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요약 

일차성 신증후군은 매년 10만 명의 어린이 중 1-3명에서 새로 발생한다. 약 85%의 환자에서

는 글루코코르티코이드 치료 후 단백뇨가 완전히 관해되며, 글루코코르티코이드 치료 후 4-

6주 이내에 완전히 관해되지 않는 경우 스테로이드 저항성 신증후군 (steroid-resistant 

nephrotic syndrome, SRNS)이라고 한다. 스테로이드 저항성 신증후군 환자의 10-30%에서 

족세포(podocyte) 관련 유전자의 돌연변이가 발견되며, 그 외의 경우는 면역과 관련된, 아직 

밝혀지지 않은 순환 인자에 의한 것으로 추정된다. 스테로이드 저항성 신증후군의 진단 및 

치료는 쉽지 않은데, 그 병인이 다양하고, 추가적인 면역억제치료에도 불구하고 관해가 잘 

오지 않으며, 말기신부전으로의 진행 및 신이식 후의 재발 등 심각한 합병증이 동반되기 때

문이다. 국제소아신장학회(International Pediatric Nephrology Association, IPNA)의 소아신

장 전문의 및 신장 유전학자, 신장 병리학자 및 성인신장 전문의를 포함한 전문가 팀은 이러

한 소아 스테로이드 저항성 신증후군의 진단 및 치료에 대한 종합적인 임상 진료 권고문을 

개발하였다. 이 팀은 9 개의 PICO (대상 환자 (Patient) 또는 인구 (Population), 중재 

(Intervention), 비교분류 (Comparator), 결과 (Outcome)) 문항에 대하여 체계적 문헌 검토를 

수행하였으며, 의견일치 회의를 통해 권고문을 생성하였고 등급을 부여하였다. 환자 대표와 

외부 영양사의 자문을 받았으며, 소아신장 전문의로 이루어진 투표 패널의 의견을 반영하였

다. 추가적으로 후속 연구에 대한 권고도 수록하였다.  

 

핵심 단어: 스테로이드 저항성 신증후군  어린이  만성콩팥병  유전  결과  소아과학  면

역억제 치료  



도입 

일차성 신증후군은 심한 단백뇨, 저알부민혈증 또는 부종을 특징으로 하며 [1, 2], 16세 미만 

어린이 10만명당 1-3명이 새로 발병한다 [3-5]. 약 85%에서 표준 용량의 경구 프레드니솔론 

또는 프레드니손 매일 치료 후에 단백뇨가 완전히 관해된다 [6]. 치료 4-6 주 후에도 관해되

지 않은 경우는 스테로이드 저항성 신증후군 (steroid-resistant nephrotic syndrome, SRNS)

으로 추정된다 [7]. 스테로이드 저항성으로 판단하기 위해 필요한 스테로이드 사용 기간은 

논란의 여지가 있으며, 보다 긴 기간(6-8 주)의 치료 또는 추가적인 정맥내 메틸프레드니솔

론 (methylprednisolone, MPDN) 고용량 치료에도 불응하는 경우에 저항성으로 진단하기도 

한다 [6]. 

가족성 SRNS가 아닌 환자의 10-30%에서 족세포 (podocyte) 관련 유전자의 돌연변이가 검

출되는 반면, 그 외의 경우에는 아직 밝혀지지 않은 순환 인자가 관여할 것으로 추정된다 [8, 

9, 10]. SRNS의 주요 조직 병리 소견은 국소 분절 사구체 경화증 (FSGS), 미세변화질환 

(MCD) 및 미만사이질경화증 (diffuse mesangial sclerosis)이다. 유전성 SRNS이 아닌 경우에

는 대개 레닌-안지오텐신-알도스테론 시스템 억제제 (RAASi) 및 칼시뉴린 억제제 (CNI)로 치

료한다. 이 치료로 전체 환자의 50-70%에서 완전 또는 부분 관해가 일어난다 [6, 7]. 

SRNS의 치료는 그 병인이 다양하고, 추가적인 면역억제치료에도 불구하고 관해가 잘 오지 

않으며, 약물 부작용, 감염, 혈전증, 말기 신부전 (ESKD)으로의 진행, 신장 이식 후 재발 등의 

합병증이 동반되므로 어렵다 [11]. SRNS을 가진 소아의 진단 및 치료에 관하여 근거를 기반

으로 하여 체계적으로 개발된 권고는 Kidney Disease: Improving Global Outcomes (KDIGO)

의 사구체신염 가이드라인 [6]을 제외하고는 현재 없는 상황이다. 따라서 국제소아신장학회

는 2018 년 12 월에 임상 진료 권고문 (CPR) 작업 그룹을 소집하여 SRNS을 가진 아동의 진

단 및 치료를 위한 임상 진료 권고문을 개발하였다. SRNS 환자의 주요 임상결과에 관한 후

속 연구에 대한 권고도 함께 제시하였다. 

방법 

가이드라인 프로젝트의 개요 

본 지침은 진료 지침을 위한 RIGHT (Reporting Items for practice Guidelines in HealThcare) 

선언을 준수하였다 [12]. 총 세 집단 - 핵심 리더, 외부 전문가 및 투표 패널 - 이 구성되었다. 

핵심 리더 집단은 소아신장학자, 신장 유전학자, 역학자, 성인신장학자 및 신장병리학자를 

포함한 18 명의 국제소아신장학회 회원으로 구성되었다. 핵심 리더 집단의 전문분야 및 책

임분야는 부록 표 S1에 수록하였다. 외부 전문가는 환자 대표 3 명과 영양사 1 명으로 구성

되었다. 환자 대표는 지역부모협회 내에서 핵심 리더 집단이 제공한 원고를 검토하였고, 그



들의 제안은 본 권고에 반영되었다. 투표 패널은 SRNS 치료에 대한 전문 지식을 갖춘 국제

소아신장학회 지역대표 3-5 명을 포함하여 23 명의 소아신장 전문의로 구성되었다. 투표 패

널은 전자 설문지를 이용하여 5 점 척도 (매우 동의하지 않음, 동의하지 않음, 미정, 동의함, 

매우 동의함)를 사용하여 동의 정도를 제시하였으며 (Delphi 방법), 70% 수준의 합의를 달성

하지 못한 주제는 핵심 리더 집단이 수정한 후 투표 패널이 다시 평가하여 동의 수준이 70% 

이상이 될 때까지 수정 및 재심의 하였다.  

PICO 질문 개발 

본 지침에서는 PICO (대상 환자 (Patient), 중재 (Intervention), 비교분류 (Comparator), 결과 

(Outcome)) 문항을 다음과 같이 마련하였다 [13]:  

대상 환자: 스테로이드 저항성 신증후군에 이환된 3개월 이상 18세 미만의 어린이 

중재 및 비교분류: 치료군과 비치료군, 기타 치료군 및 위약군 

제시된 결과: 관해유도 효능 및 약제부작용을 포함한 진단, 치료, 추적관찰 관련 권고 

문헌 검색 

PubMed 데이터베이스에 2019년 9월15 일까지 출판된 논문을 조사하였으며, 사람을 대상

으로 영문으로 작성된 논문으로 한정하였다. 소아 SRNS에 관한 무작위 대조 시험 

(Randomized clinical trial, RCT)의 체계적 고찰, RCT, 전향적 비대조 시험, 관찰 연구, 소아 

SRNS의 진단 및 치료에 관한 등록연구 등이 포함되었다. 가능한 경우, 개정된 소아 SRNS의 

치료에 관한 코크란 체계적 고찰에 수록된, 상대위험도를 이용한 RCT의 메타분석을 인용하

였다 [14]. 본 임상 진료 권고문에 활용된 추가적인 세부 사항과 이용된 문헌의 요약은 부록 

표 S2 – S5 수록되었다. 

등급 체계 

본 지침은 미국소아과학회의 등급 체계를 준수하였다 (그림 1; [16]). 근거 수준은 높음 (A), 

보통 (B), 낮음 (C), 매우 낮음 (D) 또는 해당 없음 (X)으로 분류된다. 해당 없음 (X)은 이익이

나 피해가 명백하기 때문에 검증 연구를 수행할 수 없는 예외적인 상황을 말한다. 이것은 치

료적 조치와 안전성 변수의 금기 표시에 사용된다. 권고의 정도는 강, 중등도, 약 또는 재량 

(권고를 제시할 수 없는 경우)으로 분류된다. 

지침 작성 과정의 한계 

SRNS은 드문 질환이기 때문에 일부 RCT는 대상자 수가 적고 방법적인 수준이 열등하며, 이

로 인해 대부분의 권고 정도는 약하거나 중 정도이다. 본 국제소아신장학회 발의의 제한된 

예산으로 인해 환자 대표자와 영양사는 외부 전문가로만 참여하였다. 



 

그림 1. 미국소아과학회 (American Academy of Pediatrics)에서 현재 사용하고 있는 근거 수

준 및 권고 정도 관련 도표 [15, 허가 받은 재사용].  

 

임상 진료 권고문 

1. 정의와 진단 workup 

1.1. 정의 

• 환자를 SRNS라고 판단하거나 대체 면역억제제를 사용하기 전에 적어도 1회 이상 아침 

첫소변 또는 24시간 소변 검사를 시행하여 소변 단백질/크레아티닌 비 

(protein/creatinine ratio, UPCR)를 측정하여 단백뇨의 양을 측정할 것을 권고한다. (근거 

수준 A, 강한 권고) 

• SRNS의 진단 및 관리를 위해 표 1에 나열된 정의를 사용할 것을 제안한다. (근거 수준 B, 

중등도 권고) 

• 표준용량의 경구 prednisolone 치료 시작으로부터 4주에서 6주 사이의 기간을 ‘확인 기

간’으로 하고, 이 기간 동안 글루코코르티코이드의 추가 치료에 대한 반응을 확인하고 

RAASi를 시작할 것을 제안한다 (근거 수준 C, 중등도 권고). 또한 이때 유전검사와/또는 

신생검을 시행할 것을 권고한다 (근거 수준 B, 중등도 권고) 

• 모든 스테로이드 저항성 신증후군 환자의 조직학적, 임상적, 유전학적 자료를 환자 레지

스트리 및 유전 데이터베이스에 제공하여 이 질환의 이해 및 치료를 발전시키는 데에 기

여할 것을 제안한다 (권고 등급 없음).  



표 1. 어린이 신증후군과 관련된 정의 

용어  정의 

신증후군 범위

의 단백뇨 

아침 첫소변 UPCR ≥ 200 mg/mmol (2 mg/mg) 또는 24시간 소변 ≥ 

1000 mg/m2/일. 요시험지봉 검사에 3+ or 4+에 해당한다. 

신증후군 신증후군 범위의 단백뇨와 저알부민혈증 (혈청 알부민<30 g/L)또는 부

종 (혈청 알부민이 가용하지 않을 때) 

SSNS 표준 용량 (60 mg/m2/일 또는 2 mg/kg/일, 최대용량 60 mg/일)의 프레

드니손 또는 프레드니솔론 (PDN)을 4주간 치료하는 동안 완전 관해가 

오는 경우 

SRNS 4주간의 표준용량의 PDN 치료에 완전 관해가 오지 않는 경우 

확인 기간 표준 용량의 경구 프레드니솔론 치료를 시작한 이후 4주에서 6주 사이의 

기간으로, 4주의 치료에 부분 관해에 도달한 환자에서 이 기간 동안 경

구 PDN의 연장 치료와/또는 정주 MPDN과 RAASi의 치료 효과를 확인

한다. 6주째에 완전 관해에 도달한 환자는 늦은 반응군으로 분류한다. 4

주째에 부분 관해가 왔더라도 6주째에 완전 관해에 도달하지 않으면 

SRNS로 분류한다.  

완전 관해 3일 이상 연속하여 UPCR (아침 첫소변 또는 24시간 소변) ≤ 20 

mg/mmol (0.2 mg/mg) 또는 요시험지봉 검사에서 음성 또는 trace인 경

우 

부분 관해 UPCR (아침 첫소변 또는 24시간 소변)>20 이지만 <200 mg/mmol이면

서 혈청 알부민이 ≥30 g/L 인 경우 

재발 신증후군 범위의 단백뇨의 재발. 소아에서 재발은 흔히 요시험지봉 검사

로 평가하며, 따라서 요시험지봉 검사가 3일 연속 ≥ 3+이거나, 아침 첫

소변 UPCR ≥ 200 mg/mmol (2 mg/mg)인 경우로, 이전에 부분 또는 완

전 관해에 도달한 환자에서 부종을 동반하거나 동반하지 않을 수 있다.  

CNI-저항성 

SRNS 

CNI를 적정용량과/또는 적정 농도로 6개월 이상 사용한 후에도 부분 관

해에 도달하지 못한 경우 

다약제 저항성 

SRNS 

표준용량으로 2가지 서로 다른 작용의 스테로이드 sparing 약제를 12개

월 사용하여도 완전 관해가 오지 않은 경우 (본문 참조) 

2차성 스테로

이드 저항성 

처음에 스테로이드에 반응하였던 어린이가 이후의 재발에서 SRNS로 진

행하는 경우  

이식 후 재발한 

신증후군 

신장이식 후에 신증후군 범위의 단백뇨가 재발하는 SRNS 환자로, 이를 

유발하는 다른 원인이 없으며/또는 신장조직검사에서 족세포의 족돌기

의 effacement를 보이는 경우. 이 진단은 다른 원인 없이 이전에 소변을 

보지 않던 환자에서 단백뇨가 UPCR ≥ 100 mg/mmol (1 mg/mg)로 지



속되거나, 이식 당시에 단백뇨가 있던 환자에서 단백뇨가 UPCR ≥ 100 

mg/mmol (1 mg/mg) 이상 증가하는 경우에도 고려하여야 한다.  

