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급성백혈병에서의 세포유전학적 검사는 질환의 진단, 치료방

침의 결정 및 예후판정에 매우 중요한 정보를 제공한다[1-6]. 통

상적인 염색체 핵형 분석은 염색체 이상을 규명하는 기본적인

방법이지만, 분열 중인 세포에서만 분석이 가능하고, 표지 염색
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성균관의대 삼성서울병원 진단검사의학과

Background : Cytogenetic abnormalities are one of the most reliable prognostic factors in acute
leukemia. Combination of conventional chromosome analysis (CCA) and FISH provides higher
sensitivity in detecting these genetic abnormalities, and it is effective to apply several FISH probes
as a profile test. The objective of this study was to investigate the utility of FISH profile analyses in
the initial diagnosis of acute leukemia.

Methods : Two hundred and forty one de novo acute leukemia patients diagnosed from January,
2002 to November, 2007 were included. For acute lymphoblastic leukemia profile test, FISH probes
for BCR/ABL, TEL/AML1, MLL gene rearrangement and CDKN2A deletion were used. For acute
myeloid leukemia profile test, probes for AML1/ETO, MLL and CBFβgene rearrangement were
used. The results of CCA and FISH profile tests were collected, and the positive rates were com-
pared.

Results : ALL FISH profile tests revealed additional genetic aberrations not detected by chromo-
some analysis in 48.6% (67/138) of cases, including those with normal karyotypes or no mitotic cells
(37%, 51/138). Among these 51 cases, TEL/AML1 abnormalities were detected in 44.3%, followed
by the abnormal CDKN2A signal (24.6%) and hyperdiploidy (18.0%). AML FISH profile tests revealed
additional genetic abnormalities in 7.8% (8/103) of cases.

Conclusions : FISH analysis as a profile test detected additional genetic aberrations in a signifi-
cant proportion of acute leukemia, and was effective especially in detecting cryptic translocations,
submicroscopic deletions and complex karyotypes. Our study supports the need to incorporate
FISH profile test at initial work up in acute leukemia. (Korean J Lab Med 2009;29:371-8)
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체(marker chromosome), 구별하기 힘든 전위(translocation)

등이 있을 경우 정확한 판독이 어렵다는 한계가 있다[7]. 이러한

핵형 분석의 기술적 한계점을 보완하기 위해 형광제자리부합법

(FISH)을 이용하는 것이 유용하다[8, 9]. FISH 검사는 민감도

와 해상도가 높고, 분열 중이 아닌 세포에서도 검사가 가능하며,

혈액뿐 아니라 골수 및 림프절, 조직에도 시행할 수 있어 백혈병

을 비롯한 많은 종양의 진단에이용된다. 급성백혈병은그계열

(lineage) 및 아형(subtype)에 따라 흔히 일어나거나 예후와 밀

접한 관계가 있는 특징적인 유전적 이상들이 존재하므로, 이러

한 변이들을 밝히기 위한 몇 개의 FISH 탐색자(probe)들의 조

합을 프로필(profile)화하여 검사하는 것이 효율적이다[10]. 

본 연구에서는 이러한 FISH 프로필 검사의 임상적 유용성을

알아보기 위해, 급성 백혈병의 초진 시 시행한 세포유전학적 검

사결과들을 후향적으로 분석하여 FISH 프로필 검사 적용 시의

검출률을 확인하고자 하였다.

대상 및 방법

1. 연구 대상 및 진단기준

2002년 1월부터 2007년 11월까지, 급성 백혈병이 의심되어

골수 염색체 검사 및 FISH 프로필 검사가 의뢰된 환자들을 대

상으로 하였다. 검사는 환자의 치료 시작 전 골수 검체로 시행

되었다. 백혈병의 재발이나, 환자가 이전에 다른 혈액종양으로

치료받은 적이 있었던 경우는 제외하고, 치료효과와 예후를 확

인하기 위해 1년 이상 본원에서 추적 검사를 받았던 경우만을

포함시켰다. 이로써 총 241명의 환자들이 연구에 포함되었고,

급성 림프모구백혈병(ALL) FISH 프로필 검사를 시행한 환자가

138명, 급성 골수성백혈병(AML) FISH 프로필 검사를 시행한

환자가 103명이었다. 급성백혈병의 진단과 분류는 WHO 진단

기준에 근거하였다[11]. 

