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신경섬유종증의 안과적 소견

방재순․양홍석․안재홍․국경훈․장윤희

아주대학교 의과대학 안과학교실

목적: 신경섬유종증의 안과적 소견과 그 빈도에 대하여 알아보고자 한다.

대상과 방법: 2001년 11월에서 2008년 1월까지 본원 안과를 방문한 환자 중 신경섬유종증의 진단 기준을 충족하는 

153명을 대상으로 후향적 연구를 시행하였다.

결과: 남자 77명, 여자 76명이며 평균 나이는 20.44±14.34세이고 신경섬유종증 제1형 112명, 제2형 6명, 분절 제

1형 35명이었다. 신경섬유종증 제1형에서는 리쉬소결절(52.68%), 고도근시(14.29%), 안와 내 얼기형 신경섬유종

(4.46%), 담갈색반점(4.46%), 시신경아교종(3.58%)의 순으로 관찰 되었다. 제2형에서는 망막전막(33.33%), 후

낭하백내장(16.67%), 리쉬소결절(16.67%), 시신경유두부종(16.67%), 시신경아교종(16.67%)의 순으로 관찰되었

고 분절형 제1형에서는 리쉬소결절(25.71%)이 가장 흔하게 관찰되었다.

결론: 신경섬유종증 제1형에서 가장 흔하게 관찰되는 리쉬소결절은 이전 서양에서 발표된 연구보다는 드물게 관찰되었

다. 제2형에서는 망막전막과 후낭하백내장의 빈도가 높았다.
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중추 신경계나 피부는 모두 발생 과정에서 외배엽의 

기원을 보인다.
1-5

 따라서 특정 신경계의 이상과 피부 

증상이 동반되는 경우가 있으며 신경섬유종증, 결절경

화증, 스터지-웨버증후군 등의 질환군을 피부 신경 증

후군이라 구분하게 된다.
1-5

 눈의 구조물 중 수정체, 각

막상피, 결막상피, 속눈썹, 마이봄샘, 몰샘, 짜이스샘, 

눈물샘, 덧눈물샘, 눈물길은 표면 외배엽에서 기원하며 

망막, 망막색소상피, 섬모체상피, 홍채상피, 동공괄약

근, 시신경섬유 등이 신경 외배엽에서 기원하는 등 대

부분의 눈 속 기관이 외배엽 기원이다.1-5 이에 따라 눈

의 이상과 신경계의 이상이 동반되어 발현되는 질환이 

있으며 대표적인 질환이 신경섬유종증이다.

신경섬유종증은 상염색체 우성 유전 질환으로 중추 

신경계, 말초 신경계뿐만 아니라 피부, 뼈, 내분비계, 

소화기계, 혈관계 등을 침범하는 등 그 임상 양상이 다

양한 것으로 알려져 있다.4 보통 임상 양상에 따라 제1

형과 제2형으로 분류하게 된다. 제1형 신경섬유종증은 

중추와 말초 신경계에 다발성의 종양이 발생하며 피부

의 색소 침착, 혈관계와 내장기관의 병변을 동반하는 

특징이 있다. 2,500명에서 3,300명의 출생아 중 1명

에서 발병한다고 알려져 있고 절반 정도의 환자에서 산

발성으로 발생한다.1-3,5-7 현재 제1형 신경섬유종증의 

진단은 1988년 National Institute of Health con 

sensus development conference에서 발표된 진단 

기준(Table 1)8이 이용되고 있으며 7가지의 진단 기준 

중 2가지 이상이 충족되면 제1형 신경섬유종증으로 진

단된다. 제2형 신경섬유종증은 양측 전정신경집종의 발

생을 특징으로 하며 전정신경 외에도 다른 뇌신경, 척

수 및 피부 신경, 두개 및 척수에도 종양이 발생할 수 

있다.
1-3,5

 제2형 신경섬유종증은 25,000명의 출생아 

중 1명에서 발병하며 전체 신경섬유종증의 10% 정도

를 차지하는 것으로 제1형 신경섬유종증에 비해 발생 

빈도가 낮다. 제2형 신경섬유종증의 진단 기준 중 

Manchester group criteria (Table 2)9가 가장 진

단 민감도가 높은 것으로 알려져 있고 진단 기준 중 1

가지 이상이 충족되면 제2형 신경섬유종증이라 진단된

다. 그 외에도 신경섬유종증의 진단 기준에는 불충분한 

소견을 보이면서 신체의 한 부위이나 장기에만 국한된 

경우는 분절 신경섬유종증으로 정의하게 된다.
10,11 
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1. Six or more café au lait macules (>0.5 cm in children or >1.5 cm in adults)

2. Two or more cutaneous or subcutaneous neurofibromas or one plexiform neurofibroma

3. Axillary or groin freckling

4. Optic pathway glioma

5. Two or more Lisch nodules (iris harmatomas seen on slit lamp examination)

6. Bony dysplasia (sphenoid wing dysplasia, bowing of long bone±pseudoarthrosis)

7. First-degree relative with NF1

  Two or more of the above criteria are required for diagnosis

* Neurofibromatosis.

