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서 론

항문, 직장 부위에 발생하는 악성 흑색종은 1857년

Moore가 최초로 보고하였으며 전 악성 흑색종의 1∼

3%를 차지하고 항문관암의 3∼15%를 차지하는 매우

드문 질환이다.1,2 악성 흑색종은 멜라닌세포의 악성병

소로 피부에서 가장 흔한 빈도로 발생되며 구강, 안구

맥락막, 뇌경막, 후두, 질, 항문관 등 멜라닌세포가 있는

신체 모든 부위에서 발생할 수 있고 혈행, 림프선, 직접

전이 등 신체의 모든 장기에 전이될 수 있는 것으로 보

고되어 있다.2 증상이 특이하지 않고다른 항문직장암과

같으며, 발생 위치 때문에 치핵제거술이나 용종제거술

후 우연히 발견되기도 한다.3 저자들은 최근 항문출혈과

변비를 주소로 내원한 77세 여자 환자에서 간으로 전이

된 직장의 악성 흑색종을 경험하였기에 문헌고찰과 함

께 보고하는 바이다.

증 례

77세 여자가 항문출혈, 변비를 주소로 내원하였다.환

자는 내원 2개월 전부터 항문출혈과 변비가 있었고 그

외 항문동통, 배변습관의 변화, 체중감소 등은 없었다.

내원 1년 전 뇌졸중으로 치료받은 과거력이 있었고 고
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Malignant melanoma arising from the mucosal surface is a rare, virulent malignant neoplasm frequently associated
with an extremely poor prognosis. The sites of initial presentation include the nose, oral cavity, larynx, vulva, vagina,
anal canal and rectum. Primary melanoma of the rectum is extremely rare and its histogenesis is controversial. We present
a case of primary malignant melanoma arising from the rectum in a 77-year-old woman who presented with intermittent
anal bleeding for 2 months. Colonoscopic examination of the rectum revealed a 3.5 3.0 2.7 cm exophytic tumor with
a granular surface in the rectum, 5cm from the anal verge. Black colored pigmentation was detected. Distant metastasis

to liver was detected on abdominal CT scan. Light microscopy of tumor revealed malignant melanocytes surrounded

by normal mucosa. The tumor cells reacted positively for immunohistochemical staining with S-100 protein and HMB-45.

Clinical and laboratory examination excluded the presence of melanoma at sites other than rectum. Local excision of

the tumor was performed. (JKSCP 2000;16:478 482)
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혈압이나 당뇨 등은 없었다. 가족력과 사회력에서 특이

사항은 없었다. 내원 당시 혈압은 150/ 100 mmHg, 맥박

은 80회/분, 체온은 36.5oC였다. 의식은 명료하였으며,

공막에 황달 소견은 없었고, 결막에 빈혈 소견도 없었

다. 흉부는 정상 소견이었고, 복부는 팽만하지 않았고

장음은 정상적으로 들렸으며, 종괴는 만져지지 않았고

압통도 없었다. 직장 수지 검사상 항문 주위(anal verge)

5 cm 상방에서 돌출되는 종괴가 만져졌고 쉽게 출혈되

었다. 사지 및 신경학적인 이상 소견은 없었다. 검사실

소견에서 내원 당시 시행한 말초 혈액검사상 백혈구

7,600/mm3, 혈색소 12.4 g/dL, 혈소판 288,000/mm3이었

고, 생화학 검사에서는 총단백 6.7 g/dL, 알부민 3.8

g/dL, 총빌리루빈 0.3 mg/dL, AST 20 IU/L, ALT 11

IU/L, ALP 108 IU/L, γ-GTP 21 IU/L, BUN 14.3 mg/

dL, Cr 0.7 mg/dL, 총콜레스테롤 260 mg/dL, 공복혈당

121 mg/dL, CEA 3.8 ng/mL이었다. 대장 내시경 검사에

서 항문 주위 5 cm 상방에서 약 3 3 cm 크기의 흑갈

색 용종양 종괴가 관찰되었다(Fig. 1).대장 바륨 조영술

에서 하부 직장의 후부에 고착된 장내 충만 결손과 얕

은 궤양을 가진 종괴소견을 보였다(Fig 2). 복부 전산화

단층 촬영상 직장에 미만성 장벽 비후 소견이 보였고

주변으로 지방 침착과 국소 림프선 종대가 동반되어 있

었으며(Fig 3A), 간의 좌,우엽 실질에 저음영을 보이는

Fig. 1. Colonoscopy shows a exophytic tumor with black
colored pigmentation in the rectum.

Fig. 3. Abdominal CT shows abnormal diffuse bowel wall thickening with fatty infiltration and regional lymph node enlargement

(A) and multiple small low attenuated lesion at liver suggesting liver metastasis (B).

