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A Case of Neurofibromatosis Type ⅠⅠⅠⅠ on Right External Auditory Canal 
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----    ABSTRACT    ----  
Neurofibromatosis is a group of related genetic disorder of neuroectodermal tissue characterized by CNS, PNS 
tumors and disorders, cafe-au-lait spots, generalized cutaneous neurofibromata, skeletal deformities and endo-
crine abnormalities. It involves in head and neck area about 25-30%. In 1987, according to genetics, National 
Institute of Health clarified the two main types of neurofibroma. Recently, the authors experienced a case of 
neurofibromatosis type I on right external auditory canal and treated with surgery and pathologic diagnosis 
was benign neurofibroma. ((((J Clinical Otolaryngol 2000;11:304-308)))) 
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서     론 
 

신경섬유종은 신경외배엽조직의 유전적 질환과 관련된 

병으로 신체의 어느 부위에서도 발생되지만 말초신경 

및 중추신경에서 적지않게 발생되며 약 25∼30%가 두

경부에서 발생한다. 최근에는 신경섬유종증을 유전적 배

경에 따라 제1형 및 2형으로 구분하며 그중에서 제1형

은 4000명 중 1명의 발생율을 보이는 가장 흔한 형태

로서 전에는 Von Recklinghausen 병이라고 불리웠다. 

최근 저자들은 23세 여자의 우측 외이도에 청력손실

을 동반한 신경섬유종을 1례 치험하였기에 문헌고찰과 

함께 보고하는 바이다. 
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검안경 검사：홍채 과오종이 우측 홍채에서 관찰되

었다. 

치료 및 경과：전신마취하에서 이주의 뒤쪽에 절개선

을 가한 뒤, 주간절흔사이 아래로 절개선을 확장하였다. 

종물은 외이도의 연골부위까지 연결되어 있어 연골 일부

를 포함하여 제거하였으며 크기는 1×1×1.5 cm 크기

였다(Fig. 3). 

술후 경과：술후 3일째 상처감염으로 농을 배농한 후

에 다시 봉합하였으며 경도의 우측 난청은 호전되었다. 

광학현미경소견：간질에 점액성 변화가 있었으며 여러 

가지 크기의 결절이 결합조직에 의해 분리되어 있었으

며 결절은 서로 교차하는 방추상의 세포로 구성되어 있

었고(Fig. 4). 면역조직학적 소견으로 S-100 protein

에 염색이 되는 신경섬유종세포가 관찰되었다(Fig. 5). 

Fig. 1. Obstructing mass on the right external auditory
canal. 

Fig. 2. Photograph showing the numerous freckling, su-
bcutaneous peripheral neurofibroma (black arrow) and
cafe-au-lait spot (open arrow) on the anterior chest. 

Fig. 3. Gross finding of removed tumor (1×1×1.5 cm). 

Fig. 4. The spindle cell tumor forming nodular structures 
with peripheral nuclei. 

Fig. 5. Immunohistochemical stain with S-100 protein sh-
owing the reddish neurofibroma cells. 
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고     찰 
 

신경섬유종증은(NF)는 신경외배엽조직과 관련된 유전

질환군의 하나로 중추신경계의 종양, cafe-au-lait sp-

ots, 전신적 신경섬유종증, 골격기형, 체성기형과 내분비

계 이상을 동반하는 질환이다. 

1882년 Von Recklinghausen이 신경섬유종증이라는 

용어를 처음 사용한 이래 애매한 명칭으로 신경섬유종

증이 다양하게 분류되었으나 1987년 National Instit-

ute of Health(NIH) Consensus Developement Co-

nference에서 NF를 두가지 유형으로 분류하였다. 

1형 신경섬유종증(NF1)은 다음 조건 중 2가지 이상

의 항목이 보이면 진단된다. 

① 사춘기 이전이면 최대직경이 5 mm 이상, 사춘기 

이후이면 최대직경이 15 mm 이상의 cafe-au-lait 반

점이 6개이상 

② 2개이상의 신경섬유종 

③ 1개의 plexiform neurofibroma 

④ 2개이상의 Lisch nodule 

⑤ 시신경교종 

⑥ 겨드랑이와 서혜부의 주근깨 

⑦ 전형적인 골병변：접형골 이형성, 장골피질이 얇

아짐 

⑧ 1도 친척에서의 환자발생의 가족력 

2형 신경섬유종증(NF2)은 양측성 청신경초종의 경우, 

다음과 같은 이상을 가진 환자에서 1도 친척이 NF2에 

이환되어 있는 경우에 진단된다. 

