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A CASE OF TERMINAL DELETION OF CHROMOSOME 10P
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Chromosome 10p deletion (partial monosomy 10p) is rare chromosomal disorder. It was fi rst reported in 1970. Since then, as far 
as we know, about 45 patients have been described. The main feature of this syndrome are craniofacial dysmorphism, congenital 
heart disease, vesicoureteral abnormalities, and developmental delay. We have experienced a prenatal case of Chromosome 
10p terminal deletion by doing cytogenetic study due to high Down syndrome risk on quadruple test and cleft lip on prenatal 
ultrasonography. Conventional cytogenetic result from cord blood was 46,XY,del(10)(p13), molecular cytogenetic techniques using 
bacterial artifi cial chromosome array comparative genomic hybridization and fl uorescence in situ hybridization analysis result was 
46,XY,del(10)(p14)(NEBL-). To our knowledge, this karyotype may be the fi rst report in Korea. We present this case with brief review 
of literature. 
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10번 염색체 단완결손증(partial monosomy 10p)은 10번 염색체 단

완의 말단 부분이 결손되어 발생하는 매우 희귀한 염색체 질환이다. 

1970년 Elliott 등[1]에 의해 처음 기술되었는데 그 이후 여러 저자들

이 보고한 바에 따르면 두개골 및 안면부의 기형, 선천성 심장기형, 비

뇨기계 및 생식기계 기형, 정신지체 등이 주요 임상적 특징으로 나타

난다고 하였다[2]. 그리고 일부에서는 가슴샘과 부갑상선의 발육불량

이나 결손에 따른 DiGeorge 증후군의 증상[3] 또는 부갑상선기능저하

증(hypoparathyroidism), 감각신경성 난청(sensoryneural deafness), 신

장 형성이상(renal dysplasia)을 특징으로 하는 hypoparathyroidism, 

deafness, renal dysplasia (HDR) 증후군의 임상양상이 나타날 수도 있

다고 보고되고 있다[4].

최근 저자들은 태아의 제대혈을 이용한 GTC-banding과 bacterial 

artificial chromosome (BAC) array comparative genomic hybridization 

(CGH) 및 형광동소보합법(fluorescence in situ hybridization, FISH) 분

석을 통해 de novo 10번 염색체 단완의 미세결실, 46,XY,del(10)(p14) 

(NEBL-)로 진단된 1예를 경험하였기에 이 증례를 간단한 문헌 고찰과 

함께 보고하는 바이다. 

증  례

환   자: 신 O 련, 33세

산과력: 2-0-3-2, 2003년, 2006년 2회의 만삭아 자연분만을 하였고 

생존아들은 현재까지 정상적인 발달이 이뤄지고 있으며 특이사항 없다. 

총 2회의 자연유산 및 1회의 인공유산 시행하였으나, 유산 당시 유산아

에 대한 염색체 검사는 이루어지지 않았다. 당시 약물 복용력은 없었다.

월경력: 월경주기는 규칙적이었으며 최종 월경일은 2010년 3월 3일이

었고, 분만 예정일은 2010년 12월 10일이었다.

가족력: 환자와 배우자의 가계에 유전적 질환이나 기형력은 없었으며 

남편의 나이는 33세였다.

과거력: 특이사항 없었다.

현병력: 개인병원을 방문하여 임신진단 받았고 이후 산전진찰 받아 오
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다 quadruple test에서 다운증후군 위험도가 높게 나와 임신 19주 3일

에 양수천자를 통해 세포 유전학적 검사 시행하였고 염색체 결과에서 

46,X( ),add(10)(p10) 나와 본원으로 전원되었다.

이학적 소견 및 검사 소견: 산모는 내원 당시 전신 상태 및 영양 상태는 

양호하였고 활력 징후는 정상 범위였으며 신장은 163 cm, 체중은 58 

kg이었다. 일반혈액 검사 및 혈액화학, 혈액응고, 그리고 혈청검사상 특

이 소견 없었고 혈액형은 B형, Rh+, 뇨단백 및 뇨당은 음성이었다. 