2. 염색체 검사

Sodium heparin 용기에 채취된 골수를직접법, 24시간단기

배양법및methotrexate 처리법을선택적으로활용하여배양하

였다. 배양 후에는 세포를 수확, 고정한 뒤 GTG-분염법(GTG-

banding, G-bands by Trypsin using Giemsa)을 시행하여

현미경으로 관찰하였다. 핵형 분석 시 총 20개의 세포분열 중기

세포(metaphase cell)를계수하였으며, 결과의표기는Interna-

tional System for Human Cytogenetic Nomenclature (ISCN)

1995 [12] 또는 2005 [13] 기준에 따랐다. 

3. 형광제자리부합법(FISH)

ALL FISH 프로필 검사는 BCR/ABL, TEL/AML1 및 MLL

재배열(rearrangement), 그리고CDKN2A결손을검출하는탐

색자들로구성되어있으며AML FISH 프로필검사에는AML1/

ETO, MLL과CBFβ유전자재배열검사가포함되었다(Table 1).

FISH 프로필 항목의 구성은 세포유전학적 이상의 동반빈도가

높은 것을 우선으로 선택하였으며, AML의 경우 2001 WHO 진

단기준[11]에 따른“AML with recurrent genetic abnormal-

ities”진단을 위해 필요한 항목으로 구성하였다. 이 조합은 본

연구에 포함된 환자들 모두에게 동일하게 시행되었다. 검사의

시행과정은 다음과 같다. 부합(hybridization) 영역이 표시된

Probe-on plus slide (Fisher Scientific, Pittsburgh, PA,

USA)에 세포 부유액을 떨어뜨린다. 37℃로 가온한 2×Stan-

dard saline citrate (SSC)/0.1% Nonyl phenoxylpolyetho-

xylethanol-40 (NP-40)에 30분간 담근 후 실온에서 70%,

85%, 100% 에탄올 순으로 탈수, 건조시켰다. 탐색자 0.5 μL를

부합 완충액 3.5 μL, 3차 증류수 1 μL와 혼합한 후 원침하여 전

처리가 끝나면 HYBrite denaturation/hybridization system

(Vysis, Abbott Molecular Inc., Downers Grove, USA)에 올

려놓은 슬라이드에 이를 떨군 후 70℃에서 3분간 변성시키고
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All aberration was detected by dual color set and Abbott Vysis.
Abbreviations: ES, extra signal; CEP 9, chromosome 9 enumeration probe.

Aberration Localization Gene/locus Probe type

t(9;22) 9q34/22q11.2 ABL/BCR Dual fusion translocation probe
t(12;21) 12p13/21p22 TEL/AML1 ES translocation probe
t(11q23;v) 11q23 MLL Break apart probe
p16/CEP 9 9p21/9p11-q11 CNKN2A/alpha satellite Enumeration probe
t(8;21) 8q22/21q22 AML1/ETO Dual fusion translocation probe
inv(16) 16q22 CBFβ Break apart probe

Table 1. List of the probes used for fluorescence in-situ hybridization analysis in this study



다시 37℃에서 20시간 동안 부합되도록 하였다. 부합과정 후

SSC/NP-40을 이용하여 세척한 뒤 슬라이드를 건조시키는데,

이때 4,6-diamidino-2-phenylindole (DAPI)로 대조 염색을

시행하고 형광현미경으로 관찰하였다. 최소 200개 이상의 간기

세포(interphase cell)를 관찰하였다. 

4. 연구 결과의 분석

연구결과는 분석을 위해 형광제자리부합 검사결과를 기준으

로 I, II군으로 크게 분류하였는데, I군은 형광제자리부합 검사

결과가 정상이거나 염색체 검사결과에 합당한 경우이고, II군은

형광제자리부합 검사로 추가 유전적 변이를 검출한 군으로 하였

다. 이것을 다시 5개의 카테고리(category)로 분류하여 표시하

였다. 카테고리 1은 염색체 검사상 정상이거나 분열세포가 없으

면서 FISH 검사가 정상이었던 경우, 카테고리 2는 두 검사방법

으로 발견한 유전적 이상에 차이가 없었던 경우, 그리고 카테고

리 3은 염색체 검사로만 이상을 발견한 경우로 하였고, 이들은

I군에해당하는것으로분류하였다. II군환자들은FISH 검사를

통해 추가로 주요한 유전적 변이가 발견된 경우(카테고리 4)와

염색체 검사상 정상 핵형, 혹은 분열세포가 없었던 경우(카테고

리5)로세분하였다. 대상환자들의치료효과, 생존여부등의임상

소견은 전자의무기록 조회를 통해 정리하였다. 완전 관해(com-

plete remission, CR)는 치료 후 골수검사상 골수모세포(blast)

가 5% 이하이면서 잔존 질병(residual disease)이 없는 상태로

정의하였다. Event-free survival은 진단 시점부터 질병의 재

발, 치료 실패 또는 사망 등의 event가 나타난 시점까지로하였

다. 통계처리는 MedCalc (version 9.4.2.0, MedCalc Software,

Mariakerke, Belgium)를 이용하였다. 범주형 자료(categorical

data)의 비교는 Fisher’s exact test를 사용하고, 생존율은 log-

rank test로 비교하였다. P value는 0.05를 기준으로 하였다. 

