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Hirschsprung’s Disease in Adults
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Hirschsprung’s disease is a disorder caused by the absence of ganglion cells in the colon and rectum. It has an incidence of 1 in 5000 births, the majority diagnosed and treated in the neonatal period due to symptoms of intestinal obstruction. Persistence of Hirschsprung’s disease into adulthood is very rare. In such patients, prolonged periods of constipation are a common problem. For the diagnosis, a colon study and anorectal manometry are performed, and the presence of the disease is confirmed by an excisional biopsy proving the absence of the ganglion cell in Auerbach and Meissner’s plexus. Although various surgical procedures have been performed, there is no obvious optimal choice for treatment of Hirschsprung’s disease in adolescents and adults. We experienced two cases of Hirschsprung’s disease, confirmed by a rectal biopsy, in 20-year patients. Prior to a definitive operation, a sigmoid loop colostomy was performed due to severe dilatation of the left colon and rectum. Six months later, one patient was treated using Duhamel’s procedure, and the other by using a proctosigmoidectomy and coloanal anastomosis. No postoperative complications were observed, and the patients had bowel movements three to four times a day. Despite its infrequent incidence, adult Hirschsprung’s disease should be suspected in patients who have had lifelong constipation. Several successful surgical treatments have been used for treatment of patients with adult Hirschsprung’s disease. In our cases, the functional results of Duhamels' procedure and of a proctosigmoi-dectomy with coloanal anastomosis were satisfactory. J Korean Soc Coloproctol 2003;19:254-259
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성인 Hirschsprung병, 수술적 치료

서      론

  Hirschsprung병은 신생아 5,000명 중 1명 꼴로 발생

하는 드문 질환이다. 1888년 Hirschsprung이 불치의 변

비로 사망한 신생아 2예를 부검상 현저한 결장의 확장

과 비후를 보임을 처음 보고한 이후,
1 1938년 Robertson

과 Kernohan
2
이 이 질환에 있어 신경절세포의 결손이 

중요한 병인이 됨을 보고하였고 1948년 Swenson과 

Bill
3
이 첫 번째 근치적 수술(abdominal pull-through)을 

시행하여, Hirschsprung병에 대해 외과적 치료의 장을 

열었다.

  Hirschsprung병은 대부분 장폐색, 변비, 반복되는 대

장염 등의 증상으로 신생아 또는 소아기에 진단되어 

치료되므로 청소년기 이후에 진단되는 경우는 매우 

드물다. 청소년기 이후에 진단될 경우 대개 출생 시부

터 지속되는 만성적 변비를 주소로 하며, 대장조영술

이나 항문직장 내압검사에서 대부분 근위부 결장의 

심한 확장과 직장항문 억제반사가 나타나지 않는 특

징적인 소견을 보이고, 조직 생검을 통해 신경절 세포

의 결손을 확인함으로써 확진하게 된다. 대개 급속히 

악화되는 변비나 대장폐색 증상으로 결국 수술이 필

요하게 된다.

  현재까지 성인 Hirschsprung병에 대한 수술로 Soave 

술식, Duhamel 술식, Swenson 술식, 직장근육 절제술, 

초저위 전방절제술, 복원성 대장직장 절제술 등이 다

양하게 보고되었으나, 표준술식에 대해서는 논란이 

있다.

  저자들은 최근 2년간 성인에서 조직학적으로 Hirs-

chsprung병으로 확진된 2예에 대해 각각 Duhamel 술식

과 초저위 전방절제술 후 대장항문 문합술을 시행하

여 좋은 기능적 결과를 얻어 문헌고찰과 함께 보고하

는 바이다.
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Fig. 1. Barium enema shows a 

dilated proximal sigmoid colon 

and transitional zone in upper 

rectum.

Fig. 2. Colonic transit time study shows that several radiopaque markers were still remained in rectosigmoid colon area in 

7th day.

