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CONGENITAL CHLORIDE DIARRHEA 
Seon Min Yim, MD1, Yun Sung Jo, MD1, Dong Gyu Jang, MD1, Jung Hyun Lee, MD2, Guisera Lee, MD1

Departments of 1Obstetrics and Gynecology, 2Pediatrics, St. Vincent’s Hospital, The Catholic University of Korea School of Medicine, Suwon, Korea

A 28-year-old primigravida woman had marked polyhydramnios and multiple dilated bowel loops were seen in the fetal abdomen 
on prenatal ultrasound, we suspected the ileal atresia. After birth by preterm premature rupture of the membrane at 33 weeks, 
imaging studies showed dilated bowels without evidence of intestinal obstruction or intestinal atresia. The neonate had watery 
diarrhea like urine and measurement of ionic content of the stool led to the diagnosis of congenital chloride diarrhea (CCD). The 
neonate was placed on sodium and potassium chloride supplements, and his condition was improved. CCD is a rare, inherited 
condition caused by an abnormality of intestinal electrolyte transport. This case illustrates that it may present prenatally with a 
picture similar to that seen with intestinal obstruction including ileal atresia.
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선천성 염소 설사(congenital chloride diarrhea, CCD)는 상염색체 열

성으로 유전되는 질환으로 우리나라에서는 현재까지 문헌에서 증례로 

1건만이 보고된 매우 드문 질환으로 알려져 있다. 산전에는 중증의 양

수과다증이 동반되어 대부분 장폐색 또는 장형성부전으로 진단되고 출

생 후에도 출생 전 진단에 대한 확진을 위하여 영상학적 연구가 시행되

고 확진을 위하여 개복을 하는 경우가 종종 발생하거나 출생 후 늦게

는 영아기가 되어서 CCD로 진단되는 경우가 많다. 본 증례에서도 산전

에 회장무형성증으로 진단하고 출생 후 영상학적 연구 시행에서 장폐

색 또는 장형성부전에 맞는 영상학적 진단이 내려지지 않던 중 신생아

의 물과 같은 설사를 발견한 후 CCD를 의심하여 전해질검사를 통하여 

CCD로 확진하여 적절한 처치를 시행하였기에 문헌고찰과 함께 보고

하고자 한다.

증  례

28세의 초산모는 임신 27주에 심한 과다양수증과 태아 장폐색을 

의심하여 본원에 전원되었다. 태아 초음파상 단태아였으며 태아의 

biparietal diameter (BPD) 7.88 cm으로 31주 4일의 크기, abdominal 

circumference (AC)는 26.9 cm으로 31주 크기, femur length (FL)는 

5.35 cm으로 28주 3일의 크기로 해당 임신 주수에 비하여 컸다. 복부

내 여러 개의 확장된 장분절이 보였으며(Fig. 1) 복수 또는 장의 석회화 

소견은 관찰되지 않았으며 양수지수는 40 cm으로 과다양수증이었고 

그 외 이상 소견은 발견할 수 없었다. 이상 관찰된 소견으로 저자들은 

회장무형성증을 가장 의심하였다. 산모의 과거력 및 가족력상 특이 소

견은 없었다. 규칙적인 자궁수축이 있어서 입원하여 자궁수축억제제로 

ritodrine을 사용하였고 태아 폐성숙을 위하여 dexamethasone을 사용

하였다. 입원 시 산모의 혈액검사, 소변검사에서 특이 소견은 없었다. 

