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topoietic and Lymphoid Tissues에 근거하여 상당 부분 진단적 동

의가 이루어진 상황이다. 2017년도에는 4번째 개정판이 나왔고 전

문가들의 의견과 자료를 바탕으로 꾸준히 수정 및 개선이 이루어

지고 있다[1]. 그러나 혈액종양 질환 관련 보고서는 검사실마다 매

우 다양한 형식으로 작성되고 있다. 보고서는 판독의사가 임상의

사에게 전달하고자 하는 바가 명확하여야 하고 누락되는 정보가 

없어야 한다. 최선의 환자 진료를 위해서는 판독의, 진료의 간에 정

보의 전달을 원활히 할 수 있는 방안이 필요하며 이를 위하여 간결

하고 명확한 정보를 줄 수 있는 보고서의 표준화가 필요하다[2]. 골

수검사 보고서의 경우, 2008년도 국제혈액학표준화기구(Interna-

tional Council for Standardization in Hematology, ICSH)와 2016년

도 미국병리학회(College of American Pathologists, CAP)에서 제안

한 표준안이 있고[2, 3], 유세포검사 보고서의 경우 2006년도 Beth-

esda Consensus Conference에서 제안된 유세포 분석 및 보고에 

서  론

혈액종양의 진단은 WHO Classi�cation of Tumours of Haema-
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진단혈액학

Reports on hematological neoplasms are produced in various formats in different laboratories. For best patient care, standardization of reports 
adopting a format that provides concise and clear information is necessary. To this end, the Diagnostic Hematology Standardization Committee, or-
ganized by the Korean Society for Laboratory Hematology, has proposed a standardized format for reporting diagnostic test results for acute leu-
kemia patients. It is hoped that this standardization will broadly improve communication with clinicians and improve patient care.
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대한 표준안과 2007년도 임상검사표준연구소(Clinical Laboratory 

Standardization Institute, CLSI) 지침이 있으나[4, 5] 최근 실정을 반

영하여 업데이트한 보고서는 없다. 세포/분자유전 보고서는 2014

년도 유럽인간유전학회(European Society of Human Genetics, 

ESHG)의 Quality Committee와 2016년도 미국 의료유전학 및 유전

체학회(American College of Medical Genetics and Genomics, 

ACMG)에서 제안한 지침 등이 있다[6, 7]. 그러나 국내에서는 2010

년도 대한진단혈액학회에서 제안된 골수검체 및 보고서 표준화 지

침과 2019년도 보고된 말초혈액 혈구 판독검사의 표준안[8] 이외에

는 표준화된 작성 지침이 없으며 차세대염기서열 보고서의 경우는 

국내외 모두 제안된 표준화 보고서는 없는 것이 현 실정이다. 

이에 대한진단혈액학회에서 구성한 진단혈액 표준화위원회는 

혈액종양 질환 중 대표적인 질환인 급성백혈병의 진단과 관련된 

보고서를 중심으로 보고서의 표준안을 제안하고자 한다. 급성백

혈병 결과보고서를 골수검사 보고서, 유세포검사 보고서, 세포유

전검사 보고서, 분자유전검사 보고서로 나누고 분자유전검사 보

고서를 차세대염기서열분석과 그 외 분자유전검사로 크게 분류하

였다. 또한, 국문보고서를 기본으로 제시하였고 영문보고서는 

Supplementary에 추가하였다. 국내외의 지침 및 연구들을 참고한 

이 표준안을 통하여 검사 보고서의 표준화뿐 아니라 임상 의사들

과의 소통 및 환자 진료에도 도움이 될 것으로 기대한다.

골수검사 보고서

2008년 골수검체 및 골수검사보고서의 표준화를 위한 ICSH의 

지침[3], 2010년도 대한진단혈액학회에서 제안된 골수검체 및 골수

검사 보고서 표준화 지침 및 2016년 CAP에서 발간된 골수검사 공

통 보고서[2]를 기반으로 보고서에 포함되어야 할 필수 내용을 포

함하여 작성하였다. 

해당 표준화 보고서를 완전성의 관점에서 필요한 것으로는 첫

째, 일차적으로 골수형태를 잘 기술할 수 있도록, 둘째, 골수검체

에 추가로 시행한 검사 결과를 넣을 수 있게, 셋째, 결과보고순서

를 정하고, 넷째, 정확한 자료 구성을 위해 필요한 구성요소를 포

함하고, 다섯째, 표준보고서에 포함될 임상정보와 검사실 정보를 

선별하여 표준화 보고서를 작성하는 데 주안점을 두었다. 

급성백혈병의 진단을 위한 골수검사 결과보고서에는 1) 임상정

보, 2) 말초혈액도말, 3) 골수세포 감별 계수, 4) 골수흡인소견, 5) 

골수생검소견, 6) 골수응고절편소견, 7) 그 외 특수검사, 8) 이전 골

수소견 및 9) 진단명 및 추가설명(comments)이 포함되어야 한다. 

진단명의 경우는 각 병원의 정책에 따라 가장 먼저 기술될 수도 있

고, 가장 나중에 결론으로 기술될 수도 있다. 

각 해당 내용을 상세히 살펴보면 1) 임상정보에는 임상소견(진단 

및 치료력), 검체의 구성, 골수 검체 채취부위 및 단측 및 양측 시행 

여부를 기술하고, 2) 말초혈액소견으로 적혈구, 백혈구, 혈소판의 

수와 분포 및 이상세포를 기술한다. 3) 골수세포 감별 계수에서 유

핵세포 감별에 포함되는 세포로는 모세포, 전골수구, 골수구, 후골

수구, 대호중구, 분엽핵호중구, 호산구, 호염기구, 비만세포, 전단구, 

단구, 림프구, 형질세포, 조직구, 적혈모구가 있으며, 거대핵세포, 깨

진세포(smudge cell) 및 골모세포, 파골세포, 기질세포, 전이암세

포 등의 비조혈세포는 유핵세포 감별 계수에 포함시키지 않는다. 

