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Two Case of Primary Aldosteronism Induced by Aldosterone Producing Adrenal 
Adenoma in a Family
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Primary aldosteronism, is defined as a group of disorders characterized by the excess of aldosteron, with suppressed rennin activity, 
resulting in hypertension and hypokalemia. In most cases, primary aldosteronism is sporadic due to a unilateral adrenal adenoma 
or bilateral adrenal hyperplasia. Familial hyperaldosteronism is a rare cause of primary aldosteronism and its prevalence has not 
been established well. We describe two cases of primary aldosteronism in a family involving a sister and brother due to an aldoste-
rone producing adenoma in the left adrenal gland. Their hypokalemia and hypertension were cured by complete resection of the 
adrenal adenoma. Genetic analyses could not be done because of patients’ rejection. (Endocrinol Metab 27:329-333, 2012)
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서  론

원발성 고알도스테론증은 고혈압, 혈장 레닌 활성도의 감소, 알도

스테론의 과다 분비를 특징으로 하는 질환이며 특징적 임상상으로

는 이완기 고혈압, 저칼륨혈증 그리고 비함몰 부종의 소견이 있으며, 

연구에 따라 유병률이 다르다. 이전에는 고혈압 환자의 0.05-2.2%를 

차지한다고 보고되었으나 최근에는 5%에서 20%의 유병률이 보고

되고 있어 이차성 고혈압의 가장 흔한 형태로 알려지고 있다[1].

원발성 고알도스테론증의 대부분은 부신종양인 알도스테론 분비 

선종이나 양측성 증식성인 특발성 고알도스테론증에 의해 발생하

는 것으로 알려져 있으며, 대부분은 특발성으로 발생하나 드물게는 

가족성 고알도스테론증 형태로 나타나기도 한다. 가족성 고알도스

테론증에는 주로 부신의 과증식의 형태로 나타나는 type I (familial 

hyperaldosteronism-I, FH-I)과 부신의 과증식 및 부신선종의 형태

로 나타나는 type II (FH-II)가 있다. 최근에는 기존의 가족성 고알

도스테론증과는 임상적 생화학적 특징이 구분되는 새로운 형태의 

type III (FH-III)까지 보고되었다[2].

저자들은 한 가족 내 오빠와 여동생 두 명에게 발생한 원발성 고

알도스테론증의 드문 예를 경험하였기에 문헌고찰과 함께 보고하는 

바이다.

증  례

1. 증례 1

환자: 정O영, 28세, 여자

주소: 양손의 저린감과 마비감

현병력: 내원 6개월 전 개인 의원에서 고혈압 진단받고 칼슘길항제

를 복용하던 환자로 항고혈압제 복용 직후부터 월 2회 정도의 양손

의 저린감과 마비감이 발생하였다. 이 증상은 수분 정도 지속된 후 

저절로 호전되는 양상이었고, 증상 발생 시 양손을 움직일 수 없었
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으며, 감각소실은 없었다. 내원 1개월 전에 같은 증상이 발생하였으

나 저절로 소실되지 않아 한방병원에 방문하여 치료받았고, 내원 당

일 상기 증상이 다시 발생하여 본원 내분비대사내과에 내원하였다.

과거력: 8년 전 B형 간염 보균자로 진단을 받았으나 특별한 치료 

없이 지냈다.

가족력: 오빠가 저칼륨혈증 및 고혈압으로 타 대학병원에서 치료 

중이었으며, 어머니와 다섯 형제가 B형 간염 보균자였고 고혈압을 

진단받은 다른 가족 구성원은 없었다.

이학적 소견: 내원 시의 혈압은 150/90 mmHg, 맥박수 90회/분, 호

흡수 18회/분, 체온 36.5˚C였다. 의식은 명료하였으며 두경부, 흉부, 

복부의 진찰 소견상 특이 소견은 없었다. 사지의 진찰 소견상 감각

은 정상 소견이었으나 운동은 상하지 모두 양측성으로 Grade IV 정

도로 저하되어 있었다.

검사 소견: 일반 혈액검사에서 혈색소 14.1 g/dL, 헤마토크리트 

39.9%, 백혈구 5,620/mm3, 혈소판 267,000/mm3이었다. 생화학검사

에서 혈청 나트륨 145 mEq/L, 칼륨 2.5 mEq/L, 혈중요소질소 9.7 

mg/dL, 크레아티닌 0.7 mg/dL, 총 단백 7.8 g/dL, 알부민 4.7 g/dL, 

AST 21 IU/L, ALT 17 IU/L, ALP 146 IU/L, 칼슘 9.9 mg/dL, 인 4.5 

mg/dL, 마그네슘 2.3 mg/dL, TSH 3.55 μIU/mL이었다. 내원 시 동맥

혈 가스분석 결과 pH 7.473, pCO2 37.1 mmHg, pO2 95.7 mmHg, 

HCO3
- 27.3 mmol/L, 산소 포화도 97.9%였다. 소변검사에서 단백 (-), 

당 (-), 현미경검사에서 백혈구 0-1/high power field (HPF)였다. 이후 

원발성 고알도스테론증에 대한 선별검사로서 시행한 혈장 알도스테

론/레닌 비율은 20 ng/dL per ng/mL/hr 이상이었다(Table 1).

