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요   약

  이뇨제는 신장의 세뇨관에 작용하여 염분과 수분이 체내로 흡수되는 것을 억제하여 체외로 다량의 소

변이 배출되게 한다. 체중감량 등의 부적절한 목적으로 이뇨제를 장기간 사용하는 경우 심한 체액량의 

감소 외에도 이로 인한 알도스테론의 증가로 저칼륨혈증 및 대사성 알칼리혈증이 나타나 Bartter 증후군 

및 Gitelman 증후군과 유사한 임상양상을 보일 수 있다.  

  Gitelman 증후군은 저칼륨혈증, 대사성 알칼리혈증, 요중 칼슘배설 감소, 저마그네슘혈증, 고레닌혈증 

및 고알도스테론혈증, 정상혈압 등을 특징으로 하는 질환으로 비슷한 임상양상을 보이는 Bartter 증후군

에 비하여 증상이 경미하여 탈수 정도가 심하지 않고 사춘기 이후에 발생하고, 저마그네슘혈증에 의한 

테타니가 발생하며 요중 칼슘배설 감소가 동반되는 것이 특징적이다. 두 질환은 모두 선천적 세뇨관 질

환으로 임상증상에 의해서는 감별이 어려우나 1990년 이후 분자생물학의 발달로 이온 통로가 클론 되면

서 두 질환이 근본적으로 다른 이온 통로의 이상으로 발생하며 증상 발현의 시기, 생화학적 차이, 세뇨관

의 기능적 검사 등으로 감별할 수 있다는 것이 밝혀졌다.

  저자들은 체중감량을 목적으로 이뇨제의 장기간 복용으로 유발된 간헐적인 양손의 마비와 감각 이상

으로 내원한 환자에서 조직학적 검사 및 임상 양상을 통해 Gitelman 증후군으로 진단한 경험하였기에 

문헌고찰과 함께 보고하는 바이다.
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서   론

  Gitelman 증후군은 저칼륨혈증, 대사성알칼리혈증, 

저마그네슘혈증 및 요중 칼슘 배설과 마그네슘의 배설

이 증가된 소견을 보이며 정상혈압과 부종이 없는 나

타내는 3명의 환자를 Gitelman 등의 처음 보고하였다
1,2). 하지만 Bartter 등3)에 의하여 보고된 Bartter 증후

군과 저마그네슘혈증 및 요중 칼슘 배설 감소, 요중 마

그네슘 과다 배설 이외에는 그 임상양상이 모두 일치

하여 최근까지 Bartter 증후군의 아형으로 생각되어 

왔다.

  하지만 Gitelman 증후군은 Bartter 증후군에 비하여 

증상이 경미하여 탈수 정도가 심하지 않고 사춘기이후

에 발생하고 저마그네슘혈증에 의한 테타니가 발생하

며 요중 칼슘배설 감소가 동반되는 것이 특징적이다
1).

  두 질환은 모두 선천적 세뇨관 질환으로 임상증상에 

의해서는 감별이 어려우나 1990년 이후 분자생물학의 

발달로 이온 통로가 클론 되면서 두 질환이 근본적으

로 다른 이온 통로의 이상으로 발생하며 증상 발현의 

시기, 생화학적 차이, 세뇨관의 기능적 검사 등으로 감

별할 수 있다는 것이 밝혀졌다. 저자들은 체중감량을 

목적으로 다량의 이뇨제 (furosemide와 thiazide)의 장

기간 복용으로 유발된 간헐적인 양손의 마비와 감각 

이상으로 내원하여 Gitelman 증후군으로 진단한 증례

를 경험하였기에 문헌고찰과 함께 보고하는 바이다.

