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서 론

위장관 간질성 종양(Gastrointestinal stromal tumors,

GISTs)은 위장관에서 가장 흔한 간엽종양(mesenchymal

tumors)으로1,2 식도에서 직장까지의 전체 위장관뿐 아니라

대망과 장간막에까지 발생할 수 있다. 이 중 대부분의 경우

위(4-70%)에서 발생하고 그 다음으로 소장에 20-40% 가량

발생한다.3 대장의 위장관 간질성 종양은 5-15%의 환자들에

서 발생하는데 특징적으로 타장기의 종양과 함께 발견되는

것으로 보고되어 있다.4-8 여러 연구들에 의하면 위장관 간질

성종양은해부학적위치에따라서로다른임상적, 조직학적,

면역조직화학적, 유전학적특징을보이지만,1,9-11 앞서기술한

바와 같이 대장의 위장관 간질성 종양은 발생 자체가 흔하지

않기때문에그특징에대한보고는많지않은실정이다. 또한

위장관 간질성 종양의 진단 및 위험도, 예후에 대한 기준이

비교적 최근에 정립되어12 이전의 보고들은 비표준화된 진단

기준에 의해 연구되어 예후 및 치료결과를 예측하기 어려운

것이사실이다.

2001년 National Institutes of Health (NIH) workshop

에서는 위장관 간질성 종양의 진단에는 면역조직화학염색에

서 c-kit에 양성을 보여야 하며 종양의 크기와 유사분열수에
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Purpose: This study was designed to review the clinical characteristics of gastrointestinal stromal tumors (GISTs) of the colon
and rectum and to evaluate their immunohistochemical and pathologic features based on the current National Institutes of
Health criteria. 
Methods: Patient and disease characteristics, pathologic features, surgical or endoscopic management, and clinical outcomes
of 11 patients with GISTs diagnosed and primarily treated at our institution between March 1995 and February 2009 were
evaluated. 
Results: Colorectal GISTs accounted for 4.4% of all GISTs. The primary location was the rectum (8 cases). Four patients
had high-risk GISTs, 4 patients had low-risk GISTs, and 3 patients had very low-risk GISTs. All tumors were c-kit positive.
Four patients underwent a radical resection, whereas 7 patients underwent an endoscopic resection (n=3) or a transanal
excision (n=4). Two high-risk patients without adjuvant Imatinib mesylate therapy developed metastases, but the other high-
risk patients with adjuvant Imatinib mesylate therapy didn’t. 
Conclusion: Colorectal GISTs occurred predominantly in the rectum. Because GISTs do not metastasize through the lym-
phatics, small GISTs that are amenable to local excision or endoscopic resection can be treated by either of these techniques
as long as negative microscopic margins are obtained around the primary tumor. Patients with high-risk GISTs should be
considered for the use of Imatinib mesylate as adjuvant therapy.
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따라초저위험군, 저위험군, 중등도위험군, 고위험군으로분

류하도록 하였다.12 본 연구에서는 대장에 위치한 위장관 간

질성 종양을 2001년 NIH 진단기준에 근거하여 위험도를 분

류하고 이에 대해 병리학적, 면역화학적 특징을 확인하였다.

또한 분류된 위험도에 따른 각 환자들의 치료 결과를 비교해

보았다.

방 법

대상및진단기준

1995년 3월부터 2009년 2월까지 본원에 내원하여 조직검

사 결과상 위장관 간질성 종양을 진단받은 252명의 환자 중

대장또는직장에위치한위장관간질성종양환자11명을대

상으로하였다. 환자의의무기록을바탕으로후향적방법으로

대상환자의나이, 성별, 종양의크기와위치, 수술방법, 재발

과 사망 여부 등을 조사하였다. 수술 후 추적 기간의 중간값

은29개월(10-119개월)이었다.

수술 또는 내시경적 절제술 후 얻은 조직으로 CD117 (c-

kit), CD34, smooth muscle actin (SMA), S-100 단백에

대한 면역조직화학염색을 시행하였다. GIST의 진단은 병리

학적으로 c-kit에 대한 면역조직화학 염색에 양성인 환자이

거나 c-kit 음성이나 CD34에 양성, SMA 및 S-100 단백에

음성을 보인 경우 위장관 간질성 종양으로 진단하였다(c-kit

음성위장관간질성종양). 종양의위험도는NIH 기준에따라

종양의 크기와 유사분열 개수에 근거하여 초저위험군, 저위

험군, 중위험군, 고위험군의네가지로분류하였다(Table 1).

