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Case Report

A Case of Adult onset Bartter Syndrome with Nephrocalcinosis
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신석회증을 동반한 성인에서의 Bartter 증후군 1예

박민규1 ․ 임태원1 ․ 오희택1 ․ 송승언1 ․ 허 동1 ․ 임 학2

1대동병원 내과, 2고신대학교 의과대학 내과학교실

Bartter syndrome is a renal tubular defect in electrolyte transport characterized by hypokalemia, metabolic alkalosis, 
hyperreninemia, hyperaldosteronism, normal blood pressure, and other clinical symptoms. 
As a clinical and genetical heterogeneous disorder, this syndrome can be classified into two clinical variants, antenatal Bartter
syndrome and classic Bartter syndrome according to the onset age. Nephrocalcinosis is common in antenatal Bartter syndrome,
but is rare in classic Bartter syndrome. It can also be classified into five genetic subtypes by the underlying mutant gene, 
all of which are expressed in the tubular epithelial cells of the thick ascending limb of the loop of Henle. Patients with
Bartter syndrome type 1, 2 and 4 present at a younger age than classic Bartter syndrome type 3. 
We have experienced a case of Bartter syndrome with nephrocalcinosis in a 42-year-old woman diagnosed by biochemical
and radiologic studies. We had successful response with potassium chloride and spironolactone.
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Bartter 증후군은 신세뇨관 세포의 전해질 통로의 이상

으로 발생하는 질환으로 사구체에서 걸러진 Na, K, Cl 

등이 세뇨관 세포에 의해 재흡수 되지 못하고 소변으로 

과다하게 배설되어 체내의 전해질 부족이 초래되는 질병

이다. 1962년 Bartter 등1이 저칼륨혈증 및 대사성 알칼리

증의 소견을 보이며 혈중 알도스테론은 증가되어 있으나, 

혈압은 정상인 두 명의 사례를 통해 처음으로 보고하였다. 

세뇨관에서 염화나트륨(NaCl) 소실로 인해 체액 감소가 

발생하여 이차적으로 고레닌혈증, 고알도스테론혈증이 

유발되어 탈수 및 전해질 소실로 인한 저혈압을 막아 정상 

혈압을 보이는 것이 특징이다. Bartter 증후군은 전통적으

로 antenatal, classical로 분류되었다.2 antenatal Bartter 

증후군은 주로 신생아에서 발생하는 질환으로 신석회증이 

흔하며, classical Batter 증후군은 더 늦은 연령의 성인에

서 발생하며 신석회증은 드물게 나타난다.6,7 저자들은 40

대 여자 환자에서 신석회증을 동반한 Bartter 증후군 1예

를 경험하였기에 문헌고찰과 함께 보고하는 바이다.

증례 보고

환자: 42세, 여자. 

주소: 전신 허약, 하지의 저린감

과거력 및 현병력: 2개월 전부터 지속되는 전신 허약감

과 하지의 저린 증상 및 통증을 주소로 타 병원 정형외과에
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Fig. 1. Renal Ultrasonography: Decreased kidney size with increased echogenicity of both renal medulla. This is a typical finding 
of medullary nephrocalcinosis.

서 통풍 진단받고 간헐적인 근육 주사 및 진통제 치료를 

받은 외에 특이 병력은 없었다. 최근 심해지는 저린 증상

으로 정밀 검사 원하여 입원하였다. 문진 상 다뇨 및 야간

뇨가 간헐적으로 반복됨을 호소하였고 최근에 설사나 이

뇨제 및 하제, 한약 등을 복용한 적은 없었다.

가족력: 3녀 중 둘째로 다른 형제들은 내과적 질환 없이 

건강하게 지냈다고 한다.

진찰 소견: 키 160 cm, 체중 53 kg으로 이상 체중의 

95%였으며, 혈압은 110/70 mmHg, 맥박은 68회/분이었

다. 비교적 건강한 외양을 보였으며, 의식은 명료하였다. 

