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A Case of Gastrointestinal Stromal Tumor of the Rectum Presenting 
as Constipation
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A gastrointestinal stromal tumor (GIST) is the most common mesenchymal tumor of the gastrointestinal tract 
and expresses CD117, a c-kit proto-oncogene, which can be detected immunohistochemically. We reported a GIST 
of the rectum of a 61-year-old-woman who had visited emergency room complaining of constipation over one week. 
Upon rectal examination, a round hard mass was palpated. Colonoscopy showed a 7×5 cm sized protruded lesion 
with surface ulceration on a rectum, adjacent the anus. And abdomen computed tomography revealed the soft 
tissue mass compressing anterolateral wall of the rectum and these findings suggest possibility of rectal sub-
mucosal tumor such as GIST. The patient had been treated with a ultra anorectal anastomosis with loop 
ileostomy. Immunohistochemical studies on the surgically resected specimen showed c-kit (＋) and CD34 (＋). 
The final diagnosis was a GIST of the rectum. She was grouped into high risk and she has been given adjuvant 
chemotherapy with Imatinib. (Ewha Med J 2011;34(2):47-50)
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서  론

  위장관에서 발생하는 종양은 대부분 선암으로 상피 

세포종양이지만 드물게 간질종양을 볼 수 있다. 위장

관간질종양(gastrointestinal stromal tumor, GIST)은 간

엽조직기원의 종양으로서 위장관에서 발생하며 모든 

위장관 종양의 1% 미만으로 비교적 드문 편이다[1]. 
위장관간질종양은 면역조직화학 기법으로 확인할 수 

있는 CD117이라는 원발암유전자를 발현하는 간엽성

종양으로서, 위장관간질종양이 가장 호발하는 부위는 

위(60∼70%), 소장(20∼25%) 순이며, 직장에서의 발

생률은 5% 미만으로 알려져 있다[2-4]. 저자들은 변비

로 발현한 직장에 발생한 위장관간질종양 1예를 경험

하여 문헌고찰과 함께 보고하는 바이다.

증  례

  61세 여자 환자가 일주일 이상의 변비를 주소로 본

원 응급실로 내원하였다. 내원 당시 혈압은 120/60 
mm/Hg, 호흡 15회/분, 맥박 88회/분, 체온은 36.8oC로 

정상이었다. 신체 진찰에서 환자는 만성 병색을 보였

고, 흉부 청진에서 심박동은 규칙적이었고, 심잡음은 

들리지 않았으며, 폐청진도 정상이었다. 복부 소견에

서 압통이나 반동압통은 없었으나 장음은 항진되어 
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Fig. 1. Colonoscopic findings. There is a 7×5 cm sized protruded
lesion with surface ulceration in the rectum, adjacent to the anus.

Fig. 2. Abdomen CT findings. Abdominal CT shows the soft 
tissue mass (arrows) compressing anterolateral wall of the 
rectum and these findings suggest possibility of rectal 
submucosal tumor such as GIST. 

Fig. 3. Pathologic findings.
(A) It shows hypercellular 
spindle cells with high 
mitotic count (9/50 HPF) 
(H&E, ×400). (B) It shows 
positive expression on 
immunochemical stain for 
c-kit (c-kit, ×400).

