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서      론

선천성 진주종은 전체 진주종의 2~5%를 차지하며 비교적 

드문 질환이다. 선천성 진주종은 진주 모양의 표피 낭종으로, 

주로 중이강 내에 발생하며 각질화 편평상피로 구성되어 있다. 

후천성 진주종과의 감별을 위한 진단적 기준으로는 Levenson 

등1)에 의한 정의가 가장 보편적으로 사용되고 있다. 이 정의에 

따르면 이전의 고막 천공, 이루나 이과적 수술력 없이 중이강 

내부에 발생하는 진주 형태의 백색 종괴를 일컫는다. 그리고 

고막의 이완부와 긴장부가 정상 소견이어야 하며 중이염 유

무의 병력은 진단에 포함시키지 않고 있다. 선천성 중이 진주

종의 발병 기전으로는 표피양 형성설, 상피 이동설, 착상설, 

상피 화생설, 그리고 후천적 봉입설이 알려져 있으나 여전히 

불명확하다. 병리조직학적 유형에 따라 진주종이 피막에 잘 

덮여 있는 폐쇄성 낭종형과 진주종이 밖으로 노출되어 있는 

개방성 침윤형으로 분류되며 이에 따라 예후가 다른 것으로 

알려져 있다. 일반적으로 선천성 진주종은 정상 고막 내측에 

주로 한 개의 회백색의 낭성 종물의 형태로 나타나고, 점점 

진행되어 고실 내측과 중이강 내의 4구역 중 다수 구역을 차

지하면서 유양동으로 병변이 진행될 수 있지만 대부분 하나

의 연결된 종물 형태 양상을 보인다. 

본 증례에서는 3세 남아에서 완전히 두 개로 분리된 형태

인 폐쇄성 낭종형 진주종이 각각 고막 내측인 중이강 내에 동

시에 발견된 1예를 경험하였기에 문헌 고찰과 함께 보고하는 

바이다. 

증      례

3세 남자 환아가 내원 1개월 전 상기도 감염 증세로 소아과 

개인의원에서 진료를 받던 중, 우측 고막에 백색의 종물이 있
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Middle ear cholesteatoma is considered to be congenital in origin when there is an intact tym-
panic membrane with no prior history of otorrhea, tympanic perforation or otologic proce-
dure. However, congenital cholesteatoma is a relatively rare disease entity for which a variety 
of theories regarding its pathogenesis have been suggested as follows: epidermoid formation, 
migration of squamous epithelium, implantation, metaplasia, and acquired inclusion theory. 
However, the pathogenesis of congenital cholesteatoma remains unclear. There are two patho-
logic types of congenital cholesteatoma, “closed” and “open”. We present a rare case of congeni-
tal cholesteatoma arising from middle ear cavity in a condition of two completely isolated closed 
congenital cholesteatomas, which were successfully removed via transcanal approach. Also 
we review the literature and discuss the theories on the development of two separate congeni-
tal cholesteatomas. Korean J Otorhinolaryngol-Head Neck Surg 2015;58(11):802-5
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다는 얘기를 듣고 본원 이비인후과로 전원되었다. 과거력상 

선천성 질환 및 다른 기저 질환은 없었으며 이루나 이과적 수

술의 병력도 없었다. 가족력상 유전적 소인 및 특이 사항은 없

었다.

이경 검사상 우측 고막 내측 전상방부에 명확한 백색의 원

형 종물이 관찰되었고, 또한 전하방에도 하얗게 비치는 양상

의 종물이 각각 관찰되었으며 두 개의 종물은 완전히 떨어져 

있는 양상을 보였다(Fig. 1). 좌측 고막은 정상 소견이었다. 측

두골 단층촬영상 양측 유양동 함기화는 정상 소견이었고, 이

소골 및 내이구조는 특이 소견이 없었다. 우측 추골경부 전방

부에 직경 3 mm 원형의 연부조직음영이 관찰되었으며 전고

실에 표면이 불규칙한 작은 육아조직의 음영 소견이 추가로 

관찰되었다. 외이도 및 이소골 연쇄에는 이상 소견이 보이지 

않았다(Fig. 2). 

선천성 진주종 진단 하에 전신 마취 하 경외이도 접근법으

로 시험적 고실 개방술을 시행하였다. 외이도 골부 후벽 고실륜

에 평행한 피부 절개를 한 후 내측의 외이도 피부 피판을 박

리하였다. 병변이 전방에 위치하여 12시 방향에서 7시 방향까

지 박리하였으며, 고막의 외측화를 방지하기 위해 추골병의 

아래쪽 1/2은 고막과 박리하지 않았다. 약 3×3 mm 크기의 

백색 피막으로 잘 둘러싸여 있는 낭종형의 진주종이 중이 

내 전상방 위치에서 추골병과 추골 경부의 내측 표면에 닿아 

있었으나 쉽게 박리되어 제거하였다. 또한 전하방에도 피막

으로 잘 싸여진 비슷한 크기의 백색 종물이 발견되었다. 두 

번째 진주종도 중이 내측 점막과 접촉되어 있었으나 쉽게 박

리되어 제거되었다. 두 개의 진주종은 각각 완전히 떨어져 있

는 형태로 발견되었다(Fig. 3). 중이강 내 점막 및 이소골은 

이상 소견이 없었고 잔류조직이 없음을 확인한 후 수술을 종

료하였다. 술 후 조직 소견상 종물의 주변과 속이 서로 다른 방

Fig. 1. Preoperative otoscopic findings of right tympanic mem-
brane. Note the ‘pearl-shaped’ whitish mass (white arrow) at the 
antero-superior quadrant of the middle ear behind an intact tym-
panic membrane. Another whitish mass (black arrow) is noted in-
ferior to ‘pearl-shaped’ whitish mass.

