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수성종양에서는 필라델피아염색체를 동반하는 만성골수성백혈병

의 질병 진행과정에서 주로 나타난다[2]. 또한 일차골수섬유증, 과

다호산구증후군, 드물게는 골수이형성증후군에서 관찰되며, 그 

빈도는 0.4-1.57%이다[1, 3, 4]. 골수이형성증후군 중에서 단독으로 

i(17)(q10)을 세포유전학적 이상으로 나타내는 경우에는 특이적인 

임상양상-남성, 고령, 심한 빈혈, 골수의 세포 증가, 호산구 증가, 호

염기구 증가, pseudo-Pelger-Huët anomaly, 소형거대핵세포 증가, 

형성이상거대핵세포 증식, 급성골수성백혈병으로의 진행 그리고 

치료에 반응하지 않는 특징-이 보고되었다[1]. i(17)(q10)을 단독으

로 세포유전학적 이상으로 나타내는 급성골수성백혈병에 발생기

전 및 동반하는 분자유전학적 이상에 대한 보고는 TP53을 제외하

고는 거의 보고된 바가 없다[2]. 이에 본 저자들은 고해상도 single 

nucleotide polymorphism (SNP) 마이크로어레이 및 분자유전학

적 검사를 통해 i(17)(q10)을 단독으로 세포유전학적 이상으로 나

서  론 

Isochromosome 17q는 대개 다른 세포유전학적 이상들과 동반

되며, 고형암 그리고 다양한 혈액종양질환에서 나타난다[1-3]. 골

골수 호염기구증가 및 형성이상거대핵세포증식과 i(17)(q10)을 
단독 세포유전학적 이상으로 가지는 급성골수성백혈병 1예 
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A new clinico-pathological entity in which isochromosome 17q is the sole abnormality has been reported in myelodysplastic syndrome and in myelo-
proliferative neoplasm with an aggressive course; In particular, myelodysplastic syndrome with the isolated i(17)(q10) chromosome has the unique 
features of male sex, severe anemia, dysmegakaryocytic hyperplasia, increased micromegakaryocytes, basophilia, eosinophila and high risk for 
progression to acute myeloid leukemia (AML). However, the isolated i(17)(q10) is occurring at a relatively low frequency in de novo AML, and only a 
few reports are available in the literature about the clinical features and molecular characteristics of the isolated i(17)(q10) in AML. Herein, we re-
port both the clinico-pathological features and the results of high resolution single nucleotide polymorphism (SNP) array analysis in a case of AML 
with i(17)(q10) as the sole cytogenetic abnormality. This case showed marrow findings of basophilia and dysmegakaryocytic hyperplasia and ag-
gressive clinical outcome and these findings were suggestive of the presence of underlying myelodysplastic syndrome. The breakpoint of i(17)(q10) 
was located within 17p11.2 sub-band, which is known as a genetically highly unstable region presenting a unique genomic architectural features of 
low copy repeats (LCRs); thus, LCRs within 17p11.2 might lead to genomic instability and facilitate somatic genetic rearrangements such as i(17)
(q10) and could play an important pathogenetic role in presenting unique clinico-pathologic features as well as in tumor development and disease 
progression. 
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타내는 급성골수성백혈병의 분자유전학적 특성을 알아보고자 한

다. 뿐만 아니라, i(17)(q10)을 단독 염색체 이상으로 나타낸 혈액종

양질환을 문헌 고찰을 통하여 본 질환의 검사의학적 특징을 규명

하고자 하였다[1-10]. 