면역조직화학적염색의방법

수술 후 얻어진 포르말린 고정 파라핀 블록 조직을 5 μm

두께로 자른 다음 건조용 오븐으로 90분간 55-59℃로 처치

하고 xylene과 100%, 90%, 80%, 70% 알코올을 사용하여

탈파라핀 과정을 시행하였다. 항원성을 되살리기 위해 고압

멸균기에서 15분간 전처치를 한 후 효소 활성을 억제하기 위

해서 0.3% 과산화수소로 15분간 처리한 후 phophorylated

buttered saline (PBS) 완충액으로5분씩3회세척을하였다.

항체에 대한 비특이적 반응을 억제하기 위하여 소혈청(bo-

vine serum)으로30분간실온에서반응시키고CD117 (poly-

clonal, 1:400 DAKO, Denmark), CD34 (monoclonal, 1:

500; Immunotech, USA), SMA (monoclonal, 1:100, Di-

nona, Korea), S-100 protein (polyclonal, 1:50; Zymed,

USA)의 일차 항체를 사용하여 반응시킨 다음 4℃에서 하룻

밤동안처리한후PBS로세척하였다. 그후LSAB kit (Re-

search Genetics, Huntsville, AL, USA)을 사용하여 avi-

din-biotin complex법에 따라 biotin이 결합된 이차 항체

(rabbit antimouse IgG; DAKO, Carpiteria, CA, USA)를

30분간 반응시키고 PBS로 세척한 후 streptavidin 용액을

10분간 처리하고 나서 PBS로 세척하였다. 발색제로는 DAB

(diaminobenzidine tetrachloride)를 사용하여 10분간 반응

시키고 Mayer’s hematoxylin으로 7분간 대조 염색한 후 광

학현미경으로관찰하였다.

결 과

임상병리학적특징

대장의 위장관 간질성 종양은 같은 기간에 진단된 전체 위

장관간질성종양의4.4%에해당하였다. 남자가8명, 여자가

3명으로 남자가 더 많은 비율을 차지하였으며, 평균 연령은

52.7세(28-72세)였다. 종양의 분포는 직장이 8예로 가장 많

은 분포를 보였고 좌측 결장 1예, 에스결장 1예, 우측 결장이

1예였다. 대장의 위장관 간질성 종양 환자 중 대장을 포함한

다른 장기의 원발성 악성종양을 가진 환자는 존재하지 않았

다. 종양의크기는평균5.1 cm (0.8-15 cm)였으며, 2 cm 미

만이2예, 2 cm 이상5 cm 미만이4예, 5 cm 이상10 cm 미

만이 3예, 10 cm 이상의 환자가 2예였다. 50개의 고배율 시

야당 유사분열이 1-5개인 경우는 8예, 그 이상인 경우가 3예

였다. NIH 기준에따른종양의위험도는고위험군이4예, 저

위험군이 4예, 초저위험군이 3예였으며 중간 위험군은 존재

하지않았다.

면역조직화학염색상11예의환자모두에서c-kit에양성이

었으며 본 연구에서는 대장에는 c-kit 음성 GIST는 존재하

지않았다(Table 2).

Table 1. National Institutes of Health (NIH) consensus criteria for
assigning risk to gastrointestinal stromal tumors

Mitotic count (HPF)Size (cm)Risk

Very low <2 <5/50
Low 2-5 <5/50
Intermediate <5 6-10/50

5-10 <5/50
High >5 >5/50

>10 Any mitotic rate
Any size >10/50

HPF=high-power field
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치료방법

11예의 환자 중 3예의 환자에서 대장 내시경 중 우연히 발

견된 점막하 종양으로 내시경적 절제술을 시행하였다. 이 환

자들은 모두 절단면에서 종양세포의 침윤 소견은 발견되지

않았으며 2예는 초저위험군, 1예는 저위험군으로 추가적인

외과적 절제술은 시행하지 않았다. 나머지 8예의 환자 중 직

장에 위치하면서 크기가 5 cm 미만인 3예의 위장관 간질성

종양에 대해서는 경항문 절제술을 시행하였고, 크기가 5 cm

이상인 직장에 위치한 3예의 위장관 간질성 종양 환자에 대

해서는 복회음 절제술, 저위전방절제술, 하트만 수술을 각각

시행하였다. 좌측 대장에 위치한 나머지 1예의 위장관 간질

성종양환자에서는좌측결장절제술을시행하였다.

2003년 이후에 진단된 고위험군 2예(Table 2, Case 5와

Case 9)에서 수술 후 보조적 치료로서 Imatinib mesylate

(Gleevec�)를 사용하였으며 1예(Table 2, Case 1)에서 다발

성간전이및복강내전이를보인경우에서고식적치료로서

Imatinib mesylate를사용하였다(Table 2).

