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임상적으로 t(8;21)을 동반한 급성골수성백혈병의 약 3-4%에서 이

형전위(variant translocation)를 가지고 있다[4]. t(8;21)을 동반한 

AML의 예후는 명확하게 정립되어 있지 않다. 

t(2;11)(q31;p15)는 골수형성이상증후군과 급성골수성백혈병을 

포함한 혈액종양에서 드물게 보고되었고 주로 NUP98-HOXD 융

합유전자를 형성하며[6], 질병의 예후에 미치는 영향은 아직 명확

하게 밝혀지지 않았다. 

저자는 이전에 보고된 바가 없었던 3방향 전위 t(3;21;8)(p21;q22; 

q22)와 2방향 전위 t(2;11)(q31;p15)를 함께 동반한 급성골수성백혈

병을 경험하였기에 이를 보고하고자 한다.

증  례

22세 여자 환자는 내원 10개월 전부터 숨이 자주 차며 가벼운 

두통 증상이 있었으며 본원에서 시행한 일반혈액검사상 범혈구감

소증을 보여 입원하였다. 일반혈액검사에서 백혈구수 4.71×109/L, 

혈색소 6.2 g/dL, 혈소판수 20×109/L였고, 백혈구 감별계산상 모세

포는 39%였다. 골수검사결과 골수천자액도말에서 커다란 핵과 깨

서  론

t(8;21)(q22;q22)는 급성골수성백혈병과 관련된 가장 흔한 염색

체 이상 중 하나로 전체 급성골수성백혈병 중 5-15%를 차지하고 

있으며[1, 2], RUNX1-RUNX1T1라는 새로운 융합유전자를 생성한

다[3]. French-American-British (FAB) 분류상 acute myeloblastic 

leukemia with maturation (AML-M2)과 밀접한 연관이 있다[4, 5]. 

3방향전위 t(3;21;8)(p21;q22;q22)와 2방향전위 
t(2;11)(q31;p15)의 2가지 염색체 이상이 동시에 관찰된 
급성골수성백혈병 1예
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One of the most frequent structural chromosomal anomaly is t(8;21)(q22;q22) that occurs in approximately 5-15% of all acute myeloid leukemia 
(AML). However, t(3;21)(p21;q22) and t(2;11)(q31;p15) translocations are rarely reported in AML. Here, we report a unique case of AML with two 
translocations, t(3;21;8)(p21;q22;q22) and t(2;11)(q31;p15). Using multiplex reverse transcription polymerase chain reaction, we identified a 
RUNX1-RUNX1T1 fusion gene. Following a second relapse, the patient did not respond to therapy and died 55 months following the first diagnosis. 
We believe that this is the first case describing concurrent chromosomal aberrations involving three-way t(3;21;8) and two-way t(2;11) transloca-
tions in de novo acute myeloid leukemia.
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끗한 염색질을 가진 골수모세포가 관찰되었고, 모세포는 골수 내 

유핵세포의 52%였으며 골수생검에서는 80%의 세포충실도를 보

였다. 모세포는 세포화학염색 결과 myeloperoxidase 염색과 Sudan 

Black B 염색에서 양성, Periodic Acid-Schiff 염색과 비특이 ester-

ase 염색에서 음성을 나타내어 AML-M2에 가까운 형태학적 소견

을 보였다. 골수검체로 시행한 면역표현형검사에서 CD13, CD34, 

HLA-DR에서 양성을 나타냈다. 골수검체를 사용하여 염색체검사

를 시행한 결과, 45,X,-X,t(3;21;8)(p21;q22;q22)[12]/45,idem,t(2;11)

(q31;p15)[5]/46,XX[3]의 핵형이 관찰되었다(Fig. 1). RUNX1-RUN 

X1T1 융합유전자의 확인을 위해 골수검체를 대상으로 HemaVi-

sion (DNA Technology, Aarhus, Denmark) 다중역전사중합효소연

쇄반응(multiplex RT-PCR)을 시행하였고 그 결과 RUNX1-RUNX 

1T1 융합유전자가 확인되었다(Fig. 2).