있었고 촉진되는 장기나 종괴는 없었다. 말초혈액검

사에서 백혈구가 13,300/mm3로 증가된 소견 외에 특

이한 소견은 관찰되지 않았고, 혈액 생화학 검사에서

도 CEA 2.5 ng/ml, CA19-9＜0.6 U/ml로 정상 범위였

다. 내원 후 시행한 단순 흉부 방사선에서 이상소견은 

관찰되지 않았고, 단순 복부 방사선에서 장내 분변이 

차있는 것 외에 특이 소견은 없었다. 직장수지검사에

서 항문 괄약근은 정상 긴장도를 보였으나 5 cm 이상

의 둥글면서 딱딱한 종괴가 촉진되어 소화기내과로 

전과되어 종양에 대한 평가를 진행하였다. 대장내시

경 결과 항문연 직상방에 표면에 궤양이 동반된 8 cm
의 거대한 종괴가 관찰되었으며(Fig. 1), 복부전산화단

층촬영에서는 직장의 전외벽부터 내강으로 돌출되어 

있는 7×5.3×6.2 cm 가량의 근육과 동일한 조영증강을 

보여(Fig. 2) 위장관간질종양과 같은 연부조직 종양이 

의심되어 확진과 치료를 위하여 저위전방절제술을 시

행하였다. 병리학적 소견에서 육안적으로 8.0×7.0×6.0 
cm 크기의 종괴가 관찰되었으며, 절제연에서의 종양

세포의 침윤은 관찰되지 않았고, H&E 염색결과 난원

형과 방추형 세포가 관찰되었으며 면역조직화학염색

결과 CD117 양성, CD34 양성, S-100은 음성으로 위장

관간질종양으로 진단할 수 있었다(Fig. 3). 유사분열은 

9 mitoses/50 high power field (HPF)로 고위험군으로 

평가되었다. 수술 후의 경과는 양호하여 환자는 수술 

후 12일째 퇴원하였으며 수술적 절제 후, 재발 감소를 

위해 GleevecⓇ (imatinib mesylate)을 투여하고 있으

며, 저위전방절제술 5개월 후 장루복원술을 시행 받

고 외래에서 추적관찰 중이다.
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고  찰

  위장관간질종양의 발생빈도는 매우 낮은 편으로 모

든 위장관 기원 종양 가운데 1% 미만인 것으로 알려

져 있으며, 인종과 지역, 성별에서의 빈도 차이는 분

명하지 않다. 위장관간질종양의 발생 연령은 40대 이

후에서 많이 발생하고 40세 이전에는 드문 것으로 알

려져 있고 평균연령이 50∼60세로 알려져 있으며, 발
생부위는 보통 위에서 70%, 소장에서는 20∼30%, 식
도와 대장 및 직장에서는 10% 미만, 특히 직장에서는 