방사선 소견: 흉부 방사선소견은 정상이었으며, 복부 전산화단층

촬영에서 좌측 부신에 약 1.5 cm 크기의 경계가 분명한 둥근 저음영

의 종물이 보였다(Fig. 1A). 우측 부신의 크기와 모양은 정상이었다.

심전도 소견: 심전도는 정상 리듬이었고 U파는 관찰되지 않았다. 

수술 소견 및 조직 소견: Spironolactone을 7주간 경구 투여하였고, 

수술 직전 혈압은 140/80 mmHg였으며, 나트륨 143 mEq/L, 칼륨 

3.9 mEq/L였다. 전신 마취 후 개복하였고 좌측 부신절제술을 시행

하였으며 수술 이후 합병증은 없었으며 수술 후 병리소견은 부신피

질선종이었다(Fig. 2A).

치료 및 경과: 수술 후 7일째 혈압은 130/80 mmHg으로 안정되었

으며, 나트륨 140 mEq/L, 칼륨 4.3 mEq/L였으며, 동맥혈 가스 분석 

결과 대사성 알칼리증 소견은 없었다. 환자는 항고혈압제 처방 없이 

Fig. 1. Computed tomography (CT) finding in case 1 and 2. (A) Case 1. An enhanced mass measured 1.5 cm in left adrenal gland. (B) Case 2. A nodular mass mea-
sured about 1 cm in medial rim of left adrenal gland.

A B

Table 1. The result of renin stimulation test in case 1 and 2

0 min 2 hr

Renin activity (ng/mL/hr)*
   Case 1
   Case 2

 
0.01
0.05

 
0.01
0.17

Aldosteron (pg/mL)†

   Case 1
   Case 2

 
372
648.8

 
214
482

*Renin reference range: supine, 0.15-2.33 pg/mL; erect, 1.31-3.95 pg/mL; 
†Aldosteron reference range: supine, 10.00-160.00 pg/mL; erect, 40.00-310.00 
pg/mL.
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퇴원 후 외래 추적 관찰 하였으며, 수술 6주 후 혈압은 120/70 

mmHg, 나트륨 143 mEq/L, 칼륨 4.3 mEq/L으로 유지되어 이후 약

물 치료 없이 외래 추적 관찰 중이다.

2. 증례 2

환자: 정O기, 34세, 남자

주소: 하지의 쇠약감

현병력: 내원 1년 전 걷지 못하고 몸을 끌고 갈 정도의 하지 쇠약

감이 갑자기 발생하여 개인 의원 방문하였고, 당시 고혈압 및 저칼륨

혈증 소견 보여 인근 대학 병원 방문하여 입원하여 검사를 하였으나 

명확한 원인을 찾지 못하였다. 이후 spironolactone과 칼륨제재를 

경구 투여받으면서 외래 추적 관찰하던 중 동생의 권유로 본원 내분

비대사내과에 내원하였다. 경구 약물 투여 중에는 혈압의 상승과 하

지 쇠약감의 증상은 없었다고 하였다.

과거력: 7년 전 만성 B형 간염 진단받고 lamivudine을 투여받고 

있었다.

이학적 소견: 환자는 spironolactone과 칼륨제재를 경구 투여 중이

었으며, 내원 시의 혈압 130/80 mmHg, 맥박수 84회/분, 호흡수  

18회/분, 체온 36.5˚C였다. 의식은 명료하였으며 두경부, 흉부, 복부

의 진찰소견상 특이 소견이 없었으며, 사지의 진찰소견상 감각이나 

근력의 이상 소견은 없었다.

검사 소견: 말초혈액검사 결과에서 혈색소 13.9 g/dL, 헤마토크리

트 41.5%, 백혈구 7,050/mm3, 혈소판 282,000/mm3이었다. 생화학검

사 결과 혈청 나트륨 144 mEq/L, 칼륨 3.8 mEq/L, 혈중 요소질소 

13.2 mg/dL, 크레아티닌 1.0 mg/dL, 총 단백 6.2 g/dL, 알부민 3.9 g/

dL, AST 19 IU/L, ALT 31 IU/L, ALP 136 IU/L, 칼슘 9.1 mg/dL, 인 

3.9 mg/dL, TSH 1.56 μIU/mL이었다. 내원 시 동맥혈 가스분석 결과 

pH 7.35, pCO2 43 mmHg, pO2 88 mmHg, HCO3
- 23.7 mmol/L, 산

소 포화도 96%였다. 소변검사에서 단백 (-), 당 (-), 현미경검사에서 

백혈구 0-1/HPF였으며, 기저 혈장 레닌 농도는 0.54 ng/mL/hr, 알도

스테론 농도는 616.05 pg/mL이었다. 원발성 고알도스테론증에 대한 

선별검사로서 시행한 혈장 알도스테론/레닌 비율은 20 ng/dL per 

ng/mL/hr 이상이었다(Table 1).