증  례

56세 남자환자로 범혈구감소증을 주소로 내원하였으며, 과거력 

상 당뇨와 알코올간경화가 있었다. 입원 첫날 시행한 말초혈액 전

혈구계산에서 혈색소 10.5 g/dL, 백혈구수 1.7×109 cells/L, 혈소판 

58×109/L이었으며, 백혈구감별계산에서 골수구 2%, 후골수구 3%, 

호염기구 3%, 호중구 33%, 림프구 49%이며 유핵적혈구는 1/100 

WBCs였다. 골수천자검사에서 골수모세포 68%, 호염과립을 포함

한 모세포 2%, 성숙 호염기구 10% 및 형성이상거대핵세포와 소형 

거대핵세포가 증가되어 있었으며, 세포충실도는 높았다(Fig. 1). 세

포화학염색에서 골수모세포는 3% 정도에서 myeloperoxidase와 

Sudan black B 염색에 양성 반응을 보였다. 골수로 분석한 면역표

현형검사에서 CD34, CD13, myeloperoxidase, CD117, CD5 및 

HLA-DR이 양성이었다. 급성호염기구백혈병 또는 비만세포백혈병

을 감별하기 위해 골수생검조직으로 조직화학염색을 시행하였고, 

tryptase와 toluidine blue 모두 음성이었다(Fig. 2). 급성골수성백혈

병에서 빈번하게 나오는 28가지 융합 전사체에 대한 역전사중합효

소연쇄반응(HemaVision Multiplex RT-PCR System, DNA technol-

ogy A/S, Denmark)을 시행하였고 모두 음성이었다. 염색체 검사

Fig. 1. Bone marrow aspiration and biopsy findings. Bone marrow aspiration showing marked proliferation of leukemic blasts (68%) with occasion-
al unusual cytoplasmic basophilc granules, and increase of basophils (10%) indicated by arrows (Wright-Giemsa stain, ×1,000, A and B). Bone mar-
row biopsy showing hypercellularity with leukemic blasts and dysplastic megakaryocytes including micromegakaryocytes indicated by arrows (H&E, 
×200 and ×400, C and D).

A B

C D
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에서 분석한 20개의 중기세포 중 19개의 세포에서 i(17)(q10)을 나

타내었다(Fig. 3). 추가로 Affymetrix Genome-Wide Human SNP 

Array 6.0 (Affymetrix, Santa Clara, CA, USA)로 마이크로어레이 

분석을 시행하였다. 그 결과는 arr 17p13.3p11.2(514-20,638,927)x1,

17p11.2q25.3(21,492,779-78,643,088)x3로 관찰되었으며, i(17)(q10)

의 breakpoint는 17p11.2의 sub-band에 위치한 것으로 분석되었다

(Fig. 4). 17번 염색체를 제외하고 관찰된 copy-number variations 

(CNVs) 56개였고, 한 연구 기관에 등록된 자료(http://www.dn-

alink.com, DNA Link Inc., Seoul, Korea)에서 제공한 건강한 한국

인 100명의 결과와 비교해 보았을 때, 그 중 31개는 한국인에 있어 

이미 알려져 있는 양성의 태생적(germline) CNVs이었다. 나머지 

25개의 CNVs의 크기는 평균 75 kb였으며, 표준편차는 27 kb였고 

가장 큰 CNVs는 157 kb로 확인되었으며, 해당부위에 유의한 암억

제유전자나 암유발유전자 등이 존재하는 CNVs은 확인되지 않았

다. 환자는 급성골수성백혈병에서 자주 관찰되는 유전적 이상이 

없었고, 이전에 다른 질병으로 인해 항암치료나 방사선 치료를 받

은 적이 없었으나, 골수이형성증후군에서 흔히 관찰되는 세포유전

학적 이상인 i(17)(q10)이 발견되어 AML with myelodysplasia-re-

lated changes로 진단하였다. 

환자는 cytosine arabinoside (200 mg/m2; days 1-7)과 daunoru-

bicin (12 mg/m2; days 1-3)를 포함하는 유도항암치료를 받았으며, 

추적 관찰한 골수천자 검사에서는 높은 세포 충실도를 보이며 형

성이상거대핵세포 증가와 지속되는 백혈병 모세포를 보였다. 환자

는 cytosine arabinoside (100 mg/m2; days 1-5)와 daunorubicin (12 

mg/m2; days 1-2)를 포함하는 재유도항암치료를 시행받았다. 두 

번의 유도항암치료에도 불구하고 골수천자 검사에서는 백혈병 모

세포가 감소되지 않고 계속 남아 있었다. 환자는 치료가 계속될수

Fig. 2. Bone marrow biopsy showing scattered positive cells for c-KIT (CD117) and those for tryptase. (A) Immunohistochemical stain, c-KIT (×200). 
(B) Immunohistochemical stain, tryptase (×400). 