4) 골수흡인소견은 검체의 적절성을 기술한 후, 적혈구계, 골수계, 

혈소판계 등의 조혈세포의 수, 분포, 이형성을 우선 기록하고, 림프

구, 형질세포 및 이상세포에 대해 기술한다. 5) 골수생검소견 역시 

검체의 질에 대해 평가한 후, 세포 충실도 및 각 구성하는 세포의 

수, 분포 등을 기술한다. 가능하면 골수절편에 대해 기술하고, 그 

외 특수검사의 경우, 세포화학(cytochemistry), 면역조직화학(im-

munohistochemistry), 면역표현형(immunophenotyping), 세포유

전학(cytogenetics), 분자유전학(molecular genetics) 등의 검사결

과에 대해 기술한다. 이전 골수소견이 있다면 이전 결과를 포함한

다. 그 외 진단과 관련된 검사 및 진단에 도움이 될 수 있는 참고사

항이 있다면 추가설명으로 기술한다(Fig. 1, Supplementary Fig. 1). 

유세포검사 보고서

급성백혈병 면역표현형 유세포검사 보고서에 대한 표준안은 

CLSI H43-A2 (종양성 림프조혈 세포의 임상적 유세포분석) [5] 및 

2006 림프조혈종양의 면역표현형 분석의 Bethesda 국제 표준 권

장안[4]을 바탕으로 보고서에 포함되어야 할 필수 내용을 포함하

여 작성하였다. 

급성백혈병의 진단을 위해서 임상정보, 형태학, 면역표현형 및 

유전 정보 등 다양한 정보가 필요하며 이를 종합하여 판정하게 된

다[1, 9]. 유세포검사 결과는 세포 계열을 판정하고, 분화의 정도 및 

모세포 비율 등을 측정하는데 중요하다[10]. 또한, 진단 당시에 비

정상 발현 표현형 등을 검출하여 이후 추적 검사 시 미세잔존질환 

검출에도 유용하다[11-13]. 따라서 모세포 영역을 정확히 선정하는 

것이 중요하며 여러 튜브로 검사를 시행한 경우, 동일한 집단에 대

한 분석을 통해, 면역 표현형 결과를 제공하는 것이 중요하다. 

급성백혈병의 진단을 위한 유세포검사 결과보고서에는 환자 정

보, 검체 정보 및 검사와 관련된 정보, 그리고 결과가 포함되어야 

한다. 환자 정보에는 이름, 등록번호, 생년월일, 나이, 성별, 처방한 

의사, 임상소견(진단 및 치료력) 및 이전 유세포검사 결과, 다른 검

사 결과 등을 포함할 수 있다. 검체 정보에는 검체 번호, 검체 채취

일, 검체 접수일, 검체 종류(골수, 말초혈액), 검체의 질(상태, 세포

생존율) 등을 기록하며, 검사 관련 정보에는 검사일, 검사자, 사용
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된 항체 등이 포함될 수 있다. 검사결과에는 모세포의 산란광

(light scatter) 및 면역표현형을 기술한다. 특정 집단에 대비해 모세

포가 차지하는 비율, 모세포의 형광분포(음성, 양성, 일부 발현), 

정상 조혈 세포와 비교하여 모세포 집단의 형광 강도(어두움, 보통, 

밝음, 다양함)를 기술해 준다. 면역표현형 결과에 대한 해석이 필요

하며, 비정상 모세포 집단이 검출되지 않은 경우, 정상 세포 집단

의 면역표현형 및 특성에 대해 기술한다. 비정상 모세포 분획이 검

출된 경우, 면역표현형 및 감별진단을 포함해야 한다. 가능하면 

WHO 분류에 근간한 해석을 해 주는 것이 좋으며[1], 관련검사 및 

임상정보를 얻을 수 있는 경우에는 구체적인 진단명을 포함할 수 

있다. 비고에는 검사의 제한점, 해석에 있어서의 제한점 및 판독 날

짜, 판독의, 판독의의 연락처 등을 기입한다. 

결과를 기술하는 경우 각 항체별 양성률을 기입하는 것은 어떤 

것을 모집단으로 양성률이 기술된 것인지 불분명할 수 있어 권장

되지 않고 양성이었거나 음성인 항원을 기술해주는 것이 적절하

다. 예시로 작성한 급성백혈병 진단 시 유세포검사 결과보고서는 

Fig. 2, Supplementary Fig. 2와 같다. 미세잔존질환 확인을 위한 유

세포검사의 경우, 결과보고서에 포함되어야 할 사항이 조금 상이

하여 Fig. 3, Supplementary Fig. 3에 제시되어 있다. 

세포유전검사 보고서

세포유전검사 보고서는 염색체검사 결과와 FISH 결과보고서에 

필수적으로 포함되어야 할 내용을 바탕으로 작성하였다[6, 7, 14, 

15]. 세포유전검사는 검사가 의뢰된 목적을 파악하고, 이에 대한 

유용한 정보를 제공할 수 있도록 보고하는 것이 중요하다. 

