
193

￭Sat-279￭
 Von Hippel-Lindau Disease

아주대학교 의과대학 내과학교실

*송원석, 최용준, 손영배

Von Hippel-Lindau병(이하 VHL병)은 상염색체 우성으로 유전하는 질환으로 각종 장기에 악성 및 양성종양을 유발하는 유전성 다발성 종양질환이다. 본 저자는 
저혈당을 주소로 내원한 환자의 인슐린종을 진단하는 과정에서 기존 가족력 없는 VHL병 1예를 경험하였기에 고찰과 함께 케이스를 보고 하고자 한다. 31세 여자 
환자는 특이병력 없는 자로, 반복적인 어지러움, 식은땀 증상으로 시행한 검사에서 식전 혈당 53mg/dl, 식후 2시간 혈당 77mg/dl으로 저혈당 보였으며, 식전 인슐
린 레벨 25 uIU/ml, 식후 2시간 인슐린 레벨 41uIU/ml으로 식전 수치 상승 소견 보였다. 추가 평가 위해 시행한 복부전산화단층촬영에서 인슐린종으로 보이는 
3.2cm의 췌장 두부종괴(Fig 1) 크롬친화성세포종으로 보이는 3.4cm의 좌측 부신종괴(Fig 2), 혈관종으로 보이는 1.5cm의 간 종괴(Fig 3)가 발견되었다. 이후 진
행한 부신호르몬 검사에서 노르메타네프린 1008ug/day, 노르에피네프린 207.6ug/day으로 상승된 것을 확인하였다. 이후 좌측 부신절제술, 췌장 두부절제술 시행
하였으며 조직검사 결과 크롬친화성세포종과 인슐린종으로 확진 되었다. 상기 검사 결과와 관련 있는 유전성 내분비 종양질환인 다발성 내분비 선종(MEN)과 
VHL병을 감별 하기 위해 시행한 유전자 검사에서 VHL gene: c.208G>A(p.Glu70Lys) (Likely Pathogenic Variant)(pic 1)변이를 확인하였다. 이후 중추 신경계 
병변의 유무를 확인하기 위해 시행한 뇌 자기공명영상에서 특이 소견 없었으며, 스크리닝 검사로 안저 검사를 시행하였으며 좌안 혈관모세포종 진단되어 좌안 레
이저 시술 진행하였다(Fig. 4) 본 증례는 유전성 내분비 종양질환에 대한 다각적인 접근, 특히 유전자 변이 검사를통하여 신속한 진단을 하고 적절한 치료가 이루
어졌다. 또한 스크리닝 검사를 통해 안병변을 조기에 발견하여 치료함으로서 망막박리, 출혈과 같은 병변의 진행을 막을 수 있었다. 향후 매년 신경계, 복부 영상검
사 및 안저검사를 통한 경과관찰을 통하여 병의 진행 여부를 조기에 발견하는 것이 중요하겠다.
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서론: 부신피질자극호르몬 단독 결핍 사례는 종종 보고되나 자가면역 간염을 동반한 발병은 드물어 증례 1례를 보고하는 바이다. 증례: 기저질환, 과거력 없던 36
세 여자 환자가 전신 쇠약감과 구역감으로 입원하였다. 고칼슘혈증[Calcium 11.0 mg/dL]과 갑상샘 기능저하증[TSH 7.8 uIU/mL, fT4 0.7 ng/dL]이 확인되었고, 
항갑상샘 과산화효소 항체와 항갑상샘 글로불린 항체는 음성이었다. 부갑상샘호르몬은 4.3 pg/mL, 25(OH)비타민D는 25.8 ng/mL이었다. 갑상샘 기능저하증의 
치료로 Levothyroxine을 투여하고 수액 치료를 하였으나 고칼슘혈증은 개선되지 않고 저나트륨혈증[Sodium 121 mEq/L]이 발생하였다. 이에 부신 기능부전을 
확인하기 위해 검사를 시행하였다. 터키안 자기공명영상에서 특이 소견 없었으나 혈청 코티솔[Cortisol <0.1 ug/dL]과 부신피질자극호르몬[ACTH <1.5 pg/mL]
은 모두 감소되어 있었고, 인슐린 내성검사를 통하여 부신피질자극호르몬 단독 결핍을 최종 진단하였다. 간기능 혈청검사 이상소견[AST 72 U/L, ALT 55 U/L]과 
C-반응성단백의 상승, 간 초음파 검사에서의 지방간을 확인하였다. 이에 대해 간 조직검사를 시행하였고, 자가면역 간염으로 진단 받았다. 따라서 자가면역이 부
신피질자극호르몬 단독 결핍의 원인일 수 있음을 유추할 수 있었다. 스테로이드 치료를 받은 후, 혈청 칼슘 및 나트륨 수치가 정상으로 회복되었으며, 전신쇠약감
과 구역감은 호전되었다. 고찰: 부신피질자극호르몬 단독 결핍은 원인이 분명하지 않으나 선천적 결함, 분만 후 허혈, 두부 외상과 관련이 있으며, 그레이브병, 크
론병, 하시모토 갑상샘염, 1형 당뇨병 등의 자가면역 질환과 관련이 있다. 본 환자의 경우 부신피질자극호르몬 단독 결핍이 자가면역 간염과 동반되어 있었고, 이
는 극히 드문 것으로 알려져 있다. 환자는 전신쇠약, 체중감소, 구역, 설사 등의 비특이적인 형태의 증상을 호소하기 때문에 이 질환을 의심하고 부신 기능부전을 
배제하는 과정이 필요하다. 진단 이후에는 새롭게 발생하는 뇌하수체 호르몬 결핍을 발견하기 위하여 정기적으로 호르몬과 영상 검사를 해야할 것이다.
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