결 과

1. 급성 림프모구백혈병 형광제자리부합 프로필(FISH, 

ALL profile)

ALL FISH 프로필 검사를 시행한 138명의 환자들의 임상적

분류는 Table 2와 같다. 18세 미만 환자들이 100명으로 72.5%

를 차지하였고, 환자들의 나이의 중앙값(median)은 15세(범위

0-62세)였다. Table 3은 환자들의 염색체 검사와 FISH 프로필

검사의 양성건수를 비교한 표이다. 검사결과들은 연구방법에서

기술한 바와 같이 분류하였다. 138명의 환자에서 염색체 검사상

“분열 중인 세포를 찾을 수 없음(no mitotic cells)’’으로 보고한

경우가 18명, 정상 핵형을 보였으나 중기세포가 20개 이하였던

경우는 30명으로, 34.8% (48/138)의 환자에서 염색체 검사결과

가 불충분하다고 할 수 있었다. 이에 반해 FISH 검사로 유전적

변이를 검출한 제II군에 해당하는 경우는 총 67명(67/138, 48.6

%)이었고, 이 중 16명은 카테고리 4로 분류되었고, 51명(51/138,

37.0%)이 카테고리 5에 해당하였다.

카테고리 4에 해당하는 경우는 염색체 검사상 정상 핵형을 보

인 것은 아니었으나 염색체 검사로 검출하지 못한 이상이 FISH

프로필 검사를 통해 발견된 경우들이었다. 추가로 발견된 세포

유전학적 이상으로는 16명의 환자들에게서 발견된 총 18건의

이상 중 잠재성 CDKN2A 결손이 8건(8/18, 44.4%)으로 가장
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Table 2. Characteristics of acute leukemia cases where fluorescence in-situ hybridization profile test were applied 

Parameter/
immunophenotype

B-cell type
(109)*

T-cell type
(14)*

Biphenotype/
mixed 

lineage (15)*

Parameter/
classification

AML with
recurrent genetic

abnormalities (29)*

AML,
not otherwise
specified (65)*

Others 
(AML with MD,

etc.) (9)*

Age (yr)
Children (age<18)

<1 3 0 0
1-10 61 2 5
>10 24 3 2

Adult
<65 21 9 8

Gender
Male 53 9 8
Female 56 5 7

Age (yr)
Children (age<18) 14 10 (M7:4) 1
Adult

<55 9 36 6
>55 6 19 2

Gender
Male 16 39 7
Female 13 26 2

ALL FISH profile test were applied AML FISH profile test were applied

*(  ) Number of patients with the specific immunophenotypic classification.
Abbreviations: AML with MD, acute myeloid leukemia with multilineage dysplasia; M7, acute megakaryoblastic leuekemia.



많았고, 4건의 TEL/AML1 재배열을 포함하는 TEL/AML1 이

상이 6건(6/18, 33.3%)이었다. 

Table 4는 카테고리 5에 해당하는 51명의 환자들의 FISH 검

사 결과를 정리한 것으로서, precursor B-cell ALL 환자 39명,

precursor T-cell ALL 환자 5명, 그리고 acute leukemia of

ambiguous lineage 환자 7명의 결과가 포함되었다. 관찰된

이상은 모두 61건이었는데, 2가지 이상의 항목에서 양성을 보

인 환자가 8명이었고, 한 환자는 MLL break-apart signal,

CDKN2A결손, TEL유전자결손을동시에보였다. TEL/AML1

이상이 가장 흔하여, 27건(27/61, 44.3%)이 발견되었다. 변이

형태로는 TEL/AML1 재배열뿐 아니라 각 유전자의 결손이나

중복, 증폭이 발견되었다. TEL/AML1 이상은 소아 precursor

B-cell ALL 환자에서 특징적으로 나타났는데, TEL/AML1 이

상양성을보인소아환자들은모두21명이었고, 대부분10세이

하(19/21, 90.5%)였다. 잠재성(cryptic) CDKN2A 유전자 결손

은 14명에서 발견되었다. 이 중 다른 이상 없이 단독 CDKN2A

결손을 보인 환자들은 7명이었는데, 모두 항암화학요법 후 완전

관해에 도달하였고, 추적기간 동안 재발이나 치료실패는 관찰되

지 않았다. 과배수성(hyperdiploidy)이 발견되었던 경우는 모두

11명(18%, 11/61)으로, 이 중 10명인 소아환자들은 모두 항암화

학요법 후 완전관해에 도달하였고, 재발이나 치료실패는 관찰

되지 않았다.