Table 1. Clinical diagnostic criteria for NF*1

1. Bilateral vestibular schwanomas
2. First-degree family relative with NF2 and unilateral vestibular schwanoma or any two of: meningioma, schwanoma, glioma, 

neurofibroma, PSLO†

3. Unilateral vestibular schwanoma and any two of: meningioma, schwanoma, glioma, neurofibroma, PSLO†

4. Multiple meningiomas (two or more) and unilateral vestibular schwanoma or any two of: glioma, schwanoma, neurofibroma, 
cataract

  NF*2 may be diagnosed when one of the criteria is present

* Neurofibromatosis; †posterior subcapsular lenticular opacities.

Table 2. Clinical diagnostic criteria for NF*2

분절 신경섬유종증도 진단기준에 따라 분절 제1형 신

경섬유종증과 분절 제2형 신경섬유종증으로 구분할 수 

있다. 신경섬유종증에서 나타나는 안과적 소견은 제1형 

신경섬유종증에서는 리쉬소결절이 가장 흔하게 관찰되

며 안검의 신경섬유종, 안검의 담갈색반점, 신경집종, 

선천성 녹내장, 맥락막을 포함하는 포도막과오종, 망막

과오종, 망막색소상피 이상, 맥락막흑색종, 결막흑색

종, 시신경아교종, 안와신경섬유종, 시신경수막종 등이 

관찰된다.
12,13

 제2형 신경섬유종증에서는 안과적 소견

이 제1형에 비해서 드물게 관찰되며 가장 흔한 것이 후

낭하백내장 등 초로백내장이다. 그 밖에 황반부 망막 

전막, 망막과 망막상피세포의 과오종, 안구내의 신경집

종, 시신경아교종, 시신경수막종 등이 관찰된다.
12-14

이처럼 신경섬유종증 환자에서 다양한 안과적 소견

이 동반될 가능성이 높다. 국내에서는 신경섬유종증과 

동반된 안과적 소견에 대한 증례들이 보고되어 있으나
15-19 신경섬유종증 환자군을 대상으로 한 연구는 없는 

실정이다. 이에 본 연구는 신경섬유종증 환자의 안과적 

소견과 그 빈도에 대하여 보고하고자 한다.

대상과 방법

신경섬유종증이 의심되거나 진단되어 2001년 11월

에서 2008년 1월까지 본원 안과를 방문한 총 171명의 

환자를 연구 대상으로 후향적으로 의무기록을 분석하였

다. 제1형과 제2형 신경섬유종증 진단기준에 따라 신경

섬유종증의 진단을 확인하였고 총 171명의 연구 대상 

중 신경섬유종증의 가족력은 있으나 신경섬유종증의 소

견은 보이지 않는 경우가 9명이었고 진단 기준에 일치

하지 않는 경우가 9명으로 총 18명이 연구대상에서 제

외되었다. 연구 대상은 제1형 신경섬유종증, 제2형 신

경섬유종증, 분절 신경섬유종증으로 분류되었다.

대상 환자의 의무기록에서 기본적인 병력, 안과 질환

력, 수술력과 함께 신경섬유종증의 가족력 유무, 시력, 

안압, 안검, 전안부 검사와 안저 검사, 굴절 검사, 전신 

소견, 뇌와 척추의 전산화 단층촬영술, 자기공명영상, 

청력 검사, 지능 지수 등을 조사하였다. 조사 결과를 토

대로 신경섬유종증에서 나타나는 전신적 소견과 안과적 

소견에 대하여 알아보고 성별, 나이, 신경섬유종증의 

가족력 유무, 전신적 소견 정도에 따른 안과적 소견 정

도 변화에 대하여 분석하였다.