5% 미만인 것으로 알려져 있다[2-4].
  임상증상은 종양 위치와 크기에 따라 다르게 나타

날 수 있는데, 대부분은 배변습관의 변화, 통증, 위장

관 출혈, 장폐쇄, 복부 종괴의 촉지 등의 대장에 발생

하는 악성 종양의 증상들이 일반적으로 나타날 수 있

는 것으로 되어 있다. 국내에서 보고된 직장의 간질종

양들을 검토해보면 혈변, 배변습관의 변화, 복부 통증 

등의 증상으로 내원하여 진단되는 경우가 다수였으

며, 종양의 전립선으로의 침범 및 방광 압박으로 인한 

배뇨곤란 및 빈뇨를 주소로 내원하여 진단된 경우도 

있었다[5-8]. 본 증례의 경우 8 cm 가량의 직장 종괴로 

인해 배변습관이 변화되어 변비를 주소로 내원한 경

우였다.
  진단은 직장수지검사와 대장내시경, 경직장내시경

초음파가 필수적으로 본 증례에서는 경직장내시경초

음파는 시행하지 못하고 복부전산화단층촬영을 시행

하여 직장 전외벽의 돌출된 종괴가 근육과 동일한 조

영증강을 보이고 점막 손상 없이 내강으로 외향성성

장(exophytic growth patthern)을 보여 위장관간질종

양의 가능성을 제시하였다. 확진은 내강 돌출형의 경

우 중심부 생검을 통해 가능하나, 대부분 수술 후 병

리조직학적인 진단으로 한다[9].
  Lim 등[10]의 연구에 의하면 종괴의 성장 형태에 따

라 점막하 형태(intraluminal), 장막하 형태(extralumi-
nal), 점막하형과 장막하형의 혼합된 형태로 나타나는 

아령 형태(dumbell) 및 벽내 형태(intramural) 등 네가

지로 분류하고, 이 중 점막하 형태가 가장 많았고

(56.5%) 다음으로 아령 형태(35.5%)와 장막하 형태

(8.0%) 순으로 보고 하였다.
  위장관간질종양은 면역조직화학적으로 거의 모든 

부위의 악성과 양성의 예에서 tyrosine-kinase growth 
factor receptor인 CD117 (c-kit 단백)을 발현하고, 
CD117 외에 CD34도 60∼70%의 위장관간질종양에서 

양성을 보이며 SMA (smooth muscle antigen)는 20∼

40%의 양성률을 나타내며 일반적으로 desmin과 S100
에는 음성을 보인다. Miettinen 등[11]의 연구에 따르

면 CD34는 소장에 발생한 간질종양에서 50%의 양성

률을 보이는데 반해 직장에 발생한 간질종양에서 

92%의 양성률을 나타냈으며, SMA의 경우 소장에서 

발생한 간질종양의 47%에서 양성을 보이고 직장에 

발생한 간질종양의 14%에서 양성을 보였다. 이러한 

면역 염색 차이의 원인에 대해 명확히 밝혀지진 않았

으나, 발생하는 부위에 따라 기원이 달라 병의 경과 

및 예후의 차이와도 관련 있을 것으로 생각되고 있다.
  직장에 발생한 위장관간질종양은 위나 소장에서 보

다 발생 빈도가 낮기 때문에 임상 및 병리조직학적으

로 특성이 정립되지 않아 다른 부위 특히 위에 발생한 

위장관간질종양의 예후인자를 빌어 사용하고 있다. 
가장 중요하면서 쉽게 측정 가능한 조직학적인 예후

인자는 종양의 크기와 유사분열의 수이다. 일반적으

로 크기가 5 cm 이하이고, 유사분열의 수가 5/50 HPF 
이하를 양성으로, 유사분열수가 5개 이하이지만 크기

가 5 cm 이상이면 경계성, 크기에 상관없이 유사분열

수가 5개 이상이면 악성으로 분류하자는 주장도 있었

지만, 간혹 크기가 2 cm 이하이고, 유사분열수도 5개 

이하인 종양에서도 종종 전이가 발견되는 경우도 있

어서 최근에는 악성과 양성이라는 개념보다는 저위험

군(low risk)과 고위험군(high risk)이라는 용어로 대치

되고 있다. 위장관간질종양의 위험 평가도 종양의 크

기와 유사분열의 수를 토대로 분류되고 있다[12]. 본 

증례에서는 크기가 8 cm이고, 유사분열은 9/50 HPF
로 관찰되어 고위험군의 위장관간질종양으로 진단되

었다.
  위장관간질종양은 비교적 성장 속도가 늦고 원격전

이도 늦게 나타나므로 크기와 관계없이 적극적으로 

절제를 하면 예후가 좋다고 알려져 있어[13], 특히 저

위험군의 위장관간질종양일 경우 외과 근치 절제술이 

원칙이며, 직장 위장관간질종양인 경우 종양의 크기

와 위치에 따라 국소절제술, 저위전방절제술, 복회음

절제술 등을 포함한 다양한 수술 치료가 시행되고 있

다[14]. 최근 tyrosine-kinase inhibitor인 imatinib me-
sylate (GleevecⓇ)를 이용한 선행화학요법은 수술적으

로 근치 절제가 불가능한 악성 위장관간질종양의 수

술절제를 증가시키고 수술시기의 선택의 폭을 증가시

키고 있다[15]. 또한 고위험군 위장관간질종양인 경우 

또는 완전히 절제하지 못하였을 경우에 수술 후 보조

적인 항암화학 치료로 사용되고 있다[16]. 본 증례의 

환자는 고위험군의 직장 위장관간질종양으로 수술 후 
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GleevecⓇ을 유지하고 있다. 최근의 대규모 연구에서 

Imatinib mesylate가 진행암, 전이암에 대한 유효한 치

료로 받아들여지고 있으나 아직까지는 용량과 사용기

간에 대해 정확히 정립되지 못한 상태로 이에 대한 연

구가 더 필요한 실정이다. 