A B

Fig. 4. The cytogenetic SNP array analysis revealed that the breakpoint 
of i(17)(q10) was located within 17p11.2 (chr17: 20,638,927-21,492, 
779).
Abbreviations: SNP, single nucleotide polymorphism; CN, copy numer; 
CNV, copy number variation; LOH, loss of heterozygosity.

Fig. 3. Giemsa-banding karyotype analysis revealed 46,XY,i(17)(q10) in 
19 out of 20 metaphases examined.

1 2 3 4 5

6 7 8 9 10 11 12

13

19 20 21 22 X Y

14 15 16 17 18



이현지 외: A Case of AML with Isolated i(17)(q10)

http://dx.doi.org/10.3343/lmo.2012.2.4.215218   www.labmedonline.org

록 전신상태가 나빠졌으며, 말초부종이 폐부종으로 진행되었다. 

점점 임상증상이 악화되면서 환자는 더 이상의 항암치료를 거부

하고 퇴원하였다. 이후 추적관찰은 할 수 없었다. 

 

고  찰 

i(17)(q10)은 필라델피아염색체의 이차변화로 흔히 관찰되어, 혈

액종양질환에 있어 일차 발생기전으로서의 역할은 아직 밝혀지지 

않았다. i(17)(q10)는 17번 염색체 중 하나의 단완이 소실됨으로써 

세 개의 장완과 한 개의 단완을 가지게 된다. 그러므로, 종양질환 

발생 병인에 대해서는 17번 염색체 단완에 존재하는 17p13.1에 위

치한 종양억제유전자인 TP53의 소실에 의해서, 17번 염색체 장완 

또는 breakpoint에 존재하는 종양유전자의 활성화 또는 종양억제

유전자의 탈규제(deregulation)에 의해 발병할 수 있다. TP53은 가

장 대표적인 종양억제유전자로 세포자멸사(apoptosis)의 중요한 

조절자일 뿐 아니라, DNA에 손상이 있을 때 세포주기를 멈추게 함

으로써 유전체를 보호하는 것으로 알려져 있다[8]. 종양억제유전

자 TP53의 돌연변이는 고형암뿐 아니라, 골수형성이상증후군, 급

성골수성백혈병, 급성림프모구백혈병, 만성림프구백혈병 및 다발

골수종 등 모든 혈액종양 질환에서 발견된다. 그러나 혈액종양에

서 TP53의 돌연변이 빈도는 고형암에서의 빈도보다 훨씬 낮다[8, 

11]. Fioretos 등은 혈액 종양에서 i(17)(q10)을 동반하는 경우에는 

i(17)(q10)과 TP53 돌연변이와는 관련이 없으며, 단지 한 예의 골수

형성이상증후군에서만 TP53의 동형접합체 결실이 있었다고 보고

하였다[2]. 그러므로, 단독으로 발생한 i(17)(q10)의 종양의 발병원

인 및 질병의 진행과의 관련성을 밝히기 위해서는 이러한 증례들

의 임상적인 양상 및 분자유전학적 특성의 통합적인 분석이 필요

할 것이다. 

단독으로 i(17)(q10)을 세포유전학적 이상을 나타내는 혈액종양

질환의 특이적인 임상양상을 규명하기 위하여 저자들은 현재까지 

문헌에 고찰된 혈액종양 45예의 골수성 혈액종양 환자들을 분석

하였다. 단독 i(17)(q10)을 세포유전학적 이상으로 가지는 골수성 

혈액종양 환자들의 공통적인 검사와 임상양상은 Table 1에 제시하

였다. 총 45명의 환자 중 남자는 33명, 여자는 12명으로 남자가 많

았다. 총 환자 중 연령의 평균값은 급성골수성백혈병 환자 59세, 골

수형성이상증후군 환자 66세, 골수증식종양 환자에서 59세였다. 

