
서 론

본태성혈소판혈증은 진성적혈구증다증, 만성골수성백혈병, 골

수양화생골수섬유증 등과 함께 만성골수증식성질환으로 분류되며,

임상적으로 평균생존이 길고 급성백혈병 또는 골수양화생골수섬

유증으로 전환이 2-10% 정도로 낮은 반면 혈전과 출혈 발생이

높은 특징을 갖는다[1, 2]. 만성골수증식성질환은 엄격한 진단기

준이 정해져 있으나 상당수의 예에서는 실제로 반응성질환 및 다

른 골수증식성질환 간의 감별이 쉽지 않다. 유일하게 만성골수성

백혈병에서만 질환에 특이적인 BCR/ABL 융합유전자로 분자유

전학적 확진이 가능하다. 따라서 만성골수성백혈병의 BCR/ABL

융합유전자처럼 만성골수증식성질환에 특이적인 티로신키나제의

유전자 변이를 찾고자 많은 연구가 이루어졌다. 최근의 보고에 의

하면 전신성 비만세포증, 만성호산구성백혈병 및 만성골수구단구

성백혈병에서 각각 FIP1L1, PDGFR 및 PDGFR 등의 티로

신키나제와의 연관성이 알려지고 있다[3]. 특히 진성적혈구증다

증, 본태성혈소판혈증, 골수양화생골수섬유증 환자의 상당수에서

다발성 조혈성장인자 수용체(multiple hematopoietic growth fac-
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Background : Essential thrombocythemia (ET) is thought to reflect transformation of a multipotent
hematopoietic stem cell, but its molecular pathogenesis remains obscure. But tyrosine kinase, espe-
cially Janus kinase 2 (JAK2), has been implicated in myeloproliferative disorders other than chronic
myeloid leukemia. We investigated the frequency of JAK2 mutation and its correlation with other clin-
icopathologic variables in Korean patients with ET and reactive thrombocytosis (RT).

Methods : JAK2 mutation analysis was performed on genomic DNA from bone marrow aspirates
of 24 patients with ET and peripheral blood in 36 patients with RT using allele-specific PCR.

Results : JAK2 mutation was detected in 11 patients (46%) among the 24 patients with ET and was
not found in 36 patients with RT. In patients with ET, older age and leukocytosis were related with
JAK2 mutation without statistical significance (P=0.172 and 0.094, respectively). But this mutation
was not correlated with sex, hemoglobin, platelet count, splenomegaly, increased cellularity of bone
marrow, bone marrow fibrosis and vascular complications.

Conclusions : The current observation strengthens the specific association between JAK2 muta-
tion and ET. At the diagnosis of ET in Korean patients, identification of JAK2 mutation should be incor-
porated in the basis for new approaches. (Korean J Lab Med 2007;27:77-82)
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tor receptor)의 신호전달에 중요한 역할을 하는 세포질 티로신키

나제인 야누스 티로신키나제 2 (Janus tyrosine kinase 2, JAK2)

유전자 변이(JAK2V617F)가 보고되고 있다[4-9]. 이에 저자들은

한국인 본태성혈소판혈증 환자들과 반응성혈소판증가증 환자들에서

JAK2 유전자 변이의 빈도와 임상적 특징을 살펴보고자 한다.

대상 및 방법

1. 대상

본 연구는 1997년 1월부터 2005년 12월까지 가천의과대학 길병

원 혈액종양내과에서 본태성혈소판혈증으로 진단받은 환자 중 골

수검체가 보관되어 있는 24명을 대상으로 임상심의위원회의 심의

를 거치고 해당 환자들로부터 후향적으로 동의서를 받은 후 시행

되었다. 본태성혈소판혈증의 진단은 Polycythemia Vera Study

Group (PVSG: 2001년까지)과 World Health Organization

(WHO: 2002년 이후)의 진단 기준에 따랐으며, 대조군인 반응

성혈소판증가증 환자는 혈소판수가 60만 이상이면서 혈액종양질

환이 아닌 기타 질환 환자 36명으로 병록지를 참조로 성별, 연령,

일반혈액검사 및 생화학검사를 조사하였다. 본태성혈소판혈증 환

자의 경우 성별, 나이, 일반혈액검사, 염색체검사결과, 혈관 합병

증, 비장종대 유무 및 추적 관찰기간을 조사하였고, 환자의 골수도

말과 생검에서 세포충실도, 골수구계:적혈구계 비율, 섬유화 유무

를 두 명의 진단검사의학과 전문의가 판독하여 각각 기록하였다.

