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□증 례□

1)

서 론

Bartter 증후군은 1962년 Bartter 등
1)
에 의해 처음

보고되었으며 저칼륨혈증, 저염소성 대사성 알카리혈

증, 고레닌혈증, 고알도스테론혈증, 정상 혈압 및 부종

결여와 신병리 소견상 신사구체부근장치의 과증식을

특징으로 하는 질환이다. 이와 달리 가성 Bartter 증후

군에서는 심각한 구토, 이뇨제
2)

또는 하제의 과용, 낭

성 섬유증
3)

등으로 인한 저염소혈증이 원인이 되어

Bartter 증후군과 유사한 소견이 나타난다.
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중등도 탈수증으로 입원한 3개월 남아에서 선천성 비

후성 유문 협착증의 합병증으로 저칼륨혈증, 저염소성

대사성 알카리혈증, 고레닌혈증, 고알도스테론혈증, 정

상 혈압 및 부종결여와 요중 클로라이드 농도의 감소

등을 동반하는 가성 Bartter 증후군 1례를 경험하 다.

이는 비후성 유문 협착증이라는 기질적 이상이 내분비

학적 이상을 초래한 특이한 증례로 문헌 고찰과 함께

보고하는 바이다.

증 례

환 아:남○기, 만 3개월, 남아

주 소:성장 지연, 만성 구토, 중등도 탈수

기왕력 및 가족력:환아는 셋째 아이로 만삭으로

정상 분만 되었으며 모유를 수유하 고, 예방접종은

비후성 유문 협착증에 의한 가성 Bartter 증후군 1례

부산 왈레스 기념 침례병원 소아과

김윤희·이태호·김홍배

A Case of Pseudo-Bartter's Syndrome Due to

Hypertrophic Pyloric Stenosis

Yoon Hee Kim, M.D., Tae Ho Lee, M.D. and Hong Bae Kim, M.D.

Department of Pediatrics, Wallace Memorial Baptist Hospital, Pusan, Korea

We report a 3-month old boy admitted to our hospital with Bartter's syndrome like symptoms

and laboratory findings, which were vomiting, failure to thrive, hypochloremic and hypokalemic

metabolic alkalosis associated with hyperreninemia, hyperaldosteronism and normal blood pressure.

However, the urine chloride level was low. Hypertrophic pyloric stenosis was diagnosed through

abdominal ultrasonography. Fredet-Ramstedt operation was done after electrolyte correction. After

surgery he made a good recovery and gained body weight. The electrolytes maintained within a

normal limit without any potassium supplementations after surgery. Differential diagnosis from

Bartter's syndrome was made on the basis of a decrease in urine chloride and the non-necessity

for potassium supplementation after surgery. It is relatively rare for hypertrophic pyloric stenosis

to induce pseudo-Bartter's syndrome. The importance of considering this diagnosis in such cases

is discussed. (J Korean Pediatr Soc 2002;45:1430-1434)

Key Words : Pseudo-Bartter's syndrome, Hypertrophic pyloric stenosis
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계획대로 시행하 다. 모친은 임신 중이나 주산기에

특별한 질환에 이환 되었거나 약물을 복용한 적이 없

으며 가족이나 부모 양 가계에 특별한 소견은 없었다.

현병력:출생 시 체중 3700 g으로 건강하고 체중

증가 있었으며, 생후 3주부터 하루 2-3회의 비담즙성

구토와 식욕 부진이 지속되었으나 특별한 치료나 검

사는 받은 바 없었다. 입원 시 생후 3개월로 3,600 g

으로 출생 당시보다 체중이 감소되어 있었다.

진찰 소견:외관상 힘이 없어 보이고 체중 3,600

g, 신장 53 cm, 두위 38 cm, 가슴둘레 39 cm로 모

두 3 백분위수 이하 다. 체온 36.7℃, 맥박 144회/분,

호흡수 46회/분, 혈압은 80/40 mmHg 다. 전신적

양상태는 불량하 고, 중등도 탈수 증상으로 입술 및

구강 점막은 건조하 다. 폐 및 심장에는 이상 소견이

없었고, 간장은 1 cm 가량 촉지 되었으나 종괴나 비

장은 촉지 되지 않았다. 신경 반사는 정상이었다.