① 일측성 제8뇌신경 종괴(i.e., acoustic neuroma) 

② 수막종 

③ 유년기 후피막하 수정체 혼탁 

④ 신경섬유종 

⑤ 신경초종 

⑥ 신경교종 

신경조직에서 기원하는 종양은 신경섬유종과 신경초

종으로 나눌 수 있다. 신경초종은 Schwann 세포에서 발

생하고 신경섬유종은 Schwann 세포, 섬유아세포 그리

고 간혹 신경외초세포에서 발생한다고 생각된다.1) 

신경섬유종은 다발성이고 피막형성이 잘 안 되어 있고 

악성화되는 경우가 간혹 있으며, 퇴행성변화는 드물다. 

신경초종은 단발성이고 피막형성이 잘 되있어 신경조직

으로부터 분리가 쉽고 악성화되는 경우가 드물며 출혈

성괴사나 낭성변성등의 퇴행성변화를 잘 일으킨다.2) 확

진은 조직검사로써만 가능하며, 광학현미경적 소견은 길

고 가느다란 핵을 가진 방추형 세포가 엉겨 이룬 무리들

이 성기게 흩어져 있는 양상을 보인다. 감별점은 silver 

염색 후 신경섬유들의 분포이다. 신경초종은 종양내에 

신경섬유가 보이지 않고, 신경섬유종에서는 종양 전반

에 걸쳐 신경섬유가 흩어져 있는 것이 관찰된다.3) 

태생학적인면에서 신경섬유종증은 신경외배엽세포, 특

히 신경능에 일차적인 결함이 있다고 생각된다. 신경능은 

뇌척수막, 부신수질, 멜라닌세포, 자율운동신경원과 Sc-

hwann 세포를 형성하므로 신경섬유종증은 이러한 모

든 구조에 발생할 수 있다.1) 

NF1은 자연경과, 예후, 치료가 다르기 때문에 NF2와 

구별되어져야 한다. NF1은 출생시나 영유아기에 진단

이 되지만 NF2는 일반적으로 사춘기나 청년기에 나타

난다. Lisch nodule은 NF1에서 사춘기 이후에 85%이

상에서 나타나지만 NF2에서는 거의 나타나지 않는다. 

수정체의 후혼탁은 NF2환자에서는 약 30대에 대부분

이 나타나지만, NF1환자에서는 나타나지 않는다.4) NF1

은 17번 염색체의 돌연변이와 관련이 있고, NF2는 22

번 염색체의 돌연변이와 관련이 있다.5) 

NF1의 이비인후과적인 임상양상은 두개강외와 두개

강내증상으로 구분할 수 있다. 

안면골및 두개골의 모양과 크기는 환자의 30%정도까

지 이상을 보인다. 대두증, 접형골익 이형성은 비교적 드

문 증상이다. 시신경교종은 CT scan상 약 15%에서 확

인될 정도로 NF1 환자의 두개강내 종양중 가장 흔하고 

소아에서는 성상세포종이 가장 흔하다. 다른 두개강내 종

양으로 수막종, 신경섬유종등이 발생할 수 있다. 이런 두

개강내 증상은 사망의 주원인이므로 NF1의 모든 환자

들은 두개강내 종양을 배제하기 위해 gadolinium-en-

hanced brain MRI를 시행해야 한다. cafe-au-lait sp-

ots의 수가 적을수록 중추신경계의 침범기회가 더 증

가하고,6) 환자의 약 10%에서 정신박약과 경련이 나타

난다. 