경과 및 염색체 검사 소견: 임신 주수 21주 6일에 본원 내원하여 임산

부와 남편의 말초혈액을 통한 염색체검사를 시행하여 모두 정상으로 판

독되었다. 임신 주수 22주 5일에 본원에서 시행한 산전 초음파검사상

에서는 아두 대횡경은 5.13 cm, 복부둘레는 16.64 cm, 대퇴골 길이는 

3.53 cm로 임신 주수에 적당하였고 그 외에 머리, 심장, 요로생식기계 

및 손발에서는 비정상적인 소견이 관찰되지 않았으나 안면부 관찰 시에 

구순열이 확인되었다(Fig. 1). 확진 위해 환자 및 보호자 동의하에 제대

혈액을 통한 염색체검사 및 현미경으로 관찰하기 어려운 염색체의 미세

한 변화까지 관찰 가능한 BAC array CGH 및 FISH 분석을 시행하였다. 

GTC-banding법에 의한 염색체 검사 결과 46,XY,del(10)(p13) 확인되었

고(Fig. 2), BAC clone의 분석에서 10p14 부위의 결손이 관찰되어(Fig. 

3) target DNA region의 검증을 위하여 탐침자(probe)를 이용한 FISH 

분석 시행하였는데 60개의 세포 모두에서 10번 염색체의 fluorescent 

signal (orange)이 관찰되지 않아 46,XY,del(10)(p14)(NEBL-)임을 알 수 

있었다(Fig. 4).

유전상담 후 환자 및 환자 보호자가 임신종결을 강력히 원하여 임신 

주수 23주에 misopristol을 사용, 유도분만 시행하여 530 g의 사산아 분

만하였다. 사산아에 대한 영상학적 검사 및 부검은 보호자 동의하지 않

아 구순열 외에 내부 장기의 기형은 확인하지 못하였다.

고  찰

10번 염색체의 단완결손증은 아주 드문 염색체 이상이다. 1970년 

Elliot 등[1]에 의해 증례가 처음 알려졌고, 1975년 10번 염색체 단완말

단의 신생(de novo) 결손에 의해 발생한다는[5] 것이 발표된 이후 현재

까지 전 세계적으로 약 45예 정도밖에 보고되지 않은 아주 드문 염색체 Fig. 1. Transabdominal sonography shows fetal cleft lip (arrows). 

Fig. 2. Karyotype of fetus from cord blood 
showing 46,XY,del(10)(p13) (arrow).
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이상이다[6]. 주된 임상 양상으로는 정신지체와 성장지체, 두개골 및 안

면부 기형, 청력손실, 선천성 심장기형, 신장기형, 구개순 및 구개열, 부

갑상샘기능저하증으로 인한 저칼슘혈증과 경련, 가슴샘형성저하증으로 

인한 면역체계 결함 등이 있다[6].

보고된 증례 중 많은 경우에서 DiGeorge 증후군 및 HDR 증후군의 증

상과 많은 연관성을 나타내고 있다[4,7]. 일반적으로 DiGeorge 증후군은 

22번 염색체 장완(22q11.2)의 신생 미세결손으로 발생하나 DiGeorge 

증후군의 증상이 나타나는 사람들의 일부에서 염색체검사 시행 결과 

22번 염색체의 장완이 아닌 10번 염색체 단완의 결손이 발견되는 경

우가 보고되었다[3]. 그리고 현재까지 22q11.2와 10p13만이 Digeorge 

증후군과 연관된 부분(loci)이라고 밝혀져 있다. 그 이후 염색체 분염

(banding) 기술이 발전함에 따라 10번 염색체 단완의 결손 범위에 따른 

표현형을 연관 지으려는 시도가 계속되고 있는데 Lichtner 등[4]은 10

번 염색체에서 10p13-14 부위를 DiGeorge 결정적 부분 2 (DiGeorge 

critical region 2, DGCR2)라고 규정하였으며 이 부위의 단배수 결손

(haploinsufficiency)이 심장 기형과 T 세포(T-cell) 결핍의 결과를 초래하

고, DGCR2보다 더 원위(distal)에 위치하고 있는 부분의 결손이 부갑상

선 기능저하, 감각신경성 난청, 신장 기형, 즉 HDR 증후군을 야기한다고 

보고하였다. 

