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비위성체 염색체에서발견되는위성체(Non-acrocentric) (sa-

는다른 염색체의단완에서tellite) acrocentric nucleolar organizer

을포함하는유전물질이전좌되어발생한다 을region(NOR) . NOR

포함한염색체이상은주로염색체의말단부분으로전좌된형태가

많이발견되지만때때로 형태와불균형전좌형태로발interstitial

견되기도한다1) 염색체장완의말단부위와 번염색체단완끝. Y 17

에서발견되는위성체는염색체의다형성으로인정된다2) 산전진.

단과정에서 염색체가아닌다른상염색체의말단부acrocentric

산전 진단에서 관찰된 번과 번 염색체 사이의8 22

미세 전좌에 의한 번 염색체 단완 위성체8
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The authors of the present study report the prenatal detection of a chromosomal abnormality with additional

satellites on the distal short arm of chromosome 8. A 35-year-old woman was referred for amniocentesis

because of her advanced maternal age and positive result for maternal serum screening test. Cytogenetic

analysis of cultured amniocytes showed a satellite 8p chromosome. The satellite 8p chromosome was

positive for nucleolus organizer region (NOR) staining. The parents karyotypes were normal. Fluorescence’

in situ hybridization (FISH) study for metaphases of fetal amniocytes revealed a cryptic translocation of

chromosomes 8p and 22p. The fetal karyotype was described as 46,XY,8ps.ish t(8;22)(p23.3;p11.2)

(D8S504-;D8S504+)dn. The parents decided to continue the pregnancy and a phenotypically normal boy

was born at 38 weeks of gestation. In case of de novo terminal NORs detected prenatally, more accurate

cytogenetic and molecular analysis should be performed in order to rule out cryptic chromosomal

rearrangement among other chromosomes.
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분에 위성체가 존재하는 것이 관찰된 예는 몇 차례 보고되었다
1,

3-5)
또한산전진단에서위성체의전좌와관련된불균형전좌핵.

형의정확한판단을위해서는일반적인세포유전학적방법과함께

형광동소보합법 등을(Fluorescence in situ hybridization, FISH)

병행하여사용하는것이진단의정확성을높이는데매우유용하다.

본증례에서양수검사의세포유전학적검사에서단지 번염색8

체단완에위성체가붙어있는것으로발견되었으나 검사결FISH

과 번염색체단완과 번염색체단완사이의미세부위전좌가8 22

있었음이 발견되어 보고하고자 한다.

증 례

세여성으로 주에 실시한 양수천자후 염색체 검사 결과35 16 ,

의주소로 주 일에내원하여다시양수천자를시행하 다8ps 19 6 .

산모의 임신은 체외 수정법 를 통한(IVF, in-vitro fertilization)

초산이었으며 배양된양수세포로부터일반적인세포유전학검사,

로핵형분석을실시하 다 양수세포를플라스크와 배양. in-situ

용기로분리하여배양한후 최소 밴드의해상도를지닌 개, 550 34

의세포를분석하 다 그결과 번염색체의단완의마지막밴드. , 8

인 위로위성체가확인되었으며 번염색체중하나의단p23.2 , 22

완에위성체가관찰되지않는특징이발견되었고 현미경상으로는,

두염색체간의전좌등 다른이상은발견되지않아 의, 46,XY,8ps

결과로 보고하 다(Fig. 1).

번염색체단완말단부위에서의위성체존재는 분염법8 NOR-

으로다시확인하 다 번염색체단완위성체의유전성(Fig. 2A). 8

여부를확인하기위해부모의말초혈액으로부터핵형을분석한결

과 부모모두정상의핵형을보 다 태아의핵형분석에서관찰된, .

것과달리위성체가없는짧은단완을지닌 번염색체가발견되22

지않아 태아의염색체 번과 번사이의전좌를의심하여, 8 22 FISH

검사를시행하 다 배양한태아의중기양수 세포에 번 염색체. 8

단완의 말단 부위에 반응하는 위치특이탐색자(D8S504, Vysis,

를이용하여두개의 번상동염색체중하나의상동염색체Abott) 8

단완의말단에 번염색체말단위치특이탐색자의녹색신호는관8

찰되지않았고 번염색체중한상동염색체의단완끝에서 번22 8

염색체 말단 위치특이탐색자의 녹색형광신호가 관찰되었다(Fig.

태아의 핵형은 결과적으로 의2B). de novo 46,XY,8ps. ish

로 기술하 다t(8;22)(p23.3;p11.2)(D8S504-; D8S504+) .

유전상담이실시되었고부모의뜻에따라추가실험은시행하지

Fig. 1. GTL-banded partial karyotype. The paternal and ma-

ternal karyotypes were normal (A and B). Fetal karyotype showed

a satellite on the short arm of chromosome 8 and a deletion of

the satellite stalk on the short arm of chromosome 22(C).

Fig. 2. (A) NOR banding of the fetus showed a positive signal on the tip of the short arm of

chromosome 8. (B) FISH analysis using the subtelomeric probe of chromosome 8p (Vysis, Abott)

showed 2 positive green signals on a normal chromosome 8p and a derivative chromosome 22.