증   례

  환  자: 조 ○ 진, 41세, 여자

  주 소: 3년 동안의 간헐적인 양손 마비와 감각이 상

  현병력: 본 환자는 3년 전 타병원에서 간헐적인 양

손마비와 감각이상으로 개인의원에서 저칼륨혈증을 

진단하였으나 그 원인은 찾지 못하였고 이후 특별한 

치료하지 않고 지내던 중 최근 수개월부터 횟수가 잦

아진 양손의 마비와 감각 이상을 주소로 내원하였음

  과거력: 10년 전 우측 난소 낭종으로 난소 절제술 

받았으며 7년 전 범복막염으로 개복술을 시행받았으

며 3년 전 급성 A형 간염으로 입원치료 받았음

  약물복용력: 수개월 전부터 체중감소의 목적으로 

이뇨제 (furosemide, thiazide)를 간헐적으로 복용함

  가족력: 특이 사항 없음

  직업력: 초등학교 교사

  진찰소견: 내원 당시 의식은 명료하였으며 신장은 

155 cm, 몸무게는 65 kg 체질량지수는 27.1 kg/m
2, 혈

압 110/70 mmHg, 맥박 70회/분, 호흡수 20회/분, 체온

은 36.7℃였다. 의식은 명료하였고, 피부는 따뜻하고 

건조하였고 피부 및 점막의 탈수 소견은 관찰되지 않

았다. 결막은 창백하지 않았고 공막에 황달은 없었다. 

경부 진찰 소견상 경정맥의 확장은 보이지 않았으며 

촉지되는 임파절은 업었으며 흉부 진찰 소견상 호흡음은 

청명하였고 심음은 규칙적이었으며 심잡음은 들리지 않

았다. 복부 진찰 소견상 특이 소견 없었고 신경학적 검사

도 정상이었으며 Trousseau‘s sign 및 Chvostek's sign

은 음성이었다.

  검사소견: 내원 시 말초혈액검사상 백혈구 7,830/ 

mm
3, 혈색소 14.6 g/dL, 헤마토크릿 42.9%, 혈소판 

332,000/mm
3이었고 혈청 전해질 검사는 Na+ 138 

mmol/L, K+ 2.9 mmol/L, Cl- 94 mmol/L, tCO2 34 

mmol/L이었으며 transtubular potassium gradient 

(TTKG)는 7.5였다. 혈청 생화학 검사상 calcium 8.5 

mg/dL, inorganic phosphorus 2.8 mg/dL, 공복혈당 85

mg/dL, BUN 11.7 mg/dL, creatinine 0.9 mg/dL, 요

산 6.5 mg/dL, 총콜레스테롤 218 mg/dL, 총단백 7.9 

g/dL, 알부민 4.7 g/dL, 총빌리루빈 1.0 mg/dL, alkaline 

phosphatase 78 IU/L, AST 37 IU/L, ALT 33 IU/L, 

magnesium 0.61 mmol/L (정상치 0.7∼1.1mmol/L), 

ionized calcium 0.89 mmol/L (정상치 1.14∼1.29 

mmol/L), 혈청 삼투압은 283 mOsm/kg였다. 동맥혈 

가스 분석상 pH 7.478, PCO2 43.0 mmHg, HCO3- 

31.2 mEq/L였다. 소변 검사상 비중 1.025, pH 5.0이었

고 요당, 요단백, 케톤 및 적혈구, 백혈구 등은 모두 음

성이었다. 24시간 소변 검사상 요량 1,700 mL, 단백 

54.6 mg, 알부민 5.0 mg, creatinine 청소율 81.7 mL/ 

min/1.73 m
2, calcium 42.0 mg/24hr (정상치 100∼240 

mg/24hr), magnesium 0.87 mg/24hr (정상치 3.06∼

5.11 mmol/24hr)였다. 내분비 검사결과 혈장 레닌 활

성도는 누워서 11.95 ng/mL/hr (정상치 0.68∼1.36 ng/ 

mL/hr), 서서는 18.17 ng/mL/hr (0.24∼4.7 ng/mL/hr), 
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혈장 aldosterone은 누워서는 160.8 pg/mL (10∼160 

pg/mL), 서서는 347.4 pg/mL (40∼310 pg/mL)였다. 

갑상선 호르몬치는 정상이었고 혈장 cortisol 및 24시

간 유리 cortisol은 정상이었다. 검사상 T3 185.0 ng/ 

dL, fT4 1.6 ng/dL, TSH 2.10 μIU였다.