2. 핵산증폭검사

본태성혈소판혈증 환자의 골수흡인액과 반응성혈소판증가증 환

자의 말초혈액의 단핵구에서 DNA를 추출하였고(QIAmp DNA

Blood Mini Kit, Qiagen, Valencia, CA, USA), JAK2 유전자

변이는 대립유전자특이중합효소연쇄반응(allele-specific PCR)으

로 증폭, 검출하였다[10]. 10 mol/L의 공통역시발체(common

reverse primer; 5′-CTGAATAGTCCACAGTGTTTTCAG-

TTTCA-3′)와 5 mol/L의 두개의 전진성시발체(forward pri-

mer)를 사용했다.

첫번째 전진성시발체(5′-AGCATTTGGTTTTAAATTAG-

GAGTATATT-3′)는 돌연변이 대립유전자(mutant allele)에 특

이적이고 고의적 불일치(intentional mismatch)를 포함하며 203

bp의 산물로 나타난다. 두번째 전진성시발체(5′-ATCTATAGT-

CATGCTGAAAGTAGGAGAAAG-3′)는 내부 대조(internal

control)로 변이형(mutant type)과 야생형 대립유전자(wild type

allele) 모두에서 관찰되며 364 bp 산물이다. 중합효소연쇄반응은

58℃의 단련(annealing) 온도로 총 36회 반응하였고, 증폭 산물

은 1% 아가로스겔에 전기영동하여 확인하였다(Fig. 1).

3. 통계

JAK2 유전자 변이 양성과 음성 본태성혈소판혈증 환자군간의

임상 특징 비교는 chi-square 분석을 실시하였고 SPSS version

13.0 (SPSS Inc., Chicago, IL, USA)를 이용하였다.

결 과

1. 본태성혈소판혈증 환자와 반응성혈소판증가증 환자의

JAK2 유전자 변이 결과와 임상적 특징

1) 본태성혈소판혈증 환자

JAK2 유전자 변이 결과는 24명 중 양성 11명(46%), 음성 13

명(54%)이었다. 24명의 본태성혈소판증가증 환자는 남자 14명,

여자 10명이었고 평균 연령은 60세였다. 일반혈액검사상 평균 헤

모글로빈은 12.7g/dL, 평균 백혈구수 15.3×109/L, 평균 혈소판

수 1,034×109/L이었다. 비장종대 유무 확인이 가능했던 17명 중

8명에서 비장종대 소견이 있었다. 골수검사 결과 세포충실도가 증

가된 예가 21명 중 16명, 골수구과형성 소견은 22명 중 15명, 섬유

화 소견이 21명 중 7명에서 관찰되었다. 세포유전학검사는 16명의

환자에서 시행하였고 모두 정상 핵형을 보였다(Table 1). 

2) 반응성혈소판증가증 환자

총 36예에서 실시한 JAK2 유전자 변이 결과 모두 음성이었다.

