
 

8월 대한소화기내시경학회 교육자료 

– MUTYH 관련 폴립증 (MUTYH associated polyposis) – 

 

 

  MUTYH 관련 폴립증(MUTYH associated polyposis, MAP)은 MUTYH 유전자의 이상과 관련된 상

염색체 열성의 유전성 폴립증후군으로, 약화형 가족성 샘종 폴립증과 유사한 양상을 보이며 20개

에서 수 백 개의 샘종이 발견된다. 치료하지 않을 경우 대장암의 평생위험도는 거의 100%에 가

까우며 십이지장암의 발생 위험도도 증가하는 것으로 알려져 있다. 

 본 교육자료에서는 직장 점막내암을 포함한 다발성 용종으로 진단된 MUTYH 관련 폴립증 증례

를 소개하고 관련 질환에 대해 알아보고자 한다. 

 

 

  38세 남자가 건강검진 대장내시경에서 다발성 용종이 발견되어 내원하였다. 환자는 특이병력은 

없었으며, 대장암의 가족력은 없었다. 위내시경에서 특이소견은 관찰되지 않았다. 일반 혈액검사

에서 Hb 14.6 g/dL, CEA 1.34 ng/mL였다. 전 대장에 걸쳐 50 여 개 이상의 용종이 관찰되었고, 가

장 큰 용종의 크기가 약 18mm였다 (그림 1). 용종의 개수가 많아 5mm 이상의 용종 36개를 점

막절제술로 제거하였다. 36개의 용종 중 35개는 저등급 이형성 샘종 (tubular adenoma with low 

grade dysplasia) 이었으나 직장의 18mm 크기 용종은 점막에 국한된 샘암종 (adenocarcinoma, 

moderately differentiated, confined to mucosa)으로 확인되었다 (그림 2). 환자는 대장암의 가족력

은 없었으나 젊은 나이, 다발성 용종, 직장 점막내암 등의 소견을 고려하여 유전자 검사를 시행하

였다. APC 유전자에서는 변이가 없었으나, MUTYH 유전자에서 병적 변이 (pathologic variant)가 발

견되었다 (그림 3). 함께 시행한 PTEN 유전자에서는 변이가 발견되지 않았다. 환자는 최종적으로 

MUTYH 연관 폴립증으로 진단되었다. 이후 추가적으로 시행한 흉부 및 복부 전산화 단층 촬영에

서 특이소견은 관찰되지 않았다. 5mm 이상의 용종은 모두 제거하였으나 5mm 미만의 용종이 15

개 이상 남아 있었고 직장 점막내암이 동반되어 있어 환자는 전대장절제술을 시행 받기로 하고 

수술 예정이다. 

 

그림 1. 전 대장에 걸쳐 약 36개의 다발성의 샘종이 관찰된다. 



 

 

 

그림 2. 점막절제술을 시행하여 모든 용종을 절제하였고, 직장에서 점막에 국한된 점막암이 확인

되었다.  

 

 

 

 

 



 

그림 3. MUTYH 유전자 검사에서 병적 변이(pathologic variant)가 발견 되었다. 

 

 

 

  MUTYH 관련 폴립증은 염색체 1p34.5-p32.1에 위치하는 MUTYH 유전자의 이상과 관련된 유전

성 폴립증이다. 보고에 따르면 전체 대장암의 1% 미만을 차지하고, 다발성 폴립증을 가지는 환자

의 약 7%에서 MUTYH 관련 폴립증이 진단되었다. MUTYH 관련 폴립증은 대장암 발생 확률을 28

배 높이며 관리받지 않는 환자에서 대장암의 일생 위험도는 80-90%이다. MUTYH 관련 폴립증은 

가족성 샘종 폴립증 및 다른 유전적 대장암 증후군과는 달리 상염색체 열성 질환이다. MUTYH 관

련 폴립증은 약화된 가족성 샘종 폴립증과 비슷하게 비교적 가벼운 경우가 많지만 때로는 용종의 

수가 훨씬 많은 중증으로 나타나기도 한다. 현재까지는 제한적인 데이터만이 보고되었는데, 대장

의 다발성 샘종성 용종, 진단시 높은 빈도(약 50%)의 대장암, 십이지장의 샘종이나 샘종증의 가능

성 등의 양상을 보이며 과형성 용종이나 톱니상 무경성 병변이 동반되는 경우도 있다고 알려져 

있다. 근위부에서 용종이 더 발생한다는 보고가 있지만 반대의 보고도 있으며, 난소, 자궁내막, 요

로, 피부, 갑상선, 유방 등의 위장관 외 종양 발생의 위험도가 증가한다는 보고가 있으나 표본수

가 적어 신뢰도는 낮다. 

MUTYH 관련 폴립증에서 대장 샘종 감시에 대해 확립된 가이드라인은 없지만 대략적으로 약 

20세부터 시작하여 1-3년의 간격의 대장내시경을 권고하는 가이드라인들이 제시되고 있다. 유럽 

소화기내시경학회 (ESGE)는 18세에 시작하여 1-2년마다 대장내시경을 시행하고, 5mm를 초과하는 

용종은 모두 절제할 것을 권고하고 있다. 위내시경은 35세에 시작하여 Spigelman 점수에 따라 간

격은 차등을 두며 10mm 초과하는 십이지장 샘종은 제거하고, 10mm 초과하는 팽대부 샘종은 다

학제적 접근을 통하여 내시경 절제 여부를 판단하도록 하고 있다. 미국 소화기학회에서는 약화된 

가족성 샘종 폴립증과 비슷하게 할 것을 권고하고 있는데 대장내시경은 1년마다 시행하고 위내시

경은 Spigelman 점수에 따라 시행할 것을 권고하고 있다. 

MUTYH 관련 폴립증 환자에서 수술적 치료는 가족성 샘종 폴립증과 전반적으로 동일하다. 대

장암이 발생하기 직전에 예방적 대장절제술을 받는 것이 가장 좋으나 샘종이 언제 암으로 발전할

지 예측하기 어렵기 때문에 대장 샘종의 수, 크기, 내시경 및 병리학적 특성을 고려하여 수술 시



 

기를 결정한다. 다수의 10mm 이상 샘종, 고등급 이형성 샘종, 급격한 샘종 수의 증가 등은 수술

의 적응증이 될 수 있다.  

본 환자는 대장암의 가족력이 없는 38세 환자에서 다발성 용종으로 진단된 MUTYH 환자이다. 

MUTYH 관련 폴립증의 경우 상염색체 열성 유전이기 때문에 대장암의 가족력이 없거나 용종의 

수가 상대적으로 많지 않은 환자에서도 진단될 수 있기 때문에 임상적인 의심이 가장 중요하다고 

할 수 있다. 진단된 이후에는 암 예방을 위하여 정기적인 내시경 추적검사가 필수적이며 적절한 

시기에 예방적 대장절제술을 시행하는 것이 필요하다. 

 

증례 및 리뷰: 김동우 (고려의대 고대안산병원 소화기내과) 
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