환자 중 혈색소의 평균값은 급성골수성백혈병 환자 9.5 g/dL, 골수

이형성증후군 환자 7.1 g/dL, 골수증식종양 환자에서 9.1 g/dL였다. 

말초혈액의 백혈구수의 평균값은 급성골수성백혈병 환자 53.75×

109/L, 골수이형성증후군 환자 7.86×109/L, 골수증식종양 환자에

서 109.86×109/L였다. 총 31명의 환자에서 생존 기간을 분석할 수 

있었고, 진단 후 평균 생존기간은 급성골수성백혈병 환자 25개월, 

골수이형성증후군 환자 10개월, 골수증식종양 환자에서 11개월이

었다. 이전 보고들과 비슷하게 본 증례의 환자에서도 남성, 이상거

대핵세포 증가, 호염기구 증가 그리고 항암치료에 저항성을 가지는 

공통적인 양상을 보였다. 

본 증례의 경우, 혈액질환에서 흔히 관찰되는 28가지 융합 전사

체에 대한 역전사중합효소연쇄반응을 시행하였지만 이상소견이 

관찰되지 않았고 유일하게 염색체 검사에서만 i(17)(q10) 이상만을 

나타내었다. i(17)(q10)이 골수성종양을 일으키는 기전으로 17q11- 

21에 위치하는 과립구집락자극인자(granulocyte colony-stimulat-

ing factor)와 17q21-24에 위치하는 myeloperoxidase 유전자가 중

복되어 종양을 일으킨다는 가설도 있다[4]. 그러나 아직까지 i(17)

(q10)과 동반하여 골수성 종양을 일으키는데 관여한다고 규명된 

유전자이상은 없다[4, 12]. 혈액종양은 유전성 불안정성이 축적되

어 암유전자가 불안정해져서 생긴다고 알려져 있다[13]. 염색체 검

사나 역전사중합효소연쇄반응 검사로는 모든 유전적 이상을 발견

하기에는 그 한계가 있어 고해상도 SNP 마이크로어레이 분석이 염

색체 이상으로 확인할 수 없는 추가적 유전 이상 및 병인을 발견하

는데 유용하다고 알려져 있다[14, 15]. 특히 copy neutral loss of het-

erozygosity (LOH)를 포함한 병적 CNVs는 종양 발생에 핵심적이라

고 알려져 있으며[14, 16-18], 병적 CNVs 증가로 인한 유전적 불안정

성이 증가하면 질환의 진행 및 나쁜 예후와 관련될 수 있다[19]. 이

에 본 저자들은 i(17)(q10)을 단독 염색체 이상으로 가지는 본 환자

의 병인 및 추가 유전학적 이상 유무를 고해상도 마이크로어레이 

분석을 통해 실시하였다. 17번 염색체의 단완의 결손 및 장완의 획

득이 확인되었으며, 17번 염색체의 breakpoint는 17p11.2 (chr17:20, 

638,927-21,492,779)에 위치하여, 본 환자의 염색체 이상은 idic(17)