염색체검사 결과보고서에는 환자인적사항 정보, 염색체가 의뢰

된 검체 정보, 염색체 검사방법, 염색체 결과, 염색체 결과 해석, 추

천검사, 검사의 제한점 등의 내용이 포함되어야 한다. 염색체 결과

는 국제표준명명법(International System for Human Cytogenomic 

Fig. 1. Sample bone marrow report for a patient diagnosed with acute myeloid leukemia, PML-RARA according to consensus guidelines. 
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  6 

< 골수검사 보고서> 7 

골수검사번호: BM2020-001 8 

임상소견(진단 및 치료력): 말초혈액 모세포 관찰 9 

검체: 말초혈액 ( V )/골수흡인천자 ( V )/골수생검 ( V ) 10 

채취부위: 뒤엉덩뼈능선 ( V )/타부위 (               ) 11 

         양쪽 (   )/왼쪽 (   )/오른쪽 ( V )/해당없음 (   ) 12 

 13 

<진단명> 14 

PML-RARA를 동반한 급성골수백혈병, 미세과립변형 

추천>차세대염기서열분석 

 15 

<말초혈액도말> 16 

Hb-WBC-PLT-Retic-RDW: 8.2g/dL-12,080/μL-34,000/μL-2.3%-15.6% 17 

적혈구: 정구성-정염색성-적혈구부동증(+)-변형적혈구증다증(-) 18 

백혈구: 증가-좌측-모세포(70%)-절대호중구수(1,700/μL) 19 

혈소판: 감소 20 

 21 

<골수세포 감별>  22 

모세포 70.8% 전적혈모구 1.2% 

전골수구 2.2% 호염기적혈모구 2.4% 

골수구 5.2% 다염적혈모구 1.2% 

후골수구 4.6% 호산성적혈모구 0.6% 

대호중구 1.2% 림프구 6.0% 

분엽핵호중구 2.4% 단구 1.6% 

호산구 0.4% 형질세포 0.1% 

호염기구 0.1% 조직구  

골수계:적혈구계 비율  16.7:1   

 23 

<골수흡인소견> 24 

검체적절성: 적절 25 

적혈구계형성: 감소-이상적혈구조혈(-) 26 

골수계형성: 증가-좌측 분포-모세포 (70.8%)-이상과립구형성(-) 27 

거대세포형성: 감소-이상거대세포형성(-) 28 

림프구: 감소-형태이상(-) 29 

형질세포: 0.1% 30 

이상세포: 이분엽된 핵을 가진 모세포를 제외하고 없음 31 

이형성 (-) 32 

 33 

<골수생검소견> 34 

적절성 : 적절함 35 

세포충실성: 세포과다 (100%) 36 

적혈구계형성: 감소 37 

골수계형성 : 증가-좌측분포-모세포 증가 38 

거대세포형성: 감소-형태이상(-) 39 

림프구, 형질세포, 이상세포: 이상없음 40 

 41 

<골수응고절편소견> 42 

: 시행하지 않음 43 

 44 

<특수 검사> 45 

세포화학염색: 철염색: 저장도(Grade 3-4/Grade 6), 철적아세포 (-)-환상철적아세포 (-) 46 

Peroxidase: 양성 47 

PAS: 음성 48 

ANAE: 음성 49 

면역조직염색: MPO+, CD3-, cCD79a- 50 

면역표현형: CD34+, CD33+, HLA-DR+, CD64+, CD13+, CD64+, cMPO+, CD117+ 51 

세포유전검사: 46,XX,t(15;17)(q22;q12)[19]/46,XX[1], FISH,PML/RARA: Detected [88%] 52 

분자유전검사: PML/RARA gene rearrangement: Detected 53 

 54 

<이전결과> 55 

없음 56 

 57 

<추가설명> 58 

없음 59 

 60 

보고일시: 2020.01.06 3:00 PM  61 

검사자/보고의: OOO M.T./OOO M.D. 62 

검사실 주소/전화번호 63 

 64 

Fig. 1. Sample bone marrow report for a patient diagnosed with acute myeloid 65 

leukemia, PML-RARA according to consensus guidelines. 66 

메모 포함[W사1]: Fig. 1 
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Nomenclature)에 근거하여 염색체 핵형을 표기하여야 한다. 이러

한 표기법은 세포유전학을 전공하지 않은 임상의가 의미를 이해하

기에 어려우므로 결과 해석부분에서 염색체 이상 결과를 이해하

기 쉽게 설명해야 한다. 또한 이러한 염색체 결과가 분자유전학적

으로 어떤 의미인지, 진단, 예후판정, 치료방침 결정에 어떤 영향을 

미칠 수 있는지도 기술하는 것이 필요하다. 또한 과거 염색체 결과

도 현 결과보고서에 같이 포함시켜서 현재의 환자 상태를 분명히 

전달할 수 있도록 하는 것이 유용한 보고가 될 수 있다. 추천검사

는 염색체 결과를 근거로 하여 표적이 되는 FISH 검사 또는 RT-

PCR, DNA 유전자 변이 검사 등을 제시하는 것이 필요하다. 핵형 

분석 이미지(karyogram)는 적어도 2개 이상 첨부할 것을 추천하

는데 1개의 부클론(subclone)마다 1개의 핵형 분석이미지를 추가

한다(Fig. 4, Supplementary Fig. 4). 

FISH 결과보고서에는 염색체 결과서에 포함되었던 내용과 같이 

환자인적사항 정보, FISH가 의뢰된 검체 정보, FISH 검사방법, 

FISH 결과, FISH 결과 해석, 추천검사, FISH 검사의 제한점 등의 내

용이 포함되어야 한다. FISH 검사방법에는 사용한 FISH 탐색자

(probe)의 종류(break apart, dual color dual fusion, centromere 

probe 등)를 기록하고, 상품화된 탐색자를 사용한 경우는 제조회

사 이름을 기록할 수 있고, 자가제조한 탐색자를 사용한 경우는 

bacterial arti�cial chromosome (BAC) 이름 등을 기록할 수 있다. 