피부는 따뜻하고 건조하였고, 반점은 관찰되지 않았으며 

탈수를 의심할 만한 소견은 없었다. 경부에서 촉진되는 

임파절은 없었으며, 경정맥 확장도 관찰되지 않았다. 호흡

음은 깨끗하였고, 심음은 규칙적이고 심잡음은 들리지 않

았다. 간 및 비장 종대는 보이지 않았고, 장운동은 감소되

어 있었다. 사지의 함요 부종은 관찰되지 않았다. 크보스테

크(Chvostek) 징후 및 트로조(Trousseau) 징후는 음성이

었다.

검사 소견: 입원 시 시행한 말초 혈액 검사에서 혈색소 

11.5 g/dL, 적혈구 용적률 35.7%, 백혈구 10,850/mm3 

(호중구 79.4%, 림프구 12.7%, 호산구 0.4%)이었다. 혈청 

전해질 검사에서 나트륨 140 mEq/L, 칼륨 2.5 mEq/L, 

염소 96 mEq/L, 칼슘 9.8 mEq/L, 인 3.0 mEq/L, 마그네

슘 2.5 mg/dL였고, 혈청 생화학 검사에서 혈액요소질소 

51.4 mg/dL, 크레아티닌 1.8 mg/dL, AST/ALT 23/22 

IU/L, 요산 15.5 mg/dL, 혈청 삼투질 농도 301 mosm/kg, 

동맥혈 가스 검사에서 pH 7.479, PaO2 81.5 mmHg, PCO2 

45.0 mmHg, HCO3 32.7 mmol/L, SaO2 92.9%, Base 

excess 9.2 mmol/L, Anion gap 11.3으로 대사성 알칼리

증을 보였다. 소변 검사에서 비중 1.006, pH 7.0이었고, 

삼투질 농도는 281 mosm/Kg이었으며, 요당, 요단백, 케

톤 및 적혈구, 백혈구 등은 모두 음성이었다. FENa는 

3.1%였으며 TTKG는 12.60이었다. 24시간 소변 검사에

서 단백 176 mg/day, 칼슘 54 mg/day, 염화물 230 

mEq/day, 마그네슘 122 mg/day, 크레아티닌 청소율 41 

ml/min이었다. MDRD 공식을 이용한 추정 사구체 여과

율은 32.8 ml/min이었다. 앙와위에서 혈장 레닌 활성도

는 28.14 ng/ml/hr (정상치 0.15-2.33 ng/ml/hr), 혈장 

알도스테론은 841.95 pg/ml (정상치 10-160 pg/ml)였다. 

혈청 부신피질자극호르몬, 코르티솔 수치는 9.0 pg/mL 

(정상치 5-60 pg/mL), 12.5 ug/dL (정상치 5-25 ug/dL)

로 정상이었고, T3 74.80 ng/dL (정상치 80-170 ng/dL), 

fT4 1.07 ng/dL (정상치 0.70-1.48 ng/dL), 갑상선자극호

르몬 2.20 μIU/ml (정상치 0.27-4.20 μIU/ml) 등의 갑

상선 호르몬 수치도 정상이었다. 흉부 방사선 검사는 정상

이었으며, 심전도는 동율동 리듬이었다. 복부 초음파 시

행하였으며 양측 신장 크기는 7.85 cm, 9.25 cm로 위축된 

크기 관찰되었으며, 양측 신수질 추체의 에코음영이 신피
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Fig. 2. Abdominal CT : Bilateral calcifications clustered in the region of the renal medulla. (A) Pre-contrast enhanced image, 
(B) Contrast enhanced image.

Fig. 3. Change of serum K levels before and after adding 
spironolactone to potassium chloride. tx=treatment, f/u= 
follow-up.

질보다 높은 신석회증 소견이 관찰되었다(Fig. 1). 복부 

CT에서는 양측 신장의 신석회증 소견이 관찰되었다(Fig. 

2). 조직 검사는 환자 본인이 거부하여 시행하지 못했다.