(p11.2)로 통상적인 i(17)(q10)과 일치하였다. 특히 17p11.2는 17번 

염색체에서 breakpoint의 hotspot으로 유전적으로 매우 불안정한 

지역으로, 특별한 유전체적 구조인 low copy repeats (LCRs)가 존

재한다. 이 부위의 LCRs의 비대립유전자 상동재조합(Non-Allelic 

Homologous Recombination, NAHR)이 일어나서, 빈번한 유전자 

재조합이 형성되며, 암의 발생 및 진행에 기여하는 것으로 보인다

[20, 21]. 17p11-12 구역은 약 27%가 LCRs로 구성되어 있으며, 이 부

위의 비대립유전자 상동재조합에 의해 혈액종양 및 고형질환뿐 아

니라, Charcot-Marie-Tooth 증후군 type 1A, hereditary neuropathy 

with liability to pressure palsies, Smith-Magenis 증후군 및 Potocki-

Lupski 증후군을 포함한 다양한 선천적 질환을 유발하는 부위이다

[20, 21]. 그러므로, 본 환자에서 관찰된 breakpoint인 17p11.2 부위의 

LCRs에 의한 유전적 불안정성이 종양의 발생, 질병의 진행, 그리고 

클론진화(clonal evolution)에 영향을 미치는 것으로 추측된다. 특

히, 상기 환자의 breakpoint에 존재하는 mitogen-activated protein 

kinase kinase 3 (MAP2K3) 유전자는 유사분열 및 환경적인 스트
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Table 1. Summary of the patients with isolated i(17)(q10) from literature 

Case 
No.

Sex Age Diagnosis
Clonality 

(%)
Hb

(g/dL)
WBC 

(×109/L)
PLT 

(×109/L)
Transformation 

to AML?

Conversion time to
transformation

(months)

Survival 
(months)