반응성혈소판증가증 환자는 남녀 각각 19, 17명이며 평균 연령은

48세, 55세였다. 36명의 진단명은 감염 12명, 만성소모성질환 11

명(당뇨 3, 심근경색 3, 신경학적 질환 3, 갑상샘 질환 2), 고형

종양 6명(폐암 1, 위암 2, 신암 1, 유방암 1, 자궁근종 1), 골절 4

명, 철결핍성 빈혈 2명, 기흉 1명이었다. 일반혈액검사상 평균 헤

모글로빈은 10.5 g/dL, 평균 백혈구수 9.9×109/L, 평균 혈소판

수 730×109/L, 평균 호산구는 2.3%였다. 그 밖의 일반화학검사

Fig. 1. Allele-specific PCR in patients with ET and RT. The 364 bp
of PCR product is an internal control and 203bp is an allele specif-
ic product. Lane SM, molecular size marker; lane 1, 2, and 7, positive
results from ET patients; lane 4, 5, 6, negative results from RT
patients; lane 3, negative control.
Abbreviations: ET, essential thrombocytopenia; RT, reactive throm-
bocytosis.
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는 2명의 급성췌장염과 당뇨병콩팥병증 환자를 제외하곤 정상치

를 보였다(Table 2).

2. JAK2 유전자 변이 양성과 음성 본태성혈소판혈증 환자

군의 임상적 특징 비교

24명 중 JAK2 유전자 변이 양성 11명(46%), 음성 13명(54%)

이었고 JAK2 유전자 변이 양성군은 남녀 각각 7명, 4명이며 음성

군 13명은 남녀 각각 7명, 6명이었다. 평균 연령은 JAK2 유전자

변이 양성군이 67세, 음성군이 59세로 통계적 유의성은 없으나 양

성군이 높은 경향을 보였다. 평균 헤모글로빈은 양성군이 12.2 g/

dL, 음성군이 12.8 g/dL이고 평균 백혈구수는 양성군, 음성군

각각 16.3×109/L, 9.2×109/L이었고 평균 혈소판수는 각각 1,036

×109/L, 990×109/L으로 양성군에서 백혈구수와 혈소판수가 높

은 경향을 보이나 통계적 유의성은 없었다. 비장종대는 양성군은

8명 중 3명, 음성군은 9명 중 5명에서 관찰되었다. 골수검사결과

세포충실도 증가를 보인 예는 양성군이 11명 중 10명으로 평균

70%의 세포충실도를, 음성군이 10명 중 6명으로 평균 50%의 세

포충실도를 나타냈다. 골수구과형성은 양성군 7예, 음성군 8예로

평균비율은 각각 6.9와 4.9로 나타나 세포충실도와 골수구과형성

이 양성군에서 높은 경향을 보였다. 섬유화는 양성군, 음성군 각

각 4예, 3예였다. 혈관 합병증은 10명의 환자에서 14회 발생하였

고 이 중 혈전 10회, 출혈 4회였다. 본태성혈소판혈증 진단전에

뇌경색 3예, 급성심근경색 1예, 발가락 괴저 1예였으며 진단시 근

육 출혈 3예, 협심증 1예였고 진단 후 추적 중 협심증 2예, 급성심

근경색 1예, 뇌경색 1예, 십이지장궤양의 출혈 1예가 있었다. 혈관

합병증은 JAK2 유전자 변이 양성군과 음성군 각각 5명으로 두

군간에 차이가 없었다. 전체 본태성혈소판혈증 환자의 추적기간

중앙값은 27개월(0-133개월)이었고 한 명의 환자가 진단 당시 패

혈증으로 사망하였으며 나머지 환자는 마지막 추적시 모두 생존해

있었다. 양군의 추적관찰기간은 양성군이 37개월, 음성군이 27.5개

월로 양성군이 더 길었으나 통계적 유의성은 없었다(Table 3).