검사 소견:혈액 검사상 혈색소는 11.9 gm/dL, 헤

마토크리트는 33.8%, 백혈구수 19,600/mm
3
, 전해질은

Na 126 mEq/L, K 2.8 mEq/L, 동맥혈 검사상 pH

7.69, HCO3 40.6 mmol/L, base excess 19.1 mmol/

L로 저칼륨혈증, 저염소성 대사성 알칼리혈증을 나타

냈다. 앙와위 혈중 레닌치는 8.75 ng/mL/hr로 증가되

어 있고, 혈중 알도스테론치는 337.08 pg/mL로 현저

히 증가되어 있었다. 요중 K 20.5 mEq/L, Na 12

mEq/L, Cl <10 mEq/L 다.

방사선 소견:방사선 검사상 골연령은 지연되지 않

았고, 단순 복부 X-선상 위팽만 소견 보 으며(Fig.

1), 복부 초음파상 위유문부의 직경이 16.8 mm, 길이

가 24 mm로 비후성 유문 협착증에 합당한 소견을

보 다(Fig. 2).

치료 및 경과:입원 시 저칼륨혈증, 저염소성 대사

성 알카리혈증을 교정하여 Na 135 mEq/L, K 3.2

mEq/L, Cl 85 mEq/L, HCO3 30 mmol/L까지 유지

한 후 비후성 유문 협착증을 수술 교정하 다. 이후

특별히 칼륨 보충이나 인도메타신 등 투여 없이도 정

상 전해질이 유지되었다.

Fig. 1. Erect abdominal X-ray finding shows gas-
eous distension of stomach and fecal retention in
colon.

Fig. 2. Abdominal ultrasonography shows cervix
sign in Hypertrophic Pyloric Stenosis. (A) Pyloric
muscle thickness measuring 6.1 mm. Pyloric canal
length 24 mm. (B) Pyloric canal diameter 16.8 mm.
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고 찰

1962년 Bartter 등
1)
이 2례의 환아를 보고한 이후

전 세계적으로 다양한 범위의 저칼륨성 대사성 알카

리혈증이 다양한 연령, 다양한 임상형태로 보고되어

여러 질병명으로 불리어 왔다. 근래 분자 생물학의 진

보로 유전학적 배경이 밝혀지면서 Bartter 증후군을

하나의 질병이 아닌 비슷한 증상을 나타내는 서로

접하게 연관된 질병들의 집합으로 보고있다. Bartter

증후군은 첫째 신생아 Bartter 증후군, 둘째 전형적

Bartter 증후군, 셋째 Gitelman 증후군으로 나뉘며
4)
,

학자에 따라서 넷째 가성 Bartter 증후군까지 포함하

여 네가지 소군으로 분류하기도 한다
5)
.

첫째, 신생아 Bartter 증후군에서는 Na
＋
-K

＋
-Cl

－

cotransporter 유전자(locus SCLI2A1, chromosome

15q15-21)와 K
＋

channel(ROMK) 유전자(locus

KCNJ1, chromosome 11q24-25)의 변이가 발견되었

다
6)
. 둘째, 전형적 Bartter 증후군의 몇 명의 환아에

서는 Cl
－

channel 유전자(locus ClC-kb, chromo-

some 1p36)의 결손, 과오 돌연변이 또는 난센스 변이

가 발견되었다. 셋째, Gitelman 증후군은 염색체

16q13에 위치한 thiazide sensitive Na
＋
-Cl

－
co-

transporter locus와 관련이 있어 상염색체 열성형태

로 유전된다
7)
. 넷째, 가성 Bartter 증후군은 Bartter

증후군과 같은 저칼륨성 저염소성 대사성 알카리증이

있으나 신세뇨관에 기질적인 병변은 없다. 심각한 구

토, 이뇨제 또는 하제의 과용, 낭성섬유증, 만성적인

클로라이드 결핍 식이, 거식증, 주기적인 구토증 등으

로 인한 저염소혈증이 주된 원인이다.

