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A Case of Familial Adenomatous Polyposis  
Combined with Hepatocellular Carcinoma
Kwang-Il Kim, M.D., Jae-Woon Lee, M.D., Hae-Chang Jo, M.D., Jong-Hoon Park, M.D., Byung-Jo Bae, M.D.
Department of Surgery, Daegu Fatima Hospital, Daegu, Korea
Familial adenomatous polyposis (FAP) is an autosomal dominant disease characterized by formation of multiple colorectal adenomas with nearly 100 percent potential for malignant transformation. FAP is a rare condition with an incidence of 1 in 10,000 live births. Germline mutations in the adenomatous polyposis coli gene (APC) located on chromosome 5q21 have been founded in many patients with FAP. Patients with FAP can have extracolonic mani-festations of their disease. These include tumors of the upper gastrointestinal tract (hamartomatous polyps, adeno-mas, carcinomas), small intestine adenomas or cacinoma, bile duct adenomas, papillary thyroid carcinoma, osteomas of the mandible, skull, and long bones, a variety of soft tissue lesions, including fibromas, lipomas, and desmoid tumors, congenital hypertrophy of the retinal pigment epi-thelium (CHRPE) and hepatoblastoma. Hepatocellular car-cinoma combined with FAP is a very rare condition. Just 8 cases of Hepatocellular carcinoma with a history of FAP have been reported in the literature. We now present a report of a case of Hepatocellular carcinoma with FAP (Gardner's syndrome) in a 19 year-old girl. J Korean Soc 
Coloproctol 2003;19:170-176
Key Words: Familial adenomatous polyposis, Hepatocell-

ular carcinoma
가족성 용종증, 간세포암

서      론

  가족성 용종증은 전 결장 및 직장 전체에 걸쳐 100

개 이상의 용종들을 가지는 상염색체 우성 유전 질환

이다. 그러나 Gardner's syndrome의 소견과 함께 원발

성 간세포암을 동반한 가족성 용종증은 그 발생 빈도

가 극히 드물고 국내에서는 아직 보고된 바가 없었다. 

저자들은 19세 여자 환자에서 악성변화를 동반한 것

으로 의심되는 가족성 용종증의 소견을 보이며 동시

에 Congenital hypertrophy of the retinal pigment epi-

thelium (CHRPE) 및 상부 위장관의 용종증 등의 소견

과 함께 간 좌엽에 전이성 병변과 간 우엽에 발생한 

원발성 간세포암을 치험하 기에 문헌 고찰과 함께 

증례 보고하는 바이다.

증      례

  19세 여자 환자가 6개월간 지속되는 배변 후 출혈을 

주소로 내원하여 외래에서 시행한 직장경 검사 결과 

염증성 대장 질환 또는 악성 변화가 의심되는 출혈성 

병변이 관찰되어 직장경을 통한 조직 검사를 시행하

다. 조직 검사 결과 심한 핵의 이형성을 동반한 선종

성 용종의 결과가 나와 대장 조  촬 과 대장 내시경 

검사를 시행하 다. 대장 조  촬 에서 전 대장에 걸

쳐 다발성 용종이 관찰되었으며(Fig. 1), 대장 내시경 

검사 결과 악성이 의심되는 병변을 포함한 가족성 용

종증의 소견(Fig. 2)을 보여 입원 후 수술적 치료를 권

하 으나 거부 후 외래 방문을 중단하 다. 4개월 후 

항문 출혈이 심해지고 항문 주위의 동통이 생겨 다시 

외래로 방문하여 입원하 다. 입원 당시 가족력에서 

아버지 및 오빠가 대장암으로 사망하 으나 정확한 

조사는 불가능하 다. 입원 당시 검사한 혈액 검사 결

과 백혈구 18,740/mm
3
, 혈색소 8.0 g/dl, 헤마토크리트 

26.1%, 혈소판 357,000/mm
3
고, 소변 검사 결과는 정
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상범위 다. 혈청 생화학 검사 결과 단백질 5.9 g/dl, 알부

민 2.9 g/dl로 측정되었고, 전해질 검사 및 혈액응고 검

사는 정상 범위 다. 종양 표지자 검사 결과 AFP 500 

ng/ml 이상(정상치＜15 ng/ml), CEA 3.9 ng/ml (정상치

＜5.0 ng/ml), CA 125 8.1 U/ml (정상치＜35 U/ml), CA 

19-9 25.2 U/ml (정상치＜37 U/ml), TPA 190 U/L (정상

Fig. 1. Barium-air double contrast enema reveals innu-

merable small polyps throughout the colon. 