환자의 굴절 이상 정도를 알기 위해 조절마비제 점안 

후 타각적 굴절검사를 시행하였고 교정 시력이 0.8 미

만인 경우는 자각적 굴절 검사를 이용한 최대 교정 시

력을 측정하였다. 사시가 의심되었을 때에는 프리즘 교

대 가림검사 등을 이용한 사시각 측정을 추가로 시행하
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Figure 1. Distribution of age in neurofibromatosis;
* Neurofibromatosis; †Segmental neurofibromatosis.

Firure 2. The photograph shows a large café au lait spots 
and freckles.

Figure 3. The photograph shows periorbital subcutaneous 
neurofibromas.

NF*1 NF*2 Segmental NF*1
Sex

(numbers)

 Male

 Female

54
58

4
2

19
16

Age (years) 21.79±13.57 26.00±8.69 15.20±16.36

* Neurofibromatosis.

Table 3. Characteristics of the group

였다. 시력 측정은 한식 표준 3M용 시시력표를 이용하

였고 안압은 비접촉 안압계인 Tonometer Tx-10 

(Canon, Japan)을 이용하여 측정하였다. 

통계학적 검정은 SPSS (Version 13.0) 프로그램

을 이용하여 p-value가 0.05 미만일 경우 통계학적으

로 유의한 것으로 간주하였다. 성별, 신경섬유종증 가

족력 유무, 나이군에 따른 신경섬유종증 안과적 소견 

정도의 차이는 독립표본 t검정과 일원배치 분산분석을 

이용하였다. 성별, 나이, 신경섬유종증 가족력 유무, 전

신적 소견 정도에 따른 안과적 소견 정도의 변화는 피

어슨 상관 관계와 Cramer’v 상관관계를 이용하였고 

전신적 소견 정도와 가장 관계가 깊은 안과적 소견은 

Cramer’v 상관관계로 분석하였다.

결     과

총 153명의 연구 대상 환자 중 남자는 77명, 여자는 

76명이며 평균 나이는 20.44±14.34세(1~58세)였

다. 제1형 신경섬유종증은 112명(73.20%)이었고 제2

형 신경섬유종증은 6명(3.92%), 분절 제1형 신경섬유

종증은 35명(22.88%)이었다(Table 3). 신경섬유종

증 1형에 비해 제2형은 11세 이상의 환자가 많았고

(p=0.000), 분절 제1형은 10세 이하의 환자가 많았

다(p=0.000)(Fig. 1). 연구 대상 환자 중, 부모형제

에서 신경섬유종증이 진단된 경우는 제1형 신경섬유종

증에서 39명(34.82%), 제2형 신경섬유종증에서 1명

(16.67%)이었다.

제1형 신경섬유종증의 진단 기준 중 가장 많이 관찰

된 소견은 담갈색반점(104명, 92.86%)(Fig. 2)이고 

피하 신경섬유종(78명, 69.64%)(Fig. 3), 주근깨(61

명, 54.46%), 리쉬소결절(59명, 52.68%)(Fig. 4), 

시신경아교종(4명, 3.58%)(Fig. 5), 골격형성이상(4

명, 3.58%)이 관찰되었다. 제2형 신경섬유종증의 진

단 기준 중 대상 환자에서 가장 많이 관찰된 소견은 신

경섬유종으로 5명(83.33%)에서 관찰되었으며 양쪽의 

전정신경집종이 3명(50.00%)에서 관찰되었고 한쪽의 

전정신경집종과 시신경 아교종, 수막종, 후낭하백내장

이 각각 1명(16.67%)에서 발생하였다. 분절 제1형 신

경섬유종증에서는 담갈색반점이 21명(60.00%)에서 

관찰되었고 리쉬소결절이 9명(25.71%), 피하 신경섬

유종이 5명(14.29%)에서 관찰되었다(Table 4).
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Figure 4. Anterior segment photograph shows multiple Lisch
nodules on iris.

Figure 5. Unilateral optic glioma (arrow) in an individual 
affected by neurofibromatosis 1.

NF*1 (%) NF*2 (%) Segmental NF*1 (%)

Café-au-lait spots
Cutaneous neurofibroma
Skin-fold freckling
Lisch nodule
Optic glioma
Skeletal dysplasia
Plexiform Neurofibroma
Schwanoma
Meningioma
Disc herniation
Scoliosis
Arachnoid cyst
Other CNS anomalies

92.86
69.64
54.46
52.68
3.58
3.58

25.90
3.58
1.79

13.39
5.36
1.79

Large ventricle, Moyamoya disease, 
Demyelinating lesions, Venous aneurysm, 
Granuloma, Dura ectasia, Astrocytoma

16.67
50.00
0.00

16.67
16.67
0.00

83.33
66.67
16.67
0.00
0.00
0.00

Multiple nodules

60.00
14.29
0.00

25.71
0.00
0.00
2.86
0.00
0.00
2.86
5.71
5.71

* Neurofibromatosis.