2. 급성 골수성백혈병 형광제자리부합 프로필(FISH, 

AML profile)

AML FISH 프로필 검사를 시행한 103명의 환자들의 진단명

및 성별과 나이에 따른 분류는 Table 2와 같다. 진단 시 나이의

중앙값은 40세(범위 0-79세)였다. Table 3의 하단에 AML의

아형별로 염색체 검사와 FISH 프로필 검사의 양성 수를 비교하

였는데, 이 중 FISH 검사를 통해서만 유전적 이상이 발견된 환

374 김석란∙김희진∙김선희

Applied test Phenotype
N of 

patients

I

Category 1* Category 2� Category 3�
II

Category 4� Category 5‖

ALL profile test Precursor B-cell ALL 109 15 32 9 14 39
Precursor T-cell ALL 14 6 1 1 1 5
Acute leukemias of ambiguous lineage 15 1 5 1 1 7
Total (%) 138 22 (15.9%) 38 (27.5%) 11 (8.0%) 16 (11.6%) 51 (37.0%)

AML profile test AML with AML1/ETO 15 14 1
AML with MLL abnormalities 9 8 1
AML with CBFβ/MYH11 5 3 2
Minimally differentiated 2 1 1
AML without maturation 25 18 1 5 1
AML with maturation 17 12 1 2 2
Acute myelomonocytic leukemia 4 3 1
Acute monoblastic/monocytic leukemia 11 7 1 2 1
Acute megakaryoblastic leukemia 4 2 2
Acute panmyelosis and myelofibrosis 2 1 1
AML with multilineage dysplasia 8 6 2
Biphenotypic acute leukemia 1 1
Total 103 48 (46.6%) 34 (33.0%) 13 (12.6%) 0 8 (7.8%)

Table 3. Frequencies of the genetic abnormalities according to the detection methods, conventional cytogenetic analysis (CCA) and
FISH profile test 

Categories: 1*, CCA: normal or ‘no mitotic cells’/FISH profile test: normal; 2�, Compatible results of cytogenetic abnormalities between the two detec-
tion methods; 3�, CCA: abnormal / FISH profile test: normal; 4�, Additional cytogenetic abnormalities were detected only by FISH profile test; 5‖, CCA:
normal or ‘no mitotic cells’/FISH profile test: abnormal.

Analyzed 
gene

N of 
abnormal
cases (%)

Rear-
range-
ment

Deletion
Amplifi-
cation

Extra
copies

related to
aneuploidy

CDKN2A(p16) 15 (24.6) 14 1
TEL/AML1 27 (44.3) 13 10(TEL), 3 (AML1) 7(AML1)

1(AML1)
BCR/ABL 5 (8.2) 4 1(ABL)
MLL 3 (4.9) 3
Hyperdiploidy 11 (18.0)

Total 61* (100)

Table 4. Frequencies of the abnormalities identified by ALL
FISH profile in 51 acute leukemia cases with normal karyotypes
or without cytogenetic results (category 5)

*Number of patients harboring 2 abnormalities, 8; number of patients
harboring 3 abnormalities, 1. 



자들(제II군)은 8명으로 전체의 7.8% (8/103)에 해당하였다. 제

II군 환자 8명 중 4명은 최종진단명이“AML with recurrent

genetic abnormalities”군으로 바뀐 경우였으며, 이들을 Table

5에정리하였다. 다른4명은“AML not otherwise categorized”

에 포함되었다. 카테고리 4에 해당하는 환자는 한 명도 없었다.