Bartter 증후군의 정의가 확립되면서 대두된 통일

된 병인 가설을 보면 여러 생화학적, 내분비적 이상들

은 서로 접하게 연관되어 하나의 악순환을 이루어

일차적 결함과 이차적 이상을 감별하기 어렵다
5)
. 과거

에 주장되어 오던 ‘안지오텐신 혈관 반응 감소설’, ‘나

트륨배설촉진 펩티드설’, ‘kaliuria설’, ‘고프로스타 란

딘설’은 모두 신빙성을 잃고 Bartter 증후군에서는 신

수송 결손(renal transport defect)이 일차적 원인이

며, 가성 Bartter 증후군에선 신외 클로라이드 소실이

주된 병인이라고 보고 있다. 1962년 Bartter는 안지오

텐신에 대한 혈관 반응의 일차적 결손을 제안하 으

며 이에 따른 혈류용적의 증가와 Na
＋
의 체류를 예상

하 으나 실제적으로 혈류용적의 감소가 발견되면서

이 이론은 곧 부정되었다. 현재 Bartter 증후군에서

나타나는 혈관 반응의 장애는 혈류량 감소, 프로스타

란딘 합성 증가와 nitric oxide(NO)의 혈관 확장에

따른 이차적인 현상으로 보고 있다. 나트륨배설촉진

펩티드 과생성이 원인이라는 가설도 있으나 이와 관

련된 유전이상이 발견되지 않으면서 이 또한 이차적

인 현상일 것으로 생각되어 지고 있다. 칼륨뇨증과 프

로스타 란딘이 Bartter 증후군의 가장 궁극적인 역할

을 한다는 가설은 프로스타 란딘 합성 억제제인 인

도메타신이 프로스타 란딘 생성과 혈장 레닌 활성도

및 요중 알도스테론을 감소시키는 것이 관찰되면서

지지되었다. 그러나 현재는 만성적인 저칼륨혈증과 안

지오텐신 과잉에 따른 이차적인 현상으로 고려되고

있다. 1970년대 이후 가장 각광받고 있는 이론은 일

차적인 신성 염화나트륨 수송 결손이 그 원인으로 분

자 생물학의 발전과 더불어 신관의 다양한 부위에서

염화나트륨 수송 이상을 초래하는 유전학적 배경들이

밝혀졌다.

임상증상은 다양하나 대부분 저칼륨혈증에 의한 증

상들이다. 아와 소아에서는 성장장애, 식욕부진, 수

유능력 감소, 다뇨, 다음, 변비, 구토와 근력 약화가

나타난다. 신생아 Bartter 증후군은 출생 전 또는 출

생 직후 의심될 수 있다. 임신 중 양수과다증의 병력

이 있으며 양수 검사 시 나트륨, 칼륨, 프로스타 란

딘은 정상이나 클로라이드는 증가되어 있다
8)
. James

등
9)
은 이 질환을 가진 환아에서 마른 체형과 돌출된

이마, 몸에 비해 큰 머리, 큰 눈과 튀어나오는 귀, 입

가장자리가 늘어져 찡그리는 표정을 짓는 특징적인

삼각형의 안면 소견을 기술하 다. 전형적 Bartter 증

후군은 증상이 신생아 또는 2세 이하에서 시작되며

식염에 대한 갈망을 보이고, 쉽게 탈수에 빠지며 근육

경련, Chvostek 징후, 경련과 간축증, 드물게는 구루

병, 신석회증, 지능 저하 등이 보인다. Gitelman 증후

군은 신생아형에 비해 경한 양상으로 20세 이후 증상

이 나타난다. 피로감, 근력 약화, 그리고 반복적 테타

니가 나타난다
10)
.

