
서 론

9번 염색체 부분세염색체증후군(partial trisomy 9p syn-

drome) 혹은 9번 염색체 부분중복증후군은 출생 후까지 생존

가능하다고알려진상염색체질환의하나이며1962년Edwards

등[1]에 의해 처음 보고되고 1970년에 Rethore 등[2]이 특징적

인 외모를 가진 정신 지체아 4명의 염색체에서 여분의 9번 염색

체가 있는 것으로 정의하여 보고한 후 전 세계적으로 많은 환자

들이 보고되고 있다[3-5]. 1975년 Centerwallrhk 및 Beatty-

DeSana[6]가 기형의 양상을 정리하였으며 가장 특징적인 소견

은 두개 및 안면기형으로써 소두증, 양안격리증(hypertelorism),

뭉툭한 코(prominent nose), 낮은 변형귀(deep-set eyes), 안

검열의 외하방 경사(down-slanting palpebral fissures) 등을

동반한다. 임상적 중증도는 세염색체(trisomy)를 나타내는 9번

염색체 단완의 크기와 보통 관련이 있어서, 9번 염색체의 장완

기시부까지 포함하게 되면 근육기형, 심장기형 등도 동반하며

그 외의 대부분의 증례에서 중복되는 9번 단완의 길이에 무관하

게 정신지체를 보인다[7].
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t(9;21)(q13;21) 균형전좌 아버지로부터 출생한 9번 염색체 단완 및

장완의 부분세염색체증후군

A Case of Partial Trisomy 9pter q13 due to Paternal Balanced Translocation t (9;21) (q13;q21)

Kwang-Sook Woo, M.D.1, Kyung-Eun Kim, M.D.1, Eun-Young Kwon, M.D.2, Joong-Pyo Kim, M.D.2, and Jin-Yeong Han, M.D.1

Departments of Laboratory Medicine1 and Pediatrics2, Dong-A University College of Medicine, Busan, Korea

우광숙1∙김경은1∙권은영2∙김중표2∙한진영1

동아의대 진단검사의학교실1, 소아과학교실2

Trisomy 9p is one of the most frequent autosomal anomalies compatible with a long survival rate.
Clinical characteristics are craniofacial dysmorphisms including hypertelorism, prominent nose, deep-
set eyes, and down-slanting palpebral fissures. The degree of clinical severity in trisomy 9 roughly
correlates with the extent of trisomic chromosomal material. If the trisomic segments include the long
arm of chromosome 9, clinical findings may not fit into the trisomy 9p but rather resemble trisomy 9
mosaic syndrome and are associated with muscular and cardiac anomalies. Therefore, breakpoints
as well as clinical findings need to be precisely defined for differential diagnosis. Cases with trisomy
9p, especially involving proximal 9q, are very rare in Korea. The patient was a 1,920 g male infant
born at 36 weeks 3 days of gestation to a 27-yr-old mother and 32-yr-old father after Cesarian section.
The patient showed specific craniofacial anomalies, cardiac defects, and hand anomalies. Routine
cytogenetic analysis, performed on peripheral blood using GTG banding, showed 46,XY,+der(9)t
(9;21)(q13;q21),-21pat. Furthermore, FISH (Vysis Inc., USA) analysis with whole chromosome painting
probes confirmed the derivative chromosome 9. (Korean J Lab Med 2008;28:155-9)

Key Words : Trisomy 9p, Congenital anomalies, Cytogenetics, FISH, Paternal balanced translocation
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현재까지 문헌상 약 150예의 9번 염색체 완전 또는 부분세염

색체증후군 보고가 있다. 국내에는 1995년 이후 윤 등[8]에 의

한 9번 염색체 단완의 부분 세염색체증후군 1예외 약 4예[9-12]

의 보고가 있으나, 거의가 9번 염색체의 단완만의 세염색체증후

군이며 본 증례와 같이 장완의 일부를 포함하는 예는 매우 드물

기에 문헌 고찰과 함께 보고하고자 한다.

