
서 론

야누스 티로신키나제 2 (Janus Tyrosine Kinase 2, JAK2)

V617F 유전자 변이는 2005년에 골수증식질환(myeloprolifer-

ative diseases, MPDs)의 발생에 관여하는 중요한 유전자 변이

로 처음 보고된 뒤[1-4], 다양한 MPDs에서 수많은 연구가 이루
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실시간 반정량 PCR, JAK2 MutaScreen
TM

kit를 이용한 JAK2 V617F 

유전자 변이 선별검사의 유용성

Usefulness of Real-time Semi-quantitative PCR, JAK2 MutaScreenTM Kit for JAK2 V617F Screening

Hyojin Chae, M.D.1, Je-Hoon Lee, M.D.1, Jihyang Lim, M.D.1, Seung-Won Jung, M.D.1, Myungshin Kim, M.D.1, Yonggoo Kim, M.D.1,
Kyungja Han, M.D.1, Byoung-Sik Cho, M.D.2, Seok-Goo Cho, M.D.2, Jong-Wook Lee, M.D.2, and Woo-Sung Min, M.D.2

Departments of Laboratory Medicine1 and Division of Hematology2, Department of Internal Medicine, College of Medicine, 
The Catholic University of Korea, Seoul, Korea
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가톨릭대학교 의과대학 진단검사의학교실1∙내과학교실 혈액내과2

Background : Real-time PCR for quantification of JAK2 V617F has recently been introduced and
used to evaluate the importance of mutant allele burden in both diagnosis and disease progression
in myeloproliferative diseases (MPDs). We evaluated the usefulness of JAK2 MutaScreenTM kit that
uses a real-time semiquantitative PCR method and has been designed to screen JAK2 V617F mutant
allele burden.

Methods : Forty MPD patients were included in this study. We screened JAK2 V617F and deter-
mined the mutant allele burden using JAK2 MutaScreenTM kit. The mutant allele burden was esti-
mated by six-scaled standards of JAK2 V617F mutant allele (2%, 5%, 12.5%, 31%, 50%, and 78%).
For evaluation of test performance, an allele-specific PCR (AS-PCR) was carried out in all samples
by using Seeplex JAK2 Genotyping kit. We assessed the clinical differences in distinct disease enti-
ties of MPDs according to JAK2 V617F mutant allele burden.

Results : JAK2 V617F mutation was detected in 30 cases, including 10 of 11 cases (91%) of poly-
cythemia vera (PV), 13 of 20 cases (65%) of essential thrombocythemia (ET), and 2 of 3 cases (67%)
of chronic idiopathic myelofibrosis (CIMF). The concordance rate between the two tests was 95%
(38/40). JAK2 V617F mutant allele burden was greater than 50% in 17 cases, and 10 of them (59%)
were PV. In contrast, mutant allele burden was less than 50% in 13 cases and 11 of them (85%)
were ET.

Conclusions : JAK2 MutaScreenTM kit that utilizes a real-time semi-quantitative PCR method is a
useful tool for diagnosing MPDs precisely. It can be used to assess the grade of mutant allele bur-
den as well as to screen JAK2 V617F simultaneously. (Korean J Lab Med 2009;29:243-8)
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어져왔으며그결과MPDs 진단에유용한분자유전학적표지자

로 인정되어 2008년 개정된 WHO 분류에 포함되었다[5]. 

JAK2V617F 유전자변이는보고에따라다소차이가있지만

대체로 진성적혈구증가증(polycythemia vera, PV)의 90-95%,

진성고혈소판증(essential thrombocythemia, ET)의 35-70%,

만성특발성골수섬유증(chronic idiopathic myelofibrosis, CIMF)

의50% 정도에서검출된다[4, 6, 7].

