특히 청소년기에 히아리기형과 척수공동증이 진단된 환자에

서 신경섬유종증 1형 동반 여부에 대한 확인이 필요하다.
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