증 례

환아는 제태연령 36주 3일에 출생체중 1,920 g, 부당 경량아

로제왕절개분만으로출생하였으며출산시산모의연령은27세,

아버지의연령은32세였다. 산모는한번의자연유산및세번의

인공유산경험이있고첫임신시기형아를출산한기왕력이있으

며, 기형아 출산의 원인에 대해서는 특별한 검사를 시행하지 않

았다. 환아의7세누나는정상발달소견을보였다. 출생시아프

가 점수(Apgar score)는 1분에 8점, 5분에 10점이었고 키는 40

cm, 머리둘레 30.5 cm으로써 모두 3백분위수 미만이었다. 두

개안면소견상낮은두발선, 양안격리, 큰대천문, 두터운콧날,

고구개궁(high-arched palate), 낮게 위치한 귀 등의 안면 기형

이외에도원선이보이며만지증(clinodactyly), 만곡족(club foot)

을 포함한 사지의 이상 및 요도하열(hypospadias) 등의 소견을

보였다. 말초혈액검사나 생화학검사에서는 특이 소견이 없었으

며 심장초음파 검사상 심방중격결손, 폐동맥 축착을 보이고 뇌

초음파 검사에서는 측뇌실(lateral ventricle)의 전두각(frontal

horn) 부위의 맥락막총낭종(choroid plexus cyst) 및 뇌수종

(hydrocephalus) 소견이 관찰되었다.

환아의 말초혈액 배양과 G-분염법을 통한 염색체검사 결과,

관찰한 20개의 중기세포 모두에서 21번 염색체 하나의 소실과

함께 9번 염색체의 단완전체 및 장완 기시부를 포함하는 것으로

추정되는 추가의 9번 염색체가 발견되었다(Fig. 1A). 부모의 염

색체 검사상 아버지는 46,XY,t(9;21)(q13;q21)로 9번 염색체와

21번 염색체의 균형전좌가 있었으며(Fig. 1B) 어머니는 정상 소

견을 보였다. 따라서 환아의 핵형은 46,XY,+der(9)t(9;21)(q13;

q21),-21pat로 표기할 수 있었고, Vysis사(Vysis Inc., Down-

ers Grove, IL, USA)의 사용지침에 따라 9번과 21번 염색체의

전체 염색체 채색 탐색자를 사용한 형광 제자리 보합법(FISH)

검사로써 한 번 더 확인가능하였다(Fig. 2).

Fig. 1. (A) The G-banded karyotype of the patient showing a unbalanced translocation between the long arms of chromosomes 9 and 21,
resulting in partial trisomies for 9p and proximal 9q and partial monosomies for 21p and proximal 21q (arrows). (B) The G-banded kary-
otype of the patient’s father showing a 46,XY,t(9;21)(q13;q21) (arrows).
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Fig. 2. Whole chromosome painting FISH analysis of metaphase
chromosome from the patient. Terminal portion of the long arm of
a derivative chromosome 9 was positively stained with the chro-
mosome 21 painting probe.
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염색체와FISH 검사를통해환아의염색체이상은결과적으로

9번 염색체 단완 전체 및 장완의 기시부, 즉 9pter → q13 부위

의 부분세염색체와 21번 염색체 단완 전체 및 장완의 일부, 즉

21pter → q21의 부분일염색체(partial monosomy) 소견으로 확

인되었다. 환아는 식이를 포함한 전체적인 상태가 호전되었으며

만곡족에 대해서 정형외과에서 무릎관절 위에서부터 발가락까

지 석고붕대 후 경과관찰 중이며 요도하열 등에 대해서도 외래

에서 추적 관찰 중이다.

고 찰

본 증례는 염색체 9번과 21번에 균형적 전위를 가진 아버지로

부터 감수분열 시기에 불균형 전위에 의해 21번 염색체 끝부분

(21q21)이 9q13으로 전위된 9번 염색체를 하나 더 가지게 되어

발생한 경우이다. 현재까지 문헌상 약 150예의 완전 또는 부분

9번 염색체 세염색체 증후군의 보고가 있으며 국내에는 1995년

이후 윤 등[8]에 의한 9번 염색체 단완의 부분세염색체 증후군 1

예외 약 4예[9-12]의 보고가 있으나, 거의가 9번 염색체의 단완

만의 세염색체를 동반하는 경우이다.