Fig. 3. Pelvic CT scan at the level of distal rectum shows 

large fluid containing abscess like lesion at the right perianal 

region.

Fig. 2. Colonoscopic 

examination reveals 

multiple variable sized 

polyps.
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치＜70 U/L)이었다. 입원 후 시행한 복부 및 골반 전산

화단층촬 에서 직장 주위 농양의 결과를 보여 수술

적 치료를 고려한 상태에서 우선 경피적 배농술을 시

행하 다(Fig. 3). 이후 시행한 Skull 4-view에서는 골종

이나 치아 이상 등의 이상 소견은 보이지 않았다. 망막 

안저 검사상 양안에서 저명한 CHRPE 소견을 관찰할 

수 있었다(Fig. 4). 상부 위장관 내시경 검사 결과 다발

성 십이지장 용종의 소견을 관찰할 수 있었다(Fig. 5). 

수술 전 간내 종양의 검사를 위해 시행한 혈관 조 술 

상에서 고혈관성 종괴 소견을 관찰할 수 있었다(Fig. 

6). 외과적 치료는 직장 주위 농양이 심했던 관계로 전 

대장 절제술 및 회장 조루술(total colectomy with Brook 

ileostomy), 담낭 절제술, 간 우엽 절제술 및 간 4B 분절

의 아분절 절제술을 시행하 다. 수술 소견상 전 대장

Fig. 4. Fundus finding shows 

atypical, oval lesions at the 

both eyes.

Fig. 5. Endoscopic photo-

graph reveals round, sessile 

mucosal elevations in the 

second portion of duode-

num.
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에 걸쳐 용종이 수없이 많았으며(Fig. 7), 직장 농양을 

형성했던 직장 부위는 천공 및 암성 변화를 의심할 

만한 소견을 보 다(Fig. 8). 조직 검사 결과 전 대장

에 걸친 용종은 선종이 대부분이었으나(Fig. 9), 그중 

크기가 1.5 cm 이상인 용종에서 선암의 소견이 관찰

되었다(Fig. 10). 절제된 간 우엽은 주종괴 및 주위에

서 동반된 다발성 소결절 모두에서 전형적인 간세포

암의 소견을 보 고(Fig. 11), 분절 절제한 간 좌엽에

서만 전이성 선암의 소견을 보 다(Fig. 12). 술 후 30

일에 퇴원하 으며 현재 Capecitabine (Xeloda)으로 

항암 치료 중에 있으며 추적 관찰 중이다. 또한 앞으

로 이 환자에 대한 분자생물학적 검사 및 유전자 검

사를 계획 중이다.

Fig. 6. Hepatic angiogram reveals 4 cm sized hypervascular 

staining mass. 

Fig. 7. Numerous sessile or pedunculated polyps of varying 

sizes are noted in the entire large colon.

Fig. 8. The anal skin measures 2.5×2.0 cm. The serosa of 

anal portion shows perforation, adhesion and the wall is 

thickened.

Fig. 10. Adenocarcinoma, well differentiated (H&E stain, ×40).

Fig. 9. Tubular adenoma, low grade (H&E stain, ×40).
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고       찰