Fig. 2. Axial section of temporal bone CT. A 3×3 mm sized soft 
tissue density (white arrow) is seen at anterior portion of right 
neck of malleus (A). Another soft tissue density (black arrow) is 
noted at tip portion of right handle of malleus (B).

A

B

Fig. 3. Intraoperative microscopic view of right ear. Closed type 
keratinizing cyst (white arrow) was noted at medial side of malle-
us neck. Another closed type keratinizing cyst (black arrow) was 
noted in the antero-inferior part of middle ear cavity.
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향의 각질화 편평 상피로 구성된 케라틴이 관찰되었다(Fig. 4). 

환자는 술 후 3개월에 시행한 양측 귀 자동화 청성뇌간반응 

검사(ABaerⓇ system, Bio-logic, San Carlos, CA, USA)상 ‘통

과’ 소견을 보였으며, 술 후 18개월에 시행한 이경 검사상 정

상 고막소견을 보이고 재발의 징후 없이 경과 관찰 중이다. 

고      찰

이과적 수술이나 고막 천공의 과거력이 없으면서 정상 고막 

뒤에 백색의 종괴가 있으면 이러한 중이 진주종의 기원을 ‘선

천적’이라고 여길 수 있다. 선천성 진주종의 발생 기전은 아직 

명확하지 않으며 여러 가설이 제시되고 있는데, 그 중 대표적

인 가설로 받아들여지는 가설은 표피양 형성설(epidermoid 

formation theory, epithelial rest theory)이다. 1936년 Teed2)

는 태생기 시절 중이가 성장할 때 상피 세포 잔존물(epider-
moid cell rest)이 존재하는데, 상피 잔존물 중 변칙적 기능

을 지닌 구조물이 선천성 진주종으로 나타나며, 주로 전상부 

중고실에 위치한다고 보고하였다. ‘표피양 형성’은 주로 전상

부에서 발생하지만 중이강의 후상부, 후하부, 전하부 사분역 

어디에서든 관찰되어 선천성 진주종의 발생 기전으로 폭넓게 

알려지고 있다.3)

두 번째 가설로 상피 이동설(migration of squamous epi-
thelium)이 있다. 태생기 때 외이도의 외배엽 세포가 중이로 

진행하는 것을 막는 역할을 고실륜이 담당하는데, 이 고실륜

에서의 ‘정지 신호’(stop signal) 이상으로 인해 외배엽 세포가 

계속 중이 내로 진행되어 진주종이 발생할 수 있다는 가설이

다. 이 가설은 고실 전상부 외에 다른 곳에서 발생한 진주종

을 설명할 수 있다.4) 세 번째로 착상설(implantation)이 있다. 

Northrop 등5)은 양수 내의 상피 세포가 이관을 통해 중고실

의 전상부에 유입되어, 점차적으로 중이강 내부로 깊숙히 퍼

져나가 진주종으로 바뀐다는 가설을 보고하였다. 이 가설은 

매우 드물지만 진주종이 유양동이나 추체동과 같이 외떨어

진 곳에 발생한 선천성 진주종을 설명하기에 적합하다. 최근 

다기관 연구에서는 6명의 환자에서 유양동에 발생한 선천성 

진주종을 보고하였고, 이 경우 자각 증상이 적어 진단이 늦어

질 수 있다고 보고하였다.6) 네 번째는 상피 화생설(metaplasia 

theory)로 중이 내 점막이 염증 때문에 자극을 받아 각질 편

평 상피로 변한다는 가설이다.7) 이 가설은 진주종 수술 후 생

긴 재발성 진주종의 가설로도 알려지고 있다. 마지막 가설로

는 유아기에 급성 중이염 등의 질환에 의해 함몰된 고막의 

편평 상피가 중이 내로 봉입되었다가, 다시 고막이 정상화되면

서 함입된 편평 상피 일부가 추골 및 침골에 남아서 진주종

으로 진행할 수 있다는 후천적 봉입설(acquired inclusion)이 

있다.8) 