초기에는 CML에서의 BCR-ABL 유전자처럼 JAK2 V617F

유전자변이유무가질환의특성을결정짓고치료의직접적인표

적이될것으로생각하였으나, 많은연구를통하여JAK2 V617F

유전자 변이가 검출되는 환자에서 PV, ET, CIMF 등의 다양한

임상양상으로표현되고, 동일한진단의환자군내에서도일부에

서만 JAK2 V617F 유전자 변이가 검출되며 또한 유전자 변이

가 있다고 하더라도 각 환자마다 검출되는 JAK2 V617F 유전자

변이의 양이 서로 다르다는 사실이 밝혀지게 됨에 따라 새로이

JAK2 V617F 유전자 변이의 의미를 분석하기 위한 연구들이

활발하게 시도되고 있다. JAK2 V617F 유전자 변이 검출에는

다양한 검사방법이 사용되고 있는데, 직접염기서열분석법은 해

당부위가 어떤 염기로 치환되었는지를 직접 확인하고 동반된

변이를 동시에 찾는 데 유용하다는 장점이 있으나 환자별로 차

이가 나는 다양한 유전자 변이의 양을 모두 검출하기에는 민감

도가 떨어지므로 일차 선별 검사로는 더 예민한 검사방법이 필

요하다. 이러한 이유로 JAK2 V617F 유전자 변이의 선별검사에

중합효소연쇄반응-제한효소절단길이다형성법(PCR-RFLP),

대립유전자 특이 중합효소연쇄반응(Allele specific PCR, AS-

PCR)법 등이 사용되고 있다.

저자들은최근실시간PCR법을이용한반정량적JAK2V617F

유전자변이 선별검사법인JAK2 MutaScreenTM kit (Ipsogen,

Marseille, France)를 이용하여 MPDs 환자에서 JAK2 V617F

유전자 변이량의 분포를 알아보고 선별검사로써의 유용성을 평

가해보았다.

대상 및 방법

1. 대상

가톨릭대학교 성모병원에서 골수 검사상 MPDs로 진단받은

40명의 환자를 대상으로 하였으며 검사전 유전자 검사동의서

를 받았다. PV 11예, ET 20예, CIMF 3예, 미분류골수증식질환

(myeloproliferative disease, unclassifiable, MPD-U) 5예,

미분류골수형성이상/골수증식질환(myelodysplastic/ myelo-

proliferative disease, unclassifiable, MDS/MPD-U) 1예였

으며, 남자 16명(나이 35-74, 평균 58세), 여자 24명(나이 24-

78세, 평균 55세)이었다(Table 1).

2. 방법

1) DNA 분리

대상환자의 말초혈액 또는 골수 검체에서 백혈구층을 분리한

후QIAamp DNA Blood Mini Kit (QIAGEN, Hamburg, Ger-

many)로 genomic DNA를 추출하였다. 분광광도계(ND-100,

Nanodrop Technologies Inc., Wilmington, DE, USA)를 이

용하여 측정한 DNA의 농도는 100-400 ng/μL 범위였다. 

2) AS-PCR법을 이용한 JAK2 V617F 유전자 변이 검출

AS-PCR법을 이용한 JAK2 V617F 유전자 변이 검출에는

Seeplex JAK2 Genotyping kit (Seegen, Seoul, Korea)를

사용하였다. 10-20 ng/μL 범위로 희석한 DNA 3 μL와 kit내

JAK2 시발체 혼합액, PCR master mix 및 8-MOP 용액을 혼

합하여 최종 20 μL로 검사를 시행하였다. PCR은 DNA Engine

Dyad Thermal Cycler (Bio-Rad, Hercules, CA, USA) 장비를

사용하여, 94℃에서 15분 반응시킨 후, 94℃ 30초, 60℃ 30초,

72℃ 1분 과정을 35회 반복하였고 마지막으로 72℃에서 5분간

반응시켰다. PCR 결과물은 2% 아가로즈겔에 100 V에서 15분

동안 전기영동을 시행하여 813 bp의 내부대조 증폭산물을 확인
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Characteristics
JAK2 V617F

Present (N=30) Absent (N=10)

Diagnosis 
PV (N=11) 10 (91%) 1 (9%)
ET (N=20) 13 (65%) 7 (35%)
CIMF (N=3) 2 (67%) 1 (33%)
MPD-U (N=5) 5 (100%) 0 (0%)
MDS/MPD-U (N=1) 0 (0%) 1 (100%)

Complications* 8 7
Abnormal karyotype 2 1
Palpable spleen 8 0
Cytoreductive treatment 22 5 

Table 1. Clinical characteristics of 40 MPDs patients according
to JAK2 V617F mutation status determined by JAK2 MutaSc-
reenTM kit

*, Complications included secondary bone marrow fibrosis, hemorrhage,
thromboembolic event, and acute leukemia conversion.
Abbreviations: PV, polycythemia vera; ET, essential thrombocythemia;
CIMP, chronic idiopathic myelofibrosis; MPD-U, myeloproliferative dis-
ease, unclassifiable; MDS/MPD-U, myelodysplastic/myeloproliferative
disease, unclassifiable.