고 찰

본태성혈소판혈증은 만성골수증식성질환의 하나로서 임상적으

로 거의 정상에 가까운 평균수명을 가지며 미세혈관장애, 혈전증

및 출혈 등의 합병증 발생이 흔한 것이 특징이며, 약 2-10%의

환자에서 급성백혈병과 골수양화생골수섬유증 또는 진성적혈구증

다증으로 진행한다[1, 2, 11]. 본태성혈소판혈증의 진단에는 단일

임상적 혹은 검사소견이 없어 항상 다른 골수증식성질환과 반응

성혈소판증가증과의 감별이 필요하다. 현재 본태성혈소판혈증의

진단은 PVSG과 WHO의 진단 기준에 따르며 이는 60만 이상의

Charateristics

Number (male/female) 24 (14/10) 
Age:Mean (range) 60 (54-68)
CBC:Mean (range) 

Hemoglobin (g/dL) 12.7 (11.2-14.3)
White blood cells (×109/L) 15.3 (10.6-20.1)
Platelets (×109/L) 1,034 (919-1,115)

Splenomegaly 8/17
Bone marrow

Increased cellularity 16/21
Increased M:E ratio 15/22 
Fibrosis    7/21

Vascular events    10/24
Cytogenetics

Normal 16/16

Table 1. Characteristics of 24 patients with essential thrombo-
cythemia 

Charateristics

Number (male/female) 36 (19/17) 
Age:Mean (range) 51 (45-58) 
CBC:Mean (range)

Hemoglobin (g/dL) 10.7 (10.1-11.3)
White blood cells (×109/L) 10.2 (8.5-11.9)
Platelets (×109/L) 724 (666-783)
Eosinophil (%) 2.3 (1.4-3.3)

Chemistry:Mean (range)
Protein (g/dL) 6.74 (6.36-7.13)
Albumin (g/dL) 3.61 (3.34-3.88)
Total bilirubin (mg/dL) 0.63 (0.47-0.79)
AST (U/L) 38.1 (19.9-56.3)
ALT (U/L) 33.5 (22.3-44.8)
BUN (mg/dL) 21.8 (7.9-35.8)
Cr (mg/dL) 1.53 (0.60-2.48)

Table 2. Caracteristics of 36 patients with reactive thrombocy-
tosis

JAK2 (+) JAK2 (-) P value

Number (male/female) 11 (7/4) 13 (7/6)
Age:Mean (range) 67 (62-72) 59 (47-70) 0.172
CBC:Mean

Hemoglobin (g/dL) 12.2 12.8 0.441
(10.0-14.0) (11.2-14.6)

White blood cells (×109/L) 12.8 9.2 0.094
(11.2-14.6) (7.6-14.6)

Platelets (×109/L) 1,036 990 0.583
(876-1,229) (852-1,421)

Splenomegaly 3/8 5/9 0.832
Bone marrow

Increased cellularity    10/11 6/10 0.408
Mean (range) (%) 70 (66-83) 50 (39-75)

Increased M:E ratio    7/11 8/11 0.401
Mean (range) 6.9 (2.2-11.6) 4.9 (2.9-6.9)

Fibrosis    4/11 3/10 0.631
Vascular events 5/11 5/13 0.744
Follow up (months) 37 27.5 0.859

Table 3. Clinical variables according to the mutational status of
JAK2
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혈소판수와 특징적인 모양의 거핵구를 제외하면 모두 진성적혈구

증다증, 만성골수성백혈병, 골수양화생골수섬유증 등 만성골수증

식성질환과 감별점으로 정해져 있다. WHO 진단 기준에 의한 골

수조직소견상 커지고 다분절된 거핵구 핵의 군집 소견은 종종 다

른 골수증식성질환에서도 나타날 수 있으며 진단을 위한 선행조건

으로 충분한 골수조직과 표준화된 처리과정에 따라 표본이 제대로

처리되어져야 한다. 그래서 이러한 형태학적 관찰 소견보다 좀 더

확실한 진단적 방법으로 내인성 적혈구계 집락형성단위(erythroid

colony forming unit, CFU-E)나 거핵세포계 집락형성단위(me-

gakaryocyte colony-forming unit, CFU-MEG)성장을 배양으

로 확인하고자 하는 방법이 제시되었으나[12, 13] 이는 고가의

기술적 숙련도가 필요하여 일반검사실에서 진단적 목적으로 사용

하기보다는 연구목적으로 가능하다.

