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염색체 이수성과 관련된 비정상적 임신이 예상되는 
환자에서 착상전 유전진단의 결과 
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Objectives: The risk of aneuploidies of embryos increases in advanced maternal age or parental karyotype abnormality 
and it results in poor reproductive outcomes such as recurrent spontaneous abortion (RSA) or repeated implantation 
failure (RIF). Preimplantation genetic diagnosis for aneuploidy screening (PGD-AS) can be applied for better ART outcome 
by selecting chromosomally normal embryos. The aim of this study is to evaluate the clinical outcome of PGD-AS and 
which group can get much benefit from PGD-AS among the patients expected to have poor reproductive outcome. 
Methods: In 42 patients, 77 PGD cycles were performed for aneuploidy screening. Patients were allocated to 3 groups 
according to the indication of PGD-AS: group I-patients with old age (≥37) and RIF more than 3 times (n=11, mean 
age=42.2 yrs.), group II-patients with RSA (≥ 3 times) associated with aneuploid pregnancy (n=19, mean age=38.9 
yrs.), group III-parental sex chromosome abnormality or mosaicism (n=18, mean age=29.6 yrs.) including Turner 
syndrome, Klinefelter syndrome and 47,XYY. PGD was performed by using FISH for chromosome 13, 16, 18, 21, X 
and Y in group I and II, and chromosome X, Y and 18 (or 17) in group III. 
Results: Blastomere biopsy was successful in 530 embryos and FISH efficiency was 92.3%. The proportions of 
transferable embryos in each group were 32.5±17.5%, 23.0±21.7% and 52.6±29.2% (mean ± SD), respectively, 
showing higher normal rate in group III (group II vs. III, p<0.05). The numbers of transferred embryos in each group 
were 3.9±1.5, 1.9±1.1 and 3.1±1.4 (mean ± SD), respectively. The clinical pregnancy rates per transfer was 0%, 
30.0% and 20.0%, and it was significantly higher in group II (group I vs. group II, p<0.05). The overall pregnancy rate 
per transfer was 19.6% (10/51) and the spontaneous abortion rate was 20% (2/10) of which karyotypes were euploid. 
Nine healthy babies (one twin pregnancy) were born with normal karyotype confirmed on amniocentesis. 
Conclusion: Our data suggests that PGD-AS provides advantages in patients with RSA associated with aneuploidy or 
sex chromosome abnormality, decreasing abortion rate and increasing ongoing pregnancy rate. It is not likely to be 
beneficial in RIF group due to other detrimental factors involved in implantation. 
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배아의 염색체 이수성은 착상실패 및 자연유산의 
원인이 되며, 자연유산의 약 50~60%까지 염색체 
이수성에 기인하는 것으로 보고되고 있다.1,2 배아의 
이수성의 위험은 고령의 임신에서 증가되어, 고령에

서의 착상실패나 자연유산과 관련되며,3~5 습관성 유
산의 원인으로서 배아 이수성은 특발성 유산에서 보
다 빈도가 낮다고 보고되기도 하지만, 일정 부분 습
관성 유산과 관련된다.6~8 또한 터너 증후군이나 클
라인펠터 증후군 등 성염색체 이상에서도 성선기능 
부전으로 임신 확률이 매우 낮으며 임신의 경우 유

산율도 매우 높은데, 이는 대부분 태아의 염색체 이
상과 관련되는 것으로 알려져 있다.9,10 클라인펠터 
증후군의 경우 특히 수술적 고환 정자채취술 (testi- 
cular sperm extraction, TESE) 및 세포질내 정자주입

술 (intracytoplasmic sperm injection, ICSI)의 발전으

로 보조생식술을 이용한 임신이 보고되고 있으나, 
11,12 역시 채취되는 정자 및 배아의 이수성 위험이 
제기되고 있다.13,14 

착상전 유전진단 (PGD: preimplantation genetic dia- 
gnosis)은 착상전의 배아에서 염색체 이상이나 유전

자 이상을 진단하여 정상적인 배아만을 선별하여 
이식할 수 있는 방법으로 지금까지 다양한 단일 유

전자 질환이나 염색체 구조적 이상, 성염색체 이상 
등에서 널리 시행되고 있다.15,16 나아가 고령이나 습
관성 유산 등 염색체 이수성의 위험이 높은 환자들