분석한 세포 종류(간기세포 또는 중기세포)와 세포 수도 기록한다. 

또한 FISH를 분석한 세포가 배양하지 않은 검체에 포함된 세포인

지, 또는 배양 후 검체에 포함된 세포를 대상으로 분석했는지 여부

도 기록하는 것이 필요하다. 형질세포종 환자를 대상으로 한 FISH 

보고서 방법에는 형질세포 농축 방법으로 CD138 자기구슬(mag-

netic bead), FICTION (�uorescence immunophenotyping and in-

terphase cytogenetics as a tool for investigation of neoplasia) 등을 

사용하였는지 여부를 기술하고, 농축 후 형질세포의 순도(purity)

가 얼마였는지도 기록하는 것이 필요하다.   

FISH 결과도 염색체 핵형표기법과 마찬가지로 국제표준명명법

에 근거하여 표기하여야 한다. 이러한 FISH 결과를 누구나 이해하

기 쉽게 설명하고 요약식으로 보고하는 것이 필요하다. 또한 각 검

Fig. 2. Sample leukemia/lymphoma flow cytometric immunopheno-
typing report for a patient diagnosed with B-lymphoblastic leukemia 
according to consensus guidelines.

Fig. 3. Sample minimal residual disease flow cytometric immunophe-
notyping report for a patient receiving follow up care for B-lympho-
blastic leukemia, according to consensus guidelines.
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 71 

<백혈병/림프종 유세포 면역표현형 검사 결과 보고서> 72 

검사번호: IP-001 73 

임상소견(진단 및 치료력): 골수에서 모세포 관찰  74 

검체 종류: 골수                               검체의 질: 양호 75 

 76 

<결과> 77 

B-림프구성 백혈병에 합당한 면역표현형임.  

 78 

사용된 항체(CDs)  형광분포 형광강도  사용된 항체(CDs)  형광분포 형광강도 

CD2 음성   CD3 음성  

CD5 음성   CD7 음성  

CD10 양성 밝음  CD19 양성 보통 

CD20 음성   CD34 양성 보통 

CD38  양성 어두움  CD13 음성  

CD33 일부 양성 어두움  CD117  음성  

HLA-DR 양성 밝음  TdT 양성 보통 

cytCD3 음성   cytCD22  양성 보통 

cytCD79a 양성 보통  Myeloperoxidase  음성  

 79 

CD45 어두우며 SSC 낮은 모세포 집단이 전체 세포의 약 80%에서 관찰된다. 모세포는 HLA-DR, 80 

CD10, CD38, TdT, 조혈모세포 항원인 CD34, B-림프구계 항원인 CD19, cytCD79a, cytCD22에 양성이81 

며 골수계 항원인 CD33에 일부 양성이다. 다른 골수계 및 T-림프구계열 항원은 음성이었다. 상기82 

결과는 B-림프구성 백혈병에 합당하다.  83 

 84 

<이전결과> 85 

없음 86 

 87 

보고일시: 2020.01.06 3:00 PM  88 

검사자/보고의: OOO M.T./OOO M.D. 89 

검사실 주소/전화번호 90 
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 133 

<미세잔존질환(유세포 검사) 결과 보고서> 134 

검사번호: MRD-001 135 

임상소견(진단 및 치료력): B 림프구성 백혈병 진단받음 136 

검체 종류: 골수 137 

검체의 질: 불량, 응고 138 

 139 

<결과> 140 

 141 

미세잔존질환 양성, 비정상 미성숙 B-세포 집단이 검출됨  

 142 

<추가설명> 143 

비정상 미성숙 B-세포는 전체 유핵세포의 0.XXX%를 차지하며 이는 잔존 B-림프모구 백혈병에 합144 

당한 소견임.  145 

비정상 미성숙 B 세포 면역표현형 146 

양성: CD19, CD10, CD34, CD38, CD81, CD66c/CD123, CD45 147 

음성: CD20, CD73 148 

 149 

<방법> 150 

사용된 항체: CD81, CD73, CD66c/CD123, CD34, CD19, CD10, CD20, CD38, CD45  151 

전체 분석 event 수: 0,000,000 152 

검출 한계: 0.000% 153 

정량 한계: 0.000%  154 

 155 

<이전결과> 156 

2019.12.19. IP-001 B-lymphoblastic leukemia (aberrant CD33+) 157 

 158 

보고일시: 2020.01.06 3:00 PM  159 

검사자/보고의: OOO M.T./OOO M.D. 160 

검사실 주소/전화번호 161 

 162 

 163 
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사실에서 설정한 기준치 값도 결과지에 같이 제시하는 것이 환자

의 결과 판정을 이해하는데 도움이 될 수 있다. FISH 결과는 “양

성” 또는 “음성”으로 표기하는 것 보다는 “비정상” 또는 “정상”으

로 표기하는 것이 더 바람직하다. 또한 비정상 결과가 나온 FISH 

결과를 근거로 추적관찰 시 유용하게 이용될 수 있는 FISH 탐색자

를 추천 검사에 제시하는 것이 필요하다. 또한 FISH 이미지를 첨부

할 수 있다(Fig. 5, Supplementary Fig. 5).

분자유전검사 보고서

1. 직접염기서열 분석에 의한 유전자 돌연변이 결과 보고

유전자 돌연변이 결과 보고 양식에는 검체의 종류, 분석 대상 유

전자명, 검사방법, 검사 대상 유전자의 위치 및 염기서열의 미국 국

립생물공학정보센터(National Center for Biotechnology Informa-

tion, NCBI) 참조번호(reference number), 분석된 유전자 이상의 상

세 정보, 발견된 유전자 이상의 해석 및 그 의의, 검사방법의 제한

점, 참고문헌 및 보고자명 등을 순차적으로 기술하는 것을 추천한

다. 예시로, CEBPA 유전자의 직접염기서열 분석법에 의한 돌연변

이 분석에 대한 결과 보고안을 그림에 나타내었다(Fig. 6, Supple-

mentary Fig. 6).

