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조기 진단과 수술로 치료한 식도의 원발성 악성 흑색종
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Primary Malignant Melanoma of the Esophagus Treated by Early Diagnosis and Surgical 
Resection
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Primary malignant melanoma of the esophagus is an extremely rare disease and accounts for approximately 0.1∼0.2% of all esoph-
ageal malignancies. It is also a very aggressive disease with 5 year survival rates ranging from 2.2% to 37.5%. A 51-year-old woman 
with no previous medical history visited the hospital complaining of mild epigastric discomfort and belching. Endoscopy revealed 
a dark pigmented, polypoid lesion which was later diagnosed as primary malignant melanoma of the esophagus. Here we report a 
case of primary malignant melanoma of the esophagus that was diagnosed in a very early phase and successfully resected with an 
Ivor-Lewis procedure (Korean J Helicobacter Up Gastrointest Res 2015;15:127-131)
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서    론

식도의 원발성 악성 흑색종은 매우 드문 종양으로, 모든 식

도의 악성 종양 가운데 약 0.1∼0.2%를 차지하며 피부 외의 장

기에서 발생하는 악성 흑색종의 약 0.5%를 차지한다.1,2 1952

년 첫 증례 보고 이후 2011년까지 전세계적으로 약 340건만

이 보고될 정도로 매우 드물게 나타나며, 남자에서 더 흔하고 

60∼70대 고령의 환자에서 호발한다. 원인 및 자연경과에 대해

서는 알려진 바가 없으며, 아직까지 음주, 흡연 및 식이습관 등

의 특별한 위험인자가 밝혀져 있지 않다.3,4

주된 증상은 연하곤란으로, 70% 이상에서 연하곤란 및 명치

의 통증이 처음 증상이다. 드물게 종양의 출혈에 의한 흑색변이

나 토혈로 나타나기도 한다.2,5 증상은 평균적으로 진단 3개월 

전부터 나타나기 시작하며, 빠르게 진행되는 특성이 있어 증상

이 나타나기 전에 이미 진행된 경우가 많다.6 수술적 절제만이 

예후 향상에 도움이 되고, 수술을 시행하지 못할 경우 치료가 

매우 제한적이다. 따라서 조기 진단 및 조기 치료가 환자의 예

후에 매우 중요하다. 

저자들은 상복부 불편감 때문에 시행한 상부 위장관 내시경

에서 악성 흑색종을 조기 진단하여 식도 전절제 및 식도-위 문

합술(Ivor-Lewis operation)로 성공적으로 치료한 증례를 보고

한다.

증    례

51세 여자가 명치 부위 불편감 및 소화불량, 트림을 호소하

여 개인의원에서 상부 위장관 내시경을 시행 받았고, 조직검사

에서 악성 흑색종으로 진단되어 치료를 위해 전원되었다. 환자

는 과거에 특이 병력이 없었으며 비흡연자였다. 가족력에서 어

머니가 간암, 폐암으로 사망하였다.

내원 당시 혈압은 150/95 mmHg, 맥박은 80회/분, 호흡수

는 20회/분, 체온은 37.2oC였다. 급성 병색은 보이지 않았고 전

신의 피부 및 눈 검사는 정상이었다. 두경부 진찰에서 촉지되는 

림프절 등 특이 소견은 보이지 않았다. 복부는 편평하고 강직 

등의 소견은 보이지 않았으며, 장음은 다소 감소되어 있었다. 

복부의 압통 및 반발통은 없었다. 

상부 위장관 내시경에서는 상절치로부터 20∼33 cm에 걸쳐 

다수의 경계가 비교적 분명한 진한 흑색의 색소 침착이 관찰되

었다. 색소 침착 병변의 크기는 직경 0.2 cm에서부터 4∼5 

cm까지 다양하였고, 대체로 편평하게 융기된 모양을 보였으며 

바닥이 불균질하였다. 흑색 색소 침착이 관찰되었으며 특히 상



128

Korean J Helicobacter Up Gastrointest Res: Vol 15, No 2, June 2015

Fig. 1. (A, B) Endoscopic findings. 
Endoscopy showed many black pig-
mented lesions in various sizes. The 
lesions were slightly elevated with 
irregular bases.