에서 정상적인 배아를 선별 이식하면 착상율을 증
가시키고 자연유산율을 감소시킬 수 있을 것으로 
생각되어, 배아에서 발생하는 주요 염색체 이수성에 
대한 착상전 유전진단이 시도되고 있다.17,18 이에 본 
연구에서는 염색체 이수성과 관련되어 불량한 임신

예후가 예상되는 환자들에서 염색체 이수성에 대한 
착상전 유전진단의 결과를 분석하고, 가장 큰 효용

성을 얻을 수 있는 적절한 환자군을 알아보고자 하
였다. 

 
연구대상 및 방법 

1. 연구대상 

1999년 5월 부터 2004년 12월까지, 42명의 환자, 
77주기에서 염색체 이수성에 대한 착상전 유전진단

을 시행하였다. 환자들은 착상전 유전진단을 시행하

게 된 주 적응증에 따라 3군으로 나누어, 제 1군은 
37세 이상, 정상 염색체 핵형을 가지며, 체외수정

에서 3회 이상 반복 착상실패를 한 반복 착상실패 
(repeated implantation failure) 환자군 (n=6, 평균 나이 
42.2±3.6세), 제 2군은 3회 이상의 습관성 유산 환
자로 유산아의 염색체 이수성이 있었던 경우 (n=20, 
평균 나이 39.6±3.6세), 제 3군은 성염색체 이상이나 
모자이시즘을 갖는 환자로 하였으며 이들의 염색체 
핵형은 45,X/46,XX, 47,XXX/45,X/46,XX, 47,XXY, 
47,XYY, 47,XXY/46,XY, 48,XXXY/47,XXY/46,XY 등 
이었다 (n=16, 평균 나이 30.8±3.4세). 이들에서 체
외수정 시술 후 발달중인 배아로부터 1~2개의 할구

세포를 생검하여 FISH를 통한 착상전 유전진단을 
시행하고 그 결과를 비교하였다. 통계학적 방법으로

는 Chi-square test, ANOVA 분석을 이용하였다. 

2. 난자의 채취 및 수정 

과배란 유도는 Gonadotrophin-releasing hormone 
(GnRH) agonist (Suprefact®, Aventis, France, 또는 
Leucrin®, Abbott, France)를 이용한 황체기 중간 장기 
요법을 이용하였다. FSH/hMG 제재로는 연구 초반

기에는 highly purified Follicular stimulating hormone 
(Metrodin®, Serono, Switzerland) 및 human menopausal 
gonadotropin (Pergonal®, Serono, Switzerland)를 이용

하였고 최근에는 recombinant FSH (puregon®, Organon, 
Netherland 또는 Gonal-F®, Serono, Switzerland)를 이
용하였다. 초음파로 난포의 크기를 관찰하여 최소

한 18 mm 이상의 난포가 2개 이상, estradiol 농도가 
500 pg/ml 이상 되었을 때 human chorionic gonado- 
tropin (Pregnyl®, Serono, Switzerland) 10,000 IU를 주
사하였고, hCG 투여 36시간 후 질식 초음파를 이용

하여 난자채취를 하였다. 채취된 난자는 10% HSA
가 첨가된 G-FertTM 배양액 (Vitrolife, Gothenburg, 
Sweden)에 넣어 37℃, 6%CO2, 94% 공기 중 배양기

에서 3~4시간 배양하였다. 배양 후 성숙된 난자에서 
세포질내 정자주입술 (ICSI, Intracytoplasmic Sperm 
Injection)을 시행하였으며, 16~18시간 후에 수정을 
확인하였다. 