UPCR urine protein/creatinine ratio, SSNS steroid sensitive nephrotic syndrome, SRNS 

steroid-resistant nephrotic syndrome, PDN prednisolone or prednisone, MPDN 

methylprednisolone, RAASi renin-angiotensin-aldosterone system, CNI calcineurin 

inhibitor  

증거와 근거 

단백뇨의 평가 

소아 신증후군의 일반적인 정의는 40 mg/m2/시간 또는 1000 mg/m2/일 이상 또는 소변 단

백질/크레아티닌 비율 (UPCR) 200mg/mmol (2mg/mg) 이상 또는 요시험지봉 검사에서 3+ 

이상의 단백뇨와 더불어 저알부민혈증 (30g/L 미만)이나 부종이 있을 경우로 정의한다 [17]. 

요시험지봉 검사는 선별검사 및 가정에서의 추적 관찰에 유용하지만 치료적인 결정에는 적

어도 한번의 정확한 단백뇨의 정량이 필요하다. 즉, 4주간 표준 용량으로 프레드니솔론 치료

를 한 이후에는 아침 첫소변 또는 24시간 소변의 UPCR 검사를 시행할 필요가 있다. 기립성 

단백뇨의 영향을 줄이기 위해 임의뇨가 아닌 아침 첫소변이 추천된다 [18, 19]. 1회뇨와 24

시간 소변 검사는 선형 관계를 보이므로 UPCR을 측정하는 것이 추천된다. 어느 쪽이든 

UPCR이 200mg/mmol (2mg/mg) 이상이면 SRNS에 준한 치료를 시작해야 한다. 요시험지봉 

검사 결과의 반 정량적 표현은 부록 표 S6에 수록되었다.  

SRNS의 정의 

어린이 일차성 신증후군의 초기 치료는 일반적으로 4-6 주간의 경구 PDN 60mg/m2/일 또

는 2mg/kg/일 (최대 60mg/일) 치료 이후 추가적인 4-6주간의 40mg/m2 또는 1.5mg/kg 격

일 (QOD)투여이다. 초기 4주간의 경구 PDN 최대용량 투여로 관해 상태 (UPCR 20mg/mmol 

(0.2mg/mg) 이하 또는 3회 이상의 요시험지봉 검사 음성 또는 trace)에 이르게 되면 스테로

이드 반응성 신증후군(SSNS)으로 확진하게 된다. 부분 관해가 관찰되는 경우, 소수의 소아에

서는 2주를 더 치료하면 완전 관해가 얻어지는 것을 고려하여 ‘확인 기간’이 시작된다. 이 기

간 동안 경구 PDN 및 3회의 정맥 MPDN 펄스요법 (500mg/m2 또는 15mg/kg) 및 RAASi에 

대한 반응을 확인한다 (그림 2). 6주 이내에 완전 관해가 일어날 경우 해당 어린이는 ‘늦은 

반응군’ SSNS으로 진단하고 SSNS에 준하여 치료한다. 6주가 지나도 관해되지 않으면 SRNS

으로 확진한다 (그림 2). 가능한 한 속히 신생검을 시행하고 가능한 경우 유전자 검사를 할 

것을 권고하며, 이는 2주간의 ‘확인 기간’ 내에 시행하는 것이 좋다. ‘확인 기간’ 종료 시점에

서 유전자 검사 결과를 알 수 없다면 CNI 치료를 시작하고 유전자 검사 결과가 나온 이후에 



치료를 재평가할 것이 추천된다. 유전자 검사 또는 조직학적 평가가 어려운 자원부족 국가

에서는 CNI의 면역억제제 치료를 바로 시작할 수 있다. CNI를 사용할 수 없는 경우 주사 및 

경구 사이클로포스파마이드 (cyclophosphamide, CPH)를 시작할 수 있다 (아래 참조). 이러

한 정의들에 대한 근거와 논리는 부록에 수록되었다.  

 

그림 2. 소아 신증후군 치료의 algorithm. 환자들은 4주의 경구 프레드니솔론 (PDN) 치료에 

대한 반응에 따라 분류된다. 완전 관해를 보이지 않는 환자는 확인 기간을 거치면서 경구 

PDN의 추가치료 ± methylprednisolone (MPDN) 펄스와 함께 angiotensin-converting 

enzyme 억제제 (ACEi)나 angiotensin-수용체 차단제 (ARBs)에 대한 반응을 확인하고 유전자 

검사와 조직학적 평가를 시작한다. 비-유전성 SRNS는 추가 면역억제제 치료의 대상이 되어

야 하며, 단일유전자로 인한 경우는 예외이다 (본문 참조). 유전자 검사 및 조직학적 평가를 

할 수 없는 자원 부족 국가에서는 CNI로 바로 면역억제제 치료를 시작할 수 있다. CNI를 사

용할 수 없다면 주사 또는 경구 cyclophosphamide를 시작할 수 있다. *=CNI를 시작한 후에

는 다음과 같이 PDN을 감량할 것을 제안한다: 4주간 40 mg/m2 QOD, 4주간 30 mg/m2 

QOD, 4주간 20 mg/m2 QOD, 8주간 10 mg/m2 QOD 사용 후 중단; ** = CNI는 부분 관해

의 경우 중단할 수 있다; *** = 4주 안에 완전 관해가 오지 않는 경우, 빈번 재발형이거나 약

제의 부작용이 있는 경우에도 난치성 SRNS 용법을 따를 것을 권고한다. SRNS, steroid-



resistant nephrotic syndrome; ACEi, angiotensin converting enzyme inhibitor; ARB, 

angiotensin-receptor blocker; PDN, prednisolone; IV, intravenous; CNI, calcineurin 

inhibitor; MMF, mycophenolate mofetil 

 

CNI-저항성 신증후군의 정의 

유전적 원인이 없는 SRNS으로 진단된 어린이들 중 상당수는 다양한 기간 (수 주에서 수개

월) 내에 CNI에 반응한다. 초기 SRNS으로 진단된 어린이들 중 CNI에 반응한 환자들의 일부

는 지속적인 관해를 유지하며 재발하지 않거나 드물게 재발을 하며, 일부는 이차적인 SSNS

가 된다. CNI에 대한 저항성은 적어도 6개월 이상 적정한 용량과 혈액 농도가 유지되었음에

도 불구하고 부분 관해에도 도달하지 못한 경우로 정의한다.  

다약제 저항성 신증후군의 정의 

CNI에 저항성인 소아는 다른 스테로이드 sparing 제제로 치료할 수 있다. (PICO 질문 개발; 

그림2; 부록 표 S2 참조). 12개월 동안 2가지 다른 기전의 스테로이드 sparing 제제 (CNI포

함)의 표준 용량 치료에도 불구하고 완전 관해에 이르지 못한 경우 다약제 저항성 신증후군

으로 정의한다.  

 

1.2. SRNS 어린이의 초기 진단 과정 

• 근친혼에 대한 질문을 포함하여 신장 및 신장 외 증상에 대해 주의 깊게 가족력을 파악할 

것을 권고한다. 신질환의 가족력이 있는 경우 발병 나이, 약제에 대한 반응을 포함한 임상 

경과, 신기능, 신생검 및 유전자 검사 결과 등에 대한 정보를 조사해야 한다 (근거 수준 A, 

강한 권고) 

• 주의 깊은 신체 진찰을 통하여 골격계, 신경계, 눈, 귀, 비뇨생식계의 이상을 파악하고 신

증후군의 다른 이차적 원인(주로 감염, 표 2)이 있는지 확인해야 한다 (근거 수준 A, 강한 

권고) 

• SRNS의 면역학적 및 감염성 원인을 찾기 위해 표 2의 혈액, 혈청, 소변 검사를 시행하고, 

단백뇨의 정도, 추정 사구체여과율, 신장 조직소견을 평가할 것을 제안한다 (근거 수준 B, 

강한 권고) 

• 유전자 검사 이전이라도 SRNS 환자의 형제에서 요검사를 시행할 것을 제안한다 (근거 수

준 C, 중등도 권고) 



증거와 근거 

유전성 SRNS (표 3)의 조기 발견은 중요한데, 이는 이 환자들에게 해로울 수 있는 면역억제

제를 오랫동안 사용하는 것이 이득이 없을 가능성이 높기 때문이다. 가족성 SRNS를 감별하 

표 2. 어린이 스테로이드 저항성 신증후군의 초기 workup 및 추적 관찰 

항목 초기 workup 추적관찰 

임상적 평가   

병력   

- 가정에서의 요시험지봉 검사, 신체활동, 발열, 통증, 복통, 

부종, 피로, 등교현황, 약물 순응도, 청소년 여아의 경우 월경 

주기 

✓ 3개월마다 

- 2차적 원인 (sickle cell disease, HIV, SLE, B형 간염, 

malaria, parvovirus B19)의 위험에 대한 탐색 

✓ 필요시 

- 유행지역에서는 면역억제제를 사용하기 전에 결핵 검사 ✓ 필요시 

진찰   

- 부종의 소견 (복수, 심낭삼출액, 흉수 등)을 비롯한 수분 상

태의 평가, tetany, 림프절병증/약제의 독성 (눈, 피부 등)/골

격계 

✓ 3개월마다 

- dysmorphism, 외성기이상 등의 콩팥 외 증상 ✓ 필요시 

신경계 진찰과 표준화된 인지 평가 ✓ 12개월마다,  

필요시 

사춘기 평가: Tanner stage, 고환 용적 (11세 이상의 남아) ✓ 12개월마다 

활력징후: 혈압 ✓ 3개월마다; 고혈

압이 있는 경우 

가능하다면 매년 

24시간 BP 측정 

체격a; 성장곡선: 키/길이, 체중, 머리둘레 (<2세) 

- BMI와 연간 성장속도 계산 

✓ 3개월마다 

(영아는 매달) 

예방접종 확인 및 완료, 특히 encapsulated 세균-폐구균, 수

막구균 Hemophilus influenza, 수두 (가능하다면) 

✓ 12개월마다,  

필요시 

가족력 

- 콩팥과 콩팥 외 증상, 근친혼 여부  

✓ 12개월마다,  

필요시 

검사실 검사   

아침 첫소변 또는 24시간 소변 단백/creatinine ✓ 필수적 3개월마나, 관해



가 올 때까지는 

보다 자주 

혈뇨를 포함한 소변검사 ✓ 6-12개월마다 

1회뇨 calcium/creatinine 비, 저분자량단백뇨 (즉 α1-

microglobulin/creatinine 비) 

상황에 따라  

CBC ✓  3개월마다 (관해

가 올 때까지, 

CKD4-5에서는 자

주) 

BUN/Cr, electrolyte (Ca, P 포함), 혈청 albumin, total 

protein, 혈액 가스검사 (HCO3) 

필수적 고용량 이뇨제 사

용시에는 매일/격

일 

C-reactive protein ✓ 임상적 결정 

추정사구체여과율b ✓ 3개월마다 (CKD 

4기는 보다 자주) 

ALP, PTH, 25(OH) vitamin D ✓ 12개월마다, CKD 

3-5기는 자주 

Lipid profile (LDL-, HDL-cholesterol, triglycerides) ✓ 12개월마다, 필요

시 

기저 응고검사 (prothrombine time (INR), aPTT, fibrinogen, 

ATIII), 자세한 혈전경향 screening (이전에 혈전이 있었던 경

우, 중심정맥도관, 지속적인 신증후군 범위의 단백뇨 및 혈

전의 가족력)  

✓ 필요시 (재발시) 

갑상선 기능 (T3, FT4, TSH) ✓ 12개월마다, 필요

시 (단백뇨가 지속

될 때 특히) 

Immunoglobulin G ✓ 감염시 

혈당/공복시 혈당 ✓ 6개월마다, 필요

시 

HbA1c ✓ 12개월마다, 필요

시 

C3, antinuclear antibodies ✓ 필요시 

ds-DNA, ENA, ANCA ✓ 필요시 

HBs-Ag, anti-HCV-IgG, syphilis, and HIV tests ✓ Prednisolone 사

용전, 필요시 



혈액 역가 검사를 비롯한 예방접종 상태 ✓ 매년, 필요시 

유전검사   

Next-generation sequencing (NGS)/Whole Exome 

Sequencing (WES) 

✓ 새로운 사실이 밝

혀질 때, 이식 전 

(이전에 시행하지 

않은 경우) 

약제에 따른 검사   

CsA and Tacrolimus: Drug trough levels 용량조절시는 매주 (4주간), 

이후 3개월마다/필요시 

MMF: mycophenolic acid kinetic (2 h)c 4주 사용 후 AUC, 

이후 매 6-12개월/필요시 

Rituximab CD19 B 세포수: 기저, 투여 후 1

개월 (최저치), B 세포 회복시까지 

1-3개월마다 

Statins: creatinine kinase (CK)  6개월마다 

Glucocorticoid를 오랫동안 사용한 경우 (경우에 따라) 안과검사 (백내장, 안압 증가 확

인) 

골밀도 (요추 DEXA) 

영상검사   

콩팥 초음파: 콩팥 echogenicity와 콩팥의 크기 ✓ 발현시 (조직검사 

전에는 반드시) 

복부와 흉강 초음파 (복수, 흉수, 혈전) ✓ 필요시 

심초음파 (좌심실질량, 심낭삼출액) ✓ 매년 (고혈압), 

심한 부종시 

흉부 X-ray ✓ (optional) 필요한 경우 

왼쪽 손목 X-ray (5세 이상에서 골연령 평가, mineralization) ✓ 12개월마다, 필요

시 

조직병리   

콩팥 조직검사 ✓ 본문 참조. 진단시, 이후 필요한 경우. 설명되지 않는 

eGFR의 감소/단백뇨의 증가, CNI 신독성의 감별/모니터 

(2년 이상 사용한 경우) 

식이 평가   

염분, potassium, calory. 단백섭취에 대한 영양사의 리뷰 및 

조언 

✓ 3개월마다 (영아, 

영양결핍, CKD 4-

5의 경우 자주) 



콩팥 외 증상의 평가   

기저질환과 임상적으로 뚜렷한 콩팥 외 증상 ✓ 필요시 

- Brain MRI (소두증, psychomotor delay, 정신지체, myoclonic epilepsy, tremor, ataxia, 

hypotonia 등) 