Fialkow 등[14]이 다발성 골수직계(multiple myeloid lineage)

에서 X 불활성화(inactivation)의 클론 패턴을 입증함으로써 본

태성혈소판혈증이 다능성 조혈모세포(multipotent hematopoietic

progenitor)의 형질전환에 의함을 알게 되었다. 그러나 지금까지

약 50% 이상의 본태성혈소판혈증 환자에서 클론성 조혈소견이

보이지 않는다. 일반적으로 골수양화생골수섬유증은 약 50%, 진

성적혈구증다증은 10-20%, 본태성혈소판혈증은 5% 미만에서 비

특이적 세포유전학적 이상이 관찰된다. 그런데 최근 만성골수증식

성질환에서 다인성 조혈성장인자 수용체(multiple hematopoietic

growth factor receptor)의 신호전달에 중요 역할을 하는 세포질

티로신키나제 관련 유전자변이인 JAK2V617F가 이들 질환과 특이

적 상관성이 있음이 밝혀졌다[4-8].

JAK2 유전자 변이는 exon 12번이 점돌연변이에 의해 codon

617부위에서 valine이 phenylalanine으로 치환된 것으로 진성적혈

구증다증 환자의 65-97%에서 가장 높은 빈도로 보고되고 골수양

화생골수섬유증 35-50%, 전신성 비만세포증 0-25%, 만성호중구

성백혈병 17-33%, 만성골수구단구성백혈병 3-20%, 과호산구성증

후군 0-2%, 골수이형성증후군 5%, 본태성혈소판혈증 23-57%의

빈도로 보고되었다[2, 5-7, 10, 15-18].

일반적으로 단백질티로신키나제(protein-tyrosine kinase, PTK)

는 수용체 PTK (RPTK)와 세포질 PTK (CPTK)로 구분한다.

사람은 약 90개의 PTK 관련 유전자가 있으며 RPTK가 58개,

CPTK가 32개 있다. 대표적인 RPTK는 PDGFR (platelet de-

rived growth factor receptor), stem cell factor receptor (c-

kit), FGFR (fibroblast growth factor receptor), VEGFR (vas-

cular endothelial growth factor receptor), fms-related tyrosine

kinase 3 (Flt3)가 있다. CPTK는 Janus family의 kinase [JAK1,

JAK2, JAK3, tyrosine kinase 2 (TYK2)], SRC family의 kinase

및 Abl kinase가 대표적이다. Janus kinase 2 (JAK2)는 CPTK

로 2개의 homologous kinase domain에 의해 특이적 구조를 갖

는다. JH1은 활성기능이 있는 반면 JH2는 키나제 활성이 없는

pseudokinase이다. Interferon, Interleukin과 같은 사이토카인 또

는 성장인자가 사이토카인 수용체와 만나 수용체 이합체화(recep-

tor dimerization)가 일어나고 동시에 수용체와 수용체 연관 JAK

의 자가인산화활성(autophosphorylation)과 인산전달반응(trans-

phosphorylation)이 일어난다. 활성화된 JAK-사이토카인 수용체

복합체는 다운스트림 분자(downstream molecules)인 signaling

transducers and activators of transcription (STAT) family를

동원하고 인산화시킨다. 활성화된 STAT 분자가 핵으로 들어가

전사인자(transcription factor)로 작용한다. 특히 JAK2는 수용

체가 조혈성장인자와 결합할 때 활성화된다[3, 19, 20].

본 연구는 24명의 본태성혈소판혈증 환자에서 JAK2 유전자 변

이를 조사하였으며 JAK2 유전자 변이 양성군이 11예(46%)로 외

국의 보고[2, 9, 16]와 유사한 빈도를 보였고, 고형 종양 환자 6명

을 포함한 반응성혈소판증가증 환자 36명은 모두 JAK2 유전자 변

이 음성이었다. JAK2 유전자 변이 양성군과 음성군사이의 임상

적 특징을 살펴보면 양성군에서 고령, 높은 백혈구수를 나타냈고,

골수검사결과 세포충실도증가와 골수구계:적혈구계 비율증가의

빈도 및 평균치가 높은 경향을 보이나 통계적 유의성은 없었다.