치료성적

2예의 환자에서 재발이 있었으며 무병생존기간은 각각 27

개월과 20개월이었다. 이들은 모두 2000년 이전에 진단된

고위험군 환자들로 수술 후 Imatinib mesylate 등의 보조적

치료를 하지 않았다. 첫 번째 환자에서는(Table 2, Case 1)

직장에 위치한 6.3 cm의 위장관 간질성 종양으로 복회음절

제술 시행하였고 27개월 후에 간 우엽에 국한된 전이를 보여

간우엽절제술을 시행하였다. 이 환자는 간우엽절제술 60개

월 후에 남아있는 간 및 복강 내에 다발성 전이를 보여 고식

적 치료로서 이때부터 Imatinib mesylate을 복용하였며 32

개월 후에 사망하였다. 두 번째 환자(Table 2, Case 2)는 좌

측 대장에 7 cm의 위장관 간질성 종양으로 좌측결장절제술

을 시행하였으나 20개월 후 간에 다발성 전이와 골반 내 전

이를 보였고 이 환자는 7개월 후 사망하였다. 나머지 8명의

환자에서는 재발은 없었으며 전체 환자의 무병 생존 기간은

10-63개월이었다.

고 찰

위장관 간질성 종양은 전체 위장관 악성 종양의 1-3%를

차지하는 드문 종양으로 매년 100만명당 10-20예가 발생하

며 그 중 20-30%가 악성으로 알려져 있다.13 이 종양의 대부

분은 특징적으로 KIT 원종양유전자(proto-oncogene)의

gain-of-function 돌연변이에 의해 tyrosine kinase (TK)

막수용체(transmembrane receptor)인 KIT 단백질(CD117)

의 과발현을 보인다.14 과거 위장관 간질성 종양은 데스모이

드(desmoids), 평활근종(leiomyoma), 평활근육종(leiomyo-

sarcoma), 또는 신경초종(schwannoma) 등과 같은 다른 간

질성또는간엽성종양과구별없이불렸으나최근장내연동

운동을 조율하는 장관 조율기 세포(the interstitial cells of

Cajal)에서 기원하는 것이 알려지면서15 앞서의 종양들과 구

분되는 종양으로 분류될 수 있었다. 위장관 간질성 종양은

Table 2. Pathologic and immunohistochemical characteristics and clinical outcome of patients with colon and rectal gastrointestinal stromal
tumors

Sex/age Location Size Risk C-kit CD34Mit/50 SMA S-100 Surgery
Recurrence/
DFI (mon)

1 M/39 Rectum 6.3 >5 High + + Focal + Focal + APR Liver 
metastasis/27

2 M/59 Left colon 7.0 >5 High + - - - LH Multiple liver 
metastasis & 

pelvic cavity/20
3 F/63 Rectum 0.8 1 Very low + + - - ER None/63
4 M/38 Rectum 2.6 5 Low + - + - TAE None/56
5 F/45 Rectum 11.0 5 High + + - - LAR None/40
6 M/28 Rectum 1.8 5> Very low + + - - TAE None/31
7 F/44 Right colon 2.2 5> Low + E + ER None/29
8 M/63 Sigmoid colon 0.8 5> Very low + + - - ER None/26
9 M/72 Rectum 15.0 >5 High + + - - Hartmann None/19

10 M/70 Rectum 4.8 5> Low + + - - TAE None/18
11 M/59 Rectum 4.0 5> Low + + - - TAE None/10

SMA=smooth muscle actin; APR=Abdominoperineal resection; DFI=Disease free interval; LH=Left hemicolectomy; ER=Endoscopic resection; TAE=
Transanal excision; LAR=Low anterior resection; E=Equivocal.



J Korean Soc Coloproctol 2009:25(5):318-22

321백옥주 외: 대장에 발생한 위장관 간질성 종양의 특징

KIT 단백질 과발현으로 인해 면역조직화학 염색상 특징적으

로 c-kit 수용체에 양성 반응을 보이게 된다. 그러나 c-kit

양성이 위장관 간질성 종양에 대한 진단적 기준이 되는 것이

사실이나 2-10%의 위장관 간질성 종양 환자에서는 c-kit에

음성을 보인다.16,17 이 경우 암발생에 있어 KIT와 유사한 기

능을 가진 다른 종류의 tyrosine kinase 수용체인 혈소판 유

래 성장 인자 수용체 알파(platelet-derived growth factor

receptor alpha, PDGFRA)의 gain-of-function 돌연변이

에 의한다. 본 연구에서는 전체 11예의 환자 중 c-kit 음성을

나타내는위장관간질성종양은존재하지않았다.