- 안과 (microcoria, 백내장, 녹내장, optic atrophy, keratoconus, macular spots, lenticonus, 

nystagmus), 

- 심장 (선천성심기형 등),  

- 내분비 (외성기이상, 사춘기지연, 원발성 무월경, psesudohermaphroditism, 당뇨), 

- 피부 (epidermolysis bullosa 등), 

- 정형외과 (슬개골 무형성/저형성, spondyloepiphyseal dysplasia), 

- 면역 (T cell 면역결핍), 

- 혈액 (거대혈소판을 동반한 혈소판감소증, Döhle bodies), 

- 청력검사 (신경성 난청) 

ALP alkaline phosphatase, PTH parathyroid hormone 부갑상선 호르몬, CNI calcineurin 

inhibitor, CsA cyclosporine A, BP blood pressure 혈압, MMF mycophenolate mofetil 

a체격 자료는 개정된 국내/국제 표준과 비교되어야 한다 (WHO charts [20]) 

beGFR (ml/min/1.73 m2) = k height (cm)/plasma creatinine (mg/dL); where k is a constant 

= 0.413. 영양결핍 또는 비만의 경우 cystatin 기준 공식이 사용되어야 한다. [21] 

cGellerman 등에 의함. [22] 

기 위한 가족력의 확인 및 유전 신질환의 콩팥 외 증상(부록 표 S7)을 발견하기 위한 주의 깊

은 신체 진찰이 필수적이다. 때때로, SRNS은 거대세포바이러스 (cytomegalovirus, CMV), 인

간 면역결핍바이러스 (human immunodeficiency virus, HIV), B형 간염, 말라리아, 파보바이

러스 B19, 매독 등의 감염에 의해 이차적으로 생길 수 있다. SRNS의 기타원인으로는 겸상 

적혈구 질환, 림프종, 막성 신증, 막증식사구체신염, C3 사구체 병증, IgA 신증, 전신 홍반 루

푸스, 알포트 증후군/콜라겐 IV 사구체 병증, 아밀로이드증 및 혈전성 미세 혈관병증 등이 있

다. 이러한 질환에 대한 검사는 특히 추정 사구체여과율 (estimated glomerular filtration 

rate, eGFR)이 감소된 환자에서 고려해야 하며, 이는 신생검, 유전자 검사 또는 보체 C3, C4, 

항핵항체, 항연쇄상 구균 항체 및 ANCA에 대한 평가가 포함된다. 질병 경과의 후기에는 낮

은 추정사구체여과율은 질환의 진행, 급성 신손상 (acute kidney injury, AKI) 또는 약물 독성

일 가능성이 높다. 도플러 평가를 포함한 콩팥 초음파는 신장 및 비뇨기계의 선천 기형 및 

혈전증의 평가에 도움이 된다. 환자가 상염색체 열성 SRNS를 가지고 있다면, 형제에게도 이

환될 확률이 25%이므로 형제에서도 요검사가 권장된다. 

 



1.3. 유전자 검사 및 신생검에 대한 적응증 

• 가능한 경우 일차 SRNS으로 진단된 모든 어린이들에게 유전자 검사를 시행하는 것을 

권고한다 (근거 수준 B, 중등도 권고) 

• 가족력이 확인된 경우 (단백뇨 또는 혈뇨의 가족력 또는 원인 불명의 만성콩팥병), 신장 

외 증상이 있는 경우, 신장이식을 준비중인 환자에서 유전자 검사를 우선시하도록 제안

한다 (근거 수준 C, 약한 권고) 

• SRNS으로 진단된 모든 어린이에서 신생검을 시행할 것을 권고한다. 알려진 감염 또는 

종양에 의한 2차성 질환과, 가족성 및 증후군성, 유전성 원인일 가능성이 있는 SRNS는 

예외로 할 수 있다. (근거 수준 A, 강한 권고) 

• 소아 SRNS, 특히 유전자 검사가 우선시되는 경우 (위 참조)에서는 몇 주 내에 결과를 쉽

게 얻을 수 있다면 신생검 전에 유전자 검사를 실시할 것을 제안한다 (근거 수준 D, 약

한 권고). 

• 초기에 스테로이드에 반응하였던 환자가 스테로이드 저항성 (즉, 2차 SRNS)이 된 경우

에는 유전자 검사를 권고하지 않는다 (근거 수준 C, 중등도 권고). 

 

표 3. 어린이 SRNS의 차세대 시퀀싱에 포함되어야 하는 유전자 ([8]) 

Gene Inheritance Accession no. Disease 

ACTN4* AD NM_004924  Familial and sporadic SRNS (usually adult) 

ADCK4* AR NM_024876  SRNS 

ALG1 AR NM_019109  Congenital disorder of glycosylation 

ANKFY1 AR NM_001330063.2 Pediatric SRNS 

ANLN AD NM_018685  FSGS (mainly adult) 

ARHGAP24 AD NM_001025616  FSGS 

ARHGDIA AR NM_001185078  CNS 

AVIL AR NM_006576.3  SRNS 

CD151 AR NM_004357  NS, pretibial bullous skin lesions, neurosensory deafness, 
bilateral lacrimal duct stenosis, nail dystrophy, and 
thalassemia minor 

CD2AP AD/AR NM_012120  FSGS/SRNS 

CFH AR NM_000186  MPGN type II + NS 

CLCN5 XR NM_001127898.4  Dent’s disease ± FSGS ± hypercalciuria and nephrolithiasis 

COL4A3* AR NM_000091  Alport’s disease/FSGS 

COL4A4 AR NM_000092  Alport’s disease/FSGS 

COL4A5* XR NM_000495  Alport’s disease/FSGS 

COQ2 AR NM_015697  Mitochondrial disease/isolated nephropathy 

COQ6 AR NM_182476  NS ± sensorineural deafness; DMS 

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_004924
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_024876
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_019109
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/nuccore/NM_001330063.2
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_018685
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_001025616
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_001185078
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/nuccore/NM_006576.3
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_004357
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_012120
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_000186
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/nuccore/NM_001127898.4
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_000091
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_000092
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_000495
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_015697
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_182476


CRB2* AR NM_173689  SRNS 

CUBN AR NM_001081  Intermittent nephrotic range proteinuria ± with epilepsy 

DGKE* AR NM_003647  Hemolytic-uremic syndrome, SRNS 

DLC1 AR NM_182643.3  Childhood and adult SSNS and SRNS 

E2F3 AD NM_001949  FSGS + mental retardation (whole gene deletion) 

EMP2 AR NM_001424  Childhood-onset SRNS and SSNS 

FAT1 AR NM_005245.4  Combination of SRNS, tubular ectasia, hematuria, and 
facultative 

FN1 AD? NM_212482.3  Fibronectin glomerulopathy 

GAPVD1 AR NM_001282680.3  Early-onset NS 

INF2 AD NM_022489  Familial and sporadic SRNS, FSGS-associated Charcot-Marie-
Tooth neuropathy 

ITGA3 AR NM_002204  Congenital interstitial lung disease, nephrotic syndrome, and 
mild epidermolysis bullosa 

ITGB4 AR NM_000213  Epidermolysis bullosa and pyloric atresia + FSGS 

ITSN1 AR NM_003024.3  CNS/SRNS/SSNS (with MCD/FSGS on biopsy) 

ITSN2 AR NM_019595.4  SSNS/SDNS (with MCD/MPGN on biopsy) 

KANK1 AR NM_015158  SSNS 

KANK2 AR NM_015493  SSNS/SDNS ± hematuria 

KANK4 AR NM_181712  SRNS + hematuria 

KIRREL1 AR NM_018240.7  SRNS 

LAGE3 AR NM_006014.4  NS with primary microcephaly 

LAMA5 AR NM_005560.6  Childhood NS 

LAMB2* AR NM_002292  Pierson syndrome m 

LCAT AR NM_000229.2  Norum disease 

LMNA AD NM_170707  Familial partial lipodystrophy + FSGS 

LMX1B* AD NM_002316  Nail patella syndrome; also FSGS without extrarenal 
involvement 

MAFB AD NM_005461.5  FSGS with Duane retraction syndrome 

MAGI2 AR NM_012301.4  NS ± neurological impairment 

MMACHC AR NM_015506.3  Cobalamin C deficiency, TMA, and nephrotic syndrome 

MYO1E* AR NM_004998  Familial SRNS 

NEU1 AR NM_000434.4  Nephrosialidosis (sialidosis type II + childhood NS) 

NPHP4 AR NM_015102.5  Nephronophthisis with FSGS and nephrotic range 
proteinuria 

NPHS1* AR NM_004646  CNS/SRNS 

NPHS2* AR NM_014625  CNS, SRNS 

NUP85 AR NM_024844.5  SRNS 

NUP93* AR NM_014669  Childhood SRNS 

NUP107* AR NM_020401  Childhood SRNS 

NUP160 AR NM_015231.2  SRNS 

NUP205 AR NM_015135  Childhood SRNS 

NXF5 XR NM_032946  FSGS with co-segregating heart block disorder 

OCRL* XR NM_000276  Dent’s disease-2, Lowe syndrome, ± FSGS, ± nephrotic range 
proteinuria 

OSGEP AR NM_017807.4  NS with primary microcephaly 

PAX2 AD NM_003987  Adult-onset FSGS without extrarenal manifestations 

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_173689
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_001081
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_003647
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/nuccore/NM_182643.3
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_001949
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_001424
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/nuccore/NM_005245.4
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/nuccore/NM_212482.3
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/nuccore/NM_001282680.3
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_022489
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_002204
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_000213
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/nuccore/NM_003024.3
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/nuccore/NM_019595.4
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_015158
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_015493
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_181712
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/nuccore/NM_018240.7
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/nuccore/NM_006014.4
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/nuccore/NM_005560.6
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_002292
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/nuccore/NM_000229.2
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_170707
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_002316
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/nuccore/NM_005461.5
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/nuccore/NM_012301.4
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/nuccore/NM_015506.3
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_004998
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/nuccore/NM_000434.4
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/nuccore/NM_015102.5
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_004646
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_014625
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/nuccore/NM_024844.5
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_014669
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_020401
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/nuccore/NM_015231.2
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_015135
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_032946
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_000276
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/nuccore/NM_017807.4
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_003987


PDSS2 AR NM_020381  Leigh syndrome 

PLCe1 AR NM_016341  CNS/SRNS 

PMM2 AR NM_000303  Congenital disorder of glycosylation 

PODXL* AD NM_005397  FSGS 

PTPRO AR NM_030667  NS 

SCARB2 AR NM_005506  Action myoclonus renal failure syndrome ± hearing loss 

SGPL1 AR NM_003901.4  Primary adrenal insufficiency and SRNS 

SMARCAL1 AR NM_014140  Schimke immuno-osseous dysplasia 

SYNPO AD NM_007286  Sporadic FSGS (promoter mutations) 

TBC1D8B XR NM_017752.3  Early-onset SRNS with FSGS 

TNS2 AR NM_170754.3  SSNS/SDNS (with MCD/FSGS/DMS on biopsy) 

TP53RK AR NM_033550.4  NS with primary microcephaly 

TPRKB AR NM_001330389.1  NS with primary microcephaly 

TRPC6* AD NM_004621  Familial and sporadic SRNS (mainly adult) h 

TTC21B AR NM_024753  FSGS with tubulointerstitial involvement 

WDR73 AR NM_032856  Galloway-Mowat syndrome (microcephaly and SRNS) 

WT1* AD NM_024426  Sporadic SRNS (children: may be associated with abnormal 
genitalia); Denys-Drash and Frasier syndrome 

XPO5 AR NM_020750  Childhood SRNS 

ZMPSTE24 AR NM_005857  Mandibuloacral dysplasia with FSGS 

MYH9 AD/assoc. NM_002473  MYH9-related disease; Epstein and Fechtner syndromes 

APOL1* G1, G2 risk 
alleles 

NM_003661  Increased susceptibility to FSGS and ESRD in African 
Americans, Hispanic Americans and in individuals of African 
descent 

AD autosomal dominant 상염색체 우성, AR autosomal recessive 상염색체 열성, CNS 

congenital nephrotic syndrome 선천성 신증후군, DMS diffuse mesangial sclerosis, ESRD 

end-stage renal disease 말기신부전, FSGS focal segmental glomerulosclerosis, MPGN 

membranoproliferative glomerulonephritis, NS nephrotic syndrome 신증후군, SDNS 

steroid-dependent nephrotic syndrome 스테로이드 의존성 신증후군, SRNS steroid 

resistant nephrotic syndrome, SSNS steroid sensitive nephrotic syndrome 스테로이드 저

항성 신증후군 

*이 코호트에서 likely 또는 알려진 돌연변이 또는 위험 allele이 있는 유전자 

증거와 근거 

유전자 검사 

SRNS 환자의 유전자 검사는 (i) 환자와 가족에게 명백한 진단을 제공할 수 있으며 (ii) 치료가 

가능한 SRNS을 발견할 수 있고 (예: 코엔자임 Q10). (iii) 신생검을 하지 않을 수 있고 면역억

제제를 조기 중단할 수 있으며 (iv) 이식 후 재발의 위험을 포함한, 정확하고 정보가 충분한

유전 상담이 가능해지며 [23, 24], (v) 신장 외 증상을 적절하게 진단하고 치료할 수 있다 [25, 

26]. 전장 엑솜 시퀀싱 (whole exome sequencing, WES) 기술을 사용하면 지금은 10-30%의 

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_020381
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_016341
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_000303
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_005397
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_030667
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_005506
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/nuccore/NM_003901.4
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_014140
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_007286
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/nuccore/NM_017752.3
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/nuccore/NM_170754.3
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/nuccore/NM_033550.4
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/nuccore/NM_001330389.1
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_004621
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_024753
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_032856
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_024426
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_020750
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_005857
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_002473
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=search&db=nucleotide&doptcmdl=genbank&term=NM_003661


어린이가 단일 유전자 변이에 의한 질환으로 진단된다 [8]. NPHS2, WT1 및 NPHS1 유전자

의 돌연변이가 유럽 환자에서 가장 흔한 유전성 SRNS의 원인으로, 각각 42%, 16% 및 13 %

를 차지한다 [26]. NPHS2 유전자의 돌연변이는 비-가족성 백인 SRNS 환자의 20-30%에서 

원인유전자로 밝혀졌다 [23]. 원인이 되는 돌연변이를 확인할 가능성은 질병의 발병 연령과 

반비례 관계에 있으며, 가족력이 있거나 신장 외 증상이 있을 때 증가하나 [27], 한 집단에 

흔한 유전자가 다른 집단에서는 흔하지 않을 수 있다 [28-30]. 단일 유전자 질환으로 인한 

SRNS에서는 면역억제제가 비효율적이라는 근거가 있으므로 면역억제제 치료를 중단해야 

한다 [31]. 

