
증 례82 Journal of Genetic Medicine 2010;7:82-86

11)

서 론

은하나의공여 염색Jumping translocation (JT) (donor)

체의 단편이 최소한 두 개 이상의 서로 다른 수여(recipient)

접 수: 년 월2010 5 일27

수정본접수: 년 월 일2010 6 20

게재승인일: 년 월2010 6 일25

게 재 일: 년 월2010 6 일30

책임저자: 박소연

우 서울특별시 중구 묵정동100-380 1-19

제일병원 의학연구소 유전학연구실

Tel: 02)2000-7680, Fax: 02)2278-4574

E-mail: paranip@yahoo.co.kr

염색체와관련되어발생하는염색체재배열현상으로 년1979

에 등에 의해 프라더 윌리 증후군Lejune - (Prader-Willi

환자에서 처음으로 보고되었다syndrome) 1) 주로 혈액암이.

나 고형종양세포에서 관찰되는 획득성 염색체 이(acquired)

상으로나타나며특히림프계질환에서가장많이관찰되고공

여 염색체로는 번이 가장 빈번하게 보고되고 있다1 2-9) 반면.

정상적인배아수정과정에서의체질성 는(constitutional) JT

매우드물게발생하며대부분 염색체가수반된염acrocentric

색체재배열현상으로보고되었다10) 체질성 와연관되어나. JT

타나는 임상증후군으로는 프라더 윌리 증후군 다운 증후군- ,

디죠지 증후군(Down syndrome), (DiGeorge syndrome)
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Jumping translocations (JT) are chromosomal rearrangements involving one donor chromosome and

several recipient chromosomes. While JTs are frequently observed as acquired chromosomal abnormalities

in hematologicmalignancies, constitutional JTs are only rarely reported.We report two cases of constitutional

JT in chorionic villi derived from the products of conception. The karyotype of the first case was

46,XY,add(18)(p11.1)[61]/45,XY,der(18;21)(q10;q10)[32]/46,XY,-18,+mar[16]/46,XY,i(18)(q10)[9]/4

5,XY,der(15;18)(q10;q10)[6]/46,XY,+1,dic(1;18)(p22;p11.1)[2]/45,XY,der(13;18)(q10;q10)[1]/46,XY[

32]. Thedonorwasachromosome18. The recipient chromosomeswerechromosomes 1, 13, 15, 18and21. In

the second case, the karyotype was 46,XY,der(22)t(9;22)(q12;q13)[22]/46,XY,der(22)t(1;22)(q21;q13)

[13]/46,XY,add(22)(q13)[5]/46,XY[23]. Thedonorwas a chromosome22and recipientswere chromosomes

1 and 9. Both cases were de novo. The breakpoints of chromosomes were mostly in centromeric regions,

pericentromeric regions, or telomeric regions. Normal cell lines were observed in both cases. This report

supports the prior findings that the unstable nature of JT, resulting in chromosomal imbalance, most likely

contributed to these early miscarriages.

Key Words: Juming translocation, Spontaneous abortion
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이있다
11-13)

일반적으로자연유산된수태산물조직의세포.

유전학적검사에서약 가염색체이상을보이는데대부분50%

삼염색체증 단일 염색체증 다(trisomies), X (monosomy X),

배수체 의염색체(polyploids) 이상을보이며 체질성 는매, JT

우 드물게 보고되고 있다
10, 14)

.

본증례에서는자연유산으로인한유산아수태산물의세포

유전학검사에서불안정한형태의 가여러세포주로관찰되JT

는 특이한 체질성 례를 보고하고자 한다JT 2 .

증 례

증례1

첫 번째 증례의 피검자는 세의 여성으로 체외 인공수정33

시술로 인한 임신으로 임신 주째에 자연 유산되어 수태산물7

을채취하여염색체검사를실시하였다 본검사실의세포유전.

학검사지침에따라모체세포의배양을방지하기위해현미경

하에서수태산물에혼재해있는모체세포및조직을제거하고

융모막융모세포를골라37 , 5%CO℃ 2 조건하에서약 일14

간배양한후 분염법을이용하여염색체판독을실시하였GTL

다 핵형 분석 결과는. 46,XY,add(18)(p11.1)[61]/45,XY,

der(18;21)(q10;q10)[32]/46,XY,-18,+mar[16]/46,X

Y,i(18)(q10)[9]/45,XY,der(15;18)(q10;q10)[6]/46,X

Y,+1,dic(1;18)(p22;p11.1)[2]/45,XY,der(13;18)(q10;

로관찰되었다 총 개의세포주q10)[1]/46,XY[32] (Fig. 1). 8

를보이는 로공여염색체는 번이고수여염색체는JT 18 1, 13,

번이었다 피검자는 불임으로 인한 체외 인공수정15, 18, 21 .