또한 McGill 등9)은 선천성 진주종을 조직학적으로 폐쇄형

(closed type)과 개방형(open type)인 두 유형으로 처음으로 분

류하였는데, 폐쇄형은 전상방에서 많이 발생하고 수술시 제거

하기 용이하게 피막으로 잘 덮혀 있는 반면, 개방형은 진주종

이 중이 점막과 맞닿아 있어 잔여 진주종의 가능성이 높다고 

하였다. 이를 뒷받침하는 가설들 중에는 서로 상반된 가설들

이 있다. Michaels10)는 인체 태아 측두골 연구에서 ‘표피양 형

성’이 개방형을 생기게 하고, 진주종 기질의 크기가 확대되어 

가면서 폐쇄형이 생긴다고 제시하였다. 반면에 Schuknecht11)

는 낭종 진주종의 크기가 확대되면 낭종의 내측벽의 일부가 

팽창되고 파열되어 개방형이 된다고 제시하였다. 폐쇄형은 주

로 고실 전상부에 호발하고 표피 낭종의 형태를 지닌다. Bacciu 

등12)의 96명 선천성 진주종 연구에서, 71명(74%)은 폐쇄형, 25

명(26%)은 개방형으로 발견되었으며, 이경을 통한 이학적 검

사법으로 폐쇄형은 100%, 개방형은 40% 진단이 가능하였다. 

고막을 전후 2등분해서 발생 위치를 살펴 보았을 때, 폐쇄형

Fig. 4. Microscopic findings of closed type cholesteatoma. The 
membrane that bounds the lesion peripherally is made up of ke-
ratinizing squamous epithelium, and the content is composed of 
keratin squamae (A: ×20, B: ×200, HE staining).

A

B
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은 전부에서, 개방형은 후부에서 빈번하게 발생하였다. Lee 

등13)은 36명 선천성 진주종 환자의 수술적 소견에서 24명

(67%)이 폐쇄형, 12명(33%)이 개방형으로 진단되었다. 그리고, 

병변 발생을 4구획으로 나누었을 때 한 구획에 국한되어 발생

한 경우는 26명이었고, 이 중 전상부에서의 발생이 22명(85%)

으로 가장 많았고 후상부가 3명, 후하부가 1명 순이었다. 최근 

Kim 등14)은 폐쇄형과 개방형의 진주종이 동시에 발견된 예

를 보고하였으며, 각각의 진주종 종괴가 서로 떨어져 있고 폐

쇄형에서 파열된 흔적이 보이지 않는 것을 근거로 하여 같은 

고실 내에서 각각 다른 병태생리로 진주종이 발생할 수 있음

을 시사하였다.

선천성 진주종이 생후 2~5세 때 발견되면 전음성 난청과 같

은 임상적인 증상은 잘 나타나지 않기 때문에 대부분 이경을 

통해 정상 고막 뒤의 백색의 종괴 확인으로 진단되고 있다. 

진주종의 크기가 작고 폐쇄형인 경우에는 시험적 고실 개방

술을 통해 쉽게 제거가 가능한 반면, 개방형은 진주종의 기질

이 중이 점막의 일부와 직접 연결되어 있어 더 잘 재발할 수 

있으므로 수술시 편평 상피로 덮여져 있는 것으로 의심되는 

고막, 이소골, 중이 점막 및 중이근을 전부 제거해야 된다.

잔류성 진주종과의 관계는 개방형인 경우 폐쇄형에 비해 

유의하게 발생률이 높았다고 보고하였다. 본 증례의 경우 전

상부와 전하부에 3×3 mm 크기의 선천성 진주종이 발견되

었으며, 폐쇄형이면서 고막에 가까이 붙어 있었고 크기가 작

아 경외이도 접근법을 통한 고실 개방술로 이러한 진주종들

을 완전히 제거할 수 있었다.

본 증례는 중이강의 전상방부와 전하방부에 각각 완전히 

분리된 양상의 두 개의 폐쇄성 낭종형 진주종이 주변 조직의 

파괴 없이 중이강에 붙어 있는 상태로 발견되었다. 이전에 폐

쇄형과 개방형이 동시에 발생한 선천성 진주종의 예14)와 양측 

귀에 동시에 발생한 선천성 진주종의 예15)가 국내에 보고된 

바 있으나, 한쪽 귀에 완전한 폐쇄성 낭종형의 진주종이 각각 

따로 떨어진 형태로 동시에 발견된 경우가 보고된 것은 처음

이다. 선천성 진주종의 발생 기전을 앞서 기술한 다섯 가지 기

전 중 한 가지 가설로 명확하게 설명하기에는 아직 한계가 있

어 대부분 다른 가설들과 함께 설명하고 있다. 본 증례를 뒷

받침해 줄 수 있는 가설로는 ‘표피양 형성설’과 ‘상피 화생설’

이 좀 더 적합하다고 여겨지지만, 명확한 발생 기전으로 발전

하기에는 향후 직접적인 조직학적 또는 실험적 연구가 필요할 

것으로 여겨진다. 

선천성 진주종은 대부분 하나의 덩어리로 이어지면서 발생

하지만, 완전히 분리된 두 개가 독립된 위치에서 발생될 수 있

으므로, 술 전에 면밀한 이경 검사와 영상검사를 통해 진주

종의 범위를 정확히 파악하고, 술 중에도 고실 내에 다른 잔

존물이 남아 있는지 주의 깊은 관찰이 필요하겠다.
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