증      례

    증례 1

  20세 남자로 1세 이전부터 변비가 지속되어 왔으며, 

내원 당시에도 하제를 사용하여 7일 또는 10일에 한 

차례씩 배변을 하는 상황이었다. 배변시간은 20～30 

분 가량 소요되며 배변 후 장무직이 있고 평소 변의를 

느끼지 못하였고 내원 당시까지 하제를 계속 복용하

고 있었다. 대장조영술상 심하게 확장된 에스결장과 

직장에 단분절의 협착 소견을 보였으며(Fig. 1), 대장

통과시간 검사를 시행한 결과 우측결장 통과시간 10

시간, 좌측결장 통과시간 4.8시간, 에스결장직장 통과

시간 84시간이었고 7일 후에도 비투과표지가 모두 에

스결장에 모여 있었다(Fig. 2). 항문직장내압검사 결과 

휴지기압 111.8 mmHg, 수축기압 166.3 mmHg로 휴지

기압이 높았고, 직장항문 억제반사가 소실된 소견을 

나타냈다. 이상의 검사결과로 Hirschsprung병 의심하

여 흡인 직장 조직 생검을 시행한 결과 Auerbach 신경

초의 신경절세포 결손을 보여 성인형의 Hirschsprung

병으로 확진하였다(Fig. 3A). 대장조영술상 에스 결장

이 심하게 확장된 소견을 보여 이의 감압을 위해 루프

형 에스결장루를 먼저 시행한 후 1차 수술 당시 결장

루를 통해 다량의 분변을 제거하였다. 결장루 시행 6

개월 후에 Duhamel 술식을 시행하였다. 에스결장루 시

행 당시 직경 20 cm까지 확장되었던 직장이 감압되어 

근위부 최대 직경 13 cm 가량으로 감소하였으나 여전

히 확장된 소견이었고(Fig. 4), 확장 부위에 거대분변

이 분석을 형성하고 있었다(Fig. 4). 술후 조직 검사 결

과 직장에 3 cm 길이의 무신경절이 있었고, 면역화학
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Fig. 4. Markedly dilated sigmoid 

colon and rectum were noted on 

operative field. In the rectum, a 

huge fecaloma was impacted.

Fig. 3. A. It shows abscence of ganglion cell in intermuscular layer. H & E staining, ×10. B. Immune staining with c-kit 

polyclonal antibody (Dako Japan, Kyoto, Japan) reveals no intestinal cell of Cajal. ×200.

BA
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Fig. 5. An anorectal manometry 

showing abscence of the re-

ctoanal inhibitory reflex.

검사 결과 c-kit 음성 소견을 보였다(Fig. 3B).

  술 후 6일째에 식이를 시작하였으며 합병증 없이 10

일에 퇴원하였다. 현재 술 후 10개월째 추적관찰 중

에 있으며 하제를 복용하지 않고 하루 3～4회 쾌변하

고 있다.

    증례 2

  20세 남자 환자로 출생 시 태변이 배출되지 않았던 

병력이 있으며 이후 관장 등을 시행하여 한달에 2～3

회 배변하고 있었다. 군입대 신체 검사 시 시행한 에스

결장과 하행결장의 현저한 확장이 있고 직장 폐색이 

의심되는 소견을 보여, 타 원을 방문하여 검사를 실시

하였다. 방문 당시 시행한 복부 단순촬영상 2주 전 시

행한 대장조영술 때 주입한 바륨이 남아있는 상태였

고 하행결장은 최대 직경 13.5 cm까지 확장되어 있는 

상태였다. 거대결장을 일으킬 수 있는 다른 질환을 배

제하기 위해 전해질 검사 및 내분비기능 검사를 시행

하였으나 특이한 소견은 없었고, 항문직장 내압검사에

서 직장항문 억제반사가 관찰되지 않아 확진 및 치료

를 위해 본원으로 전원되었다. 본원에서 시행한 항문

직장 내압검사 결과 최대 휴지기압 132 mmHg, 최대 

수축기압 212 mmHg로 모두 증가된 소견을 보이며 직

장항문 억제반사는 나타나지 않았다(Fig. 5). 병변 근

위부의 확장된 장을 감압시키기 위하여 루프형 에스

결장루를 시행하였고, 1차 수술 당시 원위부 직장의 

조직 생검을 시행하여 근층내 신경절이 소실된 것과 

장루 부분에 신경절이 존재함을 확인하였다. 6개월 후 

확장된 에스결장 및 직장을 절제하고 대장항문 문합

술을 시행하였다. 당시 확장된 직장내에 분석이 형성

되어 있는 소견을 보였다(Fig. 4). 수술 후 별다른 문제

없이 회복되어 10일째 퇴원하였다. 현재 3개월째 추적

관찰 중이며 하루 3회 정도 문제없이 배변하고 있다.

고      찰

  Hirschsprung병은 대개 신생아기에 진단되며 치료되

지 못한 경우 소장결장염, 급성 장폐색, 천공, 탈수 등

의 합병증을 초래하여 사망의 위험이 높기 때문에 성

인이 될 때까지 진단되지 않는 경우는 드물다. Rosin 

등
4
과, Maglietta

5
에 의해 첫 번째로 성인에서의 Hirsch-

sprung병을 보고한 이후 1960년대에서 1990년대까지 

약 200예만이 보고되어 있다.
 