시술을 회실시한병력을가지고있었으며 혈액을이용한염3 ,

색체 검사결과 의핵형이관찰되었고배우자는염색체46,XX

다형성으로 알려진 번 염색체의 역위를 가진9 46,XY,inv(9)

의핵형이 관찰되었다(p11q13) .

증례2

두번째증례는 세의여성으로임신 주째에자연유산되33 6

어수태산물중융모막융모세포를이용한염색체검사가의뢰

되었으며 실험방법은증례 과동일하게이루어졌다 핵형분, 1 .

석 결과는 46,XY,der(22)t(9;22)(q12;q13)[22]/46,XY,der

(22)t(1;22)(q21;q13)[13]/46,XY,add(22)(q13)[5]/

로관찰되었다 총 개의세포주를보이는46,XY[23] (Fig. 2). 4

로 공여 염색체는 번이고 수여 염색체는 번이었다JT 22 , 1, 9 .

피검자는이전에두번의임신과두번의자연유산을경험하였

으며 피검자와배우자의혈액을이용한염색체검사결과를통,

Fig. 1. GTL-banded partial karyotypes of the cell lines observed in case 1.
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해 부부 모두 정상의 핵형을 확인하였다.

고 찰

는 여러세포주에서 하나의 공여염색체가 둘 이상의수JT

여염색체와관련되어서로다른염색체재배열을보이는염색

체의구조적이상이다
1)

획득성 는종양세포인림프성혈액. JT

암에서가장빈번히보고되고있다
2-9)

하지만배아수정과정.

에서 나타나는 체질성 는 매우 드물게 보고되고 있다JT
10)

.

본증례는자연유산된수태산물에서보고된de novo 체질

성 로정상핵형의세포주를포함하여다양한형태의염색체JT

재배열현상이관찰되었다 증례 은총 개의세포주를보이. 1 8

는 로 공여 염색체는 번이고 수여 염색체는JT 18 1, 13, 15,

번이었다 더욱이 기원을 알 수 없는 염색체 단편이18, 21 . ,

에 재배열된 세포주와 마커 염색체18p (marker chromo-

가존재하는세포주가관찰되었다 하지만이증례는세some) .

포유전학적 검사만 의뢰된 관계로 분자유전학적 검사가 진행

하지못하였다 공여 염색체와수여 염색체의 절단점은. 1p22

를제외하고중심절부위에존재하였고 염색체를acrocentric

수반하고있는특징을보였다 또한발견된대부분의비정상세.

포주에서 의 와함께다양한 염색체 불균형을18p monosomy

보이는것으로관찰되었다 본증례와유사한. monosomy 18p

를갖는de novo 가이전에산전에서보고된경우가있었다JT .

이 경우는 융모막 융모세포에서 개의 비정상 핵형의 세포주5

를갖는 를보였지만양수와출생후혈액을이용한검사결JT

과 의단일세포주를보였다 그리고정상핵del(18) (p11.1) .

형의세포주는관찰되지않았지만절단점은본증례와유사하

게 중심절 주위에 존재하는 특징을 보였다
15)

.

증례 는총 개의세포주에서체질성 가관찰되었고공2 4 JT

여염색체는 번이고 수여 염색체는 번과 번이었다 더욱22 1 9 .

이 번장완에유래를알수없는물질이존재하는세포주가, 22

관찰되었고 그 유래를 밝히기 위해 분자유전학적 추가실험이

필요할것으로생각된다 증례 과동일하게 염색. 1 acrocentric

체를수반하고 있었으며 공여 염색체의 절단점은 으로22q13

말단 부위에 위치해 있었고 수여 염색체의 절단점은 과1q21

로 관찰되어 반복되는 염기서열이 많이 존재하고9q12 DNA

있는지역에위치함을확인하였다 또한비정상세포주는모두.

이결실되어있는공통점을보이고있었다 번22q13-qter . 22

과연관된 의경우절단점이대부분디죠지증후군과연관된JT

에존재한다고보고되어왔으나q11.2
11, 12, 16)

본증례의절단

점은 에 위치하고 있는 특징을 보였다q13 .

체질성 와 혈액암 고형종양에서 관찰되는 획득성 의JT , JT

절단점을분석한보고에따르면 공여염색체의절단점은대부,

분중심절또는중심절주위에위치해있었으며수여염색체의

절단점은공여염색체의절단점에비해다양하게분포해있으

나주로중심절주위나말단체 주위에위치해있었(telomere)

다
9)
.