신생검 

신생검으로 위에 열거된 다른 감별 진단 (막성 신증 등)을 배제하고 일차 족세포질환 (MCD, 

FSGS, 또는 DMS)을 확인할 수 있다. 또한 예후 인자인 세뇨관 위축, 사이질 섬유화 및 사구

체 경화증을 확인하고 그 등급을 매길 수 있다 [32, 33]. 따라서, SRNS 환자로 정의되면, 면

역억제제에 반응하지 않는 것으로 알려진 단일 유전자에 의한 SRNS가 아닌 한, CNI치료를 

시작하기 전에 병리소견을 확인하기 위해 보충 자료에 기술된 현재의 표준을 따라 신생검을 

시행해야 한다. 이것은 특히 유전자 검사에 대한 접근이 제한적인 환경에서 더 적절하다. 

 

1.4. 유전자 검사 및 상담 

• 임상 표현형이 특정 질환을 시사하는 경우가 아니라면 포괄적인 유전자 패널 분석 (현

재 알려진 모든 SRNS 유전자를 포함하는 차세대 시퀀싱 패널. 유전자 검사로써 현재 가

장 비용 효과적인 접근임) (표 3)을 권장한다. 임상 표현형이 특정 질환을 암시하는 경우

에는 대신 단일 유전자 분석을 수행할 것을 제안한다 (근거 수준 B, 중등도 권고). 

• 미국의학유전학회의 지침에 따라 발견된 유전자변이의 병인성을 결정할 것을 제안

한다[34]. 필요시 가계 분리 분석 (Family segregation analysis)을 시행할 수 있다 (근

거 수준 B, 중등도 권고). 

• 환자와 그 가족이 예상되거나 예상되지 않는 유전적 소견을 이해하는 것을 도울 수 있

도록 유전 상담을 시행하는 것을 권고한다 (근거 수준 B, 중등도 권고). 

증거와 근거 

현재의 표준에 따라 유전자 검사를 시행할 것을 권고한다 [24, 35]. 여기에는 병적 또는 유사

병적 (likely pathogenic) 유전자변이를 Sanger 시퀀싱을 이용하여 확인하는 것을 포함한다. 



알려진 유전자 패널에서 원인 돌연변이가 발견되지 않는 경우, 특히 유전 질환이 강하게 의

심되는 경우에는 전장 엑솜 시퀀싱 또는 전장 유전체 시퀀싱 (whole genome sequencing)

이 고려될 수 있다. 중요성이 알려지지 않은 변이 (variance of unknown significance)를 해

석할 때는 주의와 전문성이 필요하다 [36]. 유전 상담을 시행하지 않으면 환자와 그 가족은 

유전적 소견의 중요성을 이해하지 못할 수 있다 [37]. 

 

1.5. 감염 screening 

• 임상적으로 의심되는 경우 또는, 유행 지역에 거주하거나 그 지역에서 여행을 온 경우 국

가별 지침 (예: 흉부 방사선 촬영, tuberculin test, QuantiFERON assay 등)에 따라 무증상 

결핵을 평가할 것을 권고한다 (근거 수준 C, 중등도 권고). 

• B 형 간염, C 형 간염, 매독 및 HIV 검사는 이들 감염이 다양한 나라에서 유행하고 있는 

것을 고려하여 (i) NS의 이차 원인을 배제하기 위해 (ii) 면역 억제제, 특히 리툭시맙 치료 

전에 시행할 것을 제안한다 (근거 수준 C, 약한 권고). 

증거와 근거 

국가별 질병 유병률 및 개별적인 위험 평가를 고려하여 이차성 SRNS을 일으키는 감염에 대

한 평가를 완료해야 한다. 

 

2. 치료 

2.1. SRNS 소아에서 일차 비면역억제 치료 

• SRNS으로 진단되면 안지오텐신 전환 효소 억제제 (ACEi) 또는 안지오텐신 수용체 차단제 

(ARB) 로 RAASi 치료를 시작할 것을 권고한다 (그림 2) (근거 수준 B, 중등도 권고). 

• RAASi 치료를 시작한 후 아침 첫 소변 단백뇨의 변화를 측정할 것을 제안한다 (근거 수준 

D, 약한 권고). 

• 부작용이 발생하지 않는 한 최대 허용 복용량 (부록 표 S8)을 목표로 투여할 것을 제안한

다 (근거 수준 C, 약한 권고). 

• ACEi 또는 ARBs는 CKD 4기 환자에서는 주의해서 사용해야 하며, 유효혈액량 부족, 급성

신손상 (AKI), 고칼륨혈증 또는 빈번한 구토 및 설사가 있는 경우에는 시작하지 않거나 중

단하여야 한다 (근거 수준 X, 강한 권고). 



• RAASi는 신부전 시 축적되지 않는 비 신장 대사 약제 (예: 라미프릴 및 ARBs)를 사용할 

것을 제안한다 (근거 수준 D, 약한 권고) 

• 여성 청소년의 경우 RAASi의 태아 기형 유발 영향을 피하기 위해 피임을 함께 시행하여

야 한다 (근거 수준 X, 강한 권고). 

증거와 근거 

만성콩팥병 환자에서 ACEi 또는 ARB에 의한 RAAS의 차단은 사구체 내 압력을 감소시키고, 

만성콩팥병의 진행 속도를 감소시키며, 단백뇨를 감소시킨다 [38, 39, 40, 41, 42]. ACEi는 용

량 의존적으로 약 30%의 단백뇨 감소 효과가 예상되기 때문에 부작용이 없는 한 최대 허용 

복용량을 투여할 것을 권고한다 [39]. 소아 SRNS에서 PDN 이외의 추가 약물 치료 없이 

ACEi 또는 ARB로 치료 후 완전 관해가 보고된 바 있다 [43]. 따라서, 이 치료는 SRNS가 확진

되거나 의심되는 어린이에서 소위 ‘확인 기간’ 인 PDN 시작 4주 이후부터 시작할 수 있다. 

그러나, ACEi 또는 ARB는 진행된 만성콩팥병이나 혈관 내 용적 저하가 동반된 환자에서 AKI

의 위험을 증가시킬 수 있다 [44, 45]. ACEi와 ARB의 병용 치료는 AKI 및 사망을 포함한 이상 

반응의 위험을 증가시키므로 권장되지 않는다 [46]. 만성콩팥병에서 약제가 축적되지 않는 

비 신장 대사 약제들이 선호되어야 한다 (표 S8) [44]. RAAS 차단제의 태아 기형 유발을 피하

기 위하여 여성 청소년의 피임이 필수적이다 [47]. 

 

2.2 SRNS 소아에서 일차 면역 억제 치료 

• SRNS 소아에서 CNI(사이클로스포린 또는 타크로리무스)를 1차 면역 억제 요법이어야 하

며, 확진되는 대로 시작할 것을 권고한다 (그림 2) (근거 수준 B, 중등도 권고) 

• SRNS 진단이 확인되면 PDN을 줄이기 시작하여 6개월이후에는 PDN 치료를 중단할 것을 

제안한다 (근거 수준 D, 약한 권고). 

• eGFR <30ml/min/1.73m2, AK 및 조절되지 않는 고혈압 환자의 경우 CNI치료를 보류 또

는 지연할 것을 권고한다 (근거 수준 X, 강한 권고). 

• 단일 유전자에 의한 SRNS의 증거가 있는 환자의 경우 CNI 치료를 보류하고 PDN 치료를 

중단할 것을 권고한다 (근거 수준 B, 중등도 권고). 

• CNI를 사용할 수 없는 경우 고용량 스테로이드과 함께 또는 단독으로 사이클로포스파미

드 (cyclophosphamide, CPH, 정맥주사 또는 경구)를 사용하는 것을 제안한다 (근거 수준 

D, 약한 권고).  



• 환자 및 가족이 표 4에 주어진 면역억제제의 잠재적 부작용에 대해 알고 있도록 할 것을 

권고한다 (근거 수준 X, 강한 권고).  

 

 

표 4. 환자 모니터링을 위해 평가할 일반적인 약물 관련 합병증 및 부작용 

종류 흔한 약물 관련 부작용 예방 

전체 반복적인 감염 (bacterial, viral, fungal) 적절한 최소량의 면역억제제 

사용 

예방접종 (가능한 경우) 

Glucocorticoids Cushing 증후군 

고혈압, 당불내성 

성장지연, 골밀도 감소 

백내장, 녹내장 

행동 문제 

Glucocorticoid 의 조심스러운 

사용 

장기간 사용하지 않는다.  

Steroid-sparing 제제의 사용 

CNI 고혈압 

신독성 

신경독성 (수전증) 

다리 경련 

저마그네슘혈증 

다른 약제와의 상호작용 

적절한 최소량의 면역억제제 

사용, 약물 모니터링으로 조절. 

심각한 부작용의 경우 감량 

Tacrolimus 특이 당불내성과 당뇨 

Cyclosporine A 

특이 

다모증, 잇몸 비대 

MMF 혈액: 백혈구감소증, 호중구감소증, 

범혈구감소증 

위장관불내성 (구역, 구토, 복통, 설사) 

체중감소 

적절한 최소량의 면역억제제 

사용, 약물 모니터링으로 조절 

피부: 사마귀, 피부종양 

신경: 두통, 저림, 다리 경련 

태양광/자외선 차단제 



종류 흔한 약물 관련 부작용 예방 

RITUXIMAB 특정 감염 

- B 형 간염, 전격성 간염 

- Pneumocystis jirovecii 폐렴 

 

B 형 간염 예방접종 

Cotrimoxazole 예방항생제 

저감마글로불린혈증 

백혈구감소증, 호중구감소증, 

범혈구감소증 

 

급성 주입 반응 Acute infusion reactions 

- 혈관부종, 기관지 경련, 두드러기 

전처치 

JC-Virus 에 의한 진행다초점백질뇌병증 

(PML) 

 

증거와 근거 

Calcineurin inhibitors  

SRNS 어린이에게서 1차 치료제로써 CNI의 사용은 사이클로스포린 (cyclosporine, CsA)과 

위약 [48], 치료하지 않은 대조군 [49, 50], 정맥 MPDN [51], MMF와 덱사메타손 [52], 타크로

리무스 (tacrolimus, TAC)와 [53, 54]의 비교연구 및 CsA 또는 TAC와 정맥 CPH와의 비교연

구 [55, 56]로 “완전 또는 부분 관해 환자 수”를 결과로 한 총 8개의 RCT에서 평가되었다 (부

록 표 S2). CsA은 위약, 치료하지 않은 경우, 정맥 MPDN과 비교하여 조직 병리와 상관없이 

우수한 결과 (~75% 대 22%)를 나타냈다 (상대위험도 3.50, 95% CI 1.04–9.57) [14]. TAC를 

CsA과 비교했을 때에는 결과에 차이가 없었다 (상대위험도 1.05, 95 % CI 0.87–1.25) [14, 

53, 54]. CsA 또는 TAC는 정맥 CPH보다 효과적이었다 (78 % 대 40 %; 상대위험도 1.98, 

95% CI 1.25-3.13) [55, 56]. 덱사메타손과 MMF의 조합은 CsA 단독요법과 비교하여 비슷하

게 효과적이었다 (46 % 대 33 %; 위험 비 1.38, 95 % CI 0.9–2.10) [52]. 관해 유지를 위해서

는 TAC가 MMF에 비해 더 효과적이었다 (90 % 대 45 %; 위험률 2.01, 95 % CI 1.32–3.07) 

[57]. CsA을 위약군, 치료하지 않은 경우, 또는 MPDN 군과 비교했을 때 ESKD를 발생시키는 

환자의 수에는 차이가 발견되지 않았지만 event 건수는 매우 적었다 [48, 51, 58]. CNI와 정

맥 CPH를 비교하였을 때 심각한 부작용은 CPH 군에서 증가했지만 지속적인 신독성 또는 

사망에는 차이가 없었다 [55]. ESKD 결과 또는 추정 사구체여과율의 50 % 감소 측면에서 

CsA, MMF와 덱사메타손 병용, TAC는 차이가 없었다 [52, 53, 55, 57]. 

CNI치료는 신장 독성 효과로 인해 추정 사구체여과율이 감소되었거나, AKI 및 조절되지 않

는 고혈압이 있는 환자에서 권장되지 않는다. 그러나 만성콩팥병이 있고 질병 치료를 위한 



다른 선택지가 없는 환자에서 CNI는 단백뇨와 장기 콩팥 수명을 호전시킬 수 있다 [59]. 