치료 및 경과: 환자는 저칼륨혈증 및 대사성 알칼리증

을 나타내고 있었으며, 고레닌혈증, 고알도스테론혈증 상

태이나 정상 혈압을 보이는 등 Bartter 증후군의 특징을 

나타내고 있었다. 하지만 과칼슘뇨증은 보이지 않아 

Gitelman 증후군과 감별이 필요하였는데 Gitelman 증후

군의 거의 모든 예에서 관찰되는 심한 저마그네슘혈증이 

없었고, 임상 양상으로 테타니(tetany) 경련이 없고 

Bartter 증후군의 전혈적인 다뇨 및 야간뇨 증상이 있어 

감별할 수 있었다. Bartter 증후군 진단 하에 저칼륨혈증 

치료로 potassium chloride (K-contin) 600 mg를 tid로 

투여하였고, 이후 규칙적으로 전해질을 추적 관찰하였으

나 7일 후 K 2.7 mEq/L로 큰 차이가 없어 Spironolactone 

25 mg/day 추가하였다. 2일 뒤 추적 검사에서 K 3.2 

mEq/L, 4일 뒤 K 3.6 mEq/L, 6일 뒤 K 3.6 mEq/L로 

상승되어 유지되는 양상을 보였다(Fig. 3). 환자는 전해질 

교정 후 전신상태가 호전되어 퇴원하였으며, 현재 외래로 

통원 가료 중이며 약물 투여로 혈청 칼륨이 정상 범위로 

잘 유지되고 있다.

고 찰

Bartter 증후군은 유전적으로 상염색체 열성 유전 방식

을 취하는 질환이다. 신세뇨관 수송 단백질의 유전자 이상

에 따라 5가지의 서로 다른 임상적 표현형으로 분류된다. 

I형은 헨리고리 상행각의 Na-K-2Cl cotransporter 유전

자인 NKCC2 이상으로,3 II형은 K＋통로 유전자인 

ROMK의 유전자 이상을 보인다.4 I, II형은 출생 전 증상

이 나타나는 antenatal Batter 증후군으로 양수과다증과 

조산을 보이며 신석회증이 흔하다. III형은 세뇨관 원위부

와 집합관의 염소 통로 유전자인 CLCNKB의 이상5으로 

고전적(classic) Bartter 증후군으로 분류된다. 주로 유년

기에 저칼륨혈증으로 인한 전신쇠약과 근경련으로 발견

되며 증상이 심하지 않은 경우 더 늦은 연령에 피로감 

같은 부증상으로 발현되기도 한다. 고전적 Bartter 증후군

의 경우는 antenatal Bartter 증후군보다 신석회증의 빈도
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가 적은 것으로 알려져 있다.6,7 IV형은 염소 통로(chlo-

ride channel) 유전자의 β-subunit인 barttin의 기능 상

실이 원인으로 생기는 endolymph의 분비에 관련된 염소 

통로에도 이상이 있어 감각 신경성 난청을 동반하는 것이 

특징이다. V형은 세포 외의 calcium ion sensing receptor

의 심한 기능 획득 변이가 원인이다. 이러한 5개의 유전자

는 헨레고리 굵은 오름 부분의 salt transport 기능 소실과 

연관되어 있다.

신생검 소견으로 다양한 조직 변화들이 기술되고 있으

나 가장 특징적이며 공통적인 변화는 사구체옆장치(jux-

taglomerular apparatus)의 과증식이다.6 이 외에도 혈관

작용(vasoactive) 호르몬 생성과 관련 있을 것으로 생각되

는 신수질 간질세포(medullary interstitial cell)의 과증

식 소견, 만성 저칼륨혈증과 연관 있는 신세뇨관의 세포 

공포형성(vacuolization), 그리고 후기성 변화로 생각되

는 신사구체의 유기질화(hyalinization) 및 위축, 신세뇨

관의 위축(tubular atrophy) 등이 나타날 수 있다.8,9

신석회증은 신장 실질과 세관의 칼슘 침착을 보인다. 