자궁저 높이가 42 cm으로 환자는 반듯하게 누울 수가 없고 호흡이 힘

들어서 양수감압술을 3-6일 간격으로 시행하였다. 양수감압술 시행 시

엔 매회 300-1,500 mL의 양수를 제거하였다. 분만 시까지 10회의 감

압술을 시행하였으며 감압량은 환자의 상태와 자궁수축 정도에 따라 

결정하였다. 감압술 시 채취된 양수로 염색체검사 및 산모와 남편에 대

한 염색체검사는 시행하지 않았다. 입원 1주일 후인 28주에 시행한 태

아 초음파에서 태아의 BPD는 8.37 cm (33주 5일 크기), AC 29.23 cm 

(33주 2일 크기), FL 5.43 cm (28주 5일 크기)였고, 33주에 시행한 초

음파에서는 BPD 9.06 cm (36주 크기), AC 34.45 cm (38주 2일 크기), 

FL 6.56 cm (33주 6일 크기)로 복부둘레의 증가가 현저하였고 양수감

압술의 시행에도 불구하고 양수지수는 40 cm을 넘었고 복부의 확장된 
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여러 개의 분절은 지속적으로 관찰되었다. 임신 33주에 조기 양막파열

이 되어 유도분만을 시도하여 질식분만에 의하여 신생아분만 되었고 

신생아는 2.85 kg의 남아였다. 복부는 팽대되어 있었으나 외관상 특이 

소견은 관찰되지 않았고 1분 아프가 점수 7점, 5분 아프가 점수 8점이

었다. 출생 직후 L-tube를 삽입하였고 복부X-선검사에서는 비특이적

인 장가스 양상이 보였고 출생 다음날의 복부X-선검사에서는 가스로 

확장된 장 소견을 보였다(Fig. 2). 출생 후 시행한 barium enema에서 

대장이 팽창되어 있으나(Fig. 3) 정상적인 통과를 보였고 소장검사에서 

Fig. 1. Antenatal sonogram of fetus at 27 weeks of gestation showing 
multiple dilated bowel loops.

Fig. 4. Small bowel series shows no evidence obstruction of small bowel loops.

Fig. 2. Bowel loops are distended with gas.

Fig. 3. Barium enema shows that colon loops were prominently distend-
ed without obstruction.
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소장폐색이나 회장무형성증은 관찰되지 않았다(Fig. 4). 출생 후 1일째 

항문에서 소변과 비슷한 양상의 황색 물이 약 70 g 정도 흘러나오는 

것이 관찰되어 대변내 전해질검사를 시행한 결과 sodium 농도는 117 

mEq/L, potassium 농도는 30.6 mEq/L, chloride 농도는 136.7 mEq/

L로 chloride의 농도가 높았으나 혈액내 sodium 농도는 134.0 mEq/L, 

potassium 4.6 mEq/L, chloride 99.0 mEq/L로 정상 수치 범위에 있었

다. 대변내 chloride 농도가 120-150 mEq/L로 다량 검출되므로 CCD

로 진단할 수 있었고 진단 후 생리식염수를 주사하고 매일 potassium 

chloride 1,600 mg과 sodium chloride 2 g을 경구 투여하여 출생 후 

40일에 신생아 상태가 양호하여 보호자 교육 후 퇴원하였고 현재 외래

에서 추적 관찰 중이다. 

고  찰

CCD는 1945년 Darrow와 Gamble이 처음으로 문헌상에 기술하였

으며[1] 그 후 전 세계적으로 약 250예 정도가 보고되었다[2]. 증례의 

1/5 이상이 핀란드에서 보고되었고 그 다음으로 아랍국에서 많이 보고

되었으나 인종에 따른 편위는 없는 것으로 생각되고 있다[1]. 상염색체 

열성 유전 질환으로 회장과 대장의 상피 조직의 apical membrane내 

Na-independent Cl-/HCO3
- exchanger를 암호화하는 염색체 7q31에 

위치하는 solute carrier family 26 member 3 (SLC26A3) 유전자의 결

함으로 인하여 Cl-의 흡수와 HCO3
-의 분비에 문제가 발생되어 장에서 

chloride와 sodium이 많이 함유된 물 같은 설사를 일으킨다. 만일 치료

가 빨리 되지 않으면 탈수, 저염소증, 저나트륨증, 저칼륨증, 대사성 알

칼리증이 발생되고 rennin-angiotensin계의 활성화로 인하여 신장의 

원위세관과 대장에서 sodium의 재흡수가 일어나서 사망에 이를 수도 

있다. 따라서 조기에 진단되어 potassium chloride와 sodium chloride

의 공급으로 적절한 치료가 이루어지면 정상적인 성장과 발달을 할 수 

있다. 소아기 때 위장염으로 인한 입원 치료를 받는 경우가 많이 있고 

대부분 예후가 좋으나 지속적인 추적과 관리가 이루어지지 않으면 만

성 말기신장질환, 고요산증, 불임, 정액류, 장염, 서혜부 탈장의 합병증

이 발생하기도 한다[3]. 