환자는 AML-M2로 진단되어 cytarabine으로 관해유도 화학요법

을 시행하였다. 시행 후 27일째 되는 날 실시한 골수검사에서 세포

충실도는 40%, 골수모세포는 1.3%를 나타냈으며, 혈액검사상 백

혈구수 7.37×109/L, 혈색소 7.3 g/dL, 혈소판수 238×109/L로 형태

학적 완전관해상태를 보였다. 염색체 검사 결과 20개의 분열세포

에서 모두 정상핵형인 46,XX[20]가 관찰되었고, 역전사중합효소연

쇄반응(RT-PCR) 결과 RUNX1-RUNX1T1은 양성이었으나 6개월 

후 추적관찰에서는 음성 소견을 보였으며 분자유전학적으로도 완

전관해상태가 관찰되었다. 진단 18개월 뒤 추적골수검사 시행에서 

세포충실도 40%, 골수모세포 47%를 보이고 RUNX1-RUNX1T1 양

성이 나와 재발 판정을 받았으며, 염색체 검사 결과 t(3;21;8)(p21; 

q22;q22)[6]의 핵형이 관찰되었다. 재발 8개월 뒤 환자는 ABO 불일

치 형제로부터 동종조혈모세포이식(allogeneic stem cell transplan-

tation)을 받았다. 동종조혈모세포이식 4개월 뒤 추적골수검사 결

과 완전관해 판정을 받았으며 11개월 뒤 추가 골수검사에서 염색

체 검사상 46,XX[12]의 정상 핵형이 관찰되었으나 9%의 증가된 골

수모세포와 RUNX1-RUNX1T1 양성 소견을 보여 재발판정을 받고 

고용량 cytarabine과 idarubicin, cardioxane으로 관해유도 화학요

법을 시행하였다. 하지만 추적 골수검사에서 관해유도에 실패하여 

FLAG (�udarabine, high-dose cytarabine, and G-CSF)를 이용한 

강화화학요법을 시행하였으나 진단 후 55개월 되던 때에 병원에서 

보존적 치료를 받던 중 사망하였다.

고  찰

t(8;21)(q22;q22)를 동반한 급성골수성백혈병은 좋은 예후를 나

타내므로 환자의 예후 예측과 치료 방향을 위해 정확한 검출이 중

요하다. t(8;21)의 이형전위는 주로 8q22와 21q22를 포함한 3방향전

위 및 4방향전위의 형태로 나타나는 것으로 알려졌다[7]. t(8;21)

(q22;q22)는 주로 전통적인 세포유전검사, 역전사중합효소연쇄반

응, 형광제자리부합법(FISH) 등을 사용하여 검출한다. 본 증례에
Fig. 1. G-banded karyotype and ideogram of the patient’s bone mar-
row cells shows 45,X,-X,t(3;21;8)(p21;q22;q22),t(2;11)(q31;p15).

Fig. 2. (A) Identification of RUNX1-RUNX1T1 fusion transcript by multiplex RT-PCR. Amplification products of 8 parallel multiplex RT-PCR reac-
tions. (B) Corresponding split-out reactions. The arrow indicates the RUNX1-RUNX1T1 fusion transcript (197 bp).
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서는 통상적 역전사중합효소연쇄반응보다 특이도가 높고 다양한 

유전자재조합을 동시에 검출할 수 있는 다중역전사중합효소연쇄

반응[8]을 사용하여 RUNX1-RUNX1T1 융합유전자를 확인하였다.

t(8;21)을 동반한 급성골수성백혈병의 예후는 다양하게 보고되

고 있다. Huang 등[7]은 4건의 t(8;21)을 동반한 AML 증례에서 통

상적인 t(8;21)을 동반한 AML과 형태학적 소견이 유사하였고 좋은 

예후를 보였다고 보고하였다. 이 외에도 t(8;21)을 동반한 AML에서 

좋은 예후를 보인 예들이 보고되었지만[9], 일부에서 나쁜 예후를 

보인 t(8;21) 동반 AML의 예가 보고되기도 하였다[4, 10, 11]. t(8;21)