한 뒤, 543 bp 위치에서 정상 대립유전자를, 352 bp 위치에서

JAK2 V617F 변이 대립유전자의 유무를 확인하였다. 본 검사에

사용된 AS-PCR법의 검출민감도는 JAK2 V617F mutant 양이

100%로 확인된 환자의 말초혈액과 정상인의 말초혈액을 백혈

구 수를 고려하여 계대 희석하여 확인한 결과 5%였다. 

3) Real-time PCR법을 이용한 반정량적 JAK2 V617F 유전자

변이 검출

Real-time PCR법을 이용한 반정량적 JAK2 V617F 유전자

변이 검출에는 JAK2 MutaScreenTM kit (Ipsogen)를 사용하였

다. 방법은 상기 AS-PCR 검사에서 사용되었던 동일한 DNA 검

체5 μL와TaqMan Universal PCR Master Mix (Applied Bio-

systems, Foster City, CA, USA) 및 kit내 시발체, 소식자, 증

류수를혼합하여최종25 μL로검사를시행하였다. 실시간PCR

에는 Rotor-GeneTM 3000 (Corbett, Sydney, Australia) 장비

를사용하여, 50℃에서2분및95℃에서10분반응시킨후, 92℃

15초, 60℃ 1분 과정을 50회 반복하였다. 유전자 변이 검출을

위하여 TaqMan 소식자를 이용하였으며, 5′말단에는 reporter

dye로 JAK2 V617F 변이 대립유전자(mutant allele)와 결합하

는 소식자에는 FAM을, 정상 대립유전자(wild type allele)와 결

합하는 소식자에는 VIC을 사용하였으며, 3′말단에는 quencher

dye로 두 소식자 모두 Tetramethyl-6-Carboxyrhodamine

(TAMRA)을 사용하였다. JAK2 V617F 유전자 변이의 반정량적

검출을 위하여 양성대조물질(100% JAK2 V167F) 및 음성대조

물질 (0% JAK2 V167F)과 함께 JAK2 V617F 변이 대립유전자

양이 2%, 5%, 12.5%, 31%, 50%, 78%, 100%인 6개의 표준물질

(“Reference scale”)을 증폭시킨 후 분석프로그램상에서 계산

된 FAM/VIC 형광량 비율을 기준으로 <2%, 2-5%, 5-12.5%,

12.5-31%, 31-50%, 50-78%, 78-100%의 7단계 유전자 변이

량 구간을 결정한다. 이와 동시에 증폭시킨 환자 검체에서 계산

된 FAM/VIC 형광량 비율이 표준물질로 결정된 유전자 변이량

구간 중 어디에 해당하는지를 정하여 이를 대상 검체의 유전자

변이량으로 표시하였다. 

3. 결과 분석 및 통계

두검사방법으로얻어진결과의상관성을비교분석하고, JAK2

MutaScreenTM kit로 측정된 7단계에 해당하는 유전자 변이

량 각 구간에 해당하는 골수 진단별 분포를 분석하였다. JAK2

V617F 유전자 변이 유무에 따른 임상적인 특징과의 연관성을

진단, 나이, 성별, 합병증(골수섬유화, 출혈, 혈전색전증, 급성

백혈병으로의 전환), 핵형 이상(abnormal karyotype), 비장비

대, 세포감량 치료 유무에 대해 조사하였다. 

MPDs 질환군별 JAK2 V617F 유전자 변이량의 비교에는

MedCalc software (MedCalc�, Mariakerke, Belgium)를 사

용하여 Kruskall-Wallis test와 사후검정으로 Mann-Whit-

ney U test를 시행하였다. 

결 과

1. 실시간 반정량 PCR법, JAK2 MutaScreenTM kit의 JAK2

V617F 유전자 변이 검출률

40명의 MPDs 환자 중 JAK2 V617F 유전자 변이 양성이 30

예, 음성이 10예였다. 동일 검체에서 AS-PCR법과 실시간 반정

량 PCR법 간의 검사결과는 40예 중 38예의 결과가 일치하였다

(일치율 95%). JAK2 MutaScreenTM kit 검사상 JAK2 V617F

양성이었던 30예 중 1예에서 AS-PCR에서 음성이었고, JAK2

MutaScreenTM kit 검사상음성이었던10예중1예에서AS-PCR

에서 양성으로 나타났다(Table 2).