Wolanskyj 등[2]의 보고에 의하면 총 150명의 본태성혈소판

혈증 환자 중 73명(48.7%)의 환자에서 JAK2 유전자 변이 양성

이었으며 양성군이 연령, 헤모글로빈치, 백혈구수가 음성군에 비

해 통계적으로 유의하게 높은 소견을 보였다. 그 외 혈소판수, 비

장종대, 혈관합병증, 세포유전학적 이상, 출혈 및 혈전 빈도 등은

양성군과 음성군간에 통계적으로 유의한 차이가 없었다. 그러나

JAK2 유전자 변이 양성군에서 비장종대, 세포유전학적 이상, 혈

관합병증의 빈도가 높은 경향을 보였다. 이들의 보고와 본 연구

결과를 비교해보면 통계적 유의성은 없었으나 JAK2 유전자 변이

양성 환자군이 연령, 평균 백혈구수가 높은 경향은 일치하였다.

Baxter 등[10]의 보고는 51예 중 27예(57%)가 JAK2 유전자

변이 양성으로 통계적으로 유의성은 없었으나 양성군이 백혈구수,

혈소판수, 혈전증의 빈도가 높았으며 오히려 wild type에서 비장

종대와 세포유전학적 이상소견이 많은 경향을 보였다. 이는 본 연

구 결과 중 JAK2 유전자 변이 양성군 환자가 높은 평균 연령, 백

혈구수를 보이는 소견과 일치하나 통계적 유의성은 없었다.

다른 혈액질환에서 JAK2 유전자 변이에 관한 빈도 보고는 급

성골수구성백혈병 2-6%, 만성골수구단구성백혈병 0-13%, 골수

이형성증후군 1-5%이고 급성림프구성백혈병과 만성림프구성백혈

병에서 보고된 예가 없었다[5, 6, 17, 18]. 또 다른 보고에 따르면

혈액종양질환을 제외한 다른 기타 암 486예에서도 JAK2 유전자

변이 빈도를 조사하였으나 한 예도 검출되지 않았다[4]. 본 연구

결과도 소수이나 6명의 고형 종양 환자(폐암 1, 위암 2, 신암 1, 유

방암 1, 자궁근종 1)에서 JAK2 유전자 변이를 관찰할 수 없었다.

이상의 문헌 고찰과 본 연구 결과 본태성혈소판혈증을 포함한 고전

적 만성골수증식성질환은 JAK2 유전자 변이와 특이적 연관이 있

으나 급성골수성백혈병에서는 매우 드물고 림프구성백혈병과의 연

관성은 없으며 혈액암 이외의 기타 암에서도 검출되지 않았다.

JAK2 유전자 변이를 검출하는 방법은 본 연구에서 사용한

allele-specific PCR방법 뿐 아니라 직접염기서열분석법, 중합효
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소연쇄반응-제한절편길이다양성(PCR-RFLP)법 등이 있다. 실

제로 어떤 시발체를 사용하건 allele-spscific PCR법은 직접염기

서열분석법, PCR-RFLP법에 비해 위양성 결과를 보일 수 있는

가능성를 내재한다.