9번 염색체 세염색체증후군은 완전형과 부분형으로 구분되며

완전형의 경우 9번 염색체가 세염색체로 존재하며 모자이시즘

(mosaicism)을동반한경우와그렇지않은경우로나뉘게된다.

9번 염색체가 하나 더 존재하는 완전형은 소두증, 돌출된 이마,

안구 함몰, 돌출된 귀, 두터운 콧날, 물고기 같은 입, 소악증, 비

정상 두개골 유합, 심기형, 요로 기형, 선천성 고관절 또는 슬관

절 탈구, 손톱형성 부전, 만지증, 합지증, 원선, 정신 지체 등의

임상증상을 보이며 모자이시즘을 동반한 경우 생존기간이 더 긴

것으로 보고되고 있다[13].

이에 반해 9번 염색체의 부분세염색체증후군은 9번 염색체의

단완(9p)과 장완(9q)의 일부가 하나 더 존재하는 것으로 염색체

중복 범위는 매우 다양하다[14, 15]. 9번 염색체의 균형적 전위

가 있는 부모에게서 출생한 아이에게서 흔히 발생하며 드물지만

정상부모에게서de novo로 발생할수도있다. 9번 염색체의균

형적 전위가 있는 부모에게서 출생한 아이가 47개 염색체를 가

진 경우 감수분열 시기의 3:1 분리에 의해 발생하고, 46개의 염

색체를 가진 경우 불균형 전위의 유전에 의한다[6, 16].

대부분의 증례에서 성장 지연과 발달지체, 소두증, 양안격리

증, 뭉툭한 코, 낮은 변형귀, 안검열의 외하방 경사 등의 비슷한

임상증상을 보이지만 임상적 중증도는 대부분 세염색체를 나타

내는 9번 염색체의 크기와 관련이 있다. 9pter → p21의 중복은

경한 안면기형을 보이며 9번 염색체 부분세염색체증후군의 특

징적인 안면 기형소견이나 그 외 다른 근육 및 내장기관의 기형

이 동반되는 경우는 드물고 9pter → p11까지 포함하면 특징적

인안면기형소견과관련이있다. 또한9번염색체의장완일부까

지 포함하게 되면 근육기형과 심장기형 등의 내장기관의 기형도

동반하게 된다. 부분세염색체 부위가 9pter → q11-13이면 전

형적 두개안면 소견 외 근육과 심장기형과 관련이 있고, 9pter

→ q22-32이면 자궁 내 성장 지연, 구순과 구개열, 소하악증 및

선천적 고관절 탈구와 관련이 있으며, 9pter → q31-32보다 큰

경우에는 표현형이 9번 염색체의 세염색체 모자이시즘과 유사

해진다(Table 1). 그러므로 9번 염색체의 부분세염색체증후군

이 9번 염색체의 장완까지 포함하는 경우에는 임상소견과 함께

9번 염색체 장완의 절단점을 정확하게 확인하는 것이 필요하다.

또한 여러 증례의 보고에서 9번 염색체의 부분세염색체증후군

에서 동반되는 선천성이상의 특징적 패턴이 뚜렷할지라도 임상

적으로 다양한 표현형을 나타내는데, 이는 불균형 전위로 인해

다른 염색체가 일염색체가 되는 것으로 부분적으로 설명 가능하

다[16].

본증례의환아는9번염색체단완및장완의기시부, 즉9pter

→ q13 부위의 부분세염색체와 함께 21번 염색체 단완 및 장완,

즉 21pter → q21의 부분일염색체 소견을 나타내게 되었다. 이

상과 같이 다른 염색체와의 불균형 전위로 인해 발생한 21번 염

색체의 부분일염색체의 임상 양상은 결손된 부위에 따라 다르게

나타난다. 본 증례의 환아에서와 같이 단완 및 장완의 기시부 일

부분 즉, 21pter → q21까지 결손된 경우에는 특별한 증상이 나

타나지 않는다고 하였으며, 21pter → q22까지 소실을 보인 대

Literature review

Major findings
(number of Korean

Present casepatients included)
[3-4, 8-12, 17-20]