CNI를 6개월 이상 사용하여도 부분 관해를 보이지 않는 SRNS 환자는 CNI저항성으로 간주

되며, 12개월 동안 CNI를 포함하여 다른 기전의 약제를 사용했음에도 불구하고 반응하지 않

은 경우 다약제 저항성 신증후군으로 정의한다. 면역억제제에 반응하지 않는 것으로 알려진 

단일 유전자에 의한 SRNS가 확인되고 이전의 면역억제제에 반응하지 않았던 환자는 면역억

제제를 중단하여야 한다. 이러한 범주의 환자는 면역억제제를 중단한 채로 유지하지만

RAASi 치료는 지속 (CKD가 진행하여 더 이상 RAASi 투여가 어려워질 때까지)할 것을 제안

한다 (그림 2) 

알킬화제와 자원 부족 상황 

PDN 및 위약과 비교하였을 때, CPH는 완전 관해율에 차이가 없었다 (상대위험도 1.06; 

95 % CI 0.61–1.87) [60, 61]. 전체적으로, PDN 투여 환자들은 35%, CPH 투여 환자들은 36%

에서 완전 관해에 도달하였다 [60]. 정맥 또는 경구 CPH를 받는 환자에서 또한 비슷한 관해

율 (각각 약 50%)이 관찰되었다 [14, 62-64]. 일부 관찰연구에서 보고된 CPH에 대한 반응은 

SSNS과 SRNS가 어느정도 섞여 있음을 시사한다 [65, 66]. 유전자 검사가 일반적으로 시행되

지 않았던 2000-2010 년 이전에는 CPH에 반응이 적었다는 점을 고려하면 이전 연구들은 단

일 유전자 변이에 의한 신증후군을 포함하였을 수 있다. 자원이 부족 상황에서는 관해를 유

도하기 위해 CPH를 시도해 볼 수 있으나 반응이 없다면 중단해야 한다. 클로람부실은 RCT

에서 연구된 바가 없기 때문에 본 권고에서는 이의 사용에 대한 권고를 하지 않는다.  

 

2.3. CNI사용 일정, 모니터링 및 병용요법 

• CsA는 3-5mg/kg/일 (최대 250mg/일) 경구투여, 2회 분복으로 시작할 것을 제안한다 (근

거 수준 B, 약한 권고). 

• 탠덤 질량 분석법으로 검증된 분석법을 사용해서 CsA 최저혈중농도 80-120 ng/mL를 목

표로 적어도 매일 CsA 용량을 조정할 것을 제안한다 (근거 수준 B, 약한 권고) 

• TAC는 0.1mg-0.2mg/kg/일 (최대 5mg/일) 경구투여, 2회 분복으로 시작할 것을 제안한다 

(근거 수준 B, 약한 권고). 

• TAC의 최저혈중농도 4-8 ng/mL를 목표로 할 것을 제안한다. 적어도 3일에 한 번 TAC 용

량을 조절하는 것을 제안한다 (근거 수준 B, 약한 권고) 

• 목표 농도에 도달할 때까지 적어도 매주 CsA 및 TAC 혈중 농도를 모니터링 후 매 1-3개



월마다 혈청 크레아티닌과 함께 혈중 농도를 모니터링할 것을 제안한다 (근거 수준 D, 약

한 권고) (표2). 

• 추정 사구체여과율이 30ml/min/1.73m2 미만으로 감소하면 CNI복용량을 감량하거나 중

단하는 것을 권고한다 (근거 수준 X, 강한 권고) 

증거와 근거 

투약 2 시간 후 (C2) CsA 농도 측정이 치료 농도에 대한 평가를 위한 가장 정확한 시점이지

만 [67], SRNS에서 투약 2시간후 농도는 널리 확립되어 있지 않고 일반적으로 사용하기에 

실용적이지 않다. 대신, 탠덤 질량분석법에 의한 전혈 최저혈중농도 측정이 권장된다. 탠덤 

질량분석법에 의한 검사는 이전에 사용되던 면역 분석법에 비해 결과값이 낮다. RCT에서 보

고된 CsA 농도는 매우 다양하다 [48, 49, 52, 53, 56, 58]. 최근의 연구에서는 초기 시작 용량 

5-6mg/kg/일을 사용하여 보다 낮은 수준의 CsA 농도 (80–150ng/mL를 사용하였다 [53, 54, 

55, 57]. 신증후군 소아에서는 낮은 CsA 최저혈중농도에서도 장기 신독성과 연관될 수 있기 

때문에, 본 권고에서는 80-120ng/mL의 CsA 최저혈중농도를 제안하며, 높은 최저혈중농도

가 더 효과적일 수 있지만 안전을 위해 혈청 크레아티닌과 함께 측정되어야 한다. 고용량의 

CsA (C2 농도> 600ng/mL)는 특히 ACEi/ARB와 병용투여시 SDNS 소아에서 CsA 신독성 위

험을 증가시켰다 [68]. 혈중 농도는 항정 상태에 도달할 때까지 매주, 이후 매 1-3 개월마다 

모니터해야 한다.  

 

2.4. CNI치료 기간 

• CNI에 대한 반응을 확인하기 위해 최소 6개월동안 치료할 것을 제안한다 (근거 수준 

B, 약한 권고). 

• 6 개월 째에도 부분 관해가 달성되지 않은 경우 CNI를 중단할 것을 권고한다 (근거 

수준 B, 중등도 권고). 

• 완전 관해에 도달하면, CNI 투여량은 관해를 유지하는 데 필요한 최저량으로 감소시

켜야 한다. 또한 신독성의 위험을 줄이기 위해 이러한 환자에서 12-24 개월 후 CNI를 

중단할 것을 제안한다(근거 수준 C, 약한 권고). 이러한 환자들에서, 신독성을 최소화

하고 관해를 유지하기 위해 MMF로의 전환을 고려할 수 있다 (아래 참조).  

• CNI 중단 후 재발하는 경우, 4주간의 고용량 경구 PDN과 함께 CNI를 재시작 하는 것

을 제안한다. 대안으로 MMF의 사용이 고려될 수 있다 (근거 수준 C, 약한 권고). 



• 부분 관해가 달성되면 최소 12개월 동안 동일한 복용량으로 CNI를 지속할 것을 제안

한다 (근거 수준 C, 약한 권고).  

증거와 근거 

신독성의 위험과 장기간의 면역억제 사용의 부작용(표 4 참조)을 피하기 위해 6개월의 치료

에도 부분 관해가 달성되지 않으면 CNI를 중단해야 한다. 완전 관해가 달성되면 12-24 개월 

후 CNI 중단을 고려할 것을 제안한다. 재발의 치료에 대해서는 “재발 치료”를 참조하기 바란

다. 

 

2.5. Mycophenolate mofetil 

• 소아 SRNS에서 면역억제제를 고려하지만 eGFR이 30ml/min/1.73m2 미만일 경우, 

CNI는 신독성의 위험이 있으므로 CNI 대신 MMF를 사용할 것을 제안한다 (근거 수

준 C, 약한 권고). 

• 소아 SRNS에서 CNI로 관해에 이른 후 스테로이드에 반응하는 재발이 발생하는 경우 

관해유지를 위해 MMF 사용을 고려할 것을 제안한다 (근거 수준 C, 약한 권고). 

• CNI요법으로 최소 12 개월 동안 완전 관해를 유지한 환자에서, CNI를 유지하는 대신 

대체 면역 억제제로 MMF로의 전환을 고려할 것을 제안한다 (근거 수준 C, 약한 권

고). 

증거와 근거 

소아 SRNS 환자에서 면역억제제를 고려할 때 eGFR이 30ml/min/1.73m2 미만일 경우, CNI

의 신독성을 피하기 위해 MMF를 사용할 수 있다. CsA은 MMF과 덱사메타손 병용조합과 비

교하였을 때 관해율이 더 우수하지는 않았다 (45% 대 33%) [52]. SRNS 어린이가 CNI 치료

로 관해에 이른 이후 스테로이드에 반응하는 재발이 발생하는 경우, 재발하는 SSNS에서의 

MMF의 평가에 관한 RCT를 고려하여 관해 유지를 위해 MMF를 사용할 수 있다 [22, 69, 70]. 

CNI를 사용하지 않는 면역억제제로 전환하는 근거는 CNI 장기 사용의 신독성을 피하기 위

해서이다. CNI에서 MMF로의 전환 프로토콜 한가지는 정기적인 약물 모니터링과 함께 평균 

1.7년의 CNI 사용 후 성공적으로 적용되었다 [71]. 그러나 TAC에서 MMF로 전환하는 RCT는 

TAC에 의해 관해를 달성한 환자에서 관해를 유지하는 데 있어 열등하였다 [57]. SSNS 환자

에서의 연구 결과에 기반하여, MMF의 시작 용량은 1200mg/m2/일로 하고 치료 농도 모니

터링으로 SRNS 환자에서 mycophenolic acid 노출 (AUC) 50 μg×h/mL 이상을 목표로 할 것



을 제안한다 [22]. 

 

2.6. 신생검의 반복 

• 추적 관찰 중 eGFR이 별다른 이유 없이 감소하거나 단백뇨가 증가하는 경우, CNI 신독

성을 평가하기 위해 신생검의 반복을 고려할 것을 제안한다 (근거 수준 C, 약한 권고). 

• CNI를 장기간 (2년 이상) 투여하였거나 CNI로 다시 치료를 시작하는 경우 신생검을 고

려할 것을 제안한다 (근거 수준 C, 약한 권고). 

증거와 근거 

별다른 이유 없이 eGFR이 감소하거나 단백뇨가 증가하는 것은 질병의 진행 또는 약물 독성

(특히 오랫동안 CNI로 치료한 환자)으로 인한 것일 수 있다. 약물 독성의 경우 광학현미경 

검사에서 동맥의 초자변성 hyalinization 및 평활근 공포화, 허혈성 사구체 collapse, 사구체

옆장치 juxtaglomerular apparatus 비대, 줄무늬형 (striped) 간질성 섬유화와 세뇨관 위축이 

관찰되며 투과전자현미경 검사에서 미토콘드리아 손상이 관찰된다 [72]. 

 

2.7. 글루코코르티코이드의 병용 

• CNI와 RAASi 치료에 장기간 (6개월 이상)의 PDN 치료의 병용을 권고하지 않는다 (근거 

수준 C, 중등도 권고). 

• CNI 시작 이후 PDN을 다음과 같이 감량할 것을 제안한다: 40mg/m2 QOD 4주, 30mg/m2 

QOD 4주, 20mg/m2 QOD 4주, 10mg/m2 QOD 8주, 이후 중단 (근거 수준 D, 약한 권고). 

증거와 근거 

PDN은 여러 RCT에서 병용요법으로 사용되었다 [52, 53, 55, 56]. PDN의 용량 및 지속 기간

은 1mg/kg QOD 6개월 요법부터 0.3mg/kg/일 6개월의 범위였다. 경구 PDN의 장기간 치료

가 SRNS 환자에게 유리하다는 증거는 없으며 장기간의 스테로이드 치료는 독성을 유발할 

수 있다. 따라서 위의 권고문에서 제안한 바와 같이 PDN을 점진적으로 감량할 것을 제안한

다 [73, 74]. 글루코코르티코이드 독성을 보이는 환자에서는 PDN을 더 빨리 중단할 수 있다. 

그러나 이는 CNI로 완전 관해를 달성한 후 SDNS의 양상을 보이는 일부 SRNS 환자에게는 

적용되지 않는다. 이들 환자는 추가적인 저용량의 경구 격일 PDN 요법으로 치료할 수 있다. 

3.1. 2차 치료 



• CNI로 부분 관해를 달성하지 못하였으며 유전적 또는 증후군성 신증후군이 아닌 SRNS 

환자는 새로운 잠재적 치료법을 평가하는 임상 시험 참여를 고려 한다 (근거 없음). 

• 임상 시험이 불가능할 경우 리툭시맙의 사용을 고려할 수 있다 (근거 수준 C, 약한 권고). 

• CD19 세포 5개/uL (또는 1%) 미만을 목표로 리툭시맙 375mg/m2을 2회 투여 (대개 2주 

안에 1-2회)할 것을 제안한다 (근거 수준 C, 약한 권고). 

• 결핵, B 형 간염 또는 JC 바이러스 감염이 있는 경우에는 리툭시맙을 투여해서는 안된다. 

임상적으로 의심되거나 지역 상황에 따라, 리툭시맙을 투여하기 전에 흉부 X- 선, 피부 또

는 혈액 결핵 검사, 간기능 이상의 경우 B형 간염 항원 검사, JC 바이러스 감염이 의심되

는 신경학적 증상이 있는 경우 뇌척수액 검사를 해야 한다 (근거 수준 X, 강한 권고). 

• 리툭시맙에 반응하지 않거나 불내성인 환자의 경우 ofatumumab과 혈장 교환, 면역 흡착 

또는 지질 분리교환술과 같은 체외 혈액 정화 요법의 사용을 고려할 수 있다 (근거 수준 

C, 약한 권고). 

증거와 근거 

관찰 연구에 따르면 다약제 내성 SRNS의 구제요법으로 리툭시맙을 사용한 경우 30%의 환

자에서 완전 관해를 달성하였다 [75-85]. 그러나 리툭시맙은 혈장 교환 및 면역 흡착을 포함

하는 치료법에 비해 더 우수하지는 않았다 [85]. 대부분의 연구에서 다약제 내성 SRNS 환자

들은1회당 375mg/m2 용량의 리툭시맙을 투여 받으며, 2주에 걸쳐 1-2회 투여하면 CD19 세

포가 5개/uL (또는 1%) 미만으로 감소하였다. 부분 관해 또는 완전 관해를 달성한 환자의 경

우, 아침 첫소변 단백뇨 및 B세포 수를 모니터해야 하며, B세포가 회복 (CD19 세포 > 5개/uL  

또는 림프구의 1% 이상)된 이후 단백뇨가 의미 있게 증가하면 리툭시맙 재치료가 필요하다. 

리툭시맙 치료에 대한 금기에는 B형 간염, 결핵, 또는 JC 바이러스 감염이 포함된다. 코트리

목사졸 예방요법 및 연령에 알맞은 적절한 예방접종이 권장된다 (항생제 예방 및 예방 접종 

섹션 참조). 혈청 IgG 이 약 30% 정도의 환자들에서 낮아진 것으로 확인되었기 때문에 혈청 

IgG의 추적 관찰이 필요하다 [86, 87]. 

몇몇 연구에서, 리툭시맙 저항성, 리툭시맙 불내성 또는 이전에 리툭시맙 치료를 하지 않은 

사례에서 CD20 세포 고갈 대체 약제인 Ofatumumab으로 완전 관해가 얻어진 것을 보고하

였다 [88, 89, 90]. Ofatumumab 은 두 연구에서 초기용량 300mg/1.73m2 (최대 300 mg), 5

주동안 주당 2000 mg/1.73m2 (최대 2000 mg)으로 [89, 90], 단일 사례보고에서 

750mg/1.73m2으로 투여되었다 [88]. 