  심전도소견: 정상 소견이였다. 

  방사선 소견: 내원시 시행한 흉부 단순 촬영에서 특

이소견이 없었고 복부 초음파 및 복부 전산화단층 촬

영결과 특이 소견 없었다. 

  치료 및 경과: 복용 중이던 이뇨제를 모두 중단하였

으며 spironolactone 12.5 mg 및 potassium chloride 

1,800 mg 투여하였다. 2개월 간의 지속적인 약물요법

에도 불구하고 저칼륨혈증과 마비증세가 호전되지 않

아 조직학적 검사를 시행하였으며, 그 결과 신사구체 

옆장치의 현저한 과증식소견을 보였으며 기타 사구체, 

세뇨관 및 간질 조직은 정상이었다 (Fig. 1). 하지만 퇴

원 이후에도 6개월 이상 지속적인 경구용 칼륨 보충을 

하고 있음에도 불구하고 저칼륨혈증이 지속되며 간헐

적인 마비증세가 여전히 발생하고 있다.

고   찰

  비만에 관한 지식이 증가하면서 비만의 약물요법은 

식사와 운동요법, 행동요법과 함께 비만 치료의 중요

한 수단이 되고있다. 그러나 FDA에서 공인하는 몇몇 

약제 이외의 약물들은 체중감량효과가 밝혀지지 않았

을 뿐더러 오히려 많은 부작용을 가지고 있다. 그 중에

서 체중감량을 목적으로 한 이뇨제의 사용은 전해질의 

이상을 초래하여 부정맥과 심장마비로 급사의 위험성

까지 가지고 있으나 아직도 자의 또는 치료자에 처방

에 의해 많이 사용되고 있는 실정이다.

  이뇨제는 신장의 세뇨관에 작용하여 염분과 수분이 

체내로 흡수되는 것을 억제하여 체외로 다량의 소변이 

배출되게 한다. 체중감량 등의 부적절한 목적으로 이

뇨제를 장기간 사용하는 경우 심한 체액량의 감소 외에

도 이로 인한 알도스테론의 증가로 저칼륨혈증 및 대사

성알칼리혈증이 나타나 Bartter 증후군 및 Gitelman 증

후군과 유사한 임상양상을 보일 수 있다.

  Gitelman 증후군은 이뇨제인 원위세뇨관의 Na-Cl 

co-transporter의 장애로 지속적인 저마그네슘혈증, 저

칼륨혈증, 저칼슘요증 및 대사성알카리증과 고레닌혈

증 및 고알도스테론혈증을 나타내는 질환이다
4,5).

Fig. 1. Glomerulus revealed juxtaglomerular hyperplasia 

(Figure 1-A, PAS x400) and some proximal 

tubules showed vacuoliztion (Figure 1-B, H&E 

X400) and isolated tubular calcification and 

interstitial fibrosis was noted (Figure 1-C, H&E 

X400)

AA

B

CC
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  Gitelman 증후군의 병태생리는 원위세뇨관에서의 

NaCl의 재흡수 장애로 인하여 집합관으로 전달되는 

NaCl의 양이 증가하고 이에 따라 K
+ 이온과 H- 이온

의 배설이 촉진되며, 또한 세뇨관 기능장애에 의한 체

액량의 감소와 저칼륨혈증에 의해 레닌, 알도스테론, 

프로스타글란딘 등의 호르몬 분비가 증가되여, 산염기 

및 전해질장애가 유발된다는 것이다. 원위세뇨관에서 

NaCl의 재흡수장애로 요중 칼슘 배설이 감소하는 기

전은 원위세뇨관의 NaCl의 재흡수장애가 있고 Henle 

고리의 기능이 정상이면, 그곳에서 NaCl 재흡수의 보

상이 이루어지게 되는데 이때 칼슘의 수동적 재흡수가 

동시에 이루어지게 될 것으로 설명된다
6∼9).

  Gitelman 증후군은 상염색체 열성으로 유전되며, 사

춘기 후반 또는 성인이 되어서 진단되는 질환이다10). 