Table 4. Clinical manifestations of neurofibromatosis

제1형 신경섬유종증 환자에서는, 진단 기준 7가지 

중 2가지를 만족시키는 환자가 56명(50.00%)이었고 

3가지가 29명(25.89%), 4가지가 20명(17.86%), 5

가지가 6명(5.36%), 6가지가 1명(0.90%)이었다. 제

2형 신경섬유종증 환자에서는 대상 환자 6명 모두 진단 

기준 4가지 중 1가지를 만족하는 환자이었다.

안과적 소견은 제1형 신경섬유종증에서는 리쉬소결

절(52.68%)이 가장 흔하게 관찰되었으며 그 밖에 고

도근시(14.29%), 안와 내 얼기형 신경섬유종(4.46%) 

(Fig. 6), 안검의 담갈색반점(4.46%), 시신경아교종

(3.58%), 안검 내 신경섬유종(2.68%), 결막 내 신경

섬유종(2.68%)(Fig. 7)이 관찰되었다(Table 5). 제

2형 신경섬유종증 환자에서는 망막전막(33.33%)이 

가장 많이 관찰되었으며 후낭하백내장(16.67%), 리쉬

소결절(16.67%), 시신경유두부종(16.67%), 시신경

아교종(16.67%)이 관찰되었다. 분절 제1형 신경섬유

종증에서는 리쉬소결절(25.71%)이 가장 흔하게 관찰

되었다. 리쉬소결절은 신경섬유종증 제1형의 66.10%, 

제2형의 100.00%, 분절형 제1형의 77.78%에서 양측

으로 발견되었다. 
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Figure 6. The MRI shows a plexiform neurofibroma (arrow)
of the left orbit.

Figure 7. The photograph shows a elevated conjunctival 
neurofibroma.

NF*1 (%) NF*2 (%) Segmental NF*1 (%)

Orbit
Lid

Conjunctiva
Cornea

Pupil
Lens

Fundus

Disc anomaly

EOM§

High myopia

Plexiform neurofibroma
Café au lait spots 
Lagophthalmos/Drooping
Entropion
Plexiform neurofibroma
Neurofibroma
Corneal opacity
Corneal mass
New vessels on cornea
Lisch nodule
Anterior polar cataract
Cortical opacity
PSC†

Retinal hole
Chorioretinal atrophy
Lattice degeneration
Epiretinal membrane
High C/D‡ ratio
Disc atrophy 
Disc edema
Optic glioma
Exotropia
Exophoria
Esotropia

4.46
4.46

0.00/0.90
0.90
2.68
2.68
1.79
0.00
1.79

52.68
0.90
0.90
0.00
3.58
3.58
3.58
0.90
2.68
1.79
0.00
3.58
2.68
2.68
0.90

13.91

0.00
0.00

16.67/0.00
0.00
0.00
0.00
0.00
0.00
0.00

16.67
0.00
0.00

16.67
0.00
0.00
0.00

33.33
0.00
0.00

16.67
16.67
0.00
0.00
0.00

12.50

0.00
2.86
2.86
0.00
0.00
0.00
0.00
2.86
0.00

25.71
0.00
0.00
0.00
2.86
0.00
2.86
2.86
5.71
5.71
0.00
0.00
0.00
0.00
0.00

12.50

* Neurofibromatosis; †Posterior subcapsular cataract; ‡Cup to disc ratio; § Extraocular muscle.

Table 5. Ophthalmic manifestations of neurofibromatosis
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NF*1 (p value) NF*2 (p value) Segmental NF*1 (p value)

Age

Sex

Family history†

Systemic manifestations‡

 0.150 (0.119)

-0.178 (0.064)

 0.153 (0.112)

 0.291 (0.002)

-0.295 (0.570)

-0.221 (0.674)

0.070 (0.895)

0.768 (0.074)

0.638 (0.000)

0.063 (0.719)

-0.126 (0.471)

-0.530 (0.764)

* Neurofibromatosis; †Family history of Neurofibromatosis; ‡Systemic manifestations of Neurofibromatosis.