심전도 소견: 심전도는 정상 리듬이었고 U파는 관찰되지 않았다. 

방사선 소견: 흉부 방사선소견은 정상이었으며, 복부 전산화단층

촬영에서 좌측 부신에 약 1.0 cm 크기의 경계가 분명한 둥근 저음영

의 종물이 보였다(Fig. 1B). 우측 부신의 크기와 모양은 정상이었다.

치료 및 경과: 원발성 고알도스테론증으로 진단하였고, 계속해서 

spironolactone을 투여 중이어서 곧바로 좌측 부신절제술을 시행하

였으며 수술은 성공적으로 시행되었고 합병증은 없었으며 수술 후 

병리소견은 부신피질선종이었다(Fig. 2B). 수술 후 7일째 혈압은 

110/70 mmHg으로 안정되었으며, 나트륨 140 mEq/L, 칼륨 4.3 

mEq/L였으며, 동맥혈 가스검사에서 대사성 알칼리증은 보이지 않

았다. 환자는 아무런 투약을 받지 않고 퇴원하였으나 외래 추적 관

찰은 환자의 개인 사정상 중단되었다.

고  찰

원발성 고알도스테론증은 부신사구체 지대에서 염류 코르티코이

드의 과다 생성 및 분비로 레닌-안지오텐신-알도스테론 축의 음성 

되먹이기 기전에 의한 혈장 레닌 활성도 저하 및 저칼륨혈증, 고혈압

을 야기하는 질환이다. 처음 원발성 고알도스테론증이 보고될 당시 

전체 고혈압 환자의 20% 정도가 원발성 고알도스테론증에 기인할 

수 있다고 보고되었고, 1994년 Gordon 등[3]은 고혈압 클리닉에 의

뢰된 환자 중 고알도스테론증으로 진단되거나 가능성이 높은 환자

들이 12%에 이른다고 보고하였다. 이후 Lim 등[4]은 125명의 고혈압 

환자 중 14.4%에 이르는 18명의 환자에서 알도스테론/레닌 비율이 

증가되어 있음을 보고하였으며 최근 이탈리아 Bussolengo 지역에서 

Fig. 2. Histology of adrenal adenoma in case 1 and 2. (A) The cells form sheets and nests exhibit uniform nuclei and clear cytoplasm due to their high lipid content 
(H&E stain, × 200). (B) The cells arrange in nests and groups and have abundant lipid vacuoles (H&E stain, × 200).

A B
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시행된 연구에서는 1,462명의 고혈압 환자 중 32.4%에서 알도스테

론/레닌 비율이 기준치보다 증가되었다는 결과를 보고하기도 하였

다[5].

우리나라에서는 아직 고혈압 환자 중 원발성 고알도스테론증이 

차지하는 유병률이 보고된 바는 없다. 2002년에 Kwon 등[6]은 원발

성 고알도스테론증 환자 46예에서의 고혈압성 합병증의 빈도 조사 

연구를 발표하였고, 2004년 Cho 등[7]은 원발성 고알도스테론증 12

예의 임상 및 검사소견, 치료 및 예후에 대한 연구를 비교하였는데, 

이 두 연구가 비교적 많은 증례를 보고한 예에 해당한다.

원발성 고알도스테론증은 크게 부신선종에 의한 경우와 부신 과

증식에 의한 것으로 구분할 수 있으며 드물지만 가족성 고알도스테

론증이 알려져 있으며 이 중 제1형 가족성 고알도스테론증은 원발

성 고알도스테론증에서 0.5-1% 정도를 차지한다는 보고가 있으나 

제2형과 제3형은 유병률을 보여주는 연구는 아직 없으며 국내에서

는 2010년 Lee 등[8]에 의해 제1형 가족성 고알도스테론증 1예가 보

고된 사례가 있다. 

가족성 고알도스테론증 제1형은 주로 어린 나이에 발생하며 비교

적 정상 혈압을 보이고 뇌출혈로 사망에 이르게 하는 질환이며 저

칼륨혈증은 흔하지 않다[9-11]. 부신피질 자극호르몬을 조절하는 

CYP11B1 유전자에 알도스테론 합성효소(aldosterone synthase) 유

전자인 CYP11B2 유전자가 부호화되어 발생하는 유전질환으로 이

제는 가족력이 있는 환자에서 출생 후 어느 때나 말초혈액을 채혈하

여 유전자분석을 하여 진단할 수 있는 질환이다[11-14]. 국내에서는 

2010년 Lee 등[8]이 당류코르티코이드 억제검사와 chimeric CYP11B1/ 

CYP11B2 유전자를 규명하여 제1형 가족성 고알도스테론증을 진단

한 보고가 한 예가 있다.