2. MPDs 질환군별 JAK2 V617F 유전자 변이 검출 빈도 및

임상 특징 분석

JAK2 MutaScreenTM kit로 시행한 JAK2 V617F 유전자 변

이 검출 빈도는 PV 91% (10/11), ET 65% (13/20), CIMF 67%

(2/3), MPD-U 100% (5/5), MDS/MPD-U 0% (0/1)였다.

JAK2 V617F 유전자 변이 유무와 임상적인 특징과의 연관성

을 나이, 성별, 합병증(골수섬유화, 출혈, 혈전색전증, 급성백혈

병으로의 전환), 핵형 이상, 비장비대, 세포감량 치료 여부에 대

해 조사하였으며 JAK2 V617F 유전자 변이 양성군에서 비장비

대 및 세포감량 치료의 빈도가 높았고, 합병증의 경우에도, 출혈

과 혈전색전증이 동반된 2예 및 2차 섬유화와 급성백혈병이 동
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Characteristics Total
JAK2 MutaScreenTM

Present Absent

Allele-specific PCR
Present 29 1 30
Absent 1 9 10

Total 30 10 40

Table 2. Comparison of JAK2 V617F mutation results determined
by JAK2 MutaScreenTM Kit and Allele-specific PCR

Weighted kappa statistics, 0.87.



반된 1예는 모두 JAK2 V617F 유전자 변이 양성군에 속하였다

(Table 1).

3. MPDs 질환군별 JAK2 V617F 유전자 변이량 분포

JAK2 MutaScreenTM kit 검사상 양성이었던 30예의 검체에

서측정된 JAK2 V617F 유전자 변이량을 MPDs 진단명에 따라

살펴보면, JAK2 V617F 변이 대립유전자가 50% 이상으로 나타

난17예중PV가10예로(59%) 가장많았으며대부분이78-100%

구간에속하였고, MPD-U가3예, ET와CIMF가각각2예를차

지하였다. 반면에 JAK2 V617F 변이 대립유전자가 50% 이하인

13예 중에서는 ET가 11예로 대부분을 차지하였으며(85%) 2예

는 MPD-U였다. 또한 10예의 JAK2 V617F 음성 검체에서는

ET가 7예(70%)로 가장 많았다(Fig. 1).

고 찰

1951년 Dameshek은 PV, ET, CIMF 및 CML을 포괄하는

MPDs의 개념을 처음 제시하면서 이 질환들은 다양한 임상적,

혈액학적 소견을 보이나 그 병태생리가 서로 연관되어 있을 것

이라고 하였다[8]. CML의 BCR-ABL 유전자를 제외하고는 다

른 MPDs의 진단은 주로 임상양상을 통한 감별진단과 추적검사

등의비특이적인방법으로이루어져왔다. 2005년비슷한시기에

PV, ET, CIMF의 일부에서 JAK2 유전자의 엑손 14번 1,849번

째 염기가 guanine (G)에서 thymine (T)로 변하여 617번째 아

미노산이 valine (V)에서 phenylalaine (F)로 치환되는 JAK2

V617F 유전자 변이가 여러 연구자들에 의해 보고되었다[1-4].

이 부위는 JAK2 단백의 pseudokinase autoinhibitory JH2

domain에 해당하며[9], 이 돌연변이에 의한 JAK2 티로신키나

제의 구조적 활성화(constitutive activation)가 성장인자와 무

관하게 세포의 증식을 일으키는 것이 확인되었으며[1], 동물 모

델을 사용한 JAK2 V617F 유전자 형질 전환 실험에서 사람의

PV과 유사하면서, 골수섬유화가 동반되는 MPD를 유발하는 것

으로 밝혀졌다[10]. 

