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기텔만 증후군 환자에서 이뇨제를 이용한

신청소율검사의 진단적 가치
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목 적: 기텔만 증후군은 원위세관의 의 유전자 변이에 의해 발생하는 상염색체 열성 유전Na-Cl cotransporter (NCCT)

의 염류 소실성 신병증이다 일반적으로. SLC12A3 유전자의 돌연변이를 확인하는 것을 기텔만 증후군 진단의 표준 방법

으로 사용하지만 이뇨제를 사용한 신 청소율 검사를 통해 기텔만 증후군과 같은 신세관 질환의 진단에 도움을 받을 수

있다 기텔만 증후군 환자의 진단에 있어서 이뇨제를 이용한 신 청소율 검사의 진단적 가치를 알아보고 여러 가지 신 청.

소율 지표들 사이의 진단적 우월성을 평가해 보았다.

방 법: 임상적으로 기텔만 증후군으로 평가할 수 있었던 명의 환자를 대상으로 연구를 진행하였고 명의 건강한 자발16 1

적 지원자와 신경성폭식증으로 구토가 반복되는 명의 환자를 대조군으로 정하여1 SLC12A3, CLCNKB 유전자 변이 검

사와 와 를 이용한 신 청소율 검사를 시행하였다 신 청소율 지표로furosemide (FUR) thiazide (HCT) . FENa, FECl, CCl

과 을 구하였다DFCR (distal fraction of chloride reabsoprtion) .

결 과: 모든 환자들은 정상혈압의 저칼륨성 대사성 알칼리증을 나타냈다. SLC12A3 돌연변이는 명12 (75%, 8 compound

에서 관찰되었지만 다른 명에서는 관찰되지 않았다heterozygous, 4 homozygous mutations) 4 . CLCNKB 돌연변이는

모든 환자에서 관찰되지 않았다 모든 환자들은 투여에 대한 반응이 감소되어 있었다 의 범. thiazide (FENa(HCT/Basal)

위는 기텔만 환자들에서 의 범위는 각각0.75-5.74). FENa (HCT/FUR), FECl (HCT/FUR), FENa (HCT/FUR) 0.05-Δ

이었고 대조군에서는 으로 나타나 겹치는 범위 없0.24, 0.05-0.30, -0.05-0.14 0.38-0.39, 0.31-0.38, 0.34-0.36

이 명확하게 구분되었다 및 은 과 을 제외하고는 환자군과 대조군. FECl, CCl DFCR FEC l(HCT/FUR) CCl (HCT/FUR)Δ

에서 범위가 서로 겹쳤다.

결 론: 기텔만 증후군은 SLC12A3 유전자 돌

연변이 분석 대신에 이뇨제를 이용한 신 청소

율 검사 및 임상적인 특징을 통해 진단할 수

있으며 여러 가지 신 청소율 지표 가운데

관련 수치들이 진단에 보다 유용하였FENa

다.
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