Fig. 2. Barium enema shows intraluminal filling defect
(arrow) with shallow ulceration at lower rectum.
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다양한 크기의 종괴가 다수 관찰되어 다발성 전이의 소

견을 보였다(Fig. 3B). 단순 흉부 촬영상 좌측 흉벽을

따라 연조직 음영을 보여 흉막 전이도 의심되었다. 내

시경 조직 검사의 현미경 소견상 항문 편평상피의 junc-

tional activity를 볼 수 있었고, 이들 흑색소 함유세포가

표피 상층 및 진피층으로 파급됨을 볼 수 있었으며 편

평-원주세포의 이행부에도 다량 군집되어 있었다(Fig.

4). 종양세포는 대체로 뚜렷한 핵소체를 가진 다각형의

세포로 몇몇 종양세포는 갈색 색소를 함유하고 있으며

(Fig. 5A), S-100 단백과 HMB 45에 양성인 악성 흑색

종임을 확인하였다(Fig. 5B). 환자는 진단 당시 이미 간

에 다발성 전이가 되어있어 증상 완화만의 목적으로 보

존적 치료인 국소 종괴 절제술을 시행하였고 항문 괄약

근은 보존시켰다. 수술 중 육안적으로 관찰한 소견은

Fig. 6. Gross appearance of the tumor shows a protruding mass with black colored pigmentation (A) and the resected tumor

shows an uneven surface and is 3.5 3.0 2.7 cm in size (B).

Fig. 5. Melanin containing cancer cells show monotonous polygonal type, prominent nucleoli and occasional mitotic figure (A:

H&E 400) and react positively for immunohistochemical staining with S-100 protein (B: S-100 protein 400).

Fig. 4. Microscopic finding reaveals junctional activity and

melanophage in the entire epidermis and upper dermis
(H&E 40).
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표면에 궤양이 동반된 흑갈색 종양이었으며(Fig. 6A),

절제한 종양의크기는 3.5 3.0 2.7 cm이었다(Fig. 6B).

종양세포는 직장의 점막하층까지 침범하였음을 확인하

였다. 수술 시행 후 항문출혈과 변비 증상은 개선되었

고 수술 후 10병일째 특별한 이상 없이 퇴원하였으나

수술 6개월 후 사망하였다.