다약제 내성 SRNS 환자에서 다양한 약제 및 체회순환치료법이 실험적으로 적용되었다. 개

별 사례 보고 또는 작은 환자 시리즈에서 혈장분리, 혈장교환, 면역흡착, 지질 분리교환술 



[91-93], B7-1 억제제인 abatacept [94- 96] 및 경구 갈락토스 [97- 99] 치료로 부분 또는 완

전 관해가 관찰되었다. 이들 및 다른 새로운 치료를 시험하는 임상 시험에 환자를 포함시키

는 것이 강력히 권장된다 (계속되는 연구는 다음과 같다: https://kidneyhealthgateway.com/ 

trials-research/). 

 

3.2. 치료에 반응하지 않는 환자에서 면역 억제의 철회 

• 추가 면역억제제 사용에 대한 결정을 내릴 수 있도록 모든 알려진 족세포병증 유전자에 

대한 검사를 시행할 것을 권고한다 (근거 수준 X, 강한 권고). 

• 유전적 및 다약제 내성 SRNS 환자들에게서 ESKD로의 진행의 위험이 높다는 점에 대하여 

환자와 부모 상담을 할 것을 권고한다 (근거 수준 X, 강한 권고). 

• 효과가 없는 면역억제제 치료를 중단하고 RAASi 및 기타 보존적 치료를 포함한 비-면역

억제 치료를 지속할 것을 권고한다 (근거 수준 X, 강한 권고). 

• 비유전적 질환을 가진 환자의 경우, 임상 시험으로 평가하고 있는 새로운 치료법을 적용

할 수 있는지 탐색할 것을 제안한다 (근거 수준 X, 강한 권고). 

• 유전 질환 환자 중 면역억제제로 부분 또는 완전 관해를 달성한 경우에는 다음을 제안한

다.  

- 유전자변이를 검토하여 실제로 병적변이 또는 유사병적변이인지 확인하여야 한다 

(근거 수준 A, 강한 권고). 

- 부모와 잠재적 이득 (증상 호전, 질병 진행의 위험을 낮출 가능성)과 잠재적 위험 (치

료 관련 독성 및 감염) 및 치료 비용에 대해 상담한 이후에 면역억제제를 지속할지 또

는 중단할지 결정해야 한다 (근거 수준 A, 강한 권고). 

증거와 근거 

치료 불응성은 ESKD로의 빠른 진행과 관련된다 [11, 100, 101]. 유전적 질환에 의한 SRNS 

환자에서 면역억제제에 의한 관해율은 낮다 (완전 관해율 (2.7-3.0%), 부분 관해율 (10.8-

16%)) [9, 11, 101, 102]. 유전적 질환에 의한 SRNS 환자는 유전적 결함이 없는 환자보다 

ESKD으로 더 자주 진행하며 (71-74 % 대 4-29 %), 신장생존중앙값도 더 짧다 (45-48 개월 

대 58-205 개월) [11, 100, 101, 102]. 위해와 이익의 가능성을 고려하였을 때, 본 지침은 단

일 유전자 결함에 의한 SRNS 환자에서 치료에 반응하지 않는다면 면역억제제를 중단할 것

을 제안한다. COQ 경로에 결함이 있는 경우 COQ10 보충이 고려될 수 있다 [103, 104, 105]. 
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다약제 내성 질환을 가진 환자가 실험적 치료에 반응할 가능성은 낮지만, 이러한 사실과 치

료 부작용의 발생 가능성에 대하여 환자 및 부모에게 직접적으로 상담한 후에 실험적 치료

를 고려해볼 수 있다 [89, 91, 106, 107, 108]. 

 

4. 증상 및 부종 조절을 위한 추가 조치 

4.1. 염분 

• SRNS 어린이는 과도한 소금 섭취를 피할 것을 제안한다 (부록 표 S11) (근거 수준 C, 약

한 권고). 

• 가능한 경우, 영양사가 적절한 저염식 및 피해야 할 고염식품에 대해 환자와 가족에게 

조언해야 한다 (근거 수준 D, 약한 권고). 

4.2. 수분 섭취 

• SRNS 환자의 일상적인 수분 섭취 제한은 권고하지 않는다 (근거 수준 C, 약한 권고). 

• 소변 배출량, 체액 상태 및 혈청 나트륨을 고려하여 균형 잡힌 수분 섭취를 하도록 제안

한다 (근거 수준 C, 약한 권고). 

4.3. 이뇨제 

• 심한 부종이 있는 환자에서 고리 이뇨제 (예: furosemide) 치료를 제안한다. 저항성 부종 

환자의 경우, metolazone, thiazides, 또는 칼륨보존 이뇨제의 첨가를 고려할 수 있다 

(근거 수준 C, 약한 권고). 

• 모세혈관 재충전 시간 연장, 빈맥, 저혈압 및 핍뇨 등의 혈관 내 용적 감소의 징후가 있

는 환자에서는 혈전증 및 AKI의 위험으로 인해 이뇨제 투여를 하지 않아야 한다 (근거 

수준 X, 강한 권고). 

4.4. 알부민 주입 

• 난치성 부종 (심낭 및 흉막삼출, 전신부종, 생식기 부종) 및 증상이 있는 저혈량이나 신

전(prerenal) 위기 (혈관 내 용적 감소로 인한 핍뇨)가 있는 경우 알부민 투여로 치료할 

것을 제안한다 (근거 수준 C, 중등도 권고). 

• 시작 용량으로 20-25%의 알부민 0.5–1g/kg을 4-8 시간에 걸쳐 정맥으로 투여하고, 투

여 중 혹은 투여 후에 furosemide (1-2mg/kg 정주)를 투여할 것을 제안한다 (근거 수준 



C, 약한 권고). 

• 알부민 주입 초기에는 30 분마다 혈압과 심박수 관찰이 필요하며, 혈량 과부하를 암시

하는 증상이 나타나면 주입 속도를 감소시키거나 중단해야 한다 (근거 수준 X, 강한 권

고). 

4.5. 단백질 

• SRNS 환자에서 단백질 섭취 증량을 권장할 증거는 충분하지 않다 (등급 없음). 

증거와 근거 

신증후군에서 심한 부종은 혈관 내 용적 고갈 (“underfilled patient”) 또는 용적 확장

(“overfilled patient”)과 관련된다 [109]. 따라서 모든 조치는 부종의 정도와 혈관 내 용적 상

태에 따라 조절되어야 한다. 혈관 내 용적 고갈의 임상 지표는 요 나트륨 저류 (분획 나트륨 

배설 fractional sodium excretion (FeNa) <0.2 %) 상황에서 말초 혈관 수축 (모세관 재충전 

시간 연장), 빈맥, 저혈압 및 핍뇨이다. 반대로 고혈압 및 FeNa>0.2%는 overfilled patient를 

의미한다 [110, 111, 112]. 

염분 

 “underfilled”와 “overfilled”가설에 의하면 일차성 신증후군에서의 부종 형성은 염분 저류 

및 염분배출 감소와 관련된 것으로 생각된다 [109]. 따라서 신증후군 소아에서 나트륨 섭취

량 <2mEq/kg/일 (<35 mg/kg/일)의 엄격한 제한이 제안되었다 [110, 113, 114]. 그러나 이

러한 강한 염분 제한은 어린이에게는 실현 가능하지 않은 것으로 보이며 많은 환자의 경우 

필요하지 않을 수 있다. 따라서 염분섭취의 상한값을 제시하는 대신 부종의 정도에 따라 과

도한 소금 섭취를 제한할 것을 권고한다 (부록 표 S11). 이를 위해서는 일반적으로 영양사로

부터의 식이 조언이 필요하다. 

수분섭취 

신증후군 소아에게는 유지용량의 3분의 2 정도로 수분섭취를 제한하는 것이 제안되어 왔다 

[111]. 그러나 이는 부종이 있음에도 불구하고 혈관내 용적 고갈(“underfilled patient”)이 된 

환자를 증상이 있는 저혈량 위험에 처하게 할 수 있다. 따라서 SRNS 환자에게는 일상적인 

수분섭취 제한을 권고하지 않는다. 대신, 소변 배출량, 용적 상태 및 혈청 나트륨 (낮은 혈청 

나트륨은 체액 과부하를 나타낸다)을 고려하여 균형 잡힌 수분섭취를 할 것을 제안한다. 환

자는 갈증을 유발시킬 수 있는 짠 음식을 피해야 한다 (부록 표 S11). 

이뇨제 



신증후군 어린이에서 중증 부종의 치료로써 이뇨제 단독 사용은 용적 확장 환자(“overfilled 

patient”)에서는 안전하고 효과적이지만 [113], 이뇨제를 이용한 과다한 치료는 “underfilled” 

환자에서 혈관내 용적 고갈, AKI, 혈전증의 위험을 동반한다 [115]. 따라서, 임상 지표에 기초

하여 혈관 내 용적 고갈이 배제된 경우에만 이뇨제 (바람직하게는 고리 이뇨제)로 치료할 것

을 제안한다. metolazone, thiazides, 상피 나트륨 채널 차단제인 amiloride 및 알도스테론 길

항제인 spironolactone을 포함하는 칼륨 보존 이뇨제의 병용 요법은 고리 이뇨제 단독 요법

과 비교하여 효과를 향상시킬 수 있으며 이는 난치성 부종 환자에서 고려되어야 한다 [116]. 

그러나 심각한 저칼륨혈증 또는 고칼륨혈증, 용적 고갈 및 알칼리증을 피하기 위해 환자를 

주의 깊게 모니터링해야 한다 [117, 118, 119, 120]. furosemide는 지속시간이 짧고 (반감기 

6시간) 경구 복용 시 생체 이용률 (10–100 %)이 다양하기 때문에 이뇨 효과가 부족한 경우 

하루에 2 회 이상 경구 또는 정맥투여해야 한다 [121, 122]. 

알부민 

알부민과 고리 이뇨제의 병용 투여는 중증 난치성 부종 환자, 특히 “underfilled" 환자에서 

사용될 때 교질삼투압 및 콩팥 혈역학을 개선시켜 이뇨를 증가시킨다 [123, 124, 125]. 그러

나 이는 일시적으로만 작용하며 [126], 알레르기 반응을 일으킬 수 있고 [127], 특히 

"overfilled" 및 핍뇨 환자에서 너무 빨리 투여되면 호흡 부전 및 울혈성 심부전을 일으킬 수 

있다 [126]. 따라서, 환자의 혈관 내 용적 상태 및 소변 배출량에 대한 신중한 평가가 필수적

이다 [110]. 최소 4 시간 동안 20-25% 알부민으로 최대 1g/kg를 투여하는 것은 안전한 것으

로 생각된다 [128]. 심한 부종 (심낭/흉막 삼출액, 전신부종, 생식기 부종), 증상이 있는 저혈

량증 또는 신장전 위기가 있는 환자에게만 알부민을 투여할 것을 제안한다. 투여 중 또는 투

여 후에 furosemide를 추가 투여하면 이뇨 반응이 향상된다. 

단백질 섭취 

저알부민혈증은 혈전증 및 AKI 위험을 포함한 SRNS의 여러 합병증과 관련이 있지만 [115] 

경구 단백질 섭취 증가로 혈청 알부민 수치 또는 환자 결과가 개선된다는 증거는 없다 

[129]. 

 

 

5. 생활 습관을 위한 권고 

• SRNS 어린이에서 신체 활동과 적절한 영양을 지원하고, 환자의 능력과 CKD 단계에 적

응할 것을 권고한다. 금연하도록 조언할 것을 권고한다 (근거 수준 C, 중등도 권고). 



증거와 근거 

SRNS 환자는 심혈관 질환의 위험이 증가되어 있으며 [130], 뼈 건강이 좋지 않다 [131, 132]. 

그러므로 규칙적인 신체 활동; 흡연, 전자담배 및 약물 남용의 자제; 일반 인구와 마찬가지의 

건강한 영양 섭취가 권장된다. 영양 섭취는 적절한 에너지 섭취, 염분 (아래 참조) 및 인 섭취 

제한을 장려하고 환아의 연령 및 CKD 단계에 따라 조절하도록 영양사에 의하여 지도되어야 

한다 [133, 134]. 장에서 최대 100% 흡수되는 소금과 무기인 함량이 높은 통조림, 냉동식품 

또는 포장식 대신에 신선한 재료를 사용하여 가정에서 준비한 식사를 하는 것이 좋다 (표 

S11) [134]. 

 

6. 신증후군 합병증 및 약물 부작용의 모니터링 및 치료 

6.1. 합병증 모니터링 

• 지속적인 신증후군의 합병증 및 약물 부작용에 대해 모니터할 것을 권고한다 (표4)(근거 

수준 B, 중등도 권고). 

증거와 근거 

질병 관련 합병증에는 감염, 저감마글로불린혈증, 고지혈증, 고혈압, 갑상선기능저하, 정맥혈

전증, 비타민 D 결핍, 성장 장애, 비만, 영양 실조, AKI 및 CKD가 포함된다. 약물의 잠재적 부

작용은 표 4에 제시되어 있으며, 환자등록 및 연구에 사용하는 일차 결과가 부록 표 S9에 제

시되어 있다.  

 

6.2. 중재 – 예방 및 치료 

6.2.1. 저감마글로불린혈증 - 면역 글로불린 투여 

• 혈청 IgG 농도가 낮고 재발 또는 중증 감염이 있을 때 면역 글로불린 보충을 고려할 것

을 제안한다 (근거 수준 D, 약한 권고). 

증거와 근거 

IgG가 낮은 환자에서 일상적으로 IgG를 보충하는 것을 반대하는 근거는 다음과 같다: (a) 주

입 후 급속하게 소변으로 빠져나감, (b) 상용 면역글로불린 제제에 패혈증을 일으키는 세균 

(staphylococci, streptococci, 그람 음성균)에 대한 IgG 역가가 낮음 [135], (c) 높은 비용. 따

라서 재발 또는 중증 감염 환자에서 여타 이차성 저감마글로불린혈증과 같이 면역글로불린



을 보충할 것을 고려할 것을 제안한다 [136]. 