검사 소견으로 저칼륨혈증, 저염소성 알카리혈증으

로 고레닌혈증, 고알도스테론혈증과 정상 혈압은 진단

에 필수적이다. 요중 포타슘과 클로라이드 소실이 보

인다. 혈중과 요중 프로스타 란딘이 높게 측정되는

경우가 흔하다. 고프로스타 란딘혈증은 수분 소실과
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전해질 소모에 따른 이차적인 현상이며 적절한 수분

과 전해질 공급으로 억제가 가능하다
11)
. Gitelman 증

후군에서는 특징적으로 저마그네슘혈증, 고마그네슘뇨

증, 저칼슘혈증이 나타난다.

가성 Bartter 증후군은 Bartter 증후군과 치료와

예후가 달라 감별이 중요하나, 임상증상과 검사소견의

유사점으로 감별이 어렵다. 특히 이뇨제를 장기간 복

용한 경우, 습관적으로 토한 경우에 환자들 대부분이

사실을 부인하여 문진에만 의존하여 감별할 경우

Bartter 증후군으로 오진될 수 있다. Bartter 증후군

의 특징으로 생각되어지던 신사구체 부위장치의 과증

식 및 증가된 요중 프로스타 란딘 소견도 구토로 비

롯된 저칼륨혈증 및 탈수로 효과적 순환량이 감소된

다른 상태에서도 관찰되어
12)

종래의 Bartter 증후군의

진단 기준의 의미가 점점 희석되고 있으며 가능성 있

는 다른 질환에 대한 배제적 진단이 강조되고 있다
13)
.

가성 Bartter 증후군과 Bartter 증후군 감별에 사용되

는 중요한 검사중의 하나가 요중 클로라이드 농도이

다
14)
. 가성 Bartter 증후군은 구토, 설사, 이뇨제 악용

등으로 인한 이차적인 염소 부족이 원인으로 요중 클

로라이드 농도의 감소가 초래 될 수 있다. 반면

Bartter 증후군은 기질적 신병변이 원인이 되어 일차

적으로 클로라이드 재흡수 장애로 요중 클로라이드

배설이 증가된다. 구토로 인한 가성 Bartter 증후군에

서는 체내 클로라이드 결핍 및 세포외액량 감소에 의

해 신장의 클로라이드 재흡수가 촉진되어 요배설이

감소된다
15)
. 구토가 원인이 된 경우 요중 클로라이드

가 10 mEq/L 이하로 측정되어 그 이상으로 상승되는

Bartter 증후군과 이뇨제로 인한 가성 Bartter 증후군

과 감별된다
16)
. 이뇨제 복용환자에서는 복용 시기가

중요하여 이뇨제 작용시간이 지나고 세포외액량의 감

소 효과만이 남아 있을 때 요중 나트륨 및 칼륨 뿐

아니라 클로라이드도 감소된 소견을 보일 수 있다. 특

히 푸로세마이드 같이 작용시간이 짧은 이뇨제의 복

용 시 하루 중에도 기폭이 심한 요 전해질의 변화가

관찰된다. 따라서 이뇨제에 대한 약물 도핑 검사의 객

관적 결과도 중요하다
17)
. 감별 대상 환자들에게 일정

한 식이를 공급하 을 때 Bartter 증후군의 경우는

식이량과 비례하여 요중 클로라이드와 칼륨이 증가하

는 반면 가성 Bartter 증후군은 요중 나트륨과 칼륨

에 비하여 클로라이드량이 감소되어 있다
18)
.