Fig. 2. PET-CT finding. The PET-CT showed a focal abnormal uptake 
in the upper part of the thoracic esophagus (arrow). This was thought
to be the biopsy site rather than a malignant lesion.

Fig. 3. Gross finding. The lesion was located at the middle 1/3 of the 
esophagus (arrow). It was a 0.9×0.7 cm sized, oval shaped, slightly 
elevated lesion with black pigmentation.

절치로부터 26∼33 cm까지가 심하였다(Fig. 1). 식도 중간부의 

2곳에서 조직검사를 시행하였고 1개의 검체 조직에서는 경계가 

분명한, 다소 융기된 흑색의 종양이 관찰되었다. 병리 소견에서 

멜라닌 색소 침착을 보이는 방추형 세포가 점막하층까지 침범

한 소견을 보였고, 면역조직화학 염색에서 human melanoma 

black 45 (HMB-45), mindbomb E3 ubiquitin protein ligase 

1-1 양성이었다. 나머지 1개의 검체에서는 만성 염증 소견이 

관찰되어 만성 위염으로 진단하였다.

흉부 전산화 단층촬영에서 식도벽의 비정상적인 비후나 종격

동, 쇄골상 림프절 종대 등 특이 소견은 관찰되지 않았다. 양전

자 단층촬영에서 흉부 식도 상부에 경미한 국소적인 섭취가 관

찰되었으며, 식도 외에 비정상적인 섭취는 없었다(Fig. 2). 식도

의 비정상적인 섭취는 조직 검사에 의한 변화인 것으로 판단하

였다.

식도 절제와 식도-위 문합술 및 경부 림프절 박리술을 시행

하였으며(Fig. 3), 약 9.5 cm의 길이에 이르는 식도를 절제하였

다. 수술 중 1개의 종격동 림프절을 절제하였으며, 경부 림프절 

및 복강내 림프절 가운데 육안적으로 종대를 보이는 것은 없었

다. 병리 검사에서 근위부 절제연에서 1.0 cm 떨어진 위치에 

0.9×0.7 cm 크기의, 점막하층까지 침범한 경계가 뚜렷한 타원

형의 다소 융기된 흑색의 종양이 관찰되었다. 세포는 방추형 모

양으로 다형성의 과염색성 핵을 보이며 세포질 내 흑색 멜라닌 

침착이 관찰되어 악성 멜라닌 세포로 진단되었고, 1.8 mm 깊

이로 점막하층까지 침범하였다. 면역화학 염색을 시행하였으며 

S-100, HMB-45, cyclin D1, P53, Ki-67 모두가 악성 세포에

서 양성 소견을 보였다(Fig. 4). 종양 주변 조직에서는 상피내암

이 관찰되었다. 식도 조직 절제연에서 악성 세포는 보이지 않았

다. 종격동 림프절 박리술로 얻은 림프절 1개의 동결 절편에서

는 악성 세포가 발견되지 않았다. 따라서 병기는 American 

Joint Committee on Cancer (AJCC) 병기 설정에 따라 T1N0M0, 

stage IA였다.7

수술 후에 특이 합병증 없었으며, 이후 외래 추적관찰 중 흉

부 CT 및 위내시경 소견에서 전이 또는 재발의 근거는 없었다. 

현재는 외래에서 재발 또는 증상 없이 15개월째 추적 관찰 중
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Fig. 4. Histopathologic findings. (A) Submucosal invasion of malignant melanocytes was noted in the lesion (0.9×0.7 cm), located 1.0 cm away 
from the proximal resection margin (H&E, ×40). (B) There was an in-situ lesion around the malignant melanoma lesion (H&E, ×100). (C) 
human melanoma black 45 staining showed positive results (×400). (D) Spindle shaped, black pigmented malignant melanocytes were seen 
(H&E, ×400).

이다.