Table 6. Correlations of ophthalmic manifestations and demographic variables, systemic manifestations

Diopter NF*1 (%) NF*2 (%) Segmental NF*1 (%)

+6.00<
+3.00< and ≤+6.00
0.00< and ≤+3.00
0.00≤ and <-3.00
-3.00≤ and <-6.00

-6.00≤

0.00
0.00

21.19
53.64
11.26
13.91

0.00
0.00

12.50
62.50
12.50
12.50

4.17
0.00

31.25
52.08
0.00

12.50

* Neurofibromatosis.

Table 7. Distributions of refractory error 

편측에 리쉬소결절이 발생한 경우에서 리쉬소결절이 

있는 눈의 시력 저하나 안압 이상, 형태학적 이상 등 안

구와 안와의 이상은 발견되지 않았다. 전체 연구 대상 

환자 중 시신경 유두 함몰비가 0.5 이상인 환자가 총 5

명(3.27%)이었지만 안압은 모두 양안 20 mmHg 미

만이었다.

모든 신경섬유종증 아형에서 성별이나 가족력 유무

에 따른 안과적 이상 소견 정도의 차이는 보이지 않았

다(Table 6). 제1형 신경섬유종증에서는 안과적 소견

이 다양할수록 전신적 소견이 다양한 유의한 양의 상관

관계를 보였다. 제1형 신경섬유종증 환자 내에서 전신

적 소견과 리쉬소결절 유무가 가장 높은 상관관계

(0.895)를 보였으며 안와 내 이상소견(0.878), 시신

경 이상(0.683) 순으로 상관관계가 높게 관찰되었다. 

환자의 나이에 따른 안과적 소견 정도 증가는 분절 제1

형 신경섬유종증에서만 관찰되었다(Table 6).

굴절 검사는 총 207안에서 시행되었고 다양한 분포

의 굴절 이상 정도를 보였다. 원시보다는 근시를 가진 

경우가 많았으며 -6.00 디옵터 이상의 고도근시는 제1

형 신경섬유종증에서 21명(13.91%), 제2형 신경섬유

종증에서 1명(12.50%), 분절 제1형 신경섬유종증에

서 6명(12.50%)이 관찰되었다(Table 7). 안구매체

나 안저 소견이 정상이고 최대교정시력이 0.8 이하이거

나 시력 측정 상 두줄 이상의 양안 시력 차이가 있는 경

우를 시력저하로 간주하였으며 굴절부등에 따른 시력 

저하가 의심되는 환자는 신겸섬유종증 제1형에서 5명

(4.46%), 제2형에서 0명(0.00%), 분절 제1형에서 1

명(2.86%)이고 모든 환자는 단안 고도근시를 동반하

였다. 평균 굴절부등의 정도는 신경섬유종증 제1형에서 

10.20±6.32 (2.63~18.00)디옵터, 분절 제1형에서 

16.13±0.00 디옵터이었다. 사시에 의한 약시로 생각

되는 26세 여자 환자는 굴절부등은 보이지 않았으며 

12년 전 사시 교정술을 받은 병력은 있으나 수술 전 가

지고 있던 사시각은 알기 어려웠다. 또한 시력 저하의 

다른 원인이 발견되지 않고 두개강이나 안와 내 종양으

로 인한 각막병증이나 시신경병증으로 시력 저하가 동

반된 환자는 신경섬유종증 제1형에서 1명(0.90%), 제

2형에서 2명(33.33%)이 관찰되었다.

고     찰

제1형 신경섬유종증의 안과적 소견은 눈의 모든 부분

에서 나타날 수 있으며 진단에 가장 중요한 소견은 리

쉬소결절과 얼기형 신경섬유종, 피하 신경섬유종, 시신

경아교종이다.
7
 그밖에 안검의 담갈색반점과 결막분리

종, 시신경 유두의 드루젠, 맥락막모반, 포도막흑색종, 

망막 성상교세포 과오종, 선천성 녹내장, 근시 등이 나

타날 수 있다.
7,9

리쉬소결절은 출생 시에는 나타나지 않다가 만 4세 

이후 홍채에 나타나게 되며, 만 4세 이상의 제1형 신경

섬유종증 환자의 90~95%정도에서 발견되는 것으로 

알려져 있다.20 이처럼 제1형 신경섬유종증 환자의 대
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부분에서 나타나기 때문에 제1형 신경섬유종증의 가장 