2. 실시간 정량 PCR 법 결과 보고

실시간 정량 PCR법에 의한 유전자 이상의 정량 분석의 결과 보

고 양식에는 검체의 종류, 검사법, 검사에 사용된 시발체 및 탐색

자의 종류, 참고치, 결과 보고 방법의 정확한 명칭 및 사용된 계산

법, 현재 결과, 해당 환자의 동일 검사에 대한 이전 결과, 보고자명 

등을 순차적으로 기술하는 것을 추천하며, 예시로 BCR-ABL1 전

좌에 대한 정량 PCR 법에 대한 결과 보고안을 그림에 나타내었다

(Fig. 7, Supplementary Fig. 7) [16].

3. 역전사-다중 PCR 법 결과 보고

급성백혈병의 유전자 분석에 널리 사용되는 역전사-다중 PCR 

법인 Hemavision (DNA Technology, Aarhus, Denmark) 결과 보고 

양식에는 검체의 종류, 검사법, 선별 및 분할(split-out) 결과, He-

mavision 검사로 검출 가능한 유전자 이상의 종류, 검사의 의의 및 

제한점 및 보고자명 등을 순차적으로 기술하는 것을 추천하며, 예

시를 그림에 나타내었다(Fig. 8, Supplementary Fig. 8) [17].

분자유전검사 - 차세대염기서열분석 

(next-generation sequencing, NGS) 보고서

NGS 보고서 구성 시 가장 중요한 요소 중 하나는 간결성이다. 

보고서는 짧고 간단하며 요점을 한눈에 파악할 수 있도록 구성하

여야 한다. 임상적으로 중요한 정보는 보고서의 시작 부분에 위치

하는 것이 좋고, 두 번째 페이지 이후의 정보는 주치의에게 전달되

지 않을 가능성이 높다는 것을 염두에 두어야 한다. 중요한 정보는 

눈에 잘 들어오도록 구성하여야 하며, 가능하다면 그래프, 차트, 

표로 정보를 제시함으로써 보고서의 전체적인 명확성을 높일 수 

있다(Fig. 9, Supplementary Fig. 9).

1. 결과 보고

1) 명명법

검출된 모든 유전자 변이는 HUGO 명명법(http://www.gene-

names.org), Human Genome Variation Society (HGVS) 명명법

(http://www.hgvs.org), NCBI 표준 시퀀스(RefSeq, https://www.

ncbi.nlm.nih.gov/refseq/), 표준 유전체(Standard genome build 

version)가 포함되어야 한다[18]. 이외에 일반적으로 잘 알려진 명

칭을 추가로 포함할 수 있다. 예를 들어 TERT 유전자의 프로모터 

Fig. 4. Sample chromosome analysis report for a patient diagnosed 
with acute myeloid leukemia, PML-RARA according to consensus 
guidelines. 
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 172 

<염색체 검사 보고서> 173 

검사번호: CHR-001 174 

임상소견(진단 및 치료력): R/O 급성백혈병          175 

검체 종류: 골수                                 검체의 질: 양호 176 

 177 

<결과> 178 

핵형:  46,XY,t(15;17)(q24;q22)[16]/46,XY[4] 

 179 

<결과해석> 180 

골수흡인액으로 세포배양후 분석한 20개 중기세포 중 16개는 t(15;17) 염색체 이상이 관찰되었고, 181 

나머지 4개 세포는 정상핵형으로 관찰되었습니다.  182 

t(15;17) 염색체 이상은 PML-RARA 재배열과 연관성이 있고, 급성전골수구백혈병에서 좋은 183 

예후인자로 보고되어 있습니다. 184 

 185 

<추천사항> 186 

PML-RARA RT-PCR (qualitative/quantitative) 187 

 188 

<검사의 제한점> 189 

현미경으로 관찰이 어려운 미세한 결실과 유전자 결함은 본 검사법으로 검출이 어렵습니다. 또한 190 

종양세포가 존재하더라도 in vitro에서 분열능이 감소되어 있을 경우 정상세포의 핵형만 관찰될 191 

수도 있습니다.    192 

 193 

<방법> 194 

검체질: 적절                 배양방법: 무자극 24시간과 48시간 배양   195 

염색방법:  G-분염법          해상도: 400 밴드 (혈액종양에서는 해상도 측정이 필수요소 아님)  196 

염색체 분석 세포수: 20        핵형 분석 세포수: 2 197 

 198 

<과거결과> 199 

없음 200 

 201 
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검사실 주소/전화번호 204 
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부위 변이의 경우, c.1-124C>T (HGVS 명명법)로 표기하고 괄호 안

에 일반적으로 알려진 명칭(TERT C228T)을 같이 보고하는 것이 

의미 전달에 도움이 될 수 있다.

2) 변이의 분류

검출된 모든 유전적 변이는 미국임상종양학회(American Soci-

ety of Clinical Oncology, ASCO)/분자병리학회(Association for 

Molecular Pathology, AMP) 지침에 따라 Tier I, 임상적 의의가 강

한 변이(strong clinical signi�cance); Tier II, 임상적 의의가 있을 수 

있는 변이(potential clinical signi�cance), Tier III, 임상적 의의가 

불분명한 변이(unknown clinical signi�cance), Tier IV, 양성 혹은 
Fig. 5. Sample FISH report for a patient with KMT2A rearrangement 
according to consensus guidelines. 
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<FISH 보고서> 

검사번호: FIS-001 

임상소견(진단 및 치료력): R/O 급성백혈병 

검체 종류: 골수                                     검체의 질: 양호 

 

<결과> 

8가지 probe를 이용하여 간기세포 FISH를 시행한 결과  

78% 간기세포에서 KMT2A(MLL) 재배열 양성으로 관찰되었습니다. 