헨레고리의 굵은 오름 부분의 NKCC2, ROMK, CLC-Kb 

그리고 Barttin의 결함은 염화나트륨의 tubular transport

를 억제하고 transtubular potential difference를 감소시

켜 세포 주위 칼슘이동을 감소시켜 칼슘의 재흡수를 방해

하고, 흡수되지 못한 칼슘은 집합관으로 이동하게 되어 

임상적으로 고칼슘뇨증 및 신석회증이 발생하는 것으로 

알려져 있다.10 과거에는 신생아 Bartter 증후군에서만 

신석회증이 나타나는 것으로 알려져 있었으나, Konrad 

등11의 보고에 의하면 CLCNKB의 변이는 경우에 따라 

신생아 Bartter 증후군, 고전적 Bartter 증후군, Gitelman 

증후군에서도 나타날 수 있다고 보고하여 고전적 Bartter 

증후군 또는 III형 유전형에서도 신석회증이 나타날 수 

있음을 설명해 주고 있다.12 지속되는 저칼륨혈증, 과칼슘

뇨증, 신석회증은 만성 요세관사이질 질환과 사구체 여과

율의 감소를 초래하게 되어 만성콩팥병이 발생할 수 있다. 

하지만 투석이나 신장 이식이 필요한 경우는 드물다.13 

본 증례에서도 과칼슘뇨증 없이 신석회증이 발생하였으

며, 만성콩팥병 3기에 해당하였다.

치료는 근본적인 방법은 없는 상태이며, 가장 중요한 

치료 목표는 임상 증상의 주된 요인인 저칼륨혈증의 교정

을 위한 것으로 칼륨 보충 요법, 칼륨 보존성 이뇨제  

(spironolactone, amiloride, triamterene), ACE inhi-

bitor, 그리고 indomethacin, aspirin, ibuprofen 등의 

PGE2 생성 억제제가 있다. 최근에는 indomethacin 대신 

COX-2의 작용을 선택적으로 저해하여 부작용을 줄인 

COX-2 저해제(cerecoxib, rofecoxib)도 Bartter 증후군 

치료에 이용되고 있다.7 칼륨 보충 요법 시 증상이 심하거

나 심한 탈수를 보이는 환자에서는 정맥으로 수분 및 칼륨

을 공급하는 것이 효과적이다. 경한 경우에는 경구로 칼륨

을 투여하여 소실되는 칼륨을 보충할 수 있다. 하지만 

혈중 칼륨 농도에 대한 효과는 보고마다 달라 칼륨 보충 

요법만으로 혈중 칼륨 농도가 잘 유지되는 보고도 있었

고,5 다른 약제와의 병용이 필요하다는 보고도 있었다.3,14 

본 증례에서도 칼륨 보충 요법으로는 충분한 교정이 이루

어지지 않아 알도스테론 길항제인 spironolactone을 추

가하였으며 추가 후 전해질이 교정되어 증상 호전으로 

이어지는 등 효과가 있었다. 앞으로 장기적인 치료 반응에 

대한 추적 관찰이 필요하다고 사료된다. 그 외에 약물치료 

뿐만 아니라 충분한 수분공급으로 다뇨에 의한 체중소실

을 최소화하여 이차성 프로스타글란딘의 분비를 억제하

고 전해질 불균형을 예방하는 것도 중요하다.

지난 수년 간 분자 유전학과 분자 생물학의 뛰어난 발전

으로 Bartter 증후군의 유전학적 변이를 발견하게 되어 

질환에 대한 이해와 진단에 도움을 주고 있으나, 아직까지 

치료는 증상 조절을 위한 대증 치료에 국한되고 있는 실정

이다. 하지만 조기에 발견하여 적절한 치료를 하면 예후가 

좋은 질환이므로 임상적으로 저칼륨혈증의 원인 중 한 

가지로 Bartter 증후군에 대한 이해가 필요하다고 생각되

며 앞으로 더 많은 연구가 이루어져 보다 빠르고 정확한 

진단과 함께 유전자 차원의 근본적인 치료가 나타나길 

기대한다.
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