고    찰

식도의 원발성 악성 흑색종은 식도 악성 종양의 약 0.1∼

0.2%만을 차지하는 매우 드문 암이다.2 예후가 매우 불량하여 

수술 후의 평균 생존 기간은 10∼14개월이며, 5년 생존율은 

2.2∼37.5% 정도로 보고되고 있다.3,6 50% 이상의 환자가 진단

시에 혈행성 및 림프성 전이에 의한 원격 전이 병변이 있는 상

태로 발견이 되는데, 가장 흔한 전이 부위는 국소 림프절이며 

폐, 간, 종격동, 뇌, 뼈에도 흔히 나타나나 소화기계 다른 부분

이나 부신, 신장 등에도 나타날 수 있다.1,2 진단된 환자의 약 

66%에서 식도 주위 림프절 전이가 있으나, 림프절 전이 여부는 

종양의 침범 깊이와는 관련이 없는 것으로 알려져 있다.8 이 증

례에서 환자는 양전자 단층 촬영 및 수술 소견에서 림프절 전

이가 없었다.

진단은 내시경적 소견과 조직 검사로 내려지며, 전산화 단층

촬영이나 양전자단층 촬영, 식도 조영술 등이 종양의 위치 및 

크기를 확인하고 병기를 설정하는 데 도움이 될 수 있다. 전형

적인 내시경적 소견은 용종 모양의, 불규칙한 표면을 가진 비교

적 큰 종양으로 나타난다.6 종양의 85%에서 육안적으로 색소 

침착이 있고 90%에서 현미경적으로 색소 침착이 발견되나, 전

혀 색소 침착이 발견되지 않는 경우도 있다.9 따라서 내시경 소

견에서 식도의 색소 침착이 있는 경우 반드시 조직 검사를 시

행하여 확인해야 하며, 색소 침착이 없더라도 식도 종물이 발견

되면 식도의 원발성 악성 흑색종에 대한 감별이 필요하다.

악성 흑색종은 식도 점막 상피 기저층의 멜라닌 세포에서 기

원하는 종양으로, 멜라닌 세포가 가장 많이 존재하는 식도 중간 
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1/3 및 하부 1/3에서 90% 이상이 발생한다.2 정상적인 경우에

는 식도 점막 상피에는 멜라닌 세포가 매우 드물게 존재하나, 

배아발생시 멜라닌 아세포가 비정상적으로 식도로 이동하여 식

도 점막 상피 내에 멜라닌 세포가 다수 존재하게 되는 경우가 

있다.10 이러한 상태를 멜라닌 세포증이라고 하는데, 식도 악성 

흑색종의 약 25∼30%에서 이러한 멜라닌 세포증이 동반되어 

있어 종양의 선행 요인으로 추정되고 있다.11 아직 멜라닌 세포

의 발암 기전에 대해서는 명확하게 밝혀진 바가 없는데, 최근의 

몇 가지 증례에서 NRAS, BRAF, KIT의 몇 개 유전자 변이와 

관련성이 있다는 것이 보고되었다. 또한 P53 단백질, survivin, 

platelet-derived growth factor receptor  (PDGFRA) 면역 

염색에 양성 면역 반응으로 보이는 증례들도 보고되었다.12,13

전형적인 병리소견은 대개 점막 및 점막하층을 침범하며, 멜

라닌 색소 침착을 보이는 상피양 세포 혹은 방추형 세포들이 

방사형으로 진행하는 모습을 보인다. 면역조직화학 염색을 하

는 경우 S-100, HMB-45, tyrosinase, microphthalmia tran-

scription factor 및 Ki-67, cyclins A, B, D, p53에서 양성 소

견을 보이는 경우가 많다. 현재까지는 S-100이 가장 예민한 면

역조직화학 염색법으로 생각되고 있으며 그 예민도는 97∼

100%에 달한다.14 원발성 식도 악성 흑색종과 다른 부위에서 

원발한 흑색종의 식도 전이가 구분이 어려운 경우가 많은데, 식

도내 병변이 원발성임을 확진하려면 종양의 주위의 점막조직 

내에서도 멜라닌 세포들의 점진적인 악성화 소견이 보여야 하

고, 병변 주변에 상피내암을 동반해야 하며 다른 부위에 흑색종

이 없어야 한다.10 증례 환자는 양전자 단층촬영에서 다른 부위

의 비정상적인 섭취가 확인되지 않았으며, 병리검사에서 악성 

흑색종 병변 주변으로 상피내암을 동반하고 있어 원발성으로 

확진할 수 있었다.

