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월 30일 오후 3시경 누워있던 중 증상이 악화되어 본원 응급실로 

내원하였으며, 뚜렷한 혈소판증가증을 보여 상세한 검사를 위해 

진단검사의학과에 의뢰되었다. 2002년 9월 뇌경색 및 고혈압 과거

력이 있으며, 그때 당시 백혈구 수 9.4×109/L, 혈색소 15.8 g/dL, 혈

소판 수는 413×109/L였다. 음주력이나 흡연력은 없으며, 가족력 

상 특이 사항은 없었다. 내원 당시 의식은 명료했으며, 생체 징후는 

혈압 140/90 mmHg, 맥박 90회/분, 호흡 20회/분, 체온 36.6℃였다. 

양안의 내전 제한과 외전 시 안구탕진 소견을 보였으며, 그 외 특이 

사항은 없었다.

입원 당시 혈액 검사 소견으로, 일반혈액검사에서 백혈구 수 

13.23×109/L, 혈색소 16.8 g/dL, 혈소판 수 897×109/L였으며, 말초

혈액도말검사에서 백혈구 감별계산상 호중구 75%, 림프구 15%, 비

정형림프구 2%, 단구 5%, 호산구 2%, 호염기구 1%로 경한 절대적

호중구증가증을 보였고, 거대혈소판이 드물게 관찰되었다. 호중구

의 좌방이동 및 유핵적혈구는 유의하게 관찰되지 않았다.

골수천자흡인도말검사에서 골수모세포는 유핵세포의 1.0%였으

며, M:E 비율은 2.9:1로 정상 범위 내에 있었다. 적혈구와 과립구의 

형성이상은 동반되지 않았다. 거대핵세포의 수가 뚜렷하게 증가되

었으며, 많은 혈소판 응집 소견을 동반하였다. 골수생검검사에서 

세포충실도는 75-80%로 증가되어 있었으며, 거대핵세포의 증식을 

동반한 골수 소견을 보였다(Fig. 1).

골수를 이용한 염색체 검사에서 비정상 남성 염색체, 46,X,der 

서  론

혈액 질환에서 성염색체를 포함하는 구조적 이상은 드물게 알려

져 있으며[1], 특히 der(Y)t(Y;1)(q12;q12) 형태의 dup(1q) 이상은 매

우 드물다. 이에 저자들은 der(Y)t(Y;1)(q12;q12)를 가진 진성혈소

판증가증 1예를 경험하였기에 문헌 고찰과 함께 보고하는 바이다. 

이는 국내에서 진성혈소판증가증을 동반한 der(Y)t(Y;1)(q12;q12)

의 첫 증례로 생각된다.

증  례

  환자는 63세 남자로, 내원 2주 전 시작된 어지럼증이 2014년 6
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Among hematologic diseases, structural abnormalities of autosomal chromosomes are well-known, but cases involving the sex chromosomes are 
uncommon. Duplications of the long arm of chromosome 1 have been reported in several hematologic diseases including myelodysplastic syn-
drome, myeloproliferative neoplasms, acute myeloid leukemia, acute lymphoblastic leukemia, and Burkitt lymphoma. However, dup(1q) as a der(Y)
t(Y;1)(q12;q12) is very rare. Here, we report a case of essential thrombocythemia harboring der(Y)t(Y;1)(q12;q12) with literature review.
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(Y)t(Y;1)(q12;q12) [6]/46,XY [19]를 보였다(Fig. 2). 골수 세포를 이

용해 형광제자리부합법(fluorescence in-situ hybridization, FISH) 

검사를 시행하였고, 파생 염색체를 확인하기 위해 1번 염색체에 특

이적인 디옥시리보핵산(deoxyribonucleic acid, DNA) 탐색자를 사

용하였다. 그 결과, 1번 염색체 장완이 Y 염색체 장완으로 전위된 

것을 관찰하였다(Fig. 3).

전혈을 이용한 중합효소연쇄반응(polymerase chain reaction, 

PCR) 검사에서 JAK2 V617F 및 MPL W515 유전자 돌연변이는 관

찰되지 않았다. 형광제자리부합법 검사에서 BCR/ABL1의 융합은 

관찰되지 않았으며, 중합효소연쇄반응 검사에서도 BCR/ABL1 유

전자 재배열은 관찰되지 않았다.

반응성혈소판증가증을 배제한 후, 환자는 진성혈소판증가증으

로 진단받았고, 2014년 7월 11일부터 hydroxyurea와 anagrelide로 

Fig. 1. (A) Bone marrow aspirate smear showing a megakaryocyte with profound platelet clumps (Wright-Giemsa stain, ×1,000) and (B) bone mar-
row biopsy showing abnormally clustered megakaryocytes (hematoxylin and eosin, ×200).

