
서 론

필라델피아 염색체 (Philadelphia chromosome)는 번의9

유전자와 번의 유전자가 상호전좌된 것으로ABL 22 BCR

이상의 만성골수구성백혈병95% (chronic myeloid

leukemia 에서 나타나는 특징적인 소견이지만 성인 급성,

림프아구성백혈병(acute lymphoblastic leukemia 에서 나)

타나는 염색체 이상이기도 하다 염색체간 상호전좌.

에 의해 나타나는t(9;22)(q34;q11) BCR-ABL 융합 유전

자는 의 활성도를 증가시켜 백혈병 발생에tyrosine kinase

관여하는 것으로 알려져 있으며1) 급성 골수구성 백혈병

에서는 매우 드문 것으로 약 에서 보고된다0.9~3% .2-4)

현재까지 알려진 바로는 항암제에 반응이 좋지 않고,

항암화학요법 이후에 재발이 빈번하고 장기 생존하는,

경우가 드문 것으로 알려져 있어 유전자를 동BCR-ABL

반한 급성골수구성백혈병의 경우에는 예후가 매우 나쁜

것으로 알려져 있다.5) 저자들은 유전자BCR-ABL e1a2

전사를 동반한 급성골수구성백혈병의 증례를 경험하였

기에 문헌고찰과 함께 본 증례를 보고하는 바이다.

증 례

환 자 김 덕 세 남자: O , 28 ,

현 병 력 : 환자는 평소 건강하게 지내다가 내원 한 달

전부터 지속된 경부통증과 경부종물을 주소로 내원하여

시행한 말초혈액검사에서 백혈구가 증가된 소견 보여 입

원하였다 입원 후 시행한. 이학적 검사에서 양측 경부,

액와부와 서혜부에 종물이 촉지 되었으며 결막이 창백,

한 소견을 보였다.

검사결과 말초혈액검사에서 백혈구: 191,300/mm3 백혈(

구아세포 혈색소 혈소판33%), 10.9 g/dL, 35,000/mm
3
이

었으며 로 증가된 소견을 보였다 복부, LDH 1969 IU/mL .

컴퓨터 단층 촬영검사에서 다발성 임파선 종대를 동반한

간비종대가 확인되었으며 경부 컴퓨터 단층 촬영(Fig.1)

검사에서도 다발성 임파선 종대가 관찰되었다 골수 검.

사에서 급성 골수구성백혈병으로 진단되었고 골수 검사.

시 시행한 염색체검사 결과는 47,XY,+8[14]/46,XY[11]

로 확인되었으며 정성검사 결과 유전자, BCR-ABL e1a2

전사를 동반한 것으로 확인되었다 정량검사. BCR-ABL

결과는 이었다0.40 copy/mL .

치료경과 관해유도요법으로: cytarabine (200 mg/m2) 과

daunorubicin (50 mg/m2 을 사용하였으며 일간의 약물) , 7

치료가 종료된 후 을 하루imatinib mesylate (Glivec) 400

고신대학교 의과대학 학술지 제 권 제 호24 1
Kosin Medical Journal
Vol. 24. No. 1, pp. 161 163, 2009∼

융합유전자를 동반한 급성 골수구성 백혈병 예BCR-ABL 1

최정민 송성은 이규진 이규원 이호섭․ ․ ․ ․
고신대학교 의과대학 내과학교실 혈액종양내과

Jung-Min Choi Sung-Eun song Gyu-Jin Lee Gyu-Won Lee․ ․ ․ ․ Ho-Sup Lee

Department of Internal medicine, Kosin University College of Medicine, Busan, Korea

――― Abstract ――――――――――――――――――――――――――――――――――――――――

BCR-ABL fusion gene is the hallmark of chronic myelogenous leukemia (CML), but it has been rarely reported in
acute myeloid leukemia (AML). AML with BCR-ABL fusion gene has different features from blast crisis of CML.
We experienced a rare case of AML with BCR-ABL fusion gene. Here we report this case with a brief review of
literatures.
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로 복용하였다 관해유도요법 시행 일째 시행한 골mg . 28

수 검사에서 백혈구 아세포가 이상 확인되고80% ,

정성검사 결과도 양성 소견을 보여 관해유도BCR-ABL

실패로 진단하였다. 이후 fludarabine, cytarabine,

을 이용하여 구제요법을 시행하였고 치료 시idarubicin ,

작 후 일이 경과한 후 시행한 골수 검사에서28 residual

이 확인되었다 정성검사leukemic infiltration . BCR-ABL

결과도 양성 소견을 지속적으로 보여 관해유도 실패로

진단하였다 한편 정량검사 결과는 초기 검사. , BCR-ABL

결과치보다 증가된 소견을 보였다 이후. imatinib mesylate

을 하루 으로 증량 하고(Glivec) 600 mg , cytarabine (200

mg/m2 과) daunorubicin (90 mg/m2 을 이용하여 차 구) 2

제요법을 시행하였으나 이후 추가적인 골수 검사 결과,

관해유도 실패로 확인되었다. 이후 환자와 보호자는 더

이상의 치료 및 검사를 원하지 않아 시행하지 못하였고,

보존적 치료만 하며 경과관찰 하던 중 패혈증으로 사망

하였다.