Mental retardation + (5) Not applicable
Microcephaly + (3) +
Down-slanting palpebral fissures + (4) +
Hypertelorism + (3) +
Deep-set eyes + (4) +
“Globular”/prominent nose + (4) +
Down-turned mouth + (4) +
Prominent, low-set ears + (5) +
Hypoplasia of some phalanges +/- (1) -
Single palmar crease +/- (3) +
Clinodactyly +/- (3) +
Cardiac defect - +
Cleft lip/palate - (2) +
Genital anomalies - (1) +

Table 1. Comparison of clinical findings of trisomy 9p previous-
ly described in the literatures and the patient presented here
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부분의 환자에서는 성장지연과 항몽고증, 안검열, 몽고주름, 낮

은 콧등, 생식기관의 저형성증, 만곡증과 원선등의 소기형 및 발

달지연이 특징적으로 발견되고 있다[21, 22].

본증례의경우낮은두발선, 양안격리, 큰대천문, 두터운콧

날, 고구개궁, 낮게위치한귀등의특징적인안면기형소견외에

부가적으로 원선, 만지증, 만곡족의 사지의 이상, 심방중격결손,

폐동맥 축착 등의 심장 기형 및 요도하열, 맥락막총 낭종과 뇌수

종의다양한임상증상을보였다. 특징적인임상소견과함께환아

의말초혈액염색체검사및9번과21번염색체의전체염색체채

색탐색자를사용한FISH 검사결과, 9번염색체의장완기시부

에불균형전좌된21번염색체장완일부를확인할수있었다. 가

족력상 어머니가 한 번의 자연유산 및 기형아 출산의 경험이 있

었고, 가족의염색체검사상어머니는정상이었으나아버지는46,

XY,t(9;21)(q13;q21)의핵형으로9번염색체와21번염색체의균

형적 전위가 발견되어 감수분열시기에 adjacent-2형의 분리에

의해21번염색체끝부분(21q21)이9q13으로전위된9번염색체

를 하나 더 가지게 되어 발생했음을 알 수 있다.

9번 염색체의 부분세염색체증후군은 그 발생은 드물지만, 특

징적인선천성기형을갖는염색체이상증후군으로써이상이발

견되면부모의염색체검사로그원인을규명하고부모의염색체

이상이 발견된다면 다음 자녀의 임신 중 태아의 염색체 이상 유

무를 산전 진단하는 것이 중요하다[23]. 염색체 핵형 분석 외에

도각염색체특이적탐색자를이용한FISH 검사를통한추가분

석이 임상적 중증도와 세염색체를 나타내는 9번 염색체의 크기

와의 관련성 및 절단점 이하 결실된 부분의 정확한 유전적 역할

에 대해서도 더 자세히 설명할 수 있을 것으로 생각된다[3, 17].

요 약

9번 염색체 부분세염색체증후군 혹은 9번 염색체 부분중복증

후군은 출생 후까지 생존가능하다고 알려진 상염색체 질환의 하

나이다. 가장 특징적인 소견은 두개 및 안면기형으로써 양안격

리증, 뭉툭한 코, 낮은 변형귀, 안검열의 외하방 경사 등을 동반

하며 대부분의 증례에서 중복되는 9번 염색체 단완의 길이에 무

관하게 정신지체를 보인다. 임상적 중증도는 세염색체를 나타내

는9번염색체단완의크기와대체로관련이있으며, 9번염색체

의 장완 기시부까지 포함하게 되면 근육기형, 심장기형 등도 동

반한다. 따라서 9번 염색체의 장완까지 포함하는 경우에는 9번

염색체의세염색체모자이시즘과유사해지므로임상소견과함께

9번 염색체 장완의 절단점을 감별하는 것이 필요하다. 국내에는

9번 염색체의 장완 기시부를 포함하는 부분세염색체 증례가 특

히 매우 드물다. 본 증례는 임신 36주 3일에 저체중아(1,920 g)

로 27세 엄마와 32세 아버지로부터 제왕절개에 의해 출생하였

다. 안면기형 이외에 심장기형, 만지증, 고구개궁 등을 보였다.

환아의 말초혈액 배양을 통한 염색체검사 결과 환아의 핵형은

46,XY,+der(9)t(9;21)(q13;q21),-21pat로 표기할 수 있었고, 9

번과21번 염색체의전체염색체 채색탐색자를사용한 FISH 검

사로 확인 가능하였다.
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