 

6.2.2. 항생제 예방 

• SRNS 소아에서 일상적인 항생제 예방을 권고하지 않는다 (근거 수준 C, 약한 권고). 

• 리툭시맙으로 치료받은 환자에서 B세포 회복 기간 및 면역억제제 병용을 고려하여 3-6

개월동안 cotrimoxazole로 항생제 예방요법을 권고한다 (근거 수준 C, 약한 권고). 

증거와 근거 

신증후군 관련 사망의 60%가 감염에 의한 것이지만 [137], SRNS 소아에서 항생제 예방을 

권장할 증거는 없다 [138-142]. 감염의 30-50%는 폐렴 구균 감염으로 인한 것이고 나머지는 

그람 음성 간균, 주로 대장균으로 인한 것이다 [2, 114, 137, 143-146]. 110명의 어린이들이1

년동안 예방적 항생제를 사용하였을 때에 1례의 폐렴구균 복막염이 예방될 것으로 추산되

었다 [147]. Pneumocystis jirovecii 폐렴의 높은 사망률을 감안할 때, 리툭시맙을 투어 받은 

환자들은 B세포 회복 기간 및 면역억제제의 병용을 고려하여 3-6 개월 동안 cotrimoxazole

을 투여할 것을 제안한다 [75]. 예방적 cotrimoxazole 요법 용량은 생후 4주 이상 영유아 및 

소아에서 5-10mg TMP/kg/일 또는 150mg TMP/m2/일로 하루 1회 복용 또는 1주일 중 3일

간 하루 2회 복용 (12시간 간격, 연속 3일 또는 격일), 최대 320mg/일 을 권고한다 [148]. 청

소년의 경구 투약량은 매일 80-160mg TMP 또는 주당 3 일, 160mg TMP 1일 2회이다. 

[149]. eGFR < 30ml/m2/min 인 경우 용량을 50% 감량하고, <15ml/m2/min 에서는 사용을 

권장하지 않는다. 대안으로 예방적 pentamidin 분무가 사용될 수 있으나, 효능에 대한 증거

가 충분하지 않다. 

 

6.2.3. 백신 접종 

• 신증후군 발병시 어린이의 백신 접종 상태를 검토하고 특히 피막 세균 (폐렴구균, 수막구

균, Haemophilus influenzae) 및 가능하다면 수두-대상포진 바이러스에 대한 모든 예방 

접종을 지체없이 완료할 것을 권고한다 (근거 수준 A, 강한 권고). 

• 매년 불활성화 인플루엔자 백신을 투여할 것을 권장한다 (근거 수준 A, 강한 권고). 

• 면역저하 환자의 비활성 및 약독화 생백신 투여에 대한 국가 예방 접종 지침을 따르는 것

을 권고한다 (근거 수준 A, 강한 권고). 



• CNI, MMF, PDN 면역 억제제를 매일 복용하고 있는 SRNS 환자에게 생백신을 투여해서

는 안 된다 (근거 수준 X, 강한 권고). 

6.2.4. 수두 감염 예방 

• 취약한 환자 (즉, 백신을 접종하지 않았거나 부적절한 백신 접종을 받고 수두에 노출된 

환자)는 수두-대상포진 면역글로불린 (VZIG)으로 치료할 것을 권고한다 (근거 수준 A, 

강한 권고). 

• VZIG를 사용할 수 없는 경우, 노출 후 7-10일 이내에 경구 acyclovir (7일 동안 

10mg/kg, 1일 4회)로 치료할 것을 제안한다 (근거 수준 C, 중등도 권고). 

• 아직 백신을 접종 받지 않은 환자가 관해 상태이며 면역억제제 투여 중이 아니면 수두 

백신의 접종을 권고한다 (근거 수준 A, 강한 권고). 

증거와 근거 

수두 감염은 SRNS 소아에서 생명을 위협할 수 있다. 미국 식품의약품안전청 (Food and 

Drug Administration, FDA)은 취약한 환자, 즉 예방접종을 받지 않고 수두 병력이 없는 환자

에서 수두에 의한 증상을 감소시키기 위한 수두-대상포진 면역글로불린의 사용을 승인하였

다 [150]. VZIG은 노출 후 최대 10일 이내에 가능한 빨리 투여되어야 한다 [151-154]. 불행히

도 VZIG은 많은 나라에서 쉽게 구할 수 없다. 52명의 정상 면역 소아를 대상으로 한 두 개의 

소규모 연구와 신질환으로 스테로이드를 투여받는 8명의 소아를 대상으로 한 하나의 연구

에서 수두 노출 7-10일 내에 7일간의 acyclovir 투여가 수두의 위험을 감소시킨다고 한다 

[155-157]. 관해에 도달하고 면역억제제 투여 중이 아니라면, 아직 백신을 접종 받지 않은 환

자와 그 가족은 속히 수두 백신을 접종해야 한다. 

 

6.2.5. 혈전증 예방 

• 환자를 최대한 움직이게 하고, 중심정맥관의 사용은 구체적이고 일시적인 필요가 있

는 경우에만 사용할 것을 권고한다 (근거 수준 X, 강한 권고). 

• 혈전증의 과거력이나 위험요인이 없는 소아 SRNS에서 예방적 항응고제를 권고할 근

거는 충분하지 않다 (근거 수준 없음)  

• 정맥혈전색전증의 과거력이 있는 경우 저분자량 헤파린 또는 경구 항응고제를 이용

하여 예방적 항응고요법을 제안하며, 추가적인 위험요인 (중심정맥관, 알려진 유전성 

혈전성 소인, 급성질환으로 인한 입원, 감염 또는 탈수 위험)이 있는 환자에서 치료를 



고려할 것을 제안한다 (근거 수준 C, 약한 권고). 

• 중심정맥관, 지속적인 신증후군 범위의 단백뇨 및 혈전성 소인에 관한 가족력을 포함

한 추가 위험요인을 갖는 SRNS 환자에서 혈전성 소인에 대해 screening 할 것을 제

안한다 (표2) (근거 수준 C, 약한 권고). 

증거와 근거 

신증후군 소아에서의 혈전색전증 발생은 약 3%로 보고된다 [158-160]). 위험 요인에는 질병

과 연관된 과응고성, 기저 혈전성 소인, 감염 [161], 중심정맥관을 포함한 치료 등이 포함된

다. 모든 SRNS 어린이에서, 초기 workup에서 기본적인 응고 관련 검사 (표 2)를 시행하여야 

한다. 고위험 (혈전증의 과거력이나 알려진 유전성 혈전 소인) 환자에서는 항응고 단백질 (단

백질 C, 단백질 S 및 antithrombin 등)의 유전적 결함과 prothrombin (factor II G20210A) 및 

factor V (factor V G1691A)의 단일 뉴클레오티드 다형성 검사 등 추가적인 혈전성 소인에 

대한 선별검사를 시행할 것을 제안한다. 또한 혈전 위험이 높은 SRNS 환자에서는 단기적으

로 저분자량 헤파린, 장기적으로 비타민 K 길항제를 이용하여 예방적 항응고요법을 시행할 

것을 권고한다 [158]. 

 

6.2.6. 고지혈증 또는 이상지질혈증의 치료  

• 지속적인 다약제 내성 신증후군 소아 환자가공복 저밀도지질단백 콜레스테롤이 지속적

으로 높으면 (>130mg/dL; >3.4mmol/L) 연령에 맞는 지질강하제를 고려할 것을 제안한

다 (근거 수준 C, 약한 권고). 

증거와 근거 

지속적인 고지혈증 또는 이상지질혈증은 지속적인 신증후군의 합병증이며 심혈관계 질환의 

위험 인자이지만, 소아에서 고지혈증 치료의 안내가 될 근거는 부족하다 [162-166]. 신증후

군 소아를 대상으로 한 비대조 연구에서는 스타틴과 생활 습관 개선을 병행하였을 때 LDL 

콜레스테롤 및 총 콜레스테롤 수치가 30-40% 감소하였지만, SRNS 소아를 대상으로 한 RCT

에서는 유의미한 지질 강하 효과를 보이지 않았다 [167-169]. 이상지질혈증과 심혈관계 질

환 간의 높은 상관관계를 고려하였을 때, SRNS 소아에게서 저밀도지질단백 콜레스테롤이 

지속적으로 130mg/dL (3.4mmol/L) 이상으로 상승한 경우 식이조절, 신체활동 강화 및 체중

조절을 포함한 생활습관 변화를 시작으로 지질강하 치료를 고려할 것을 제안한다 [166]. NS

에서 지질저하 약제인 스타틴 사용을 권장할 근거는 없다. 일부 전문가들은 공복 저밀도지

질단백 콜레스테롤이 지속적으로 160mg/dL (4.1mmol/L) 이상 [140, 170], 또는 추가적인 심



혈관 위험이 있는 경우 더 조기에 (130mg/dL (3.4mmol/L) 이상) 스타틴 사용을 고려할 것을 

제안한다 [166]. 

 

6.2.7. 칼슘, 마그네슘 및 비타민 D 보충제 

• 이온화 칼슘 또는 알부민으로 교정한 칼슘 측정치를 고려하여 저칼슘혈증이 있는 경우

에는 경구 칼슘 투여를 제안한다 (근거 수준 C, 약한 권고). 

• 25-수산화 비타민 D 농도가 낮으면 (<30ng/mL) cholecalciferol 또는 ergocalciferol보충

을 제안한다 (근거 수준 C, 약한 권고). 

• 증상이 있는 저마그네슘혈증이 있는 경우 경구 마그네슘을 투여할 것을 권고한다 (근거 

수준 D, 약한 권고) 

증거와 근거 

SRNS 소아에서는 소변으로 비타민 D 결합 단백질과 25-수산화 비타민 D가 소실되며 비타

민 D 결핍으로 인하여 저칼슘혈증, 부갑상선 기능 항진증 및 골 무기질화 손상이 나타날 수 

있다 [171]. 이 환자들에서 비타민 D 보충은 효과적이며 [172-174], 다른 CKD 환자에서와 마

찬가지로 권장된다 [175]. CNI치료는 저마그네슘혈증으로 다리 경련을 유발할 수 있다. 경구 

마그네슘을 투여하여 저마그네슘혈증의 증상을 피할 수 있다. 

 

6.2.8. 갑상선 호르몬 대체요법 

• 갑상선기능저하증이 있는 경우에는 levothyroxine (T4) 투여를 제안한다 (근거 수준 A, 

강한 권고). 

증거와 근거 

SRNS 소아에서 갑상선기능저하증은 티록신-결합 단백질의 소변 소실의 결과이다 [176, 

177]. 따라서 지속적으로 다량의 단백뇨가 있는 환자에서는 갑상선자극호르몬 및 유리 T4 

수준을 정기적으로 모니터해야 한다 (표 2) [178, 179]. 갑상선자극호르몬 수치가 10mU/L 이

상이고 유리 T4가 낮은 소아의 경우, 레보티록신 (T4)으로 치료할 것을 권고한다 [180]. 갑상

선자극호르몬이 4.5-10mU/L이고 유리 T4이 정상인 무증상 소아에서 갑상선 기능의 주기적

인 관찰 및 치료에 대한 적응증이 재평가될 수 있다 [177, 180, 181]. 

 



6.2.9. 고혈압 및 CKD 관련 합병증의 치료 

• 현 시점의 지침에 맞추어 고혈압과 빈혈, 대사성 산증 및 부갑상선기능항진증 등의 CKD 

관련 합병증을 치료할 것을 권고한다 (근거 수준 A, 강한 권고). 

증거와 근거 

SRNS을 가진 소아들은 심혈관 질환의 위험이 유의미하게 증가한다 [130, 132]. CKD에 이환

된 모든 소아와 마찬가지로 고혈압 (연령, 성별, 신장 보정 95 백분위수 초과)은 단백뇨가 없

는 소아의 경우 < 75 백분위수, 단백뇨가 있는 어린이의 경우 < 50 백분위수를 목표로 치료

해야 한다 [182, 183]. 다른 CKD 관련 합병증은 현 시점의 지침 [133, 175, 184]에 따라 치료

해야 한다. 

 

7. Native kidney에 재발하는 SRNS의 진단, 예방 및 치료 

7.1. 재발의 예방 

• 초기 임상 양상에서 SRNS의 재발을 예측하는 임상적 또는 조직학적 인자는 알려져 있

지 않다 (근거 수준 없음). 

증거와 근거 

일단 관해가 달성되면 약물이 어느 정도로 감량 혹은 중단되어야 하는지에 대해서는 알려져 

있지 않다 [53, 71]. CNI에 반응한 환자들에서 6개월 또는 12개월에 중단한 이후 최대 70%

에서 재발이 보고되었다. 관해 도달 이후 최소 1년동안은 CNI또는 MMF로 면역억제 치료를 

지속할 것을 권고한다. 갑작스럽게 중단하는 대신 CNI및 MMF를 점진적으로 감량하는 경우 

조기 재발을 막을 수도 있다 [50]. 

 

 

7.2. 재발의 치료 

CNI치료 중 재발 

• 표 2의 모니터링 일정에 따라 혈중최저농도를 측정하여 CNI복약순응도를 확인할 것을 

권고한다 (근거 수준 C, 중등도 권고). 

• 관해가 달성될 때까지 또는 최대 4주 동안 경구 PDN 60mg/m2를 매일 투여하고, 관해



가 달성된 후 감량할 것을 제안한다 (근거 수준 C, 중등도 권고). 

• 무반응, 빈번한 재발, 약물 부작용의 경우 다약제 저항성 SRNS의 치료지침을 따를 것을 

권고한다 (“이차 치료 참고”) (근거 수준 없음). 

면역억제제 중단 후 재발 

• 관해가 달성될 때까지 또는 최대 4주 동안 경구 PDN 60mg/m2를 매일 투여하고, 관해

가 달성된 후 감량하는 것을 제안한다. 대안으로 재발을 예방할 수 있는 면역억제제를 

다시 시작할 것을 권고한다 (근거 수준 D, 약한 권고). 