출생 전에 CCD로 정확한 진단을 내리기는 매우 어렵고 대부분 장

폐색 또는 장무형성증으로 진단하였다가 출생 후 영상학적으로 또는 

개복수술 및 조직검사 등을 시행한 후에야 CCD로 확진되기도 하고

[4,5] 출생 후 Batter 증후군, 낭성 섬유증과 유문협착증과 같은 질환 

등은 초기 신생아 시기에 CCD와 유사한 전해질 불균형이 발생되므

로 이러한 질환으로 오진되기도 한다[6]. 핀란드 또는 사우디아라비아

의 경우는 다른 나라에 비하여 CCD의 발생이 적지 않은 편이어서 산

전 초음파에서 CCD로 의심하고 출생 후에 확진을 내리기도 한다[7]. 

산전에 CCD의 가능성을 염두에 둘 수 있다면 불필요한 방사선학적 

진단방법을 사용하지 않아도 되고 불필요한 개복술이 시행되는 위험

을 방지할 수 있으며 출생 직후 물과 같은 설사의 유무를 확인하여 설

사내 염소의 농도를 측정하여 쉽게 CCD로 조속히 진단되어 신생아가 

전해질의 불균형에 빠지지 않도록 교정 치료에 들어갈 수 있다. 

CCD의 산전진단을 위한 태아 초음파 영상의 질병 특유의 초음파적 

특징은 없다. 출생 전 초음파를 이용한 진단은 과다양수증, 확장된 장

분절 및 정상적인 장의 운동이 관찰되는 것이다. 이러한 양상은 자칫 

공회장무형성증, 장염전, Herschsrprung병, 태변 장폐색증으로 오진될 

가능성이 크다. 이들 질환과 감별할 수 있는 점은 과다양수증이 지나

칠 정도로 많아서 31주 이전의 해당 주수 평균 높이보다 +2 standard 

deviation을 초과하고 장의 팽대가 장의 뒷부분을 포함하며 장의 연동

이 정상적으로 있으며 사지를 펴고 있는 개구리 자세를 하는 것이다

[8]. 장의 팽대가 복부의 원위부와 주변 쪽에서 주로 관찰될 경우 장의 

상위부 폐색이 아닐 것으로 생각할 수 있고 척추와 식도부의 기형을 포

함한 다른 기형이 동반하지 않았다면 직장 및 항문 부위 폐색과는 관련

이 없을 것으로 추정할 수 있다. 태아복수와 복막내 석회화가 동반되지 

않았다면 태변 복막염의 가능성을 배제할 수 있다. 

장폐색과 장무형성증보다 과다양수증이 심한 이유에 대해서는 명확

하게 알 수는 없으나 자궁내에서도 Cl-의 흡수와 HCO3
-의 분비의 장애 

때문일 것이다. 본 증례에서도 일반적인 장폐색 또는 장의 무형성증에 

나타나는 과다양수증보다 훨씬 증세가 심하여서 자궁저 높이가 임신 

28주경에 40 cm을 초과하였고 장이 팽대되고 장의 연동 운동이 관찰

되었으나 워낙 희귀한 질환으로 출생 전 CCD로 진단이 이루어지지 못

하였고 과다양수증과 여러 개의 장분절로 회장무형성증을 가장 의심하

였다. 

이 질환은 열성 유전성 질환이므로 만일 첫 아이가 이 질환에 이환되

었을 경우 다음 임신 시에 과다양수증을 동반한 장의 팽대가 관찰된다

면 CCD를 비교적 쉽게 진단할 수 있다. 임신 중 양수검사에서 bilirubin

의 수치가 높고 알파태아단백질의 수치가 비정상적으로 증가된 경우 

CCD를 의심해 볼 수 있으나[9] 이 질환의 특유한 진단방법으로는 볼 

수 없다. 