JAK2V617F 유전자변이의검출방법에는직접염기서열분석

법 및 PCR-RFLP, AS-PCR, ARMS법, 실시간 정량 PCR법 등

이 있으며[11]. 각 방법 별 검출민감도는 다양하여 직접염기서열

분석법은25%, PCR-RFLP, AS-PCR, amplification refrac-

tory mutation system (ARMS)-PCR법은 약 3%로 보고되어

있으며[12], 실시간 정량 PCR법의 검출 민감도는 AS-PCR, 또

는 ARMS-PCR법과 비슷하거나[13] 보다 높은 1% 미만으로 보

고하고있다[11]. 본연구에서AS-PCR법과실시간반정량PCR

법간에 2예에서 불일치 결과를 나타내였는데, 1예는 AS-PCR법

에서 음성이었으나 실시간 반정량 PCR에서 5-12.5%의 JAK2

V617F 변이 유전자가 검출되었으며 ET가 의심되는 MPD-U

환자였다. 다른 1예는 실시간 반정량 PCR에서는 변이 유전자가

2% 미만으로 제조사에서 제시한 기준에 의하여 음성으로 판정

하였으나 AS-PCR에서 매우 약한 PCR 밴드로 확인되어 양성

으로 판정한 예였으며 골수진단명은 ET였다. 이 경우 2% 미만

의 유전자 변이를 가지고 있는 JAK2 V617F 표준물질을 이용

하여 확인하는 것이 검사방법의 정확한 검출민감도를 결정하는

데 도움이 될 것으로 생각되었으나 검증된 표준물질의 확보가

불가능하여 시행하지 못하였다. 그러나 환자의 임상양상을 고려

할 때 장기간의 추적검사를 통한 클론 증식 유무의 확인이 필요

할 것으로 생각되었다. MPDs에서 JAK2 V617F 유전자 변이는

보고에따라다소차이가있지만PV의90-95%, ET의35-70%,

CIMF의 50% 정도에서 검출된다고 하며[4, 6, 7] 국내 보고에

서도 ET의 JAK2 V617F 유전자 변이 빈도는 약 50%였다[14].

본 연구 결과에서는 PV 중 91%, ET 중 65%, CIMF 중 67%가

JAK2 V617F 양성으로 기존 보고와 유사하였다. JAK2 V617F

유전자변이의 유무와 임상적 특징과의 연관성은 증례수가 충분

하지 않아 통계적유의성을결론지을수없었으나JAK2V617F

유전자변이양성군에서비장비대및세포감량치료의빈도가높

은경향을보였다. 합병증의경우에도출혈과혈전색전증이동반

된 2예 및 2차 섬유화와급성백혈병이동반된 1예는 모두 JAK2

V617F 유전자변이양성군에속하는것으로볼때JAK2V617F

유전자 변이가 임상 양상과 어느 정도 연관성이 있음을 시사하
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Fig. 1. Distribution of JAK2 V617F allele burden determined by
JAK2 MutaScreenTM kit in 30 cases of JAK2 V617F positive MPDs. 
Abbreviations: PV, polycythemia vera; ET, essential thrombocy-
themia; CIMP, chronic idiopathic myelofibrosis; MPD-U, myelopro-
liferative disease, unclassifiable.
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는 것으로 생각된다. 

JAK2 V617F 유전자 변이의 유무가 생물학적 또는 임상적으

로 뚜렷한 차이를 보이는 진단 분류 기준이 될 수 있는지에 대한

연구는 현재에도 계속되고 있으며[9], JAK2 V617F 유전자 변이

양성군에서 질환의 이환 기간이 길며, 골수섬유화, 급성백혈병

으로의전환, 혈전증, 고령및세포감량치료의빈도가더증가한

다는보고도있으나JAK2V617F 유전자변이와임상양상은연

관성이 없다는 보고도 있다[4, 6, 15]. 

최근에는 JAK2 V617F 유전자 변이 음성인 MPDs에서 티로

신키나제의 구조적 활성화를 유발하는 다른 돌연변이들이 보고

되고있으며, 대표적인예로JAK2V617F 유전자변이음성인PV

에서 JAK2 유전자의 12번 엑손에 새로운 돌연변이가 발견되었

다[16]. 따라서JAK2V617F 유전자변이유무만으로MPDs의임

상적 특성을 분석하는 것보다는 JAK2 V617F 음성인 예에서는

반드시다른돌연변이의존재유무를고려해야할것으로생각된

다. 본 연구에 포함된 11예의 PV 검체 중 10예는 JAK2 V617F

유전자 변이량이 모두 50% 이상(7예 78-100%, 3예 50-78%)

으로 다른 MPDs에 비하여 월등히 높음을 알 수 있었다. PV 중

JAK2 V617F 음성이었던 1예는 환자의 임상소견 및 골수 검사

소견상 명백한 PV로 판단되었으며 다음 단계로 JAK2 exon12

의 유전자변이 유무에 대한 확인이 반드시 필요한 것으로 사료

되었다. 