• 4주 내에 완전히 반응하지 않거나 약물의 빈번한 재발 또는 약물 부작용이 있는 경우, 

다약제 저항성 SRNS 치료지침을 따를 것을 권고한다 (“이차 치료” 참고) (근거 수준 없

음). 

증거와 근거 

SRNS의 재발 및 스테로이드의 역할 

여러 연구에 따르면 재발한 SRNS 환자에서 PDN 관해 유도를 위해 2mg/kg/일 [52, 53], 이

후 QOD, 이후 6개월동안 점진적으로 감량하는 것이 효과적임을 보고해 왔다 [185, 186]. 재

발한 환자에서 정맥 MPDN 역시 관해 유도에 효과적이었다 [71, 74, 187]. 특정 환자에게 효

과를 보였던 비-글루코코르티코이드 약물을 다시 시작하는 것도 합리적이다. 

 

8. ESKD 소아의 치료 

8.1. 투석 환자 

• 이식 후 재발에 대한 정확한 감시를 용이하게 하기 위해 잔여 신기능이 있는 환자에서 

이식 전에 소변 단백질 배출량 측정을 권고한다 (근거 수준 A, 강한 권고). 

• 신대체요법을 계획하는 가족과 신장이식 후 예상되는 재발 위험에 대하여 논의하는 것

을 권고한다 (근거 수준 A, 강한 권고). 

• ESKD 환자에서 NS가 해결되기 이전에 이식이 이루어지는 경우, 이식 전에 내과적 또는 

외과적 신절제술을 고려할 것을 제안한다 (근거 수준 D, 약한 권고). 

증거와 근거 

이식을 준비하기 위해서는 정맥혈전색전증의 위험을 최소화하고 이식 후 재발에 대한 모니



터링의 정확성을 향상시키기 위해 NS를 해결할 필요가 있다. 투석을 시작한 후에도 24시간 

소변 단백 기준으로 단백뇨가 적절히 소실되지 않으면 내과적 또는 외과적 신절제술을 고려

할 것을 제안한다. 그러나 투석 환자에서 잔여 신기능과 소변배출의 이점 역시 고려되어야 

한다.  

 

8.2. 이식 수혜자 선정 

• SRNS의 재발 위험을 파악하기 위해 이식 전에 유전자 검사를 것을 권고한다 (근거 수준 

B, 중등도 권고). 

• 유전적 원인 여부와 상관없이 SRNS으로 인한 ESKD 소아는 신이식을 할 것을 권고한다 

(근거 수준 B, 중등도 권고). 

• SRNS의 재발 병력이 있는 환자에서 재이식을 계획할 때, 반복 이식의 위험과 이점에 대

하여 이식팀 내부에서, 또한 환자와 가족과 함께 논의할 것을 제안한다 (근거 수준 A, 강

한 권고). 

증거와 근거 

이식 후 SRNS의 재발과 관련된 위험인자는 다음과 같다: 비유전성 대 유전성 (브라질 코호

트에서 재발 24% 대 0% [188], 유럽 코호트에서 50% 대 7% [101]); 초기 스테로이드 저항성 

및 반응성 여부 (OR 30, 95% CI 6.6–135.9) [189]; ESKD으로의 진행 기간 48개월 미만과 48

개월 이상 (OR 11.7, 95% CI 1.53-89.1); 신조직검사에서 사구체경화율 55% 미만과 55% 이

상 (OR 16, 95% CI 1.45–1.76) [190]. 이전 이식에서 SRNS가 재발한 병력이 있는 소아는 후

속 이식에서 재발할 가능성이 80% 이상이다[188]. 이식 후 NS가 재발한 환자에서 완전 및 

부분 관해는 각각 63% 및 8%로 보고되었으며, 이식신의 10년생존률은 50%로 보고되었다 

[191, 192]. 

 

8.3. 이식 공여자 선정 

• 유전성 SRNS의 경우, 혈연간 생체이식 공여 후보자는 가능한 경우 평가의 일부로 유전

자 검사를 시행할 것을 권고한다 (근거 수준 X, 강한 권고).  

• 증상 유무와 무관하게 우성 유전자에 병적 또는 유사병적 변이를 가진 공여 후보자는 

잠재 공여자에서 배제할 것을 권고한다 (근거 수준 X, 강한 권고). 



• 열성 SRNS 유전 변이의 이형접합성 보인자는 유전자 상담 후 (COL4A5, COL4A3 및 

COL4A4의 병적 변이 제외) 잠재적 공여자로 고려될 수 있다 (근거 수준 C, 약한 권고).  

• 중요성이 알려지지 않은 변이 (variation of unknown significance)의 무증상 보인자는 

다른 장기 공여의 대안이 없는 경우에 광범위한 평가 및 유전 상담 이후에 잠재적 공여

자로 고려될 수 있다 (근거 수준 C, 약한 권고). 

• 공여 후보를 고려할 때 예상되는 재발 위험과 조기 이식 실패의 위험성을 포함할 것을 

권고한다 (근거 수준 A, 강한 권고). 

증거와 근거 

유전 신질환의 관점에서 혈연간 생체신장 기증을 위해서는 상세한 기증자 평가, 질병 유전 

양식의 신중한 검토, 유전 상담 및 검사를 해야 한다 [193, 194]. 상염색체 열성 유전 방식을 

가진 유전 신질환의 가족력은 생체 이식 기증에 대한 금기사항으로 간주되지 않지만, 장기 

추적 데이터는 부족하다 [193]. 상염색체 우성 신증후군의 경우, 이환된 환자가 있는 가계로

부터의 혈연간 생체 기증은 권장되지 않는다. 공여자 후보가 유전 신질환을 가지고 있는지 

및 이 질환이 CKD을 유발할 수 있는지 여부가 확실하지 않은 경우, 질병이 나중에 생길 경

우에 대해 기증 후보에게 기증의 위험을 알려준 후에 기증을 진행해야 한다 [193, 194]. 

COL4A5 결함의 반접합체 보인자 (어머니 및 여자 형제)는 ESKD으로 진행한다고 알려져 있

으므로 신장공여를 하지 않도록 설득해야 한다 [195]. 다른 COL4A (COL4A3 및 COL4A4)의 

병적 이형접합 결함이 있는 공여자에게도 비슷한 조언이 제공되어야 한다. 또한, 이형접합 

NPHS2 돌연변이를 갖는 공여자의 위험은, 이론적으로 공여자에 위험을 초래할 수 있는 우

성-음성 (dominant negative) 변이로 생각되는 R229Q와 같은 변이에 의해 변경될 수 있다 

[196, 197]. 공여자 평가의 일부로 시행되는 단백뇨 및 혈뇨의 평가는 가족성 SRNS에서는 

특별히 고려하여 해석되어야 한다. 잠재적 기증자의 유전자 평가가 정상이더라도 신질환의 

가족력이 있는 경우에는 기증은 충분한 설명과 함께 사전 동의를 얻은 이후 진행되어야 한

다. 

 

8.4. 재발 위험의 관점에서 생체 이식  

• 비유전성 SRNS을 가진 환자가 첫번째 동종이식을 시행할 경우 생체 및 사체이식이 모

두 가능하다 (근거 수준 B, 중등도 권고). 

 



증거와 근거 

생체이식과 사체이식에서 비슷한 비율의 재발이 관찰되었지만 (10–50% 대 3–45 %) 생체이

식에서 FSGS가 재발한 경우 사체이식에 비하여 이식 신 생존률이 더 우수하였다 [198-200]. 

 

8.5. 이전에 재발한 환자의 이식 보류 

• 첫 번째 이식에서 재발한 환자에서는 혈연간 생체이식을 권고하지 않는다 (근거 수준 B, 

중등도 권고). 

• 신증후군의 재발로 인해 이전의 이식신기능이 상실된 환자에게 사체이식을 제공할 수 

있다. 투석을 지속하기 어렵거나 관련된 생명을 위협하는 사건, 심각한 감염, 성장 저하 

또는 삶의 질과 저하와 관련이 있는 경우 특히 그러하다 (근거 수준 C, 약한 권고). 

증거와 근거 

SRNS 환자에서 이식을 지연하여도 재발의 위험을 감소시키지는 않으므로 이식이 지연되어

서는 안된다 [200-204]. 첫 이식에서 재발하는 경우 이후의 이식에서 재발할 확률은 60-80%

에 이른다 [199, 203, 204]. 재발의 치료  (고용량 CNI, 정맥 내 MPDN, 리툭시맙 및 체외 치

료)는 60%에서 관해를 유도하였다 [200, 205, 206]. 일부에서 재발의 조기 진단과 공격적인 

치료로 재발하지 않은 이식과 비슷한 성적을 나타냈다고 보고하였지만 [207, 208], 치료에 

반응하지 않는 환자들의 예후는 일반적으로 좋지 않다 [209-214]. 따라서, 이전에 SRNS가 

재발한 경우 반복적인 생체이식은 권장되지 않으며, 투석보다는 사체이식이 윤리적으로 적

절한 것으로 간주된다. 

 

8.6. 신장 이식 후 재발의 방지 

• 처음 신이식을 하는 환자에서 재발을 예방하기 위한 치료를 권장할 증거가 충분하지 않

다 (근거 등급 없음). 

• 이전 이식에서 NS의 재발로 인한 이식신을 상실한 병력이 있는 소아에서는 이식 전에 

예방적 혈장제거, 면역흡착, 지질 분리교환술과 수술 전 리툭시맙 치료를 제안한다. 

증거와 근거 

처음 신이식을 받는 SRNS 환자에서 재발 가능성을 감소시키는 것으로 입증된 예방 전략은 

없다. 이식 후 1년 이내에 재발한 병력이 있는 일차성 비유전성 SRNS 환자에서 SRNS의 재



발에 대한 예방 전략은 사례보고 및 8명의 환자를 포함하는 작은 환자군 보고에서 효과적인 

것으로 보고되었다. 이는 예방적 혈장교환술 2주간 주당 3회 (생체이식 1주일 전/사체이식 1

일 전에 시작, 1.5 혈장 용적 치환)와 리툭시맙 투여 (수술 전후 또는 수술직후 ± 수술 7일째

에 추가 투여)를 포함한다. [93, 215-217]. 

 

8.7. 이식 재발 (표 1에 정의) 

• 신장이식 당일부터 입원 기간동안 매일, 이후 주기적으로 (4주동안 매주, 1년동안 매 월, 

이후 분기에 1회) UPCR을 모니터하여 재발 여부를 감시할 것을 권고한다 (근거 수준 C, 

중등도 권고). 

• 이식 전 무뇨 상태였던 환자에서 이식 후 UPCR ≥ 100mg/mmol (1mg/mg)은 조기 재

발, 감염 또는 기타 진단을 시사할 수 있으므로 평가할 것을 제안한다 (근거 수준 C, 약

한 권고). 

• 이식 당시 단백뇨가 있었던 환자에서 UPCR ≥ 100mg/mmol (1mg/mg)의 증가는 조기 

재발, 감염 또는 기타 진단을 시사할 수 있으므로 평가할 것을 제안한다 (근거 수준 C, 

약한 권고). 

• 조기에 발생한 급성 세뇨관 괴사 (ATN) 또는 이식신의 기능상실 또는 기능장애는 재발

의 첫 징후로 간주되어야 함을 제안한다 (근거 수준 C, 약한 권고). 

• 표 1에 정의된 바와 같이 신증후군의 급격한 재발을 진단하기 위해 이식신 생검을 할 

필요는 없다고 제안한다. 그러나 신증후군 범위 미만의 단백뇨, 48시간 이후의 재발 또

는 이식신 기능의 지연이 있는 경우에는 감별 진단의 배제를 위해 이식신 생검을 권고

한다 (근거 수준 B, 중등도 권고). 

• 이식 3개월 이후에 재발하는 후기 NS 재발의 경우, 면역 억제 요법의 조절에 앞서 감염

에 대한 평가, 공여자 특이 항체 및 전자 현미경을 포함한 조직검사를 포함하여 진단적

인 평가를 할 것을 제안한다 (근거 수준 B, 중등도 권고). 

증거와 근거 

신증후군은 이식 후 24 시간 이내에 재발할 수 있으며, 이식 전에 무뇨 상태였던 환자에서 

UPCR ≥ 100mg/mmol (1mg/mg) 로 발현한다 (표 1). 조기에 발생한 급성 세뇨관 괴사 

(ATN) 또는 이식신의 기능상실 또는 기능장애는 재발의 첫 징후로 간주되어야 한다 [218, 

219]. FSGS의 재발은 FSGS를 정의하는 사구체 흉터가 존재하지 않더라도 미만성 족세포 족



돌기 소실이 있으면서 다른 조직병리학적 소견이 없는 경우 추론될 수 있다. 후기 발병 또는 

서서히 진행하는 단백뇨가 있는 경우 이차성 FSGS로 나타날 수 있는 새로이 발생한 혈전성 

미세혈관병증 (TMA) 또는 이식사구체병증을 동반하는 항체매개 거부반응을 배제하기 위해 

신생검이 필요하다 [191, 220-222]. 

 

8.8. 재발의 치료 

• 진단이 얻어진 후에는 가능한 빨리 NS 재발 특이적인 치료를 시행할 것을 권고한다 (근

거 수준 X, 강한 권고). 

• CNI증량, 정맥 내 MPDN 펄스 요법, 또는 혈장 분리 (또는 면역 흡착), ± 리툭시맙 치료

를 제안한다 (근거 수준 C, 약한 권고). 

• 재발에 대한 치료에 완전 관해가 달성되지 않으면 RAASi를 시작할 것을 제안한다 (근거 

수준 C, 약한 권고). 

증거와 근거 

고용량 CNI, 정맥 내 MPDN, 리툭시맙 및 체외 혈액 정화를 포함한 재발 치료 전략은 이식 

재발의 약 60%에서 관해를 유도하였다 [198, 223]. 우리는 리툭시맙으로 치료받은 환자에서 

B 세포가 완전히 고갈되지 않거나 또는 단백뇨의 재발이 있는 경우 리툭시맙 (375mg/m2)을 

한번 더 투여할 것을 제안한다. 
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