치료는 수분 및 전해질 보충과 약물 치료로 나눌

수 있다. 신생아 Bartter 증후군에서 출생 즉시 탈수

와 전해질 이상을 교정해야 한다. 인도메타신과 칼륨

보충이 치료의 초석 역할을 한다. 전형적 Bartter 증

후군의 경우 칼륨 보충이 필수적이지만 충분하지 않

은 경우가 많다. 칼륨 제재의 투여로도 저칼륨혈증이

쉽게 교정되지 않는 이유로는, 칼륨 투여는 Na
＋
-K

＋

ATPase를 활성화시켜 칼륨배설을 더욱 조장하기 때

문이다. 소변의 칼륨 배설을 억제시키는 이뇨제인 트

리암테렌, 아미로라이드 등도 사용되며, 알도스테론

길항제인 스피로노락톤이나, β-차단제인 프로프라놀

도 사용되기도 하나 확실한 효과는 기대하기 어렵다
19)
. 프로스타 란딘 합성 억제제인 인도메타신, 이부

푸로펜, 아스피린과 케토프로펜이 사용된다. 이러한

약제는 레닌, 알도스테론, 프로스타 란딘 합성을 억

제하고 안지오텐신에 대한 승압작용을 개선시키나 신

장에서의 클로라이드 재흡수율을 개선시키지 못하므

로 칼륨 소실을 완전히 방지하지는 못하는 것으로 되

어 있다
20)
. Gitelman 증후군에서 주된 치료는 평생

마그네슘을 보충하는 것이다. 이외 대사이상, 요중 칼

슘 소실, 저칼륨혈증을 교정하고 알도스테론 길항제를

투여할 수 있다. 가성 Bartter 증후군의 치료는 기저

질환을 확인 치료해야 한다.

이 환아에서는 성장 장애, 저칼륨혈증, 저염소성 대

사성 알카리혈증, 고레닌혈증, 고알도스테론혈증, 정상

혈압과 부종결여로 첫 진찰시 Bartter 증후군을 더

의심하 으나 Bartter 증후군과는 달리 요중 클로라이

드 농도가 감소되어 있었고, 초음파검사로 확진된 비

후성 유문 협착증을 수술 교정한 후 Bartter 증후군

에서 필요로 하는 칼륨 보층, 인도메타신등의 공급 없

이도 전해질이 정상 수준으로 유지되었다는 점에서

가성 Bartter 증후군으로 진단하 다. 발생기전은 다

음과 같을 것으로 추정된다. 환아는 비후성 유문 협착

증으로 인한 심각한 만성적 구토로 염소와 수분소실

이 있었으며, 저염소혈증과 순환 혈액량 감소로 신사

구체부근장치가 항진되어 레닌-안지오텐신-알도스테

론 축이 항진되었다. 알도스테론은 염분의 재흡수를

증가시키고 원위세뇨관에서 포타슘 배설을 증가시켜

소변으로 배출되었다. 혈중 포타슘 결핍으로 신장의

프로스타 란딘 E2(PGE2)가 증가되어 레닌 분비가

늘면서 고알도스테론혈증이 심화되었다.

비후성 유문 협착증의 합병증으로서 가성 Bartter

증후군이 생기는 경우
21)
는 희귀하다. 그러나, 비후성
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유문 협착증외에도 장회전이상
15)
과 같은 위장관 기형,

구토, 이뇨제 또는 하제의 과용, 낭성 섬유종 등으로

인한 저칼륨혈증, 저염소성 대사성 알카리혈증, 고레

닌혈장증, 고알도스테론혈증, 정상 혈압과 부종결여란

Bartter 증후군시 나타나는 임상형태가 보일 때 요중

클로라이드 농도의 검사로 가성 Bartter 증후군과의

감별이 가능하다.

요 약

저자들은 성장 장애, 만성적인 구토, 저칼륨혈증,

저염소성 대사성 알카리혈증, 고레닌혈증, 고알도스테

론혈증, 정상 혈압과 부종결여 등의 Bartter 증후군의

임상형태를 보 으나 요중 클로라이드 농도가 감소되

어 있고 초음파 검사상 비후성 유문 협착증으로 진단

수술 후 칼륨과 프로스타 란딘 억제제 등의 약물치

료 없이도 회복된 가성 Bartter 증후군을 1례 경험하

기에 문헌 고찰과 함께 보고하는 바이다.
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