고 찰

항문 직장부에 발생하는 악성 흑색종은 드문 질환으

로 우리 몸에서 피부와 눈 다음으로 잘 생긴다. 항문부

위의 편평 상피종 8예 중 1예, 직장 부위의 선암 250예

중 1예의 빈도로 악성 흑색종이 발생한다고 한다.4 피부

흑색종처럼 백인에서 많이 발생되지만 드물게 흑인, 라

틴아메리카 등에서도 보고되었으며 연령별발생 빈도는

남성에서는 평균 57세, 여성에서는 평균 71세로 대체로

노년층에서 많고 남녀 비율은 1：2 정도로 여자에서 약

간 더 호발한다.5-7 국내에서는 8회의 증례보고가 있었

다. 증상은 다른 항문 직장의 악성 종양 또는 편평상피

암의 증상처럼 직장 또는 항문 출혈이 가장 흔한 초기

증상이며 그 때문에 종종 치질로 생각하여 진단이 늦어

지는 경우가 많다. 그 외에 항문 동통, 변비, 복부종괴,

체중감소, 소양증 등의 다양한 증상이 나타난다.8 드물

게는 좌골신경통이나 서혜부 종괴가 나타나는 경우도

있는데 이런 경우는 상당히 진행된 경우라고 할 수 있

다.9 증상이나타나는기간은 3주부터 8개월까지로다양

하며 평균 4개월이다.3,10 초기에는 정확히 진단하기가

어렵고 70%에서 치질, 직장암, 항문 편평세포암 등으로

진단되며, 직장의 다른 종양과의 감별에 자기공명영상

(MRI)이 도움이 된다는 보고도 있다.11 치질 수술 후 조

직에서 우연히 흑색종이 발견되기도 하며 항문 직장부

를 제외하고는 위 장관의 악성 흑색종은 극히 드물다고

알려져 있다. 본 예는 항문부위의 편평 상피층의 멜라

닌세포에서 유래된 종양이 하부 직장으로 파급되었다는

점이 확실시되고 달리 원발병소를 찾을 수 없는 항문

직장부의 원발성 악성 흑색종이라 생각된다. 직장의 악

성 흑색종의 발생기전으로는 멜라닌 색소를 함유하는

편평 상피세포가 직장에서 화생(metaplasia) 또는 전위

(heterotopia)되어 발생한다는 설12과 대장 점막층의 모

든 악성 흑색종은 전이된 것이고 직장의 경우는 원발부

위가 항문일 것이라는 설13 등이 있다. 항문 직장부의

악성 흑색종은 점막피하 경계에서 양성으로 보이는 포

도송이 모양으로 자라며, 병변에 궤양, 흑색 침착이 있

고, 항문 폐색을 일으키기도 한다. 종양의 크기는 보통

직경 3∼5 cm가 흔하고 12 cm 이상도 보고되고 있으며

발생 위치는 항문-직장 경계선(dentate line) 5 cm 이상

되는 부위에는 거의 없다.14 학자들간의 차이가 있지만

환자의 1/3에서는 멜라닌 색소침착으로 육안적으로 다

른 종양과 쉽게 구분할 수 있으나 환자의 2/3에서는 육

안으로 멜라닌 색소의 침착을 볼 수 없고 현미경으로만

멜라닌 색소를 발견할 수 있다.4 항문 직장 흑색종의 발

생 부위는 논란이 되어 왔는데 대부분은 항문점막의 멜

라닌 세포에서 기원하며 드물게 이소성 상피나 점막전

이 등의 형태로 직장에서 기원하기도 한다.10 다발성으

로 있을 수 있지만 대개 항문관의 흑색종은 단발성이

다.
9 일반적으로매우 침입력이 강하고 다형태성과 유사

핵 분열상을 나타내며 편평 상피에서 발생하는 흑색종

의 특징인 junctional change가 특징적으로 나타난다. 현

미경하에 나타나는 세포의 형태는 상피양(epitheloid),

반점형(nevoid), 방추형(spindle)으로 나타나며 고유층

하방, 심지어는 괄약근까지 침습한다.8 종양은 다양한

경로로 전이되는데 먼저 직장의 점막하 조직을 통해 상

향하고 주위로 퍼져 직접 전이하거나 림프절 전이로 서

혜부, 직장, 골반내 림프선등으로 전이된다.그 외에 주

위 조직을 통해 전립선, 방광, 질 등으로 전이되나 드물

다고 하며 원격 전이로 정맥을 통해 간, 폐, 피부 그리

고 드물게 뼈 등으로 전이된다.3 재발 양상은 국소 전이

나 서혜부 림프절 전이보다 원격 전이가 더 흔하다.15

서혜부 림프절 전이는 환자의 20%에서 존재하고 장간

막 림프절 전이는 광범위 절제술을 받은 환자의 65%

이상에서 나타난다.16 혈행 전이는 진단시에 환자의

29%에서 발견되고 전체적으로는 환자의 69% 이상으로

보고된다.8 ,17

치료는 진단이 되는 대로 조속한 시일 내에 시작되어

야 하며 종양의 범위, 두께, 림프선 전이 등에 따라 달

라질 수 있다. 우선적인 치료는 수술적 절제로, 복회음

절제술과 함께 골반부 림프절 절개 박리와 서혜부 림프

절의 대칭 절개 박리술이다. Siegal등5은 국소 절제술과

항암요법으로 장기 생존한 2명을 보고하였고, Anderson

등17은 국소 절제술만으로 5년간 생존한 사람을 보고하

였다. Wanebo등10은 두께가 2 mm 이하인 종양을 가진

3명이 모두 복회음 절제술로 치료되었고 2 mm 이상의

종양이 있던 환자들은 5년 내에 모두 사망하였으며

85%는 2년 안에 사망하였음을 보고하였다. 이 외에 3

mm 두께 이상의 종양은 국소 절제술로는 부족하고 광

범위 절제술과 항암 요법, 면역요법, 방사선 요법과 냉

동 요법등도 필요하다. 그러나 수술 이외의 이런 방법

으로 치료받은 환자가 너무 적어 치료 효과를 판정하기
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는 어렵다.

수술 후 항암 요법으로는 dacarbazine, vincristine, ni-

mustine hydrochloride 치료로 3년 이상 재발 없이 생존

한 예도 보고되고 있다.18

국소 절제술 후에는 재발이 50%, 복회음절제술 후에

는 재발이 22%로, 국소 또는 전신적인 재발이 흔하며

성별, 종양의 크기, 멜라닌 색소의 침착 여부, 직장 주위

의 림프선 전이 여부가 재발의 유무를 예측할 수 있는

지표가 되지는 못한다.19 ,20 항문 직장 부위의 악성 흑색

종은 피부나 질 등에 발생한 흑색종보다 예후가 나쁘며

그 이유는 직장 점막의 풍부한 혈관과 림프선의 발달

그리고 초기 진단의 늦음으로 인한 종양의 주위로의 전

이로 설명할 수 있다.10 진단 후의 평균 수명은 9개월에

서 12개월이고 5년 생존율은 3%에 불과해 예후는 상당

히 나쁘다.5 ,10 나이와 종족은 예후에 영향을 주지 않았

고 성별에서는 여성이 좋은 예후를 보여주었다.8 결론적

으로 예후는 종양의 깊이에 관계되고 수술적 절제가 일

시적인 증상완화에는 도움을 주지만 생존율에는 큰 영

향을 주지 못한다. 저자들은 항문 출혈과 변비를 주소

로 내원한 여자 환자에서 대장 내시경, 대장 바륨 조영

술, 복부 전산화 촬영 등으로 간에 전이된 직장암을 발

견하고 조직 검사상 원발성 악성 흑색종으로 확인된 예

를 경험하여 보고하는 바이다.
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