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저칼슘혈증, 고인산혈증, 부갑상선호르몬 저항성을 보인 거짓 부갑상선기능저하증1B 증례 1예

강동경희대학교 내과1
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대 한 내 과 학 회

거짓 부갑상선기능저하증은 부갑상선호르몬에 대한 저항성, 저칼슘혈증, 고인산혈증이 특징인 드문 대사 질환이며, Albright hereditary 
osteodystrophy 임상양상 여부, 부갑상선호르몬에 대한 소변의 cAMP 반응, GNAS 돌연변이, PTH 이외의 다른 호르몬에 대한 저항성 

여부에 따라, type 1A, 1B, 2로 분류할 수 있다. 본 증례는 저칼슘혈증, 고인산혈증, 부갑상선호르몬 저항성 소견에 AHO 양상이 없고, 
GNAS 유전자 돌연변이가 없는 PHP1B 증례 1예를 보고한다. 고혈압, 이상지질혈증이 진단된 54세 남자가 흉부 불편감으로 시행한 

혈액 검사상 저칼슘혈증, 고인산혈증이 보였고, 심실조기수축 및 짧은 QT 가 관찰되었다. 저칼슘혈증의 가족력은 없었다. 저신장, 단지증, 
이소골화와 같은 AHO 임상양상은 관찰되지 않았으나, Ca 6.73 mg/dL, ionized Ca 0.83 mmol/L, 25-OH vit D 20.5 ng/mL로 저하, 
iPTH 197.0pg/mL, CTx 1.140ng/mL로 상승되어 있었다. 저칼슘혈증과 PTH 증가를 보일수 있는 원인으로 가성부갑상선기능저하증이 

의심되었다. Ellsworth-Howard 검사 상 Recombinant PTH (Forsteo 40 μg) 투여 전, 후 소변의 cyclic AMP 차이는 4배로 10배에 

비해 낮아 cyclic AMP의 반응이 저하되어 있었다. 유전자 검사에서 GNAS coding sequence에 pathogenic variant는 관찰되지 않아 

거짓 부갑상선기능저하증 1b형으로 진단하였다. 또한 Gsα 활성도와관련 basal pituitary hormone 검사 시행하였으나 모두 정상 소견을 

보였고, BMD상 T score는 L1-L4: -0.2, Femur neck: -1.0 이었다. 그후 환자는 탄산칼슘과 cholecalciferol을 복용하며 호전되었다. 
본 증례를 통해 저칼슘혈증, 고인산혈증, 부갑상선호르몬 증가, AHO 양상이 없고, Ellsworth-Howard test에서 소변의 cyclic AMP 반응 

저하로 PTH 저항성 소견에 GNAS 유전자 돌연변이가 없는 PHP1B 증례 1예를 진단하였기에 보고하는 바이다.