 

<세부결과> 

결과 I 

Probe 양성세포(%) 판정 결정치 

1) BCR-ABL1 0.0% (  0/200) Normal 1.5% 

2) RUNX1-RUNX1T1 0.0% (  0/200) Normal 1.5% 

3) PML-RARA 0.0% (  0/200) Normal 1.5% 

4) CBFB 0.0% (  0/200) Normal 1.5% 

5) KMT2A 78.0% (156/200) Abnormal 1.5% 

6) EGR1/D5S721, D5S23 0.0% (  0/200) Normal 3.8% 

7) D7S486/CEP7 0.5% (  1/200) Normal 3.0% 

8) TP53/CEP17 1.0% (  2/200) Normal 5.0% 

 

결과 II (ISCN 2016 Nomenclature) 

nuc ish(ABL1,BCR)x2[200]    

nuc ish(RUNX1T1,RUNX1)x2[200]  

nuc ish(PML,RARA)x2[200] 

nuc ish(CBFBx2)[200] 

nuc ish(KMT2Ax2)(5'KMT2A sep 3'KMT2Ax1)[156/200]          

nuc ish(D5S721/D5S23,EGR1)x2[200] 

nuc ish(D7Z1,D7S486)x2[1/200]  

nuc ish(TP53,D17Z1)x2[2/200]    

 

 

 <결과해석> 

본 환자는 염색체 11q23에 위치하는 KMT2A 유전자 재배열이 양성입니다. KMT2A FISH는 

breakapart probe로 시행하였으므로 재배열을 일으킨 파트너염색체는 알 수 없습니다, t(9;11)과 

연관된 KMT2A 재배열을 제외한 나머지 파트너염색체와의 KMT2A 재배열은 AML에서 불량한 

예후로 보고되어 있습니다. 

 

<추천사항> 

추적관찰 시 KMT2A FISH를 의뢰하여 주십시오. 

 

<검사의 제한점> 

FISH 결과는 사용한 probe에 해당하는 유전자 재배열 유무에 대한 정보만 제공하는 것이며, 그 

외 다른 위치의 유전자 재배열 여부는 알 수 없습니다.   

 

<방법> 

-검체종류:  골수흡인액 

-분석한 간기세포 수: 200  

-FISH 소식자    

BCR/ABL DC, DF translocation probe  

RUNX1/RUNX1T1 DC, DF translocation probe  

PML/RARA DC, DF translocation probe  

CBFB dual color, break apart rearrangement probe  

KMT2A dual color, break apart rearrangement probe  

EGR1/D5S721, D5S23 dual color, break apart rearrangement probe 

D7S486/CEP7 dual color, break apart rearrangement probe 

TP53 dual color probe  

 

<과거결과> 

없음 
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Fig. 5. Sample FISH report for a patient with KMT2A rearrangement according to 

consensus guidelines. 

 

 

 

메모 포함[W사5]: Fig. 5 

Fig. 6. Sample gene mutation test report for a patient with CEBPA 
mutation according to consensus guidelines.
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<유전자 변이 보고서> 

임상소견(진단 및 치료력): 급성백혈병 진단 

검체 종류: 골수 

분석 유전자명: CEBPA  

 

<관찰된 유전적 변이> 

염기번호 및 관찰된 염기

변화 

아미노산 번호 및 관찰된 아미노산 

변화 

돌연변이/다형성 

c.232_233insGGAA p.Leu78Argfs* 이전에 알려진 돌연변이 

c.928_929insAGA p.Glu309_Thr310insLys 이전에 알려진 돌연변이 

 

<해석> 

본 환자의 CEBPA 유전자의 coding region의 염기서열을 분석한 결과 232번과 233번 염기 사이에 

GGAA 의 삽입이 일어난 돌연변이가 발생되었으며, 이 돌연변이는 78번 아미노산이 Leucine 에서 

Arginine 으로 치환되며 조기종결을 이끄는 변화를 유발합니다. 동시에 928번과 929번 염기 사이

에 AGA 의 삽입이 일어난 돌연변이가 관찰되었으며, 이 돌연변이는 309번 아미노산인 Glutamate 

와 310번 아미노산인 Threonine 사이에 Lysine 이 삽입되는 변화를 유발합니다. 두 돌연변이 모두 

기존에 알려져 있는 돌연변이입니다. 

<추가설명> 

CCAAT/enhancer binding protein α (CEBPA)는 myeloid계 세포의 proliferation과 differentiation에 

중요한 역할을 하며, acute myeloid leukemia (AML) 환자의 약 5~14%에서 CEBPA 유전자의 돌연

변이가 발견되는 것으로 알려져 있습니다. CEBPA 유전자는 N-terminal frameshift mutation과 C-

terminal in-frame mutation의 형태로 돌연변이가 흔히 나타나며, AML 환자 중 NPM1과 FLT3-ITD 

mutation과 연관된 보고들이 많습니다. 양측성 CEBPA 유전자 돌연변이는 AML 환자에서 

favorable prognosis와 연관된 것으로 알려져 있습니다. 본 검사는 CEBPA 유전자에서 돌연변이가 

흔하게 발견되는 것으로 알려진 coding region과 인접한 intron을 direct sequencing 방법으로 검

사합니다. 이외 CEBPA regulatory region 또는 deep intron의 돌연변이는 검출할 수 없으며, 그 밖

에 CEBPA 유전자의 deletion/duplication은 검출되지 않을 수 있습니다. 현재 사용중인 direct 

sequencing 방법은 sensitivity가 약 20%이므로 mutant cell이 적은 양으로 존재할 경우 detection

이 되지 않아 위음성 소견을 보일 수 있습니다. 