Hirschsprung에 의하면 

심하지 않은 형태는 진단이 되지 않은 채 상부 장의 

보상작용으로 성인이 되어서야 진단이 된다고 하였는

데, 이러한 환자들은 만성변비로 하제, 완화제 또는 관

장 등으로 배변하게 된다.
6

  진단을 위해서는 단순 복부촬영, 대장조영술, 항문

직장 내압검사, 직장생검 등이 사용된다. 단순 복부촬

영에서는 무신경절 근위부 결장의 현저한 확장 소견

이 관찰되고, 대장조영술에서는 기계적인 압박으로도 

변화하지 않는 이행부가 관찰되며 이를 경계로 좁은 

무신경절 부분과 근위부의 현저히 확장된 결장을 보

인다. 그러나 약 20%에서는 위음성 소견을 보이므로 

검사상 정상 소견을 보이더라도 진단을 완전히 배제

할 수는 없다. 항문직장 내압검사 시 정상인에서 갑자

기 직장을 팽창시키면 직장벽은 약간 수축하고, 항문
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관의 원위부에서는 외항문괄약근이 초기에 일시적으

로 수축되고 휴식기압도 상승한다. 이러한 현상 직후 

항문관의 근위부에서는 휴식기압이 25% 이상 저하되

고 내항문괄약근이 일시적으로 이완되는 소견을 보이

는데 이를 직장항문 억제반사라고 한다. Hirschsprung

병에서는 이러한 이완이 나타나지 않거나 오히려 수

축되는 소견을 보인다. 항문직장 내압검사의 진단 정

확도는 90% 이상으로 알려져 있다.
7 본 증례에서는 

두 예 모두 직장항문 억제반사가 소실된 소견이 관

찰되었고, 1예에서는 최대 휴지기압이 다른 1예에서

는 최대 휴지기압과 수축기압이 모두 증가된 소견을 

보였다.

  Hirschsprung병의 진단에 가장 중요한 소견은 직장 

생검에서 점막하 또는 근층 사이의 신경총에서 신경

절세포의 결손을 증명하는 것이다. 성인은 직장 점막

이 두껍기 때문에 소아에서 사용되는 흡인 생검으로

는 진단이 되지 않는 경우가 많고 대개 전층 생검이 

요구된다. 본 증례에서 1예는 흡인 생검으로 1예는 대

장조루술 시 직장절제생검을 시행하여 신경절 세포의 

결손을 증명하여 확진하였다. 장의 Cajal 세포는 평활

근과 같은 형태의 간질 세포로 Cajal 세포가 장관에서 

규칙적인 박동조율 전류를 만들어 낸다고 일반적으로 

받아들여지고 있으며, 최근에는 Hirschsprung병, 저신

경절증, 만성가성장폐색 등의 장관 운동장애질환과 만

성 특발성 변비 환자에서 Cajal 세포 수가 감소되어 있

다는 보고가 있다.
8 Cajal 세포는 c-kit 단세포군 항체에 

염색이 되는데, 본 증례에서 면역화학염색을 시행해 

보았을 때 c-kit 음성 소견을 보였다. Hematoxylin-eosin 

염색이 신경장애를 진단하는 데 충분치 못하다는 의견

이 있지만 이러한 면역화학염색을 Hematoxylin-eosin 

염색과 함께 시행함으로써 Hirschsprung병 등 신경장

애질환의 진단에 정확도를 높일 수 있을 것으로 기대

된다.

  성인에서 진단된 Hirschsprung병에 대한 치료에 대

해서는 현재까지 이견이 많다. 수술 방법으로는 Soave 

술식, Duhamel 술식, Swenson 술식, 직장근육 절제술, 

초저위 전방절제술, 복원성 대장직장 절제술 등이 소

개되어 있고 환자 상태, 질환의 중증도 등에 따라 선택

적으로 시행되나, 성인의 경우 그 예가 많지 않아서 어

떤 술식이 가장 좋다고 말하기는 힘들고 각각의 술식

의 결과에 대한 보고도 다양하다.