위장관 간질성 종양에서 CD34는 약 70-80%에서 양성을

보인다. 특히식도와직장에생기는위장관간질성종양은위

와소장에서생기는종양에비해특히CD34에양성률이높은

것으로 보고된다.18 SMA는 위장관 간질성 종양의 30%에서

양성을 보이며 특히 위와 소장에 위치한 경우 양성을 보이는

데 특징적으로 CD34와 SMA의 발현은 서로 상반된 결과를

나타낸다. 또한 S-100 단백질 발현은 위장관 간질성 종양에

서는 상대적으로 드물며 대부분 소장에서 발현된다(약 10%).

본 연구에서는 11예의 환자 중 8예의 환자에서 CD34에 양성

을 보였으며 CD34와 SMA의 상반된 발현 또한 비슷한 결과

를 보였다. S-100 단백질 발현은 1예의 환자에서만 국소적

양성반응을보였다.

위장관간질성종양의유일한치료방법은외과적절제술이

다. 본 연구에서는 2예의 환자에서 대장내시경 시행 중 각각

우측대장과에스결장에서우연히발견된종양으로내시경적

절제술을 시행하였다. 두 환자 모두 절단면에 종양세포를 포

함하지않는위장관간질성종양으로진단되었는데한환자는

2.2 cm의저위험군이었으며다른환자는0.8 cm의초저위험

군이었다. 두 환자는 모두 추가적인 수술적 치료를 시행하지

않았으며 추적 검사에서 재발이나 전이를 보이지 않았다. 또

한 경항문절제술을 시행한 4예의 환자들에서도 재발이나 전

이는 없었다. 일반적으로 위장관 간질성 종양은 림프관을 통

한 전이를 하지 않기 때문에 장간막의 혈관을 따라 존재하는

림프절에 대한 광범위절제술이 필요 없는 것으로 되어있다.

따라서 깨끗한 절단면을 얻을 수 있다면 크기가 작은 위장관

간질성 종양의 경우 본 연구에서처럼 내시경적 절제술이나

경항문절제술이도움이될수있을것으로생각된다.

완전한 외과적 절제술이 시행되었더라도 고위험군의 경우

추적관찰 중 재발이나 전이의 가능성이 높기 때문에 보조적

항암치료제의 필요성은 지속적으로 요구되었지만 위장관 간

질성종양환자에서항암치료는효과적이지않은것으로보고

되고 있다.5,19 최근에는 tyrosine kinase 선택적 억제제인

Imatinib mesylate가 도입되면서 재발이나 전이로 인해 수

술이불가능한경우나고위험군환자에서양호한임상결과를

보이고 있다.2,20,21 본 연구에서는 총 4예의 고위험군 환자 중

2예의환자에서만Imatinib mesylate을사용하였으며이환

자들은추적관찰을하고있는 현재까지각각 40개월, 19개월

동안 재발 소견을 보이지 않았다. 그러나 2000년 이전에 진

단되었던 나머지 2예의 고위험군 환자에서는 약제의 사용이

불가능하였으며 수술 후 27개월, 20개월 후 재발 소견을 보

였다. 제한된 환자 수로 인하여 고위험군에서 보조적 치료로

서 Imatinib mesylate의 효과를 단언하기는 어려우나 현재

까지 보고된 문헌들과 비교할 때 Imatinib mesylate은 고위

험군 환자에서 양호한 임상결과를 내는 것으로 생각해 볼 수

있다.

본 연구에서는 제한된 환자 수로 인해 대장에 생기는 위장

관 간질성 종양의 임상적 특징이나 타 장기에 생기는 위장관

간질성종양과비교되는특징을찾아내기어려우나완전한절

제술이 시행되고 고위험군 환자에서 보조적 치료로서 Ima-

tinib mesylate의사용은양호한결과를내는것으로생각된

다. 본 연구를 토대로 향후 더 많은 증례와 타 장기에 발생하

는위장관간질성종양과의비교가필요할것으로생각된다.

결 론

대장에발생하는위장관간질성종양은극히드물며대부분

이 직장에 호발하였다. 절제면의 확보가 가능할 경우 림프절

곽청이필요하지않으므로내시경절절제술이나경항문절제

술만으로도 충분한 치료가 될 것으로 생각되나 크기가 큰 경

우 절제면 확보를 위해 복회음절제술까지도 고려할 필요가

있다. 또한 완전한 외과적 절제술이 시행되었다 하더라도 추

적관찰중재발의위험이높은고위험군환자에서는Imatinib

mesylate의사용이도움이될것으로생각된다.
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