
서 론

t(9;22)(q34;q11.2) 염색체 이상은 9q34 부위의 ABL 유전

자가 22q11.2 부위의 BCR 유전자에 전좌되어 필라델피아 염색체

(Philadelphia chromosome)가 생성되며, BCR-ABL 재배열에

의해 백혈병 발생에 관여하게 된다[1]. t(9;22)(q34;q11.2)은 만

성골수구성백혈병의 90-95%, 급성림프구성백혈병 중 성인은 20%,

소아 5%, 성인 급성골수구성백혈병의 2% 정도에서 관찰되는 백

혈병에 특이적인 염색체 이상 중 하나이다[1]. 

ider(9)(q10)t(9;22)(q34;q11.2) 염색체 이상은 t(9;22)(q34;

q11.2)로부터 생성된 der(9)t(9;22) 염색체의 단완이 결실되면서

장완이 등완염색체(isochromosome)를 형성하여 중복된 형태이다.

ider(9)(q10)t(9;22)은 만성골수구성백혈병의 림프구성 모세포 발

증기 또는 급성림프구성백혈병에서 드물게 보고되어 있으며, 국내

에 1예와 국외에 8예가 보고되어 있다[2-8]. 

저자들은 급성림프구성백혈병 환자에서 ider(9)(q10)t(9;22)

염색체 이상이 관찰되어 형광동소교잡법으로 확인하였던 증례를

보고하고자 한다.

증 례

26세 여자가 어지러움증을 호소하였는데, 이학적 소견에서 특이

사항 없었고 간과 비장 종대도 관찰되지 않았다. 일반혈액검사에

서 헤모글로빈 5.6 g/dL, 백혈구 15.9×109/L, 혈소판 4×109/L

이었고, 백혈구 감별계산에서 모구세포(blast) 26%, 골수구(my-

elocyte) 3%, 후골수구(metamyelocyte) 2%, 호중구(neutrophil)

1%, 림프구(lymphocyte) 68%였다. 골수 흡입액 도말의 감별계
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산에서 모구세포가 91%였고, 골수 생검에서 세포 충실도는 100%

였다. 골수흡입액의 면역표현형검사는 CD10, CD19, CD20, CD22,

HLA-DR, CD34, CD13이 양성이었고, CD3, CD5, CD7, CD33,

CD14, cytoplasmic myeloperoxidase는 음성으로, B 세포 급성

림프구성백혈병으로 진단하였다. 본 환자는 치료를 거부하고 자의

퇴원하여 추적 관찰할 수 없었다. 

염색체 검사는 골수 흡입액 검체를 세포 분열 자극제를 첨가하

지 않은 RPMI 1640 배지에서 24시간과 48시간 동안 배양한 후

G-분염법으로 염색하여 20개의 중기세포를 관찰하였다. 형광동소

교잡법(fluorescence in situ hybridization, FISH)은 골수 염색체

검사를 시행했던 고정액 검체를 이용하였다. BCR-ABL 표지자

(LSI BCR-ABL Dual color, Dual fusion probe, Vysis, Downer

Grove, IL, USA)를 사용하여 제조사에서 지시한 방법대로 시행

하였으며, 간기세포 200개를 핵형분석기(Cytovision, Applied

Imaging International Ltd, UK)로 관찰하였다. 염색체 핵형과

형광동소교잡법 결과는 ISCN 2005 (International System for

Human Cytogenetic Nomenclature 2005)[9]에 따라 표기하였

다. 클론성이 있는 염색체 이상은 동일한 구조적 이상 또는 획득

이 2개 이상의 중기세포에서 관찰될 때, 또는 동일한 염색체가 3

개 이상의 중기세포에서 소실된 경우로 정의하였다.

염색체 결과는 46,XX,ider(9)(q10)t(9;22)(q34;q11.2),der(22)

t(9;22)[10]/46,XX[10]로 20개 중기세포 중 10개는 정상 핵형

이었고, 나머지 10개 세포는 ider(9)(q10)t(9;22)와 der(22)t(9;

22)가 관찰되었다(Fig. 1). 또한 간기세포 형광동소교잡법 결과는

nuc ish(ABL×4),(BCR×4),(ABL con BCR×3)[187]/(ABL,

BCR)×2[13]였다. 즉, 200개 간기 세포 중 BCR-ABL 또는

ABL-BCR 재배열에 의한 노란색 융합 형광 신호(fusion signal)

가 3개 관찰되는 세포가 187개(93.5%)였고, 정상 형광 신호만 관

찰된 세포는 13개(6.5%)였다. 중기세포에서 관찰할 경우 ider(9)

(q10)t(9;22)에 의해 생성된 비정상 9번 염색체는 염색체 양쪽 말

단에 노란색 융합 형광 신호가 각각 한 개씩 관찰되었다(Fig. 2).