 

 
<참고문헌> 

<방법> 

중합효소연쇄반응 및 직접염기서열분석법  

유전자 위치: CEBPA (CCAAT/enhancer binding protein, alpha) on chromosome 19q13.1 

검사부위: CEBPA coding region  

접근번호: NM_004364.3 (GRCh37/hg19) 
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Fig. 6. Sample gene mutation test report for a patient with CEBPA mutation 

according to consensus guidelines.  

메모 포함[W사6]: Fig. 6 
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양성 가능성이 높은 변이(benign or likely benign)의 4 Tier 시스템

으로 분류하여 보고한다[19]. 변이는 임상적으로 중요한 내림차순

으로 보고되어야 한다. 보고서에 Tier IV, 양성 혹은 양성 가능성이 

높은 변이는 포함하지 않는 것이 좋다(Table 1).

2. 결과의 보고 및 해석

변이는 표의 형태로 보고하는 것이 좋으며, 변이의 분류, 유전자

명, 표준 시퀀스, 뉴클레오타이드 변이, 아미노산 변이, 대립유전자 

빈도(variant allele frequency, VAF)를 포함하며(Table 2), 이에 추

가로 깊이(depth), 정상인 빈도 등을 보고할 수 있다. 주치의의 의

사결정에 도움을 주기 위해 발견된 유전자 변이에 대한 임상적, 병

리학적인 맥락에서 해석적 의견을 제공하는 것이 유용하다. Tier I

과 Tier II의 변이에 대해서는 해석적 의견을 제시하는 것이 좋으며, 

Tier III에 대한 상세한 해석은 보고서의 간결성과 균형 있게 이루

어져야 한다. 해석적 의견은 특정 암에 대한 변이의 빈도, 기능의 

영향, 진단 및 예후와의 관련성을 포함할 수 있다. 

3. 방법 및 한계점

방법론적 세부 사항 및 검사의 한계점에 대해 보고서 하단에 제

시하여야 하며, 검사방법 및 성능, 특히 커버리지 누락 부위(cover-

age gaps), 검출 한계(limit of detection), 최소 깊이(minimal cover-

age depth) 등을 포함한다(Table 3). 보고서에는 실제로 검사한 대

상에 대한 세부 사항이 포함되어야 한다. 모든 유전자의 전체 염기

서열을 분석하지 않는다면, 검사한 유전자의 특정 위치를 포함하

여야 한다. 시퀀싱 플랫폼, 데이터 분석 파이프라인, 참조 유전체 

버전, 변이를 필터링하고 우선 순위를 지정하는 데 사용하는 시스

템 및 논리도 포함되어야 한다. 또한 깊은 인트론 부위(deep in-

tron)나 유전자 복제수 변이(copy number variants)와 같은 구조적 

이상(structural variant) 등 시퀀싱 방법에 의해 검출하지 못할 가

Fig. 7. Sample BCR-ABL1 real-time quantitative PCR test report for a 
patient according to consensus guidelines.
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< BCR-ABL1 실시간 정량 PCR 보고서> 

임상소견(진단 및 치료력): 급성백혈병 진단 

검체 종류: 골수 

 

<결과> 

BCR-ABL1 정량값(Copy 수)  6.39 X 104 

ABL1 정량값 (Copy 수)  1.35 X 105 

Major BCR-ABL1 정량값 (IS-NCN)  24.981600 

보정된 copy 수 (NCN) 계산법 = (BCR-ABL1 copy수/ABL copy수) * 100 

IS-NCN 계산법 = NCN × IS-CAL 값 / NCNcal 

 

<참고치> 

음성 

 

<방법> 

(1) 검체로부터 RNA 추출 및 역전사. 

(2) BCR/ABL1 mRNA 특이 부위 및 ABL1 유전자 부위와 일치하는 시발체를 이용한 중합효소연쇄

반응 

(3) BCR/ABL1 mRNA 특이 부위 및 ABL1 유전자 부위와 일치하는 시발체 및 FAM-TAMRA 내인성 

이중염색 조사체를 이용하여 중합효소연쇄반응에 의해 증폭된 cDNA 와의 교잡 및 중합효소연쇄

반응 산물의 분해 

이 검사법은 Branford S et al.: Blood 2008;112:3330-3338 논문에서 개발되었고 해당 논문에 의해

그 성능이 검증되었음.  

 

<이전 결과> 

검사일  검체종류 결과 

2019-12-09 골수천자액 IS-NCN: 5.492483 

2019-09-06 골수천자액 IS_NCN: 0.036618 
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Fig. 8. Sample Hemavision, multiplex nested RT-PCR test report for a 
patient according to consensus guidelines. 
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<Hemavision (Multiplex nested RT-PCR)> 

임상소견(진단 및 치료력): 급성백혈병 진단 

검체 종류: 골수 

 

<결과> 

선별 중합효소연쇄반응 결과 양성 

확진 중합효소연쇄반응 결과 PML-RARA 검출 

본 환자에서 백혈병과 관련된 염색체 재배열 이상 중 PML-RARA 유전자 재배열이 검출되었습니

다. 