출생 후 진단은 물 같은 설사를 소변으로 오인하여 신생아가 물 설사

를 하고 있다는 것을 인지 못하는 경우가 있어서 진단이 늦어지기도 한

다. 전형적인 임상 증상을 근거로 수분과 전해질 결함을 보정한 후 설

사내 chloride 농도가 90 mmol/L보다 클 경우에 진단이 내려지지만

[10], 수액의 공급이 지나치고 sodium chloride가 결핍되면 오히려 설

사내 chloride 농도가 심지어 40 mmol/L보다 적어질 수 있기 때문에 

이러한 경우에는 반복적인 설사내 chloride 농도의 검사가 필요하다. 

변의 chloride의 농도가 sodium과 potassium의 합보다 큰 경우도 진

단의 한 방법이나 이 질환의 약 55%에서 볼 수 있다[11]. 출생 후에도 

이 질환에 대한 진단이 출생 직후에 이루어지지 않아 Kagalwalla [11]

의 연구에 의하면 평균 10개월에 진단이 되었다고 하였으며 성인이 되

어서야 진단이 된 경우도 있다[12]. 유전학적 검사가 진단에 도움이 될 

수 있으나 전형적인 임상증상과 변내 chloride 농도의 측정으로 진단을 

내리기에는 충분하다[13].

치료는 조기진단 후 조속히 식염수와 potassium의 공급으로 전해질

의 균형을 잡는 것이며 그 외 prostagladins의 공급, proton pump 억제

제가 전해질 교정에 도움을 줄 수 있다고도 하였다[14,15]. 출생 후 조
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기진단이 되지 않아서 치료가 지연될 경우는 신체적 지적 성장장애를 

동반할 수도 있으나 적절한 처치가 시작되면 성장을 따라 잡을 수 있

다. 일생 동안 소금의 공급이 필요하며 정기적인 전해질과 산-염기 균

형에 대한 검사가 이루어져서 적절한 처치가 이루어지고 있는지를 평

가해야 한다. 

따라서 출생 후 신생아가 전해질 불균형으로 인하여 심한 경우 사망

에까지 이를 수 있는 상황을 예방하고 일생 동안 적절한 소금의 공급

이 이루어져서 건강한 생활을 할 수 있도록 하기 위해서는 산전에 심한 

과다양수증과 장의 연동 운동이 증가된 여러 개의 장분절이 보일 경우 

CCD를 의심하고 출생 후 CCD에 대한 진단을 조속히 내려서 적절한 

치료가 시작되는 것이 무엇보다 중요하다고 할 수 있다. 
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선천성 염소 설사

가톨릭대학교 성빈센트병원 1산부인과, 2소아과 

임선민1, 조윤성1, 장동규1, 이정현2, 이귀세라1 

28세의 초산모에서 현저한 과다양수증과 태아 복부내 여러 개의 확장된 장분절이 보여 회장무형성증을 의심하였다. 양수과다증에 대한 

처치로 양수감압술을 시행하였고 임신 33주에 조기 양막파열이 되어 유도분만으로 2.85 kg의 남아를 분만하였다. 출생 후 영상학적 연구

에서 장폐색 또는 장무형성증에 대한 소견이 없었고 신생아의 물 설사를 발견하여 전해질검사에서 선천성 염소 설사(congenital chloride 

diarrhea, CCD)를 진단하였다. 진단 후 KCl과 NaCl의 투여로 출생 후 40일에 퇴원하였고 현재 신생아 상태는 양호하며 외래에서 추적 관

찰 중이다. CCD는 장의 전해질 이동의 이상으로 발생하는 매우 희귀한 유전질환이다. 저자들은 산전초음파에서 회장무형성증 등의 장폐

색과 유사한 소견을 보이는 CCD를 경험하였기에 이를 문헌고찰과 함께 보고하는 바이다. 

중심단어: 선천성 염소 설사, 회장무형성증, 과다양수증