중요하고 유용한 진단 단서가 된다. 인종 간 리쉬소결

절의 발현 빈도에 대한 차이는 보고된 바가 없지만 본 

연구에서 제1형 신경섬유종증 환자 중 리쉬소결절을 나

타내는 환자 빈도(52.68%)는 리쉬소결절이 평균적으

로 발생하는7,13,20 만 4세 이상의 환자만을 대상으로 하

여도 그 빈도가 54.72%로 이전에 서양에서 발표된 것

보다 낮은 것으로 관찰되었다. 그 원인으로는 본 연구

가 동양인인 한국인을 대상으로 하였기 때문으로 생각

된다. 조직학적인 연구에 의하면 리쉬소결절은 색소세

포와 섬유모세포, 비만세포로 이루어져있고 멜라닌세포

가 과다 증식하여 생긴 과오종으로 알려져있다.21 한편 

동양인과 아프리카계 미국인, 백인의 홍채 내 멜라닌 

세포의 숫자와 홍채 크기를 비교한 연구에 의하면 동양

인에서는 다른 인종에 비해 멜라닌 세포의 숫자와 홍채 

크기가 유의하게 적은 것을 알 수 있었다.
22
 따라서 동

양인에서 멜라닌 세포수가 서양인보다 유의하게 적기 

때문에 멜라닌 세포의 과오종인 리쉬소결절도 동양인에

서 적게 발생한 것으로 생각해 볼 수 있다. 

안검의 얼기형 신경섬유종은 제1형 신경섬유종의 

2%에서 발생할 수 있다고 알려져 있다.23 이것은 안검 

하수를 일으켜서 시축을 막거나 소아에서 약시를 일으

킬 수 있다. 또한 안와 내에 얼기형 신경섬유종이 발생

하면 접형골 발생 이상과 안구 돌출을 일으킬 수 있고24 

소아에게 발생 시 선천성 녹내장을 일으켜 소눈증, 시

력 상실 등을 일으킬 수 있다.
25
 본 연구에서는 제1형 

신경섬유종증의 2.68%와 4.46%에서 안검과 안와의 

얼기형 신경섬유종이 관찰되었다. 안검의 얼기형 신경

섬유종이 발견된 3명 중 1명에서 경도의 안검 하수가 

관찰되었고 안와의 얼기형 신경 섬유종이 발견된 5명의 

환자 중 1명에서 소눈증이 관찰되었다. 안검의 얼기형 

신경섬유종과 동반된 경한 안검 하수는 시축을 가리지 

않아 약시 등이 발생하지 않았다. 하지만 안와 내의 얼

기형 신경섬유종에서는 접형골 발생 이상과 함께 안구

의 형태 이상, 소눈증이 발생하였고 -16.50 디옵터의 

심한 굴절 이상을 보이며 최대 교정 시력이 안전 수지

로 저하되어 있었다. 

시신경아교종은 제1형 신경섬유종증에서 관찰되는 

두개강 내의 가장 흔한 종양이다.26 안와 내의 시신경아

교종은 안구돌출을 일으킬 수 있고 사시나 시신경 유두 

부종, 시신경 위축, 망막중심동맥 폐쇄를 일으켜 시력 

상실을 야기할 수 있다. 또한 시신경 교차 부위의 시신

경아교종은 특징적인 시야 상실과 함께 주변 뇌실질의 

기능 장애로 인해 내분비적 장애를 일으킬 수 있다.
26
 

본 연구에서는 4명의 환자에서 시신경 아교종이 의심되

었지만 이로 인한 시력 저하나 시야 감소 등 안과적 증

상을 호소하는 환자는 없었다. 그러나 시야 검사와 안

구 돌출계 검사 등이 시행되지 않았기 때문에 증상이 

없는 주변부 시야 결손이나 안구 돌출의 가능성에 대해

서는 배제할 수 없었다.