고 찰

t(9;22) 양성인 급성림프구성백혈병 중 60-70% 환자에서는

t(9;22) 이상 외에 추가적인 염색체 이상이 관찰되며[8, 10-12],

이 중 20-26%는 9번 염색체 재배열이 동반되는 것으로 보고하였

다[8, 12]. 9번 염색체 단완에는 p15 또는 p16과 같은 종양억제

유전자와 JAK2 유전자가 존재하는데, 9번 염색체 단완의 결실은

t(9;22) 염색체 이상이 없는 급성림프구성백혈병에서도 연관성이

높고 불량한 예후 인자와 연관이 있는 염색체 이상 중 하나이다

[13, 14]. 본 증례에서 관찰된 ider(9)(q10)t(9;22)는 t(9;22)에

의해 생성된 der(9)t(9;22) 염색체에서 9번 염색체 단완이 결실

되고, 남아있던 장완이 등완 염색체 모양으로 되어 장완 중복이

있는 형태이다. 본 증례를 포함하여 다른 보고들에서 ider(9)(q10)

t(9;22)이 생성되는 기전은 확실히 밝혀져 있지 않으나 t(9;22)

염색체 이상이 있는 환자에서 9번 염색체 단완의 결실이 추가적

으로 동반되면서 전형적인 t(9;22) 형태와 다른 모양의 염색체 형

태로 관찰된 것으로 생각된다[2-8].

급성림프구성백혈병 환자에서 9번 염색체 단완이 결실되어 있거

나 t(9;22) 염색체 이상이 있을 경우 불량한 예후 인자와 연관이

있는 것으로 보고되어 있다[1, 13, 14]. 특히 t(9;22) 양성인 급

성림프구성백혈병에서 9번 염색체 재배열이 동반되어 있는 경우

다른 염색체 이상이 동반되었던 경우보다 예후가 더 나쁜 것으로

보고하였다[8, 10]. 따라서 본 증례와 같이 t(9;22)와 9번 염색체

단완 결실이 동반된 ider(9)(q10)t(9;22) 염색체 이상이 있을 경

우에도 예후가 더 나쁠 것으로 추측된다. ider(9)(q10)t(9;22) 염

색체 이상을 보고하였던 문헌을 살펴보면[2-8], 일차성으로 발병

한 급성림프구성백혈병 환자는 진단 시부터 ider(9) 형태가 관찰

되었고(Table 1, No. case 1, 5, 6, 8, 9, 10), 만성골수구성백혈병

환자의 경우 만성기보다는 림프구성 모구위기(blast crisis) 환자

Fig. 1. G-banded karyotype, demonstrating ider(9)(q10)t(9;22)
(q34;q11.2) and der(22)t(9;22) (arrows).

1 5432

19 Y22 X2120

6 10 11 12987

13 17 18161514

Fig. 2. FISH with BCR/ABL probe. One red and one green signals
are present on the normal chromosome 9 and 22, respectively. One
yellow fusion signal is present on der(22)t(9;22). Two yellow fusion
signals are present on ider(9)(q10)t(9;22). 
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에서 추가적인 염색체 이상 중 하나로 ider(9)가 관찰되었다(Table

1, No. case 2, 3, 4, 7). 이러한 결과들을 종합할 때, ider(9) 염

색체 이상은 질환이 더 진행된 시기에 관찰될 수 있으며, t(9;22)

염색체 이상이 단독으로 관찰될 때 보다 더 불량한 예후 인자와

연관이 있을 것으로 생각된다.

또한 der(9)t(9;22) 염색체 이상은 9번 염색체 단완이 결실된

것 외에도 장완이 중복된 이상을 동시에 가지고 있는 형태이다. 일

반적으로 der(22)t(9;22) 염색체에는 BCR-ABL 재배열, der(9)

t(9;22)에는 ABL-BCR 재배열이 존재하므로[1], ider(9)(q10)

t(9;22)는 ABL-BCR 재배열 유전자가 증폭된 형태로 가정할 수

있다. 유전자의 증폭은 혈액 종양에서 흔하지 않으나, 만성골수구

성백혈병에서 BCR-ABL 재배열 유전자가 증폭되어 있었던 환자

는 예후가 나빴다고 보고하였다[15, 16]. 또한 급성림프구성백혈

병 환자에서 ABL 유전자의 증폭이 관찰되었다고 보고하였다[17,

18]. 그러나 본 증례와 같이 ider(9)(q10)t(9;22)에 의해 생성된

ABL-BCR 재배열 유전자 증폭이 더 불량한 예후와 연관이 있을

지에 대해서는 결론을 내리기 어렵다. 