참고문헌

1. Saul S. Gastrointestinal stromal tumors. Seminars 
Diagnostic Pathology 1996;13:297-313.

2. Fletcher CD, Berman JJ, Corless C, Gorstein F, Lasota 
J, Longley BJ, et al. Diagnosis of gastrointestinal stromal 
tumors: a consensus approach. Hum Pathol 2002;33: 
459-465.

3. Paral J, Slaninka I, Kalabova H, Hadzi-Nikolov D. 
Gastrointestinal stromal tumors: review on morphol-
ogy, molecular pathology, diagnostics, prognosis and 
treatment options. Acta Gastroenterol Belg 2010;73:349- 
359.

4. Miettinen M, El-Rifai W, Sobin L, Lasota J. Evaluation 
of malignancy and prognosis of gastrointestinal stromal 
tumor: a review. Hum Pathol 2002;33:478-483.

5. Shin JA, Kim SJ, Shin WC, Lee JH, Choi WC, Kim 
WY, et al. A case of rectal gastrointestinal stromal tumor 
with bleeding. Korean J Gastrointest Endosc 2005;30: 
173-177.

6. Baik SH, Kim NK, Lee JH, Lee KY, Sohn SK, Cho 
CH, et al. Gastrointestinal stromal tumor of rectum. 
J Korean Surg Soc 2005;68:117-122.

7. Choi EY, Kil HO, Jeon WJ, Park SM, Kim SH, Park 
KS, et al. A case of rectal gastrointestinal stromal tumor 

presenting with hematochezia. Korean J Gastrointest 
Endosc 2006;33:110-115.

8. Lim BR, Kim TH, Jung KA, Lee KW, Kim HJ, Jung 
WT, et al. Two case of a rectal gastrointestinal stromal 
tumor. Korean J Med 2007;72:143-148.

9. Back MJ, Lee MH, Kim IS, Hur KB. Clinical and gastro-
sopic findings of gastric leimoyoma and leiomyosar-
coma. Korean J Gastroenterol 1992;24:967-975.

10. Lim YJ, Kim JJ, Lim HK, Lee SJ, Kim GC, Jang WY, 
et al. Clinicopathological study of the gastrointestinal 
stromal tumor. Korean J Gastroenterol 2001;37:187-195.

11. Miettinen M, Sobin LH, Sarlomo-Rikala M. Immunohis-
tochemical spectrum of GISTs at different sites and 
their differential diagnosis with a reference to CD117 
(KIT). Mod Pathol 2000;13:1134-1142.

12. Duffaud F, Blay JY. Gastrointestinal stromal tumors. 
biology and treatment. Oncology 2003;65:187-197.

13. Pidhorecky I, Cheney RT, Kraybill WG, Gibbs JF. 
Gastrointestinal stromal tumors: current diagnosis, bio-
logic behavior, and management. Ann Surg Oncol 
2000;7:705-712.

14. Cipolla C, Fulfaro F, Sandonato L, Fricano S, Pantuso 
G, Grassi N, et al. Clinical presentation and treatment 
of gastrointestinal stromal tumors. Tumori 2006;92: 
279-284.

15. Machlenkin S, Pinsk I, Tulchinsky H, Ziv Y, Sayfan 
J, Duek D, et al. The effect of neoadjuvant imatinib 
therapy on rectal gastrointestinal stromal tumors out-
come and survival. Colorectal Dis 2010;6(Ahead of 
print).

16. Amato A. Colorectal gastrointestinal estromal tumor. 
Tech Coloproctol 2010;14(suppl):S91-95.