제2형 신경섬유종증에서 보이는 안과적 소견은 제1

형 신경섬유종증에 비해 다양하지 않은 것으로 알려져 

있다. 가장 흔하게 관찰되는 소견은 후낭하백내장

(67%)이며 그 다음으로 망막전막(40%), 시신경초수

막종(27%), 시신경아교종(13%) 등 이 나타날 수 있

다.
10
 본 연구의 제2형 신경섬유종증 환자에서 백내장

(16.67%)과 망막전막(33.33%), 시신경아교종(16.67 

%) 등이 관찰되었다. 17세 남자 환자에서는 신경섬유

종이 안면 신경을 침범하여 경한 토끼눈증과 각막 병변

을 나타내면서 병변 측 최대교정시력이 0.5로 편측의 

시력 감소가 관찰되었다. 중추 신경계에서의 여러 종양 

발생을 특징으로 하는 제2형 신경섬유종증은 종양에 의

한 시신경의 침범으로 직접 시력에 영향을 줄 수도 있

지만 본 예와 같이 안면신경마비 등에 의한 각막 병증

으로도 시력 저하에 영향을 줄 수 있을 것으로 생각된

다. 하지만 제2형 신경섬유종증의 대상 환자수는 6명으

로 그 숫자가 적기 때문에 진단에 따른 특징적인 소견

과 그 빈도에 대하여 신뢰도 있는 결론을 내기에는 부

족한 숫자라고 생각된다.

본 연구에서 분절 제1형 신경섬유종증의 안과적 소견

은 리쉬소결절(25.71%)이 가장 흔하게 나타나는 것으

로 관찰되었지만 다른 아형에 비해 특징적으로 대비되

는 소견은 보이지 않았다. 분절 제1형 신경섬유종증 환

자의 안과적 소견에 대해서는 그 소견과 빈도에 있어서 

다양한 연구 결과를 보여주고 있다.
13,27,28

 이것은 분절 

신경섬유종증의 유전적인 특징인 생체 세포의 모자이크 

현상에 기인한 것으로 알려져 있다.
29
 변이가 일어나는 

유전자 중 안과적 소견과 관련이 있는 것의 침범 정도

에 따라 안과적 이상 소견이 다양하게 발생될 수 있으

며 안과적 소견과 관련이 없는 부위에 이상이 생긴다면 

전혀 안과적 이상 소견이 나타나지 않을 수도 있다. 또

한 신경섬유종증의 소견 중 주근깨나 리쉬소결절, 피하 

신경섬유종 등은 출생 시에는 나타나지 않다가 나이가 

들면서 관찰되기 때문에, 어린 시기에 진단된 분절 신

경섬유종증은 아직 진단되지 않은 제1형이나 제2형 신

경섬유종증일 가능성도 있으며 10세 미만의 소아에서 

진단된 분절 신경섬유종증은 추후 제1형이나 제2형 신

경섬유종증으로 진단될 수도 있을 것이다.

신경섬유종 환자에서 나타나는 소견은 성별에 따라 

크게 다르지 않다고 알려져 있으며
1-3

 본 연구에서도 신

경섬유종증의 안과적 소견과 성별의 차이, 가족력의 유

무는 관계가 없는 것으로 관찰되었다. 제1형 신경섬유
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종증에서만 전신과 안과적 소견의 관련성이 높은 것으

로 관찰되었는데 신경섬유종증 제2형과 분절 제1형에 

비해 제1형에서 안과적 소견이 다양하고 높은 빈도로 

관찰되기 때문에 이런 결과가 나타났을 가능성이 있다. 

제2형과 분절 제1형은 연구 대상자 수가 적기 때문에 

통계 결과의 직접적인 비교는 어려울 것으로 생각된다. 

제1형 신경섬유종증에서 전신적 소견과 상관 관계가 높

은 안과적 소견은 리쉬소결절, 안와 이상, 시신경 이상 

유무 순으로 관찰되었다. 안와나 시신경 이상은 대부분 

종양과 관련되어 있었으며 리쉬소결절도 조직 과다 증

식에 의해 생성되는 것이기 때문에 이런 소견을 가진 

환자에서 전신적으로도 신경섬유종이나 다른 종류의 종

양이 더 잘 나타나는 것으로 생각해 볼 수 있다. 또한 

나이가 많아짐에 따른 안과적 소견의 증가는 분절 제1

형 신경섬유종증에서만 관찰되었는데, 이는 분절형 환

자들이 다른 아형에 비해 평균 나이가 유의하게 낮았고

(p=0.000) 분절형이 제1형이나 제2형 신경섬유종증

이 진단되기 전 단계일 수도 있기 때문으로 생각된다.