반면 가족성 고알도스테론증 제2형은 임상적, 생화학적으로 원발

성 고알도스테론증의 전형적인 임상 양상을 나타내며, 유전적 원인

이 아직 밝혀지지 않았으나 오스트레일리아의 대가족의 연관 연구

에서 제2형과 chromosome 7p22의 연관성을 보여주었으며[9], 다른 

오스트레일리아 가계와 이탈리아와 남아메리카 가계에서도 이 유전

자 자리에서의 연관을 보여주는 보고가 있었다[15].

최근에 Geller 등[2]이 보고한 기존의 1형 및 2형과 임상적, 생화학

적 특징이 다른 새로운 유형의 제3형 가족성 고알도스테론증(FH-

III)이 보고되었다. 제3형은 어린 나이에 발생하며 알도스테론의 농

도가 매우 높고 고혈압이 심해 표적 장기손상을 유발하며 spirono-

lactone, amiloride에도 혈압 조절이 되지 않는 특징이 있다[11]. 

원발성 고알도스테론증의 치료 목표는 질병에 동반된 고혈압, 저

칼륨혈증, 심혈관계 합병증의 이환율과 이로 인한 사망률을 줄이는 

것이라고 할 수 있다. 원발성 고알도스테론증의 약 30-60%를 차지

하는 일측성 부신선종이나 과증식으로 인한 고알도스테론증의 경

우에는 편측 부신절제술을 1차 치료로 선택할 수 있다. 그러나 양측

성 부신 과증식으로 인한 고알도스테론증의 경우 부신절제술 이후 

혈압 조절 정도나 부신피질호르몬의 영구 결핍으로 인한 위험성을 

고려해 보았을 때 약물 치료가 적절하다고 할 수 있다[16].

저자들이 경험한 예에서는, 알도스테론/레닌 비율검사에서 모두 

20 ng/dL per ng/mL/hr 이상 확인되었으며 비록 saline loading test 

등의 확진검사를 거치지 않았지만 혈장 알도스테론 농도가 250 pg/

mL 이상으로 확인되고 있어, 추가 검사 없이 원발성 고알도스테론

증으로 진단하였으며[17], 기립 2시간 이후 시행한 알도스테론/레닌 

비율검사가 모두 30 ng/dL per ng/mL/hr 이상으로 알도스테론분비 

선종을 시사한다고 할 수 있다[18]. 유전자분석은 시행하지 못하였

으나 한 가족 내 남매에게 발생하였고, 고알도스테론증으로 진단한 

후 수술적 방법으로 치료가 된 것, 가족성 및 질환 발생 연령, 임상 

증세를 고려해볼 때 제2형 가족성 고알도스테론증을 배제할 수 없

으며, 제2형의 경우에는 주로 부신선종의 형태로 발생하며 상염색체 

우성유전을 하는 유전질환이므로 향후 가족들에 대한 지속적인 추

적관찰이 요구된다.

본 예에서는 유전적 검사를 통해 확진을 하지 못했지만 한 가족 

내에서 발생한 원발성 고알도스테론증의 예를 통해 가족성 고알도

스테론증의 진단을 생각할 수 있게 해주었고, 가족성 고알도스테론

증에는 임상적으로 고혈압이나 저칼륨혈증을 잘 동반하지 않는  

제1형 가족성 고알도스테론증을 비롯한 다양한 임상 양상의 가족

성 고알도스테론증 아형들이 있으므로 처음 원발성 고알도스테론

증이 진단된다면 해당 환자의 가족 구성원에게 혹시 고혈압이나 저

칼륨혈증 등 고알도스테론증을 의심할 수 있는 증상이 없었는지 가

족력에 대한 적극적인 병력 청취 및 이학적 검사가 필요할 것으로 사

료된다.

요  약

저자 등은 본 증례 및 문헌고찰을 통하여 한 가족 내에서 발생한 

부신선종에 의한 원발성 고알도스테론증을 관찰하였고, 드물지만 

가족성 고알도스테론증의 원인과 진단에 대해 알아보았다. 이차성 

고혈압의 가장 흔한 형태로 원발성 고알도스테론증을 보일 수 있지만 

가족성 고알도스테론증은 드물게 나타난다. 비록 가족성 고알도스

테론증이 확진되지는 않았지만 한 가족 내에서 발생한 부신선종에 

의한 고알도스테론증에 대한 증례를 경험하였기에 보고하는 바이다.
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