  가족성 용종증은 대장 및 직장 전체에 걸쳐 100개 

이상의 용종들을 가지는 상염색체 우성 유전 질환으

로 알려져 왔다.
1
 예방적 목적의 수술을 하지 않는 경

우 거의 모든 경우에서 악성화를 일으킨다. 이 질환은 

1951년 Gardner
2가 대장 용종증과 함께 표피양 낭종 및 

피하 섬유종이 발생한다는 보고를 한 후에 현재는 대

장 및 직장에 국한되지 않고 상부 위장관을 비롯한 간, 

췌장, 부신, 갑상선, 뇌, 망막, 두개골 등에도 향을 미

칠 수 있는 질환으로 간주되고 있다.
1,3-5 상염색체 5q21

에 위치하는 APC 유전자의 변이에 의해 발생된다고 

알려져 있는 이 질환은 현재 다양한 APC 유전자의 유

전자형에 의해 여러 표현형들이 알려져 있으며 과거 

Gardner's syndrome 및 Turcot's syndrome 등으로 알려

져 왔다.
6,7 그중 Gardner's syndrome의 경우 표피양 낭

종, 유건종, 치아 이상, 갑상선 암, 팽대부 주위 암, 상

부 위장관 종양, 췌장암, 간모세포종, CHRPE 등을 동

반하는 질환으로,
8 Turcot’s syndrome의 경우 용종증 이

외에 중추 신경계 종양을 동반하는 질환으로 간주되

었다.
9 이 질환의 발생 빈도는 대개 남녀간의 차이 없

이 1：7,000 내지 1：16,000의 빈도로 나타난다고 알려

져 있다.
10 그러나 우성 유전에 대한 유전적인 전이 양

상이 잘 알려져 있음에도 불구하고 20% 정도의 빈도

에서 가족력이 없는 경우도 있을 수 있다.
11 가족성 용

종증은 높은 사망률을 가짐에도 불구하고 대장의 악

성 종양이 발생할 때까지 특이한 증상이 없는 경우가 

많으며, 대개 사춘기 이전에는 특이한 증상을 보이지 

않는 경우가 많다. 증상의 발현은 대부분 항문 출혈이

나 설사, 복통, 점액양 혈변 등의 증상 등이 있을 수 

있다. Jang 등
12
은 이들 증상이 있을 때 이미 27%에서 

악성 종양을 가지고 있음을 보고했다. 결국 체중 감소

나 빈혈, 장폐색의 증상이 있을 때 악성 종양을 시사하

는 강력한 소견임을 알아야 한다. 이들 소견이 있을 때 

가족력 등의 병력, 직장 수지 검사 등의 이학적 검사와 

더불어 바륨 관장술에 의한 방사선학적 검사, 대장 내

시경을 통한 다발성 용종의 확인과 함께 조직 생검으

로 쉽게 진단할 수 있다. 또한 암유전자에 대한 유전학

적 진단을 포함시키는 것이 확진에 도움이 된다.

  이는 이미 APC 유전자의 변이가 가족성 용종증 발

생에 향을 미친다고 알려져 있고,
13-16 특히 최근 APC 

유전자의 biallelic inactivation이 간세포선종,
17 간모세

포종
18 및 간세포암19에서 밝혀졌으므로 본 증례와 같

이 간세포암을 동반한 가족성 용종증의 경우 유전학

적 진단은 필수적이라 할 수 있다. 아울러 현재 APC 

Fig. 11. (A) The cut surface of the liver shows a well demarcated, lobulated and perinodular expanding mass measuring 4×4 

cm with multiple satellite nodules. The liver parenchyma is unremarkable. (B) Hepatocellular carcinoma, trabecular type (H&E 

stain, ×100).

Fig. 12. Metastatic adenocarcinoma (H&E stain, ×100).
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유전자의 변이와 더불어 β-catenin 경로의 이상도 가

족성 용종증 환자의 종양 형성에 향을 줄 수 있음이 

보고되고 있으므로
19 이에 대한 연구는 계속 진행되어

야 할 것이다. 병리학적으로 가족성 용종증 환자의 용

종은 맹장으로부터 항문에 이르기까지 전 대장에 걸

쳐 다 생길 수 있으며, 호발 부위는 우측 대장보다는 

좌측 대장, 특히 S-자 결장 및 직장이다.
20,21 용종의 현

미경적 소견은 관상, 관-융모상, 융모상 등 선종 발생

의 전 과정을 다 관찰할 수 있으며, 형성된 선종의 경

우 무경, 유경 형태 모두 나타날 수 있고,
22 대부분 크

기가 1 cm 미만인 경우가 많으며, 2∼3 cm의 비교적 

크기가 큰 선종의 경우 반드시 악성을 고려하여야 한

다.
23 치료는 일단 진단이 이루어지면 악성화 경향을 

고려해서 가능한 한 빨리 수술을 시행하는 것이 바람

직하며, 수술 시 이미 악성화한 경우가 35∼45%로 수

술을 하지 않는 경우 거의 전부가 악성화될 수 있

다.
21,24 수술은 악성화 할 병변을 남기지 않는다는 이점

을 가지는 결장 전절제술 및 구 회장조루술을 시행

하는 것이 이상적이나,
25-27 사회적, 성적, 정신적 문제

를 고려해서 대장전 절제술과 회장직장 문합술,
28 대장

전 절제술과 직장점막 제거술 및 회장낭항문 문합술 

등의 수술 방법을 고려할 수도 있다.
29

결      론

  저자들은 6개월간의 혈변을 주소로 내원한 19세 여

자 환자에게서 악성 대장 종양을 동반한 가족성 용종

증의 소견을 보이며 동시에 CHRPE 및 상부 위장관의 

용종증 등 Gardner's syndrome의 소견과 함께 간 좌엽

에 전이성 병변과 간 우엽에 발생한 원발성 간세포암 

1예를 경험하 으며, 외과적 치료술로 전 대장 절제술 

및 회장 조루술(Total Colectomy with Brook ileostomy), 

담낭 절제술, 간 우엽 절제술 및 간 4B 분절의 아분절 

절제술로 치료한 증례를 문헌 고찰과 함께 보고하는 

바이다.
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