고 찰

융합 유전자를 동반한 급성골수구성 백혈병BCR-ABL

은 매우 드문 질환이며,6) 만성골수구성 백혈병의 급성

악화기와 비슷한 임상적 특징들이 있어 명확한 하나의,

질병 단위로 분류하는데 있어서 논란의 여지가 많다.7-8)

만성 골수구성 백혈병에서 말초혈액 또는 골수검사시 백

혈구 아세포가 이상 존재하거나 골수외 증상이 있을30%

때 급성악화기로 진단할 수 있으며 일반적으로 혈액 또,

는 골수내 호염기구가 이상증가하거나 혈소판 수치20%

미만으로 감소 하게 된다100,000/ .㎕
9)

그러나 증례 환자

의 다음과 같은 소견은 융합 유전자를 동반한BCR-ABL

급성골수구성백혈병의 특징들로 만성골수구성 백혈병의

급성 악화기와 구별된다 첫째 본 증례환자는 만성에서. ,

의 특징인 보다는massive splenomegaly mild splenomegaly

를 나타내었다.5) 둘째 만성골수구성 백혈병에서 흔히 볼,

수 있는 말초 혈액의 호염기구증가 소견이 없었다.
5)

셋

째 본 증례 에서 발견된, 유전자의 아형 중BCR-ABL

아형e1a2 은 급성골수구성 백혈병에서의 특징적인 소견

으로 만성골수구성 백혈병의 급성 악화기와 구별된다.
10)

세계 보건 기구 는 이(World Health Organization, WHO)

런 종류의 급성 백혈병을 모호한 계통의 급성 백혈‘

병 의 아류형으로’(acute leukemia of ambiguous lineage)

분류하였다.11)

융합 유전자를 동반한 급성골수구성백혈병BCR-ABL

은 만성골수구성 백혈병의 급성 악화기처럼 약제에 내,

성이 잘생기고 예후가 나쁜 점이 특징이며,12) 일부 연구

자들은 을 하루 에서imatinib mesylate (Glivec) 600 mg 800

를 사용함으로써 관해를 유도할 수 있었다고 보고하mg

고 있고,10) 을 항암 화학 요법과imatinib mesylate (Glivec)

함께 병행함으로써 관해를 유도하고 유지하는데 도움이

될 수 있다는 증례가 국내외에서 소수 보고되어 왔다.
13)

세 이하의 환자에서 동종 조혈모세포 이식을 최종 치50

료로 고려하여 장기간 관해를 유지하는 것을 치료의 한

방법으로 고려하고 있다.
10)

융합 유전자를 동반한 급성골수구성백혈병BCR-ABL

은 발병 초기 백혈구 수치가 높고 골수외 발병 빈도가 높

으며 항암 화학요법에의 반응 정도가 좋지 않은 특징을,

가지고 있으며 관해를 유도한 후에 동종 조혈모세포이,

식을 시행하는 것이 치료 한 방법으로 제시 되고 있으나,

국내외에 융합 유전자를 동반한 급성골수구성BCR-ABL

백혈병에 대한 증례의 문헌 보고는 극히 드문 현실이

다.14)

저자들은 아형 유전자의 변이를 가진BCR-ABL e1a2

급성골수구성백혈병 환자에서 다수의 항암화학요법 치

료에 실패하고 임상적으로 나쁜 예후를 보인 국내외에서

드문 증례를 경험하였기에 문헌고찰과 함께 증례를 보고

하는 바이다.

Fig.1. Abdominal CT scan shows hepatomegaly and mild

splenomegaly.
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요 약

융합 유전자를 동반한 급성골수구성백혈병BCR-ABL

은 그 빈도가 매우 낮고 만성골수구성백혈병의 급성악,

화기와 임상적으로 유사한 특징을 가진다 항암화학요법.

으로 관해유도가 되기 어렵거나 관해유도 후 재발의 빈,

도가 높은 특징을 가지고 있어 예후가 나쁘다고 알려져

있다 저자들은 융합 유전자를 동반한 급성골. BCR-ABL

수구성백혈병 례를 경험하였기에 문헌고찰과 함께 보고1

하는 바이다.
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