을 동반한 AML에서 남성의 Y 염색체, 여성의 X 염색체 소실과 같

은 성염색체 소실이 빈번하게 발생하는 것으로 알려졌다[12]. 이 중 

t(8;21)을 동반한 AML에서 Y 염색체의 소실은 나쁜 예후와 연관이 

있는 것으로 보고되었지만[4], 좋은 예후를 보인 증례[9]도 보고되

었다. t(8;21)과 X 염색체의 소실을 동반한 AML의 증례는 거의 보고

된 바가 없어 이에 대한 예후는 정립되어 있지 않다. 3번 염색체의 

구조적 이상은 전체 AML 환자의 약 2%에서 발생하며[13], t(8;21)과 

3방향전위를 동반한 AML-M2에서 본 증례와 같이 3번 염색체의 

구조적 이상을 동반한 증례는 현재까지 1예가 보고되었다[14]. 

t(2;11)(q31;p15)는골수형성이상증후군[15]과 급성골수성백혈병

[6, 16-18]에서 드물게 보고되었고, 급성골수성백혈병에서 NUP98-

HOXD11 또는 NUP98-HOXD13 융합유전자를 형성하는데 이는 

백혈병과 골수형성이상증후군 유발에 중요한 역할을 하는 것으로 

추측되고 있다[6, 19]. 본 증례에서는 분자유전학적 검사로 NUP98- 

HOXD 융합유전자 검출을 시행하지 않아 정확한 전위기전을 알 

수가 없었다. 하지만 3방향전위 t(3;21;8)(p21;q22;q22)와 2방향전위 

t(2;11)(q31;p15)가 함께 발견되었다는 점에서 보고에 의의가 있을 

것으로 생각된다. 

본 증례에서 t(3;21;8)이 가장 기본이 되는 염색체 이상(stemline)

이었으며 처음 재발하였을 때 t(3;21;8)만이 발견된 것으로 보아 

t(3; 21;8)이 먼저 발생하고 t(2;11)이 나중에 획득되었을 가능성이 

있을 것으로 생각된다. 지금까지 t(8;21)과 3방향전위를 동반한 

AML에서 2방향 전위가 추가적으로 발견된 증례는 찾기 어려웠으

며, 본 증례와 비교 분석을 위해서는 향후 t(8;21) 발견시 추적 관찰

하여 추가적인 전위가 나타난 증례의 수집이 요구된다. 

기존의 t(8;21)을 동반한 급성골수성백혈병은 예후가 좋은 편이

지만, t(8;21)이 급성골수성백혈병의 예후에 미치는 영향에 대해서

는 다양한 이견이 있다. 3번 염색체를 포함한 3방향전위와 2방향전

위 t(2;11)이 함께 발견된 복합전위(complex translocation)는 저자

가 아는 한 처음 보고된 증례로서, 환자는 잦은 재발을 겪은 후 사

망하여 나쁜 예후를 보였다. 본 증례를 통해 볼 때 급성골수성백혈

병에서 3방향전위 t(3;21;8) 또는 2방향전위 t(2;11)이 3방향전위와 

동시에 있을때 나쁜 예후와 연관이 있을 것으로 추정된다. 하지만 

예후에 대한 의미를 정립하기 위해서는 많은 증례의 수집을 통한 

치료와 예후인자에 대한 분석이 요구된다. 

요  약

t(8;21)(q22;q22)는 급성골수성백혈병과 관련된 가장 흔한 염색

체 이상 중 하나이지만, t(3;21)(p21;q22)는 상대적으로 흔치 않다. 

t(2;11)(q31;p15)는 골수성백혈병에서 드문 전위이다. 저자는 급성

급성골수성백혈병 환자에서 3방향전위 t(3;21;8)(p21;q22;q22)와 2

방향전위 t(2;11)(q31;p15)를 발견하였기에 보고하는 바이다. 다중

역전사중합효소연쇄반응을 시행한 결과, RUNX1-RUNX1T1 융합

유전자가 검출되었다. 환자는 2번째 재발 후 관해요법에 실패하였

으며, 진단 55개월 후 사망하였다. 저자가 아는 한, 급성골수성백혈

병 환자에서 3방향전위 t(3;21;8)과 2방향전위 t(2;11)이 관찰된 것

은 이번이 첫 증례이다. 
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