BMD GrD MkD Reference

  1 M 73 MDS 100 NA NA NA NA NA NA NA NA NA [2]

  2 M 74 MDS   70 NA NA NA NA NA NA NA NA NA [2]

  3 M 70 MDS   92 NA NA NA NA NA NA NA NA NA [2]

  4 M 76 MDS 100 NA NA NA NA NA NA NA NA NA [2]

  5 M 53 AML   60 NA NA NA NA NA NA NA NA NA [2]

  6 M 78 MDS   68 NA NA NA NA NA NA NA NA NA [2]

  7 F 82 MDS 100 NA NA NA NA NA NA NA NA NA [2]

  8 M 68 RAEB   82 NA NA NA NA NA NA NA Y NA [6]

  9 M 65 MDS/MPD   90 8.4 49.4 142 Y NA NA Y Y Y [5]

10 M 60 RAEB→AML 100 5.3 4.1 64 Y 2 NA NA NA Y [26]

11 F 67 MDS-RA 100 3.6 3.6 29 NA NA LTF Y NA Y [3]

12 M 47 MDS-RAEB 100 2.2 2.1 10 NA NA LTF Y NA Y [3]

13 M 64 MDS/MPN-U   75 5.8 1.2 53 NA NA 6↑ NA Y Y [12]

14 M 82 RAEB NA 4.2 3.7 27 No NA 6↑ Yes NA Yes [1]

15 M 89 RA NA 9.7 4 105 No NA 24↑ Y NA Y [1]

16 M 72 Secondary AML   95 7.7 90.8 50 2.5↑ NA Y Y [12]

17 F 21 AML     5 9.2 70.4 62 NA 18↑ NA NA NA [10]

18 F 33 AML-MRC 100 11.6 5.4 126 107↑ NA Y N [12]

19 M 47 AML-MRC 100 10.4 301 57 43 NA Y N [12]

20 M 35 CMML→AML 100 7.7 2 20 Y 3 37 NA NA NA [4]

21 F 66 MDS/MPN-U   80 9.1 1.6 62 NA NA 27 NA Y Y [12]

22 F 41 MDS/MPN-U   20 15.1 22.3 61 NA NA 15 NA Y Y [12]

23 M 74 AML-MRC 100 7.7 23.1 51.1 NA 14.5 NA Y Y [12]

24 M 78 AML-MRC 100 10.8 23.9 145 NA 12 NA Y Y [12]

25 F 70 Secondary AML 100 10.3 2.6 22 NA 12 NA Y Y [12]

26 F 77 MDS/MPN-U   50 9.8 2.3 22 NA NA 11.5 NA Y Y [12]

27 M 46 RAEB NA NA NA NA NA NA 11 NA NA NA [26]

28 M 59 CMML-1   65 10.5 67.6 122 11 NA Y Y [12]

29 M 72 RAEB→AML NA 4.8 2.1 85 Y 6 11 Y NA Y [1]

30 M 45 RAEB NA NA NA NA NA NA 9 NA NA NA [27]

31 F 59 CMML-1 100 8.1 103 10 NA NA 8.5 NA Y Y [12]

32 M 67 CMML→AML 100 10.5 33 NA Y NA 8 NA NA NA [4]

33 F 51 MDS/MPN-U   44 12.1 7.4 18 NA NA 8 NA Y N [12]

34 M 90 Secondary AML   50 9.1 0.7 31 7.5 NA Y Y [12]

35 F 81 RA 100 NA NA NA NA NA 6 NA NA NA [28]

36 M 70 RAEB NA 4.6 6.1 349 No NA 6 Y NA Y [1]

37 M 65 AML   83 9.3 113 NA NA 4 NA NA NA [4]

38 M 71 CMML-1   55 10.2 19.2 47 NA NA 4 Y Y [12]

39 M 48 MDS-RA   85 7 3.8 154 NA NA 3 Y NA Y [3]

40 M 76 RARS 100 4.4 4.2 12 No NA 3 Y Y Y [9]

41 F 24 AML-MRC   60 10 1.7 32 2 NA Y N [12]

42 M 74 AML-MRC 100 8.8 9.2 271 1.5 NA Y Y [12]

43 M 56 Myelofibrosis→
MPN-BP

  88 7.7 94.2 NA Y 62 1 NA NA NA [29]

44 M 77 AML-MRC   85 9.5 3.3 74 NA NA Y Y [12]

45 M 71 Ph-Negative CML   45 NA 450 NA NA NA NA NA NA NA [30]

Abbreviations: AML-MRC, AML with myelodysplasia related changes; BMD, bone marrow dysplasia; GrD, granullocytic dysplasia; MkD, megakaryocytic dysplasia; LTF, lost to 
follow up; Y, yes; N, no; NA, not available.
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레스에 의해 활성화되는데, MAP2K3 유전자 및 RAS 암유발유전

자의 상호기전에 의해 유방암을 유발할 수 있다는 보고가 있어

[22], MAP2K3 유전자와 혈액종양질환 발생과의 관계에 대한 연구

가 발암기전 연구에 도움을 줄 수 있을 것이다. 본 증례 환자에서 

검출된 56개의 CNVs 중 31개는 이미 한국인에서 밝혀져 있는 양

성 CNVs였으며, 25개의 밝혀지지 않은 CNVs의 경우는, 50 kb에서 

157 kb의 작은 크기의 CNVs으로, 혈액종양을 일으킨다고 알려진 

종양발생유전자나 종양억제유전자와는 관련이 없었다. 급성림프

모구백혈병에서 병적 CNVs의 증가는 나쁜 예후와 관련이 있다고 

보고되었다[23]. 급성골수성백혈병에서는 평균 2-3개의 병적 CNVs

가 있다고 보고되었으나, CNVs 수의 증가와 질병의 진행과의 관계

는 아직 불분명하다[24, 25]. 그러나, 최근 염색체가 정상인 133명의 

급성백혈병 환자를 대상으로 한 SNP 마이크로어레이 분석에 따르

면, 32.3%의 환자에서 병적 CNVs이 확인되었으며, 이러한 CNVs은 

나쁜 예후 인자임을 밝혔다[13]. 본 증례의 환자는 치료에 반응이 

없는 상태로 퇴원하여 태생적 CNVs 분석을 시행하지 못하였으나, 

그 의미가 밝혀지지 않은 25개의 작은 크기의 CNVs이 백혈병과 관

련된 병적 CNVs의 가능성은 떨어진다[13-19, 24, 25]. 최종적으로 

본 환자의 i(17)(q10)의 발생은 17p11.2의 breakpoint 부위의 LCRs

의 특이한 유전체적 구조가 유전적 불안정성을 야기하였을 것으

로 추정되며 이것이 유전자 재조합을 일으키고 발암기전 및 질병

의 진행에 기여했을 것이다. 단독으로 i(17)(q10)를 염색체 이상으

로 가지는 골수증식종양의 SNP 마이크로어레이 분석은 i(17)(q10)