결론적으로 급성림프구성백혈병 환자에서 t(9;22) 염색체 이상

과 9번 염색체 단완이 결실되어 있는 경우 불량한 예후와 연관이

있는 것으로 보고되어 있는데[1], ider(9)(q10)t(9;22)의 예후에

대해서는 보고된 문헌 수가 적고 추적 관찰 기간이 짧아 추후 더

많은 환자들을 대상으로 연구가 필요하다.

요 약

ider(9)(q10)t(9;22) 염색체 이상은 t(9;22) 염색체 이상에 의

해 생성된 der(9)t(9;22)의 9번 염색체 단완이 결실되고 장완은

등완염색체 모양으로 장완 중복이 있는 형태인데, 만성골수구성백

혈병의 림프구성 모세포 발증기 또는 급성림프구성백혈병에서 드

물게 관찰되는 염색체 이상이다. 저자들은 B 세포 급성림프구성

백혈병으로 진단받는 26세 여자 환자에서 ider(9)(q10)t(9;22) 염

색체 이상이 관찰되었던 증례를 경험하였다. 형광동소교잡법 결과

는 der(9) 염색체에 ABL-BCR 융합신호가 2개, der(22) 염색체

에 BCR-ABL 융합 신호가 1개 관찰되었다. 급성림프구성백혈병

환자에서 t(9;22)와 9번 염색체 단완의 결실이 있을 경우 불량한

예후와 연관이 있는 것으로 알려져 있는데, ider(9)(q10)t(9;22)

염색체 이상과 예후와의 연관성을 알아보기 위해 더 많은 환자들

을 대상으로 추후 연구가 필요하다.
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Case
No.

Sex/
Age

Diagnosis Karyotype Ref

1 M/30 ALL 46,XY,add(1)(p36),ider(9)(q10)t(9;22) [2]
(q34;q11.2),add(12)(p13),add(16)(p13),
der(22)t(9;22)[8]/46,XY[2]

2 M/57 CML, 46,XY,t(9;22)(q34;q11.2)[6]/46,XY, [2]
lymphoid ider(9)(q10)t(9;22),der(22)t(9;22)
BP [9]/47,XY,+8,ider(9)(q10)t(9;22),der(22)

t(9;22)[5]
3 F/26 CML, 46,XX,t(9;22)(q34;q11.2)[9]/45,XX,-7, [3]

lymphoid ider(9)(q10)t(9;22),der(22)t(9;22)[3]/
BP 46,XX[8]

4 M/34 CML, BP 46,XY,t(9;22)(q34;q11.2)[2]/46,XY,ider(9) [4]
(q10)t(9;22),der(22)t(9;22)[5]

5 F/63 ALL 46,XX,idic(9)(p13)t(9;22)(q34;q11.2), [5]
der(22)t(9;22)/46,XX

6 M/16 ALL 46,XY,ider(9)(q10)t(9;22),ider(22)(q10) [6]
t(9;22)

7 M/42 CML, 46,XY,t(9;22)(q34;q11.2)[12]/46,XY, [7]
lymphoid ider(9)(q10)t(9;22),der(22)t(9;22)[10]/45,
BP XY,-9,der(22)t(9;22)[3]

8 M/53 ALL 46,XY,t(9;22)(q34;q11.2)[4]/45,XY,-7,i(8) [8]
(q10),ider(9)(q10)t(9;22),der(22)t(9;22)
[32]/46,XY[5]

9 M/31 ALL 46,XY,ider(9)(q10)t(9;22),der(22)t(9;22) [8]
[23]/46,XY[4]

10 F/26 ALL 46,XX,ider(9)(q10)t(9;22)(q34;q11.2), This
der(22)t(9;22)[10]/46,XX[10] study

Table 1. Summary of cases with ider(9)(q10)t(9;22)(q34;q11.2)

Abbreviations: ALL, acute lymphoblastic leukemia; CML, chronic myel-
ogenous leukemia; BP, blastic phase; Ref, reference number.
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