대부분의 환자들은 저칼륨혈증이나 저마그네슘혈증에 

의한 팔, 다리의 근육 경련을 경험하고 일부 환자에서

는 심한 피로감을 느끼기도 하며 과반수 이상에서 염

분과 수분 상실에 의한 다뇨와 야뇨를 경험하지만 신

수질 Henle 고리의 굵은 상행각은 비교적 정상 상태이

므로 신장에서의 소변 농축 능력은 비교적 잘 유지된

다
11).

  1990년대에 들어와 분자유전학의 발달로 세뇨관에 

존재하는 중요한 운반체의 구조와 기능이 밝혀지기 시

작했고 Gitelman 증후군 환자들은 원위세뇨관의 

thiazide sensitive Na-Cl co-transporter에 대한 유전자 

변이를 가지고 있고 현재까지 40개 이상의 Na-Cl 

co-transporter 에 대한 변이가 알려져 있다
12,13). 최근

에는 Schepkens 등14)은 Gitelman 증후군은 염색체 

16q13에 있는 SLC12A3의 불활성화로 Na-Cl 

co-transporter에 이상이 생기는 것으로 보고하였으며 

Zelikovic 등
15)은 염색체 1p36의 CLCNKB R438H의 

이상을 보고하였다. 

  반면 Bartter 증후군은 Helne 고리의 상향각에서 염

소의 재흡수의 장애로 초래된다고 알려져 있으며 신장

으로의 칼륨 유실에 의한 저칼륨혈증, 대사성알칼리혈

증, 정상 혈압 등은 Gitelman 증후군과 같은 양상을 

보이다. 대개는 유아나 유년시절에 보이나 여러 보고

된 사례를 보면 성인에서도 드물게 Bartter 증후군이 

관찰되었다
6).

  본 증례에서처럼 고혈압을 동반하지 않으며 저칼륨

성 대사성알칼리증을 보이는 환자 중 소변에서 높은 

염소 배출과 칼륨 배출 증가시 Gitelman 증후군과 

Bartter 증후군을 의심할 수 있으며 이들처럼 희귀한 

질환을 진단하기 위해서는 흔한 원인인 장기간의 이뇨

제 사용, 마그네슘결핍, 구토, 설사 및 하제 복용 등을 반

드시 감별하여야 한다
16,17). 특히 원위세뇨관의 Na-Cl 

co-transporter에 작용하는 약물인 thiazide를 장기간 

복용하는 환자의 경우에서는 임상 양상이 Gitelman 

증후군과 유사하고 요의 전해질 검사상 Na, Cl, K 등

이 증가되는 소견을 보여 더욱 감별이 어려운 것으로 

되어있다
18). 또한 Gitelman 증후군에서 특징적인 소견

으로 생각되던 조직 검사상 juxtaglomerular apparatus

의 비대 소견은 고레닌혈증을 초래할 수 있는 모든 상

황에서 보일 수 있고, 장기적인 이뇨제의 복용 시에도 나

타날 수 있어 조직검사가 진단에 특이적이지는 않다
19).

  아직까지 Gitelman 증후군의 근본적인 치료 방법은 

없는 상태이며 가장 중요한 치료 목표는 인상 증상의 

주된 요인인 저칼륨혈증의 교정에 있다. 먼저 칼륨 보

충이 필수적이나 대개는 대량의 칼륨투여가 필요하며, 

저칼륨혈증이 쉽게 교정되지 않는 이유로 칼륨제재의 

투여가 Na-K-ATPase를 활성화시켜 칼륨 배설이 더욱 

촉진되기 때문이다
20). 본 질환에 대한 프로스타글란딘

의 역할이 알려지면서 프로스타글란딘 합성억제제인 

aspirin, indomethacin, ibuprofen 등의 약물이 사용되

고 있으나, 이들의 투여로 저칼륨혈증이 완전히 교정

되지는 못하는 것으로 알려져 있고 일시적인 효과만을 

보이는 경우가 많다. Colussi 등
22)의 보고에 의하면 

Gitelman 증후군 환자에서 spirolactone 투여로 저칼

륨혈증 및 저마그네슘혈증이 상당히 교정될 수 있다고 

하였으며 그 외에도 angiotensin-converting enzyme 

inhibitor인 captopril, enalarpril이나 베타차단제인 

propranolol 등도 사용되고 있으나 그 효과는 불확실

하다. 