JAK2V617F 유전자변이의획득에뒤이어, 유사분열재배열

(mitotic recombination) 과정 중 변이 유전자의 중복(dupli-

cation)에 의해 이종접합결실(loss of heterozygosity, LOH)이

일어날수있으므로[4, 15] 정상대립유전자에대한JAK2V617F

유전자 변이량은 0%에서부터 100%에 이르는 값을 가질 수 있

다. 본 연구에서 MPDs 진단별 JAK2 V617F 유전자 변이량은

CIMF, PV, ET 순으로 높았으며 이는 기존 보고와도 일치한다

[17-19]. JAK2 V617F 유전자 변이량 50%를 기준으로 추정하

였을 때 CIMF와 PV는 JAK2 V617F 유전자 변이 양성인 모든

예에서 동종접합으로 생각되며, ET의 경우는 15%가 동종접합,

85%가 이종접합으로 추정된다. 이는 기존 보고와 마찬가지로

ET에서는동종접합의비율이낮고CIMF과PV에서는동종접합

의 비율이 높은 경향을 보이는 것으로 확인되었다. 또한 JAK2

V617F 유전자의 6단계 변이량 구간에 따른 MPDs 진단별 빈도

가 뚜렷이 구분되는 양상을 확인할 수 있었으며, 이러한 결과로

볼 때 JAK2 V617F 유전자변이를 검출하기 위한 선별검사로

실시간 반정량 PCR법인 JAK2 MutaScreenTM kit를 사용하면

JAK2 V617F 유전자변이를 예민하게 검출할 수 있을 뿐 아니라

동시측정되는유전자변이량정도에따라앞으로진행될가능성

이있는MPDs 질환군을어느정도예측할수있어각환자의상

황에 맞는 보다 정밀한 추적 검사가 가능할 것으로 생각되었다. 

JAK2 V617F 유전자 변이량과 골수증식을 반영하는 지표들

의 상관성에 관한 연구는 논문마다 다양한 결과를 나타내고 있

지만[20, 21] JAK2 V617F 변이는 MPDs의 발생기전에 있어 가

장 중요한 유전자 변이일 뿐 아니라, 여러 가지 JAK2 억제제가

전임상시험중이거나임상시험중이므로[22] 앞으로이러한표

적 치료제의 임상적 효과 추적에는 정량 검사가 반드시 필요할

것으로 생각되며, 또한 최근 JAK2 V617F 유전자 변이 양에 따

른 임상적 특성의 차이에 관한 연구가 활발히 이루어 지고 있으

므로앞으로JAK2V617F 유전자변이검사에실시간정량PCR

법의 중요성이 더욱 부각될 것으로 생각된다. 

요 약

배경 : 최근 JAK2 V617F 유전자 변이에 실시간 정량 PCR법

을 이용한 검사법이 소개되어 MPDs의 진단과 질환의 진행에

있어 유전자 변이량 측정의 중요성 평가에 사용되고 있다. 저자

들은 JAK2 V617F 유전자 변이 선별을 위해 새로이 고안된 실

시간 반정량PCR법인 JAK2 MutaScreenTM kit의 유용성을평

가하였다.

방법 : 40예의 MPDs 환자를 대상으로 JAK2 MutaScreenTM

kit를 이용하여 JAK2 V617F 선별 및 유전자 변이량을 측정하

였다. JAK2 V617F 유전자 변이량 측정에는 6단계의 표준물질

을 사용하였다(2%, 5%, 12.5%, 25%, 31%, 50%, 78%). 검사 수

행능의평가를위하여동일한모든검체에대하여Seeplex JAK2

Genotyping kit을 이용한 AS-PCR법으로 시행한 검사 결과와

비교하였다. 또한 각 MPDs의 질환군과 유전자 변이량에 따른

임상적 특성의 차이를 분석하였다.

결과 : 30예에서JAK2V617F 유전자변이가검출되었으며각

질환별 양성률은 PV 91% (10/11), ET 65% (13/20), CMIF 67%

(2/3)였다. 두 검사방법 간의 일치율은 95%였다(38/40). JAK2

V617F 유전자변이량이50% 이상인17예중10예가PV였으며,

JAK2 유전자변이량이50% 이하인13예중에서는11예가ET였

다(85%). 

결론 :실시간반정량PCR법을이용한검사법인JAK2 V617F

MutaScreenTM kit는 유전자 변이 검출 및 유전자 변이량의 동

시 측정이 가능하므로 보다 정밀한 MPDs의 진단에 유용한 검

사방법으로 생각된다. 
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