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全科就诊的1例Gitelman综合征患者诊疗体会

付裕 张雪峰

Gitelman综合征是常染色体隐性遗传的肾小管

疾病，又称为家族性低钾-低镁血症[1]。欧洲人患病

率约为 1/40 000[2]，我国人口患病率鲜有报道，但有

研究表明亚洲人的发病率可能更高[3]。该病最常见

的临床症状是四肢无力和麻木，严重患者也可出现

肌肉痉挛、肢体抽搐、烦渴、夜尿增多、胸闷、心悸和

呼吸困难等，主要临床特征为低血钾、低血镁、碱中

毒、低尿钙、肾素-血管紧张素水平升高而血压正常

或偏低[4]。该病不常见，因此在临床上容易误诊漏

诊，本文报道1 例全科就诊的Gitelman综合征患者，

旨在提高全科临床医师对本疾病的认识。

1 临床资料

患者，女性，56 岁，因“反复乏力2年，再发加重

5 d”收住入院。患者2年前开始无明显诱因下出现

全身乏力，至当地医院就诊，考虑“低钾血症”，予补

钾治疗后好转；2年来乏力症状反复出现，未重视未

治疗；5 d前感冒后自觉乏力症状较前加重，双下肢

为主，感烦渴、胸闷、心悸等，至当地医院就诊，查血

钾2.58 mmol/L，予静脉及口服补钾治疗2 d，复测血

钾 2.48 mmol/L，仍有乏力症状，故来我院进一步诊

治。既往体健，否认慢性腹泻病史，否认有利尿剂、激

素等药物服用史，饮食及睡眠可，无烟酒等不良嗜好；

育有1子，体健；家中母亲及哥哥有“低钾血症”病史。

查体：体温36.9 ℃，血压103/68 mmHg，脉搏78 次/分，

呼吸20 次/分，心肺腹（-），四肢肌力、肌张力正常，腱

反射正常，双侧巴氏征阴性，双下肢无浮肿。辅助检

查：血气分析：标准碳酸氢根浓度28.1 mmol/L，标准

剩余碱 4.1 mmol / L，实际剩余碱 4.1 mmol / L，
pH7.46；生化分析：钾 3.04 mmol/L，总钙 1.87 mmol/L，

镁 0.37 mmol/L；高血压三项：血管紧张素Ⅰ（卧

位）0.76 ng/ml，血浆肾素活性 2.46 ng·ml-1·h-1，血

管紧张素Ⅱ 95.88 pg /ml；醛固酮测定（卧位）

208.02 pg/ml；24 h 尿电解质：钾 28.14 mmol/L，钠
112.7 mmol/L，氯 119.7 mmol/L，总钙 0.16 mmol/L，
24 h 尿量 1 500 ml，24 h 尿钾 42.21 mmol，24 h 尿