  본 증례에서는 혈압이 정상이며 저칼륨혈증, 대사성

알칼리혈증, 고레닌혈증, 고알도스테론혈증을 보임과 

동시에 저마그네슘혈증 및 저칼슘뇨증을 보여 Gitelman 

증후군을 의심할 수 있었다. 본 증례에서 감별해야 할 

질환들을 보면, 정상 혈압을 보이고 체액량 증가소견
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이 없어 일차적인 mineralocorticoid 과다에 의한 저칼

륨혈증은 배제할 수 있고, 과거력상 환자는 구토한 적

이 없었고 요의 전해질 검사상 Cl
-가 감소되지 않아 구

토에 의한 저칼륨성 알칼리혈증을 배제할 수 있었다. 

Bartter 증후군의 경우는 Gitelman 증후군에 비해 훨

씬 어린 나이에 발현되고, 요중 칼슘이 증가 또는 정상

을 유지하며 신농축기전이 심하게 손상되어 있다는 것

으로 감별할 수 있었다
4).

  하지만 본 증례의 경우 체중 감량의 목적으로 수개

월 동안 이뇨제인 furosemide와 thiazide를 복용하여 

Gitelman 증후군과 유사한 증상으로 생각하였으나 이

뇨제를 중지하고 spironolactone과 경구 칼륨제제를 2

개월 이상 사용하였음에도 불구하고 저칼륨혈증과 마

비증세가 호전이 되지 않아 조직학적 검사를 시행하였

다. 그 결과 신사구체 옆장치의 현저한 과증식소견을 

보여 Gitelman 증후군에 대한 의심을 하였으며 6개월 

간 지속적인 경구 칼륨보충 및 칼륨 보존성 이뇨제를 

사용함에도 불구하고 저칼륨혈증이 교정되지 않고 간

헐적인 마비증세가 여전히 발생하여 Gitelman 증후군

을 진단하게 되었다. 

  저칼륨혈증, 대사성 알칼리혈증, 요중 칼슘배설 감

소, 저마그네슘혈증, 고레닌 및 고알도스테론혈증 등

을 보이는 경우 흔히 dichlozid 등의 이뇨제의 사용을 

먼저 염두에 둬야 하겠지만 원인 인자로 생각되는 이

뇨제를 중단하고 지속적인 칼륨 보충 요법에도 불구하

고 저칼륨혈증 및 임상 양상이 호전되지 않는 경우 비

록 드문 경우이지만 동반되어있는 Gitelman 증후군을 

생각해봐야 하겠다.  

  저자들은 체중감량을 목적으로 장기적으로 이뇨제

를 사용한 중년 여성에게서 발생한 저칼륨혈증, 대사

성 알칼리혈증, 요중 칼슘배설 감소, 저마그네슘혈증, 

고레닌 및 고알데스테론혈증를 토대로 처음에는 이뇨

제복용에 의한 부작용으로 진단을 내렸으나 이후 임상 

양상과 조직학적 검사를 통해 Gitelman 증후군을 경

험하였기에 보고하는 바이다. 

ABSTRACT

  Gitelman's syndrome is a primary renal tubular 

disorder characterized by chronic hypokalemia, 

hypomagnesemia, metabolic alkalosis of renal origin, 

hypocalciuria with normocalcemia, hyperreninemic 

hyperaldosteronism, increased excretion of urinary 

prostaglandins and hyperplasia of juxtaglomerular 

apparatuson renal pathology. It is a rather benign 

condition not uncommonly detected in asymptomatic 

adults because of unexplained hypokalemia. This 

condition has been frequently mistaken for chronic 

dichlozid use. We have experienced a case of 

Gitelman's syndrome in a 41-year old woman taking 

diuretics for the purpose of weight reduction. 

ꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏ

Key Words: Gitelman's syndrome, Diuretics, Weight 

reduction, Hypokalemia
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