A. Father B. Mother C. Fetus
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않았다 태아는임신기간동안정상초음파소견을보 으며 임신. ,

주에 의 정상 표현형을 지닌 남아로 정상 분만되었다38 3,335g .

고 찰

산전진단에서 염색체가아닌다른번호의염색체에acrocentric

존재하는위성체는드물긴하지만 여러상염색체에서골고루관찰,

되어왔다
3)

대부분의경우가족력의형태로유전되어염색체말단.

에서관찰되고 염색체의중간에끼어드는 형태로발견, interstitial

되기도한다 가장흔하게발견되는것은 염색체장완에위성체. Y

가붙어있는경우로임상적 향을주지않는염색체다형성으로

분류되고있다
2)

상염색체에서는 번염색체장완의말단에위성. 4

체가존재하는 가가장흔하게발견되며 이는 염4qs , acrocentric

색체의단완에위치한반복적인 염기서열이 번염색체장완DNA 4

의말단과쉽게재조합하는성질이있기때문으로보고되고있다
5)
.

미세염색체이상은일반적인세포유전학적검사로는염색체이

상을발견할수없으나 부가적인분자세포유전학적방법이나분자,

유전학적 방법을 통해 발견되는 염색체의 미세한 이상을 말한다.

본증례는일반적인세포유전학적검사로는정상의핵형을보이며

단지상염색체 번단완에부가적인위성체가관찰되었으나분자8

세포유전학적검사인 검사를통하여 번과 번두염색체FISH 8 22

간 미세한 전좌가 있음이 확인되었다.

양수천자에서 의균형전좌의발생빈도는 정de novo 1:2,000

도로알려져있다 이중약 정도에서선천적기형이보고되. 6-7%

고있다
6)

그러나지금까지본증례와같은 의 번단완과. de novo 8

번염색체단완사이의전좌가관찰된산전진단은아직까지보22

고되지않았다 번염색체단완의부분적중복이나 결실은 여러. 8

차례보고된바있으며 임상적비정상을보이는증례들도있다,
7-10)

.

절단 부위가 나 이면 이 부분에 심장의관 형성이나8p22 8p23.1

모양형성에관여하는유전자가존재하여심장기형을일으킬수

있다고 보고되고 있다
9)

그러나 번 염색체 단완의 더욱 말단인. 8

의부분은표현형적 향이없는것으로보고되고8p23.3 8pter→

있다
8-10)

또한 번염색체단완의말단인 부. 22 22p11.2 22pter→

분은일반적인 단완에존재하는단위반복구조acrocentric (tan-

라고알려진 와 를demly repeats) satellite DNA ribosomal RNA

코딩하는유전자만이존재하므로 임상적으로 향을주는유전적,

물질이존재하지않는것으로알려져있다
11, 12)

부위의전좌. NOR

가대부분표현형에 향을미치지않는것으로알려져있지만 드,

물게이상의원인이될수있다 특히 위성체를받는염색체의미세. ,

결실로인해불균형전좌형의핵형을가진경우가있을수있다
13)
.

따라서초음파상정상소견을보이고위와동일한부분에절단점을

갖는본증례역시임상적이상이발견되지않을가능성이있지만,

과같은방법으로검array comparative genomic hybridization

사할경우임상적으로 향을미치는 번염색체단완의미세결실8

이있을가능성역시배제할수는없다 유전상담후부모들은추가.

실험을하지않고임신을지속하기로결정하 고 이후정상표현,

형의 남아가 출생하 다.

본증례는산전진단에서세포유전학적방법으로단순한부가적

인위성체만발견되었으나 분자세포유전학적방법인 검사를, FISH

추가적으로실시하여미세한전좌가있음을발견한사례 다 또한.

의사례 던만큼산전유전상담을위해보다정확한염색de novo

체의절단점을결정할필요가있었고 염색체의절단점부위에존,

재하는유전자나그로인해표현형에 향을줄수있는위험성을

좀더정확히예측하기위해문헌조사를통한충분한고찰이필요

한 경우 다.

국문초록

초산인 세산모가고령임신과모체혈액선별검사고위험군을35

주소로양수천자를실시한결과 번염색체의단완에위성체가붙8

어 있는 것이 발견되었다 부모 염색체 검사 결과 모두 정상으로.

확인되어태아에게서관찰된 현상은 로판단된다8ps de novo . FISH

검사로좀더자세히분석한결과 번염색체와 번염색체사이, 8 22

에미세한전좌가관찰되었다 태아의염색체 번과 번사이의. 8 22

전좌를갖고있었지만절단부위가 의단순반복부de novo DNA

위이므로표현형에 향을미칠가능성은높지않을것으로추측되

었고 임신기간동안초음파상이상소견은관찰되지않았다 유전, .

상담을 통해 번 염색체 단완의미세 결실 가능성이 설명되었고8 ,

부모의결정에따라추가실험없이임신은유지되었다 그리고. 38

주에 정상 표현형의 남아가 분만되었다.

본증례는산전진단에서세포유전학적검사로 번염색체단완8

의위성체만이발견되었으나 추가의분자세포유전학적진단으로,

번과 번염색체단완사이의미세한전좌를확인하 다 이처럼8 22 .

보다정확하고자세한분자세포유전학적분석들이산전진단에서

는 필요함을 시사한 사례 다.
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