Van Esch 등[8]은 HDR 증후군 환자에서 200 kb 이내의 결정적인 

부분, GATA3 유전자를 밝혀냈는데 이는 배아기 시기의 부갑상샘과 청

각 기관, 신장의 발달에 관여한다고 하였다. 그밖에 최근에는 10p15

는 정신 발달장애 및 언어장애와 연관성이 있고 10p14는 이형적인

(dysmorphic) 외형 및 자폐증과 연관이 있다고 보고되고 있다[6]. 

통상적인 핵형 분석법은 세포 배양을 통해 약 5 Mb 이상의 해상도에

서 염색체를 분석하는 반면 분자 세포 유전학적 검사인 BAC array CGH

나 FISH은 통상적인 핵형검사에서 현미경으로 관찰하기 어려운 200 kb 

Fig. 4. Fluorescence in situ  hybridization analysis. Fluorescent signal 
(green signal, orange signal) is detected in the distal region of the normal 
chromosome 10 (long arrow) and signal defect (orange signals) is showed 
in deleted chromosome 10 (arrow). Chromosomes were counterstained 
with FITC/DAPI (×1000).

Fig. 3. Bacterial artifi cial chromosome array comparative genomic hybridization shows defi cit of DNA copy on chromosome 10 (arrow).
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이하의 염색체의 미세한 변화까지 관찰할 수 있다. 본 증례에서도 GTC-

banding법을 이용한 염색체검사에서는 46,XY,del(10)(p13)이 나왔으나 

BAC array CGH와 FISH에서는 46,XY,del(10)(p14)(NEBL-)로 진단의 차

이가 나타났는데 이는 두 검사 기법의 해상도 차이에 의해 DNA의 적은 

부위에서 결손이 일어난 경우 고전적인 염색체 검사에서는 진단이 쉽지 

않고 관찰자에 따라 결과가 다르게 나타날 수 있기 때문이라고 생각된

다[9].

본 증례의 경우 산전진단 후 유산을 시행하였고 초음파 외에 다른 영

상학적 검사 및 부검 시행하지 못했기에 구개순 외에는 다른 특이 소견

을 확인할 수 없었으나 산전제대혈을 이용한 염색체 핵형검사 및 BAC 

array CGH, FISH분석 결과 46,XY,del(10)(p14) 보여 향후 출생 시 이형

적인 외형 외에도 자폐증 및 DiGeorge 증후군, HDR 증후군의 임상 증

상을 유추해 볼 수 있다.

저자들은 quadruple test의 이상과 산전 초음파에서 나타난 구개순으

로 인해 시행한 분자 세포유전학 검사를 통해 10번 염색체 단완의 말단 

결손을 진단하였기에 간단한 문헌 고찰과 함께 보고하는 바이다. 
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산전검사에서 발견된 10번 염색체 단완의 말단결손 1예

1경상대학교 의과대학 산부인과학교실, 2경상대학교 건강과학연구원

조지혜1, 박지은1, 고민경1, 김은주1, 박지권1,2, 이순애1,2, 이종학1,2, 백원영1,2

10번 염색체 단완의 결손은 아주 희귀한 염색체 이상이다. 이것은 1970년 처음 발표되었는데 그 이후, 우리가 아는 범위 내에서는 대략 

45명 정도의 환자들이 보고되었다. 이 증후군의 주요 증상은 두개골과 안면부의 기형, 선천적 심장 구조의 결함, 비뇨기계 기형, 그리고 

발육저하 등이 있다. 최근 저자들은 quadruple test에서 높은 다운증후군 위험도와 산전 초음파에서 나타난 구개순 때문에 시행한 세포유

전학 검사를 통해 10번 염색체 단완의 말단 결손을 경험하였다. 제대혈을 통한 보편적 세포유전검사에서는 46,XY,del(10)(p13)인 반면에 

분자 세포유전학적 기법인 bacterial artificial chromosome array, comparative genomic hybridization와 형광동소보합법(fluorescence in situ 

hybridization) 분석에서는 46,XY,del(10)(p14)(NEBL-)의 결과가 나왔다. 저자들이 아는 한 이 핵형은 국내에서 처음 보고되는 사례이기에 

간단한 문헌 고찰과 함께 이 증례를 보고하는 바이다. 

중심단어: 10번 염색체 단완의 결손, 분자 세포유전학적 기법, BAC array CGH, 형광동소보합법, 산전초음파
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