의 breakpoint 분석뿐 아니라 병적 CNVs을 발견할 수 있게 하여, 

유전적 불안정성을 야기하는 일차 유전자 발굴 및 발암기전 규명

에 기여할 수 있을 것이다. 뿐만 아니라, SNP 마이크로어레이 분석

은 골수형성이상증후군, 골수증식종양 그리고 급성골수성백혈병

의 병인기전의 차이가 있는 지를 확인하는 데 도움이 될 것이다. 

본 증례에서 살펴본 것처럼 단독으로 i(17)(q10)의 세포유전학적 

이상을 가지는 de novo 급성골수성백혈병은 같은 염색체 결과를 

가지는 골수형성이상증후군의 특징적인 임상병리학적 특징 -빈혈, 

거핵구이형성 그리고 항암치료의 저항성 등- 과 일치함을 알 수 있

어, 잠재적인 골수형성이상증후군이 동반되었을 가능성을 시사해

주었다. 골수성 종양에서 i(17)(q10)를 단독으로 세포유전학적 이

상으로 가지는 경우, 다른 분자 유전학적 변이가 없더라도, break-

point 부위의 유전적 불안정성이 병인으로 작용하여, 빠르게 진행

하는 임상양상 등을 유발하는 것으로 예측할 수 있으며, 이차적으

로 발생한 i(17)(q10)처럼 나쁜 예후 인자로 평가될 수 있다. i(17)

(q10)을 동반하는 골수성 종양에 대한 고해상도 SNP 마이크로어

레이가 i(17)(q10)을 단독 세포유전학적 이상으로 동반하는 골수형

성이상증후군, 골수증식종양 그리고 급성골수성백혈병의 기저의 

병인기전을 규명하는데 기여할 것으로 사료된다.  

요  약

Isochromosome 17q를 단독 세포유전학적 이상으로 가지는 대

표적인 혈액종양질환으로는 골수형성이상증후군 및 골수증식종

양 등이 있으며 급격한 임상증상의 진행이 특징적이다. 특히, i(17)

(q10)을 단독 세포유전학적 이상으로 가지는 골수형성이상증후군

은 남성, 심한 빈혈, 형성이상거대핵세포구 증가, 소형거대핵세포

구 증가, 호염기구 증가, 호산구 증가 그리고 급성골수성백혈병으

로의 높은 이행률을 보이는 것이 특징적이다. 그러나, de novo로 

발생한 급성골수성백혈병에서 i(17)(q10)을 유일한 세포유전학적 

이상으로 나타내는 경우는 상대적으로 적어, 이에 대한 임상병리

학적 양상 및 분자유전학적 특징이 보고된 바가 드물다. 이에 저자

들은 i(17)(q10)을 유일한 세포유전학적 이상으로 동반한 급성골수

성백혈병의 본 증례의 임상병리학적 특성 및 마이크로어레이 분석 

결과를 보고하고자 한다. 본 증례의 특이적인 임상병리적 특징인 

골수의 호염기구증가, 이상거대핵세포구 증가, 치료에 반응이 없

는 임상상 등으로, 잠재된 골수형성이상증후군의 존재를 시사할 

수 있었다. 본 증례의 i(17)(q10)의 breakpoint는 17p11.2에 위치하

였고, 이 부위는 low copy repeats (LCRs)의 특이한 유전적 구조에 

의해, 유전적 재조합이 잘 일어나는 유전적 불안정 구역으로 알려

져 있는 부위였다. 그러므로 i(17)(q10)을 단독 세포유전학적 이상

으로 가지는 혈액종양에 있어 17p11.2의 LCRs의 유전적 재조합이 

특이한 임상병리학적 특징을 결정하고, 암의 발생과 질병의 진행

에 영향을 미칠 수 있을 것으로 사료된다.
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