본 연구에서 방법을 인용한 Baxter 등 보고에 의하면 본태성혈

소판혈증 환자 51명을 대상으로 실시한 직접염기서열분석법 결과

51명 중 6예가 JAK2 유전자 변이가 있었고, 45명 환자의 검체로

allele-specific PCR을 시행한 결과 23예에서 JAK2 유전자 변이

가 검출되었다[10]. 마찬가지로 다른 만성골수증식성질환도 직접

염기서열분석법에 의한 JAK2 유전자 변이 검출이 allele-specific

PCR보다 낮은 결과를 나타냈다. 이와 같은 현상은 직접염기서열

분석법이 오히려 낮은 검출률를 나타낸 것으로 해석되며 이유는

직접염기서열분석법은 40% 이상의 세포에 이형접합체변이(hete-

rozygous mutation) (>20%의 allele) 있어야 검출이 가능한 반면

allele-specific PCR은 3% 이상의 세포만 이형접합체변이가 있어

도 검출이 가능한 예민한 검사법이기 때문으로 보고하였다. 또한

이들의 보고에 따르면 90명의 대조군 검체에서 직접염기서열분석

법과 allele-specific PCR를 시행한 결과 두 검사법 모두 한 예도

JAK2 유전자 변이가 검출되지 않았다. 본 연구 또한 감염 12명,

만성소모성질환 11명(당뇨 3, 심근경색 3, 신경학적 질환 3, 갑상

샘 질환 2), 고형 종양 6명(폐암 1, 위암 2, 신암 1, 유방암 1, 자

궁근종 1), 골절 4명, 철결핍성 빈혈 2명, 기흉 1명 등 총 36명의

대조군에서 시행한 allele-specific PCR 결과 한 예도 JAK2 유전

자 변이가 검출되지 않았다. Tefferi 등의 보고 또한 소수의 클론

성 세포군에서 JAK2 유전자 변이 검출을 위해 예민한 방법인

allele-specific PCR 통해 진단적 정확성을 높일 수 있다고 하였

다[15].

따라서 JAK2 유전자 변이는 고전적 골수증식성질환의 진단에

새로운 검사로 포함되어야 할 것으로 판단되며 특히 혈소판수 60

만 이하인 임상적으로 본태성혈소판혈증이 의심되는 환자를 조기

에 진단과 더불어 반응성혈소판증가증 환자의 감별진단에 도움을

주고자 하는 목적에 예민한 방법인 allele-specific PCR이 도움이

되리라 사료된다.

결론적으로 본태성혈소판혈증이 의심되는 환자의 진단시 골수

검사, 세포유전학검사, BCR/ABL 융합유전자, JAK2 유전자 변

이를 선별검사로 동시에 시행하여, JAK2 유전자 변이 양성이면

반응성혈소판증가증의 가능성을 배제할 수 있으며, 본태성혈소판

혈증과 그 밖의 만성골수증식성질환의 가능성이 높으므로 특징적

인 골수조직소견과 임상양상, 염색체 이상 결과를 근거로 감별 진

단에 이용할 수 있다.

요 약

배경 : 본태성혈소판혈증은 다능성 조혈모세포의 형질전환에

의해 발생하나 정확한 분자유전학적 기전은 확실치 않다. 최근 만

성골수증식성질환에서 티로신키나제 유전자 변이가 보고되며 분

자유전학적 기전으로 대두되고 있다. 이에 저자들은 한국인 본태

성혈소판혈증 환자와 반응성혈소판증가증 환자에서 세포질 티로

신키나제인 JAK2의 유전자 변이를 조사하였다.

방법 : 본태성혈소판혈증 환자 24명의 골수흡인액과 반응성혈소

판증가증 환자 36명의 말초혈액에서 대립유전자특이중합효소연쇄

반응(allele-specific PCR)으로 JAK2 유전자 변이를 관찰하였다.

결과 : 본태성혈소판혈증 환자 24명 중 11명(46%)에서 JAK2

유전자 변이 양성소견을 보였으며 반응성혈소판증가증 환자 36명

모두 음성이었다. JAK2 유전자 변이 양성군이 고령과 높은 평균

백혈구수를 보이는 경향은 있으나 통계적 유의성은 없었다(P=

0.172, P=0.094). 그 외 성별, 혈소판수, 헤모글로빈, 비장종대,

세포충실도 증가와 섬유증 및 혈관합병증은 두 군간에 유의한 상

관관계는 없었다. 

결론 : JAK2 유전자 변이는 한국인 본태성혈소판혈증환자의

약 50%에서 관찰되어 진단에 도움이 되며, 이후 진단에 필요한

초기 검사에 포함되어야 할 것으로 사료된다. 
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