  현재까지 Duhamel 술식이 가장 선호되는 방식의 하

나로 성인에서 시행할 경우 endorectal pull-through 술

식(25%)에 비해 10% 정도의 비교적 낮은 수술 후 주요 

합병증을 보이는 것으로 알려져 있다.
9 그러나 Duhemel 

술식은 수술자의 선호도나 술기에 따라 상반된 결과

가 보고되고 있으며 직장낭의 분석과 결장직장 접합

부의 협착과,
10 잔여 직장이나 결장직장 문합부의 협착

으로 인한 수술 후 변비가 가장 큰 문제였으나,
11 

Martin이 변형을 통해 이러한 단점을 어느 정도 보완

하게 되었다.
12 본 증례 중 첫 번째는 직장에 단분절의 

협착을 보이고 우측 및 좌측 결장의 통과시간이 비교

적 보존되어 있어 소아와 기존의 문헌에 대부분 가장 

안전하다고 알려져 있는 Duhamel 술식을 시행하였다. 

  Soave (pull-through)술식의 주요 합병증은 문합부 파

열로 인한 농양 및 누공형성이나 이러한 합병증에도 

불구하고 장기적인 결과는 우수한 편으로 보고되고 

있다.
1,9 Swenson 술식은 1948년 Swenson과 Bill에 의해 

고안되었는데, 무신경절부분을 절제하고 대장-직장문

합술을 시행하는 방식으로 이후 71예의 성인 환자를 

포함한 총 282예의 결과를 발표하여 5%의 합병증률을 

보고하였으나 다른 보고자들은 33%까지 높은 합병증

률을 보고하고 있다.
13 현재는 광범위한 골반박리와 비

교적 높은 합병증 때문에 많이 시행되지 않고 있다. 

  직장근육 절제술은 1964년 Bently가 처음 보고하였

는데,
14 침범 길이가 긴 경우 절반 정도에서 근육절제

만으로는 증상의 호전을 보지 못했다고 보고하고 있

으나,
 단분절을 침범하는 Hirschsprung병의 경우 우수

한 결과를 보여 선호되고 있다.
15

  일부에서는 무신경절부위를 제거하고 대장-항문 문

합술을 시행하는 초저위 전방절제술, 결장 아전절제술

등을 제안하기도 하였으나 직장의 무신경절을 완전히 

교정하지 못할 경우 거대결장이 재발하는 소인이 될 

수 있어 널리 받아들여지지는 않았다. 그러나 무신경

절이 충분히 제거된 경우에, 보고된 환자의 2/3에서 좋

은 결과를 보여
13

 직장의 무신경절을 완전히 교정한다

면 좋은 기능적 결과를 얻을 수 있을 것으로 생각할 

수 있다. 두 번째 증례에서는 환자의 거대결장이 에스

결장과 하행결장에 국한되어 있고 대장통과시간 검사

에서 우측결장의 운동성이 정상인 것으로 판단되어 

확장된 대장, 직장을 모두 제거하고 정상하행결장을 

항문점막이행부에 문합하는 초저위 전방절제술을 시

행하였다. 직장암 수술에 익숙한 대장항문 외과의에게

는 다른 술식에 비해 용이하며 무신경절증의 병변부

위 대부분과 비정상적으로 확장된 대장을 모두 제거

하므로 보다 생리적인 술식으로 장기적인 기능적 결

과가 기대된다. 두 증례 모두 현재까지 추적관찰한 결

과 1일 배변 횟수 3～4회이고 변비, 변실금, 사정장애 
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등의 합병증이 없어 결과가 좋은 상태이다.

  최근 소아에서는 Hirschsprung병에 대해 일단계 술

식을 제안하는 연구가 늘고 있고 다단계 수술과 비교

하여 손색이 없는 결과를 보이고 있다. 소아의 경우 성

인에 비해 거대결장이 심하지 않기 때문에 일단계 수

술을 시행할 수 있는 가능성이 많다고 생각된다.

  본 증례는 모두 거대결장이 심한 상태로 감압이 필

요할 것으로 판단하고 우선 에스결장루를 시행한 후 

충분한 시간 감압한 후 최종 수술을 시행하였다. 성인

의 Hirschsprung병의 수술에 있어 대장루를 시행하여 

영양상태의 호전, 적절한 장준비, 비후되고 확장된 근

위부 장이 정상으로 되돌리는 것이 수술 후 결과에 중

요하다고 주장하는 여러 연구가 있으며
12,14 대부분의 

성인에서는 거대결장과 근위부 장의 변화가 심하기 

때문에 감압 과정이 필요할 것으로 본다.

결      론

  성인의 Hirschsprung병은 드문 질환이나, 성인에서 

소아기부터 지속된 불치의 변비가 있는 경우 반드시 

이 진단을 고려해야 한다. 대장항문 기능검사를 포함

한 정확한 진단과 기능평가를 수행하고 환자의 전신

상태 및 대장의 해부학적, 기능적 상태를 고려하여 술

자에게 익숙한 술식을 적용하면 좋은 결과를 나타낼 

수 있다.
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