钠 169.1 mmol，24 h 尿氯 179.6 mmol，24 h 尿钙

0.24 mmol。血常规、肝肾功能、血糖、血脂、甲状腺

功能、心肌酶谱、肿瘤标记物、风湿免疫指标、生殖

激素水平等均正常。常规心电图：1、窦性心律；

2、ST改变（V4、V5、V6水平下移0.05 mV）。彩超：肝、

胆、胰、脾、肾未见异常；双侧甲状腺、甲状旁腺未见

异常；双侧颈动脉、双侧肾动脉、四肢血管彩超未见

异常。胸部及肾上腺CT未见异常。入院诊断：低钾

血症。治疗：入院后予静脉及口服补钾，每日补钾

6～9 g，门冬氨酸钾镁片补镁（每片含门冬氨酸钾

0.158 g，门冬氨酸镁 0.14 g）2 片/次，3 次/日；入院

5 d后复测血钾3.79 mmol/L，血镁0.46 mmol/L，乏力

症状改善、无烦渴后出院。出院后门诊口服氯化钾

颗粒 1.57 g/次，2 次/日，门冬氨酸钾镁片 2 片/次，

3 次/日。出院后每周来门诊复测电解质，血钾波

动在 3.22～4.13 mmol /L 之间，血镁波动在 0.41～
0.46 mmol/L 之间；对受检者基因组 DNA 中共约

20 000 个基因的外显子及±10bp内含子区域进行了

高通量测序和分析，检出与受检者临床信息相关的

SLC12A3基因 2 种致病性变异（见表 1、封三图 4）；

确诊Gitelman综合征后门诊转至肾内科专科治疗。

表1 患者基因检测结果

基因

SLC12A3

SLC12A3

染色体位置

chr16∶568
99326

chr16∶569
28555

转录本号

NM_00033
9.3

NM_00033
9.3

核苷酸改变

c.179C＞T
（p.Thr60Met）
c.2660+1G＞A

合子性

杂合

杂合
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2 讨论

1966 年，Gitelman首先报告了 3 例临床表现为

低钾、低镁、低尿钙、代谢性碱中毒的临床患者，命

名为Gitelman综合征[5]。实验室检查具有以下特点：

①低血钾、高尿钾、代谢性碱中毒；②低血镁、高尿

镁；③血浆肾素-血管紧张素水平升高；④血压正常

或偏低；⑤低尿钙；⑥肾脏超声检查正常。Gitelman
综合征的明确诊断取决于 SLC12A3中双等位基因

失活变异的基因检测[6]。

乏力是全科医生临床诊疗的常见未分化疾病，

本例患者乏力是明确的低钾血症引起，但患者无利

尿剂、激素、复方甘草酸苷片等易引起低钾药物服

用史，无慢性呕吐、腹泻病史，不挑食、胃纳佳，当地

医院补钾效果欠佳，此时寻找低钾血症病因至关重

要；仔细询问病史后得知患者有家族性低钾血症病

史，通过患者入院后辅助检查，有低血钾、低血镁、

碱中毒、血浆肾素及醛固酮增高、血压正常等特征，

查阅文献后考虑符合Gitelman综合征表现，故进一

步完善了基因检测，发现 SLC12A3基因变异，进而

明确了诊断。

1996 年，Simon 等[7]克隆了 SLC12A3 的 cDNA，

其编码产物为位于肾脏远曲小管上的钠-氯共同转

运 体（Na＋- Cl－- contransporter，NCCT），并 认 为

SLC12A3基因突变是Gitelman综合征的致病原因。

生理情况下，通道蛋白NCCT是机体维持水、电解质

平衡的一道重要防线，但 SLC12A3 基因变异导致

NCCT结构和功能障碍时，远曲小管中Na+和Cl-的再

吸收减少，继而促使K+和H+的排泄增加，从而出现

低钾和代谢性碱中毒的特征；低血镁是由NCCT定

位的镁离子瞬时受体电位阳离子通道 6（TRPM6通

道）的表达下调，从而使Mg2+的重吸收减少引起的；

Na+重吸收减少，Na+/Ca2+交换增加，Ca2+重吸收增加，

导致尿钙减少[8]。

Gitelman综合征目前无根治办法，无症状患者

可不治疗，只需定期检测电解质情况；出现低钾、低

镁血症以补充治疗为主，纠正电解质紊乱，缓解症

状，低钾推荐静脉及口服补钾治疗，低镁推荐口服

补镁治疗，如血镁上升缓慢可口服醛固酮受体拮抗

剂治疗；Gitelman综合征预后良好，部分患者需要长

期服药，少数患者会进展为慢性肾功能不全。

Gitelman综合征临床并不常见，症状亦不典型，

全科医师对该病认识不够，导致误诊、漏诊率增加，

而早期诊断和及时治疗对于改善患者的预后至关

重要。全科医生在仔细询问病史的同时，需查阅相

关专业书籍及文献，更新专业知识，开阔临床诊疗

视野，在诊治常见病的同时能够了解罕见疾病，做

好专科转诊及随访，做好居民健康的“守护人”。
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