Table 5에서, t(8;21)(q22;q22)이 관찰되었던 첫 번째 환자는

염색체 검사상 45,X,-Y,add(2)(q32),del(8)(q22)[14]/46XY[6]

로 보고하고 AML with maturation으로 진단하였다가AML1/

ETO FISH 검사를 통해 복합 균형 전위(balanced complex

translocation)을 가진 것을 파악할 수 있었다. 두 번째 환자는

염색체검사상정상핵형을보였으나, FISH 검사상MLLbreak-

apart signal이 35%의 세포에서 관찰되었다. Case 3 환자의

경우 염색체 검사상 trisomy 22만 발견되어 acute myelomo-

nocytic leukemia로 진단되었던 환자인데, FISH 검사를 통해

CBFβcryptic break-apart signal이 관찰되어 최종 진단명을

수정하였다(Fig. 1). 제II군 환자 중“AML not otherwise cat-

egorized”에 포함된 환자 4명은 염색체 검사상 정상 핵형을 보

이거나“no mitotic cells”로 보고된 경우로, FISH 프로필 검사

상 CBFβ, MLL 혹은 ETO triple signal이 관찰되어 이를 추적

검사에 이용할 수 있었다. 

AML1/ETO 이상은 총 15명(15/102, 14.7%)의 AML 환자에

서 발견되었다. 이 중 14명은 전위를 보였고, 9명은 성염색체 결

실과 같은 다른 이상을 동반하였다. 환자 15명 중 7명이 치료에

반응하지 않거나 재발되었으며, 염색체 검사상 정상 핵형을 보

인 AML 환자들에 비해 event-free survival에 유의한 차이는

없었다(P=0.94). MLL 재배열은 9명(9/102, 8.8%)에서 관찰되

었고, 본 연구에 포함된 영아 AML 환자 5명 중 4명이 MLL 이

상을 보였다. 

고 찰

본 연구에서, 20개의 중기세포가 모두 정상 핵형을 보였던 급

FISH Profile Test in Acute Leukemia 375

Case No. Sex Age Initial diagnosis Chromosome analysis Final diagnosisFISH result

1 M 55 AML with maturation 45,X,-Y, t(2;21;8)(q37;q22;q22)[14]/ AML1/ETO AML with AML1/ETO
46,XY[6]

2 F 1 month Acute monoblastic 46,XX[20] Break-apart MLL signals AML with 11q23(MLL) 
leukemia (31.5%) abnormalities

3 M 6 Acute myelomonocytic 47,XY,+22[3]/46,XY[1] Break-apart CBFβ AML with CBFβ/
leukemia signals (83%) MYH11

4 M 15 Acute myelomonocytic 46,XY[20] Break-apart CBFβ AML with CBFβ/
leukemia signals (89%) MYH11

Table 5. Summary of the results of conventional chromosome analysis and FISH profile test of 4 cases of ‘‘AML with recurrent genet-
ic abnormalities’’ and category 5

Fig. 1. Karyotype by conventional chromosome analysis (A) and
the FISH patterns showing CBFβbreak-apart signals (B) shown
in case 1.

A

B



성백혈병 환자 57명 중 20명의 환자(35.1%)에서 FISH 검사상

유전적 이상이 발견되어, 진단과 추적검사에 매우 중요하게 이

용되었다. 

ALL FISH 프로필 검사로 48.6%의 환자에서 염색체 검사로

는발견하지못한유전적이상을발견할수있었다. 이것은ALL

에서흔히잠재성이상이나타나기때문이며[14, 15], 이중TEL/

AML1 이상은 특히 통상적인 염색체 검사로 진단하기 힘들어

FISH 검사를 이용하는 것이 중요하다[16]. TEL/AML1 재배열

은 소아 precursor B-cell ALL에서 흔히 동반되는데, 본 연구

의 소아 ALL 환자 93명 중 25명(26.9%)에서 발견되었다. 이 변

이는 예후가 좋은 군으로 알려져 있어[17, 18], FISH 검사를 적

용하여검출률을높이는것이임상적으로큰의의가있다하겠다.

염색체 검사상 정상 핵형을 보였거나 분열 세포가 없는 환자

에서 AML FISH 프로필 검사를 적용하여 유전적 이상을 발견

한 경우는 전체의 7.8%였다. 이 수치는 ALL에서보다는 빈도가

적지만, AML의 유전적 변이도 잠재적으로 일어나는 경우가 있

으며 이를 발견하는 것이 진단적으로 중요함을 보여준다[19]. 