식도의 원발성 악성 흑색종은 그 발생 빈도가 낮아 다양한 

치료 방법에 대한 대규모의 무작위 연구가 이루어져 있지 않다. 

종양이 점막층에만 국한된 경우 내시경적 점막 절제술이 치료

의 한 방편으로 고려될 수 있으나 이는 주로 동반된 질환 때문

에 수술이 어려운 경우에 이루어진다.10 현재까지는 수술에 의

한 완전한 절제만이 생존율 향상에 영향을 주는 유일한 치료로 

알려져 있으며, 13개 증례의 식도 전절제술 후 생존율을 추적

한 연구에서 술후 1년 생존율은 38.5%, 5년 생존율은 35.9%로 

보고되었다.6,8 이 증례에서는 흉부 전산화 단층촬영 및 양전자 

단층촬영에서 종대를 보이는 림프절이 없고, 수술 당시에 육안

적으로 종대가 확인된 림프절이 없어 식도 전절제술을 시행하

면서 종격동 림프절 1개만을 절제하였다. 아직 정립된 수술 방

법은 없는 상태이나, 일부 환자에서 림프절(식도곁, 종격동, 복

강내 림프절) 박리술도 함께 시행하는 경우 예후가 좋은 것으로 

보고 되고 있다.3,6 식도의 원발성 악성 흑색종이 매우 빠르게 

진행하고 예후가 좋지 않은 점을 생각할 때 조기에 발견된 경

우라 하더라도 광범위한 림프절 박리술을 고려해야 할 것으로 

생각된다. 

식도의 원발성 악성 흑색종에서 방사선요법 및 항암화학요법

의 역할은 제한적이다. 항암화학요법은 대개 dacarbazine, ni-

mustine, vincristine과 cisplatin을 포함하나 아직까지 모든 연

구에서 생존율 증가를 보이는 약제는 없었다.4 수술 전후의 선

행 항암 화학요법 및 보조 항암화학요법 또한 생존율을 높이는

데 도움이 되지 않았다.6 절제가 불가능하며 폐색을 동반한 종

양의 경우 방사선 치료가 완화 요법으로 적용될 수 있으며, 식

도내 스텐트 삽입도 치료의 한 방편이 될 수 있다.3,9 그러나 항

암화학요법이나 방사선요법의 효과에 대해서는 아직 논의가 많

으며 아직까지는 효과가 미미한 것으로 보고되고 있어, 이 증례

에서도 수술 후 항암화학요법이나 방사선요법을 시도하지 않고 

면밀히 추적 관찰하고 있다. 

식도의 원발성 악성 흑색종의 병기에 관해서는 2010년 

AJCC에서 발표한 TNM 7th edition에서 상부 기도 및 위장관

의 악성 흑색종에 대한 새로운 분류를 제안하였으나, 소수의 저

자들 제외하고는 잘 쓰이지 않고 있으며 병기를 명시한 대부분

의 저자들은 편평세포암 및 선암을 포함한 식도암의 병기를 기

준으로 하였다.4 식도의 편평세포암에 대한 병기에 따르면 이 

증례의 환자는 T1N0M0, stage 1A으로 원칙에 따라 식도 전절

제를 시행하였다.

식도의 원발성 악성 흑색종이 예후가 매우 불량한 것으로 알

려진 질환임에도 불구하고 이 증례의 환자가 수술 후 좋은 예

후를 보일 수 있었던 것은 전이가 진행되기 전에 조기에 발견

되었기 때문이다. 식도의 원발성 악성 흑색종 환자의 예후에 가

장 중요한 것은 조기 진단 및 빠른 수술적 치료로 생각한다.
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