두개강외 증상으로는 Lisch iris nodule, cafe-au-
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lait spots, 얼기상의 신경섬유종, 신경섬유종증, 척추후측

만곡증, 내장기관 신경섬유종증, 단신, 성조발증, 발육부

진, 대설증 등이 있다.7) 

다발성 신경섬유종증의 피부소견인 신경섬유종은 네

가지 형태로 나타나며 수장과 족장을 제외한 전신에 분

포를 한다.3) 피부 신경섬유종은 가장 많은 종양으로 피

부의 표피층에 나타나며 주로 5세 이후에 나타난다. 피

하 신경섬유종은 주로 5세 이후에 피부 아래에 발생하

며 통증, 압통과 신경압박에 의한 신경장애가 나타날 수 

있다. 결절성 얼기상 신경섬유종은 배신경근과 배신경

총의 network 같은 군집으로 나타난다. 미만성 얼기상 

신경섬유종은 피부와 피하 신경섬유종의 혼합양상으로 

나타나고 피부의 전층, 근막, 심부조직을 침범하며 뼈, 주

위 근육과 장기에 손상을 주는 종양으로 주로 두경부

영역에 이환된다.5) 안면부에서 얼기상 신경섬유종이 가

장 흔히 나타나는 곳은 삼차신경의 상악골분지영역이다. 

다른 뇌신경들도 볼, 구개, 혀와 인두에 얼기상 신경섬

유종을 일으켜 연하곤란이나 구음장애를 나타낼 수 있

다. 외이도부위에 발생한 신경섬유종은 전음성 난청, 이

통, 이구축적, 반복성 외이도염과 미용상의 변화를 일으

킬 수도 있다. 경부에서 발생한 경우 성대마비, 양성 갑

상선 종대, Horner씨 증후군과 말초신경장애를 일으

킨다. 

cafe-au-lait spots은 신체의 어느 곳에서나 생길 수 

있는 피부반점으로 다발성신경섬유종의 가장 흔한 임상

소견이며 가장 조기에 출현하는 소견이다. 반점은 기저

세포층에 흑색소의 비정상적인 축적으로 생기고 남자에

서 색깔은 사춘기에 짙어지고 여자에서는 임신때에 짙어

진다.8) 대부분의 환자들에서 초기에는 색소변화가 보이

고 후기에는 피부 신생물로 발생할 수도 있다. 

Lisch nodule은 6세 이상의 신경섬유종 환자의 94%

에서 관찰되고, 나이가 들수록 증가한다고 알려져 있고,9) 

정상인이나 청신경섬유종증 환자에서는 보이지 않는다. 

비록 Lisch nodule이 병의 예후에는 관련성이 없을지라

도 진단에는 도움이 된다. 

시신경교종은 안구기형과 시력장애를 일으킨다. 시신

경에는 Schwann 세포가 없으므로 종양은 성상세포에

서 기원한다. 서행성 안구후 신생물은 안구돌출를 일으

킨다. 

구강의 신경섬유종은 혀를 가장 많이 침범하며 하악

골의 치아를 변형시킨다. 

신경섬유종증에 이환된 환자는 악성종양으로 발전할 

가능성이 약 30% 있다.1) 대부분 40대에 악성변화를 보

이며 초기 증상은 통증과 종물의 증가이다. 신경섬유종

증과 관련된 비신경원성 악성종양도 발생할 수 있다. 이

에 관련된 종양으로는 흑색종, 편평세포암종, 유방의 지

방육종, 갑상선 악성종양, 폐암, 비분류된 육종이 있다. 

환자의 평가를 위해 이학적 소견뿐만 아니라 gado-

linium enhanced MRI, 청력검사, CT, ABR 등이 필요

하다. 

치료는 종양으로 인한 기능적 또는 외관상의 이유로 

절제를 하거나 증상치료를 원칙으로 한다. 종양으로 인

한 동통, 운동장애, 안과적문제, 청력장애, 종양의 거대

발육, 악성화 및 타장기의 침범에 의한 합병증의 경우에

는 외과적 적출이 필요하며 방사선치료는 효과가 없고 

유전적 소인이 있으므로 환자에게 단산을 권고하는 것도 

이 질환의 발생빈도를 줄이는 방법이라 생각된다. 악성

화의 소견으로는 색소침착의 변화나 괴사등이 있으며 림

프절 전이는 발생하지 않으므로 림프절제거는 필요하지 

않다. 

예후는 악성변화의 유무, 종양증식의 속도 및 종양이 

발생한 장기에 따라서 다르나, 종양의 악성변화, 증식이 

빠른 경우, 척추를 침범하여 폐기능의 장애가 있는 경우 

및 뇌신경이나 척수신경을 침범한 경우에 예후가 불량

하다.10) 
 

중심 단어：신경섬유종·외이도. 
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