의절단점이주로중심절과말단체 염색체JT , acrocentric

의 중심절부위의이질nucleolar organizing region (NOR),

염색질과같이반복되는 염기서열이많이존재하고있는DNA

지역에서발생하는것은이부위의 염기서열이다른염색DNA

체또는같은염색체의특정부위와유사상동성 을(homology)

갖고있으므로절단이일어난후다양한세포분열과정동안등

완염색체 를 형성하거나 다른 염색체와 재(isochromosome)

배열이 일어나게 된 결과이다
10)

또한 염기서열의 후생. DNA

유전학적 상태는 중심절 주위의 이질염색질의 저메틸화

와 탈응축화 에 중요(hypomethylation) (decondensation)

한역할을하게되어중심절의불안정성을가져오며 를일으JT

키는요인이되는데특히 번염색체의장완에서주로일어나1

며 종양세포에서짧아진말단체역시 를쉽게일으키는요, JT

인으로 보고되고 있다
17-19)

.

등은본증례와비슷하게임신초기에자연유산된수Levy

태산물에서 체질성 의 례를 보고하였다JT 2 10) 모두. de novo

로공여염색체는각각 번과 번이었고절단점은중심절또15 8

Fig. 2. GTL-banded partial karyotypes of the cell lines observed in case 2.
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는중심절주위에존재하였으며수여염색체는각각1, 9, 15,

번과 번이었고절단점은중심절부위와 부위21 8, 21 satellite

에위치하였다 그러나본증례에서는모두정상의핵형을포함.

하고있는반면 등의 보고에서는정상핵형을 포함하고Levy

있지 않는 특징을 보였다
10)

.

등은최초하나의 염색체의불안정성이다른여러염Levy

색체의이상으로진화하면서여러개의다양한비정상세포주

가나타나게되고 이로인해단일염색체나삼염색체같은비분,

리 현상과 염색체의 손실이나 재배열이 발생한다고 주장하였

다
10)

따라서배발생초기에이러한 현상이일어나면여러. JT

세포주로나뉘어다양한비정상핵형을보이게되며이로인한

함량의 불균형이 기원세포 와 연관된DNA (progenitor cell)

장기시스템의비정상발달을가져오게되어일반적으로임신

초기인 주 내에 자연 유산을 유도하게 된다8 .

본 증례는매우 드물게 관찰되는 체질성 로서 임신 초기JT

세포분열단계에서 가발생했고다postzygotic mitotic error

양한비정상핵형을가진여러개의세포주로발생이진행됨으

로인해정상적인배발달이이루어지지못하고임신초기 주7

와 주에 각각 자연유산 된 것으로 생각된다6 .

국문초록

은여러세포주에서하나의공Jumping translocation (JT)

여염색체가둘이상의수여염색체와염색체재배열을보이는

염색체의구조적이상으로종양세포인림프성혈액암에서빈

번하게 관찰되는 획득성 에 비해 체질성(acquired) JT (con-

는매우드물게보고되고있다 본증례에서는stitutional) JT .

자연유산된수태산물에서관찰된체질성 례를보고하고JT 2

자한다 증례 은임신 주유산아조직의세포유전학적검사. 1 7

에서 핵형분석 결과는 46,XY,add(18)(p11.1)[61]/45,XY,

der(18;21)(q10;q10)[32]/46,XY,-18,+mar[16]/46,XY,i

(18)(q10)[9]/45,XY,der(15;18)(q10;q10)[6]/46,XY,+1,

dic(1;18)(p22;p11.1)[2]/45,XY,der(13;18)(q10;q10)[1]

로관찰되었다 공여염색체는 번이고수여염색/46,XY[32] . 18

체는 번이었다 증례 는임신 주째자연유산1, 13, 15, 18, 21 . 2 6

된유산아조직으로부터세포유전학적검사를실시한결과 핵,

형은 46,XY,der(22)t(9;22)(q12;q13)[22]/46,XY,der(22)

t(1;22)(q21;q13)[13]/46,XY,add(22)(q13)[5]/46,XY[2

고관찰되었다3] .공여염색체는 번이고수여염색체는22 1, 9

번이었다 례모두 였고 염색체를수반. 2 de novo acrocentric

하였으며절단점은대부분중심절과중심절주위 말단체에존,

재하였다 본증례는매우드물게관찰되는체질성 로서임. JT

신초기세포분열단계에서발생했고다양한세포주에서나타

난비정상핵형으로인해정상적인배발달이이루어지지못하

여 자연 유산된 것으로 생각된다.
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