----------------------------------------------------------------------------------------------------------- 
Gene Rearrangement           Approved symbol* (Previous symbol)         Result 
------------------------------------------------------------------------------------------------------------ 
t(9;22)(q34.1;q11.2)            BCR/ABL1                                   - 
t(15;17)(q24.1;q21.2)           PML/RARA                                  Detected 
t(8;21)(q22;q22.1)              RUNX1/RUNX1T1 (AML1/ETO)                - 
t(12;21)(p13.2;q22.1)           ETV6/RUNX1 (TEL/AML1)                     - 
inv(16)(p13.1q22)              CBFB/MYH11                                - 
t(1;19)(q23;p13.3)              TCF3/PBX1 (E2A/PBX1)                       - 
----------------------------------------------------------------------------------------------------------- 
t(6;9)(p23;q34.1)               DEK/NUP214                                - 
t(9;12)(q34.1;p13.2)            ETV6/ABL1 (TEL/ABL1)                        - 
t(5;12)(q32;p13.2)              ETV6/PDGFRB (TEL/PDGFRB)                  - 
t(16;21)(p11.2;q22.2)           FUS/ERG                                    - 
t(v;11q23.3)                   KMT2A (MLL) rearranged**                   - 
t(12;22)(p13.2;q12.1)           MN1/ETV6 (MN1/TEL)                        - 
t(3;5)(q25.3;q35.1)             NPM1/MLF1                                 - 
t(5;17)(q35.1;q21.2)            NPM1/RARA                                 - 
t(3;21)(q26.2;q22.1)            RUNX1/MECOM (AML1/EAP/MDS/EVI1)         - 
t(9;9)(q34.11;q34.1)            SET/NUP214                                 - 
TAL1 (1p32) deletion          STIL/TAL1 (SIL/TAL1)                           - 
t(17;19)(q22;p13.3)            TCF3/HLF                                     - 
t(11;17)(q23.2;q21.2)          ZBTB16/RARA (PLZF/RARA)                     - 
--------------------------------------------------------------------------------------------------------- 

*The official gene symbol approved by the HGNC (HUGO Gene Nomenclature Committee). 

**KMT2A/AFDN, KMT2A/AFF1, KMT2A/ELL, KMT2A/MLLT1, KMT2A/MLLT3, KMT2A/EPS15, KMT2A/FOX04, 
KMT2A/MLLT6, KMT2A/MLLT10, KMT2A/MLLT11. 

 

 

 

 

 

 

 

<추가설명> 

Hemavision Leukemia multiplex PCR 검사는 백혈병과 연관된 염색체 재배열을 Multiplex nested-

PCR방법을 이용하여 28종의 유전자 이상에 대해 한꺼번에 검사함으로써 핵형분석으로 놓칠 수 

있는 많은 염색체의 전위 및 재배열을 정확하게 진단할 수 있습니다. 

 

<방법> 

(1) 검체로부터 RNA 추출  

(2) cDNA 합성 및 선별 중합효소연쇄반응 시행       

(3) 양성인 경우 확진 중합효소연쇄반응 시행 

(4) 전기 영동 

 

보고일시: 2020.01.06 3:00 PM  

검사자/보고의: OOO M.T./OOO M.D. 

검사실 주소/전화번호 

 

 

 

Fig. 8. Sample Hemavision, multiplex nested RT-PCR test report for a patient 

according to consensus guidelines. 
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Table 3. 방법 및 한계점 포함 요소 및 예시

포함 요소 예시

검사 장비 NextSeq 550Dx System (Illumina) 장비로 대량 병렬 염기서열분석을 수행하였다.

데이터 분석 파이프 라인 정도관리와 염기서열분석은 자체제작 분석 파이프라인으로 수행하였다. 유전자 복제수 분석도 자체제작 분석 파이프라인으로 
수행하였다.

표준 염기서열(Reference sequence) 매핑(mapping)과 변이 검출(variant calling)을 위한 표준 염기서열은 GRCh37 (hg19)을 사용하였다.

변이의 분류 모든 변이는 미국 의료유전학 및 유전체학회(American College of Medical Genetics and Genomics, ACMG) 지침에 따라 분류하여 양성 
혹은 양성 가능성이 높은 변이는 제외하였다. 변이는 암 진단, 예후, 치료에 대한 임상적 중요 정도에 기초하여 4개의 단계(tier)로 
분류된다. 이는 분자병리학회(Association for Molecular Pathology, AMP), 미국임상종양학회(American Society of Clinical Oncology, 
ASCO) 그리고 미국병리학회(College of American Pathologists, CAP)의 표준 및 지침을 따른다.

Table 2. 변이의 보고 예시

ASCO/AMP Classification Gene Accession Nucleotide Amino acid VAF (%)

Tier 1 TP53 NM_000546.5 c.829T>G p.Cys277Gly 14.1

Tier 3 NF1 NM_001042492.2 c.1318C>T p.Arg440Ter 18.5

Abbreviations: ASCO/AMP, American Society of Clinical Oncology/ Association for Molecular Pathology; VAF, variant allele frequency.

능성이 있는 유전자 이상에 대한 기술을 포함한다. 정도관리 지표

들을 자세하게 보고서에 포함시키는 것을 권장하지 않으나, 주요 

지표를 포함하여 주치의가 품질 지표가 충족되었음을 확인 가능

하도록 포함할 수 있다. 

요  약

혈액종양 질환 관련 보고서는 검사실마다 다양한 형식으로 작

성되고 있으나 최선의 환자 진료를 위하여서는 간결하고 명확한 

정보를 줄 수 있는 보고서의 표준화가 필요하다. 이를 위하여 대한

진단혈액학회에서 구성한 진단혈액 표준화위원회는 급성백혈병 

보고서를 중심으로 표준안을 제안하였다. 이 표준안을 통하여 임

상 의사들과의 소통 및 환자 진료에 도움이 될 것으로 기대한다.
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