Fig. 2. Karyotype showing a 46,X,der(Y)t(Y;1)(q12;q12).

Fig. 3. FISH with the 1q-specific probe showed that CDKN2C was 
translocated to the long arm of chromosome Y. (A) Metaphase. (B) In-
terphase.
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치료를 시작하였으며, 2014년 7월 29일 혈소판 수는 403×109/L로 

성공적으로 감소하였다. 현재 환자는 약물 치료를 받으면서 외래 추

적관찰 중으로, 최근 2015년 9월 8일 혈소판 수는 331×109/L였다.

고  찰

혈액 질환에서 성염색체 이상을 동반하는 경우는 드물며, 특히 

Y 염색체 이상을 동반하는 경우는 매우 드물다[1]. der(Y)t(Y;1)

(q11-12;q12-21)이 혈액 질환 중 진성적혈구증가증에서 동반된 증

례는 1981년 Testa 등이 처음 보고하였으며[2], 그 이후 몇몇 연구

들에서 불응성빈혈[3, 4], 모세포증가불응성빈혈-1 [5, 6], 모세포증

가불응성빈혈-2 [7], 골수형성이상증후군[8], 골수섬유증[9], 진성적

혈구증가증[10], 비정형만성골수성백혈병[11], 만성골수성단구백혈

병[6, 9], 급성골수성백혈병[12-14], 급성림프모구백혈병[15, 16], 버

킷림프종[17], 악성림프종[18] 등에서 der(Y)t(Y;1)(q11-12;q12-21)이 

다른 클론성 염색체 이상에 동반된 증례로 보고되었다[2-18]. 그 

중 der(Y)t(Y;1)(q12;q12) 염색체 이상만을 보이는 예로는 불응성빈

혈[4], 모세포증가불응성빈혈-1 [5], 골수섬유증[9], 그리고 진성적

혈구증가증[10] 등이었으며, 진성혈소판증가증에서 해당 염색체 

이상을 동반하는 경우는 본 증례가 첫 증례로 생각된다(Table 1).

과거의 연구에 의하면, der(Y)t(Y;1)(q11-12;q12-21)은 골수형성

이상증후군이나 골수증식종양과 연관이 있다[5, 7, 11]. 하지만 앞

서 살펴본 것처럼 급성골수성백혈병, 급성림프모구백혈병, 그리고 

버킷림프종 등의 다른 혈액 질환에서도 나타나는 것으로 보았을 

때, 혈액 질환에 있어서 der(Y)t(Y;1)(q11-12;q12-21)이 종양 형성에 

주요한 역할을 하는 것으로 여겨지고 있다[10]. 특히 1q의 구조적인 

이상은 골수형성이상증후군과 골수증식종양환자에서 자주 발견

되며[19], 가장 흔한 것은 1q의 중복(duplication)과 다른 염색체로

의 전위(translocation)였다[4]. Caramazza 등에 의하면 1번 염색체 

이상이 골수증식종양에서 가장 흔한데, der(Y)t(Y;1)에 의한 1q의 

부분삼염색체(partial trisomy)가 종양 형성의 원인일 것이라 설명

하였다[20].

본 증례에서는 진성혈소판증가증 진단 당시에 염색체 이상 동반

이 확인되었지만, 진성혈소판증가증의 발병과 염색체 이상의 선후

관계는 아직 불분명하다고 생각된다. 또한 병발되거나 새롭게 발생

한 다른 염색체나 유전자 이상 확인을 위해 추적 관찰이 필요할 것

으로 생각된다. 본 증례에서 언급된 염색체 이상이 향후 질병 발생

이나 진행에 구체적으로 어떤 역할을 하는지에 앞으로 더 많은 증

례의 축적과 연구를 통해 진단 및 치료적 의의가 밝혀질 것이라고 

생각된다.

요  약

혈액 질환에서 다양한 상염색체 이상을 동반하는 경우는 잘 알

려져 있지만, 성염색체 이상을 동반하는 경우는 드물다. 1번 염색

체 장완의 중복은 골수형성이상증후군, 골수증식종양 외에도 급

성골수성백혈병, 급성림프모구백혈병 및 버킷림프종 등의 여러 혈

액 질환에서도 보고되어왔다. 하지만 1번 염색체 장완의 중복이 

der(Y)t(Y;1)(q12;q12)로 나타나는 경우는 매우 드물다. 이에 저자

들은 der(Y)t(Y;1)(q12;q12)를 가진 진성혈소판증가증 1예를 경험

하였기에 문헌 고찰과 함께 보고하는 바이다.
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