AML1/ETO 재배열은 통상 t(8;21) 형태로 나타나는데 비해,

t(2;8;21)(p37;q22;q22)을 보였던 환자의 경우 이 드문 복합 전

위를[20] 염색체 검사로 판독하기 어려워 FISH 검사가 매우 유

용하였다. AML1/ETO 변이를 가진 경우 보통 양호한 예후를

보이는 것으로 알려져 있으나[21, 22], 본 연구에서는 정상 핵형

을 보인 환자들에 비해 event-free survival에 있어 유의한 차

이를 보이지 않았고, 15명의 환자 중 7명이 치료에 실패하거나

재발하였다. inv(16)(p13q22)로 대표되는 CBFβ유전자 재배열

은 비교적 흔하며, 결과에서 본 환자의 경우와 같이 trisomy

22와 동반되는 경향이 있으므로[23] FISH 검사로 확인하는 것

이 중요하겠다. MLL의 구조적 이상은 AML의 5-8%, ALL의

7-10%에서 관찰되는 것으로 알려져 있는데[24], 본 연구에서는

AML 환자의 8.8%, ALL 환자의 6.5%에서 MLL 재배열이 발

견되었다. MLL 재배열이 있었던 18명의 환자들 중 FISH 검사

로만 이를 발견한 경우는 22.2% (4/18)로, 보고된 바와 같이[25]

FISH 검사에 의한 MLL 전위의 검출이 염색체 검사보다 민감

한 방법임을 확인할 수 있었다. MLL 유전자는 25개 이상의 다

양한 상대유전자와 재배열을 일으킬 수 있으므로[26], 이상 전

사체(transcript)를 검출하는 RT-PCR 방법으로는 그 변이를

찾기 어려울 수 있어 특히 FISH 검사가 유용하다. 

급성 백혈병의 유전적 변이를 검출하는데 있어 FISH 검사는

필수적인 항목이라고 할 수 있다. 질병의 정확한 진단과 예후 판

정을 위해 이는 초진 시 반드시 염색체 검사와 함께 적용되어야

할 것이다. 또한 각 FISH 검사항목의 양성률 및 유용성을 검증

하고, 신규 분자유전검사들의 도입을 고려한 프로필 구성에 대

한 재고가 동반되어야 할 것이다.

요 약

배경 : 급성백혈병에서 유전적 변이는 가장 중요한 예후인자

중 하나이다. 이를 검출하는 방법으로써 통상적인 염색체 검사

에 형광제자리부합 검사를 추가하는 것이 검출의 민감도를 높일

수 있으며, 이때 몇 가지 탐색자들을 프로필화하여 검사하는 것

이 효율적이다. 이에 본 연구는 급성백혈병 환자의 진단 시 시행

된 형광제자리부합 프로필 검사의 유용성에 대해 알아보고자

하였다.

방법 : 2002년 1월부터 2007년 11월까지 삼성서울병원에서

새로 진단된 241명의 급성백혈병 환자를 대상으로 하였다. 급성

림프모구백혈병 프로필에는 BCR/ABL, TEL/AML1, MLL 재배

열및CDKN2A유전자이상을검사하는탐색자들이포함되었으

며 급성 골수성백혈병 프로필로는 AML1/ETO, MLL 및 CBFβ

유전자이상검출용탐색자들을이용하였다. 환자들의초진시의

염색체 검사와 형광제자리부합 프로필 검사 결과를 비교하고,

각각의 검사를 통해 유전적 이상을 밝혀낸 빈도를 조사하였다. 

결과 : 급성 림프모구백혈병 형광제자리부합 프로필 검사를

시행한 환자들 중 48.6% (67/138)에서 염색체검사로는 발견하

지 못한유전적이상을발견할수있었으며이중37.0% (51/138)

는 염색체 검사상 정상이거나 분열 중인 세포를 확인할 수 없어

핵형 분석이 불가능한 경우였다. 이들 51명의 환자에서 발견된

유전적 이상으로는 TEL/AML1 이상이 44.3%, CDKN2A 이상

이 24.6%를 차지하였고 18%에서 과배수성을 보였다. 급성 골

수성백혈병 형광제자리부합 프로필 검사를 통해서만 유전학적

이상을 발견할 수 있었던 환자들은 7.8% (8/103)이었다. 

결론 : 본 연구에서, 급성백혈병의 진단 시 형광제자리부합

프로필 검사를 통해 추가 유전적 변이의 검출률이 유의하게 높

아짐을 확인하였고, 형광제자리부합 프로필 검사는 잠재적 유

전 이상, 복잡 핵형 및 드문 형태의 전위를 검출, 판독하는데 특

히 유용하였다. 따라서, 급성백혈병의 진단 시에는 초진 시에 형

광제자리부합 프로필 검사를 염색체 검사와 함께 시행해야 할

것으로 사료되었다. 
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