결론적으로 제1형 신경섬유종증 환자의 리쉬소결절 

발현 빈도는 동양인이 서양인보다 낮은 것으로 관찰되

었다. 이에 따라 동양에서 제1형 신경섬유종증의 진단 

시, 이를 고려하여야 할 것이며 제1형 신경섬유종증의 

발생 빈도가 실제보다 낮게 측정될 수도 있을 것으로 

생각된다. 하지만 신경섬유종증은 아형마다 다른 유전

자 변이를 가지고 있으므로 유전자 검사가 부가적인 진

단 방법으로 쓰일 수 있다. 제1형 신경섬유종증에서는 

관련 유전자가 17번 염색체의 중심절 근처인 q11.2에 

위치하며 제2형 신경 섬유종증과 관련된 유전자는 

22q11이다.
1-5

 따라서 신경섬유종증의 정확한 빈도를 

알기 위해서는 신경섬유종증의 임상 소견에 의한 진단 

외에도 유전자 검사 등을 추가로 시행하여 진단이 확인

될 수도 있을 것이다.
30,31

또한 신경섬유종증에서 안과적 이상 소견은 대부분 

형태학적 이상과 이에 따른 미용상의 문제만을 보이게 

되며 시기능 저하 빈도는 높지 않았다. 그러나 안검하

수, 굴절 이상 등 안과적 이상 소견이 진행되거나 중추 

신경계 내의 종양이 여러 신경을 침범하게 되면 약시, 

시신경 이상, 안구운동장애 등이 발생할 수 있다. 따라

서 시신경아교종이나 두개강 내 종양처럼 시기능에 영

향을 줄 수 있는 소견을 가진 신경섬유종증 환자는 시

력, 굴절검사, 세극등 검사 등의 기본적 안과 검진 외에

도 시야검사, 색각검사, 안구돌출계 검사 등이 필요하

며 시기능에 영향을 주는 소견 발생 시 타과와의 협의

를 통한 적절한 치료가 이루어져야 할 것이다.

이 논문은 이전에 국내에서 발표된15-19 증례보고와는 

달리 153명의 신경섬유종증 환자들을 아형에 따라 구

분하고 이에 따른 특징적인 안과적 소견들을 보고한다

는 데에 의의가 있다. 그러나 나이에 따른 안과적 소견

의 발생이나 빈도를 정확하게 알기 위해서는 신경섬유

종증 환자의 출생 때부터 안과 검진을 시행하고 정기적

인 경과 관찰을 통하여 환자의 소견을 파악하는 전향적

인 연구가 필요할 것으로 생각된다. 또한 제2형 신경섬

유종증의 특징적인 소견과 그 빈도에 대한 신뢰도 있는 

결과를 얻기 위해서는 다기관에서 대상 환자를 수합하

여 충분한 숫자를 대상으로 한 연구가 앞으로 필요할 

것으로 생각된다.
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=ABSTRACT=

Ophthalmic Manifestations in Patients With Neurofibromatosis

Jaesoon Bang, M.D., Hong Seok Yang, M.D., Jae Hong Ahn, M.D., 
Kyoung Hoon Kook, M.D., Yoon-Hee Chang, M.D.

Department of Ophthalmology, Ajou University School of Medicine, Suwon, Korea

Purpose:  To report the ophthalmic manifestations of neurofibromatosis in Korea.
Methods: Ophthalmologic examinations were performed from November 2001 to January 2008 for 153 
consecutive patients who were diagnosed with neurofibromatosis according to the diagnostic criteria for 
neurofibromatosis. A retrospective analysis was performed according to the medical records of these 153 
patients. 
Results: Seventy seven out of the 153 patients were men, 76 were women and the mean age was 20.44±14.34 
years old. One hundred twelve were neurofibromatosis type 1 and six were neurofibromatosis type 2. 
Remained thirty five were segmental neurofibromatosis type 1. Ophthalmic manifestations of the 
neurofibromatosis type 1 were Lisch nodule (52.68%), high myopia (14.29%), plexiform neurofibroma in the 
orbit (4.46%), café au lait spots (4.46%) and optic glioma (3.58%). In the neurofibromatosis type 2, epiretinal 
membrane (33.33%) showed highest incidence and posterior subcapsular opacity (16.67%), Lisch nodule 
(16.67%), optic disc edema (16.67%), and optic nerve glioma (16.67%) were also noted. Lisch nodule 
(25.71%) was the most common ophthalmic finding in segmental neurofibromatosis type 1. 
Conclusions: Lisch nodule, which was the most common manifestation of the neurofibromatosis type 1, was 
less manifested in our cases compared to the previous reports of western countries. In the neurofibromatosis 
type 2, epiretinal membrane and posterior subcapsular cataract showed higher incidence than those of other 
types of neurofibromatosis.
J Korean Ophthalmol Soc 2008;49(11):1829-1838

Key Words: Lisch nodule, Neurofibromatosis, Ophthalmic manifestation
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