3. 할구의 분리와 핵의 준비 

수정이 확인된 수정란은 G-1TM version 3 배양액 
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(Vitrolife, Gothenburg, Sweden)에서 3일간 배양한 후 
배아를 mineral oil로 덮은 biopsy media (MediCult, 
Denmark)에 이전하였다. 할구세포의 생검을 위해 
30 µm의 pipette을 이용하여 acidified Tyrode 용액 
(MediCult, Denmark)으로 투명대에 작은 구멍을 만
들고, 같은 glass needle을 이용하여 조심스럽게 할구

세포를 흡인하여 생검하였다. 할구가 분리된 배아는 
세척 후 G-2TM version 3 배양액 (Vitrolife, Gothen- 
burg, Sweden)에서 37℃, 5%CO2, 공기 중에서 배양

하였다. 분리해낸 할구는 배양액으로 세척 후 hypo- 
tonic solution (0.5% sodium citrate in 0.4 mg/ml bovine 
serum albumin)에 이전하여 10초간 배양 후, Tween 
20 용액내에 Superfrost plus 슬라이드에 옮겨 Tween 
20 용액을 소량씩 계속 첨가하여 세포막이 터지도

록 하였다. 슬라이드를 공기 중에서 완전히 건조시

킨 후 phosphate-buffered saline (PBS)으로 세척하고 
건조시켰다. 슬라이드를 0.01% pepsin과 0.01 N HCl 
로 37℃에서 10분간 배양한 후, 실온에서 H2O 및 
1×PBS 용액으로 세척하였다. 그 후 1% paraformal- 
dehyde에 4℃에서 10분간 두었다가 PBS및 H2O로 
세척하고, 70, 85, 100% ethyl alcohol을 각각 2분씩 
처리하여 탈수시켰다. 

 
4. 할구세포에서 FISH의 시행과 결과 확인 

염색체 13 (LSI 13 green), 16 (CEP 16 green, orange), 
18 (CEP 18 aqua), 21 (LSI 21 orange), X (CEP X orange, 
aqua), Y (CEP Y green, aqua)에 대한 FISH probe (Vysis, 
Inc, Illinois, USA)를 이용하였고, 성염색체 이상을 
가진 군에서는 X, Y와 18 또는 17번 염색체에 대한 
probe를 이용하였다. 10 microliter의 probe 혼합액을 
12 mm 원형 cover glass에 넣고, 할구의 핵이 준비

된 slide glass에 올려놓고 rubber cement로 밀봉하였

다. DNA의 denaturation은 75℃ hot plate에서 10분간 
시행한 후 humidified chamber에서 37℃에서 over- 
night으로 hybridization 시켰다. Hybridization 후 50% 
formamide/2X SSC, 2X SSC로 42℃에서 10분간 세척

하여, 잔여 probe를 제거하였다. 세척 후 125 ng/ml 
DAPI가 첨가된 Vectashield mounting medium (Vysis, 
USA)을 각 슬라이드에 첨가하고 22×22 mm cover 
slip을 덮었다. 10분 후 형광현미경 (Optiphot-2, Ni- 
kon)으로 ×1,000 배율로 FISH signal을 확인하였다. 
결과 확인시 2개 이상의 signal이 근접해 있을 경우

에 2 signal의 거리가 signal 크기의 2배 이상이면 2
개의 signal로, 2배 이하이면 한 개의 signal로 판정

하였다.19 정상으로 판정된 배아를 난자채취 4일째

A B 

Figure 1. FISH signals in the blastomeres in preimplantation genetic diagnosis for aneuploidy screening. 
A) Euploidy embryo showing two green signals for chromosome 13 (LSI 13), two aqua signals for 18 (CEP 18), two
orange signals for 21(LSI 21), two green/orange signals for 16 (CEP 16 green/orange), one orange/aqua signal for X
(CEP X orange/aqua), and one green/aqua signal for Y (CEP Y green/aqua). 
B) Abnormal embryo showing FISH signals of one green signal for chromosome 13, one aqua signal for 18, one orange 
signal for 21, one green/orange signal for 16, and one orange/aqua signal for X, indicating monoploidy. 
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에 자궁내 이식하였다. 
 

결  과 
 
총 548개의 배아에서 할구 생검을 시도하여 530

개 배아에서 성공적으로 할구의 생검이 가능했으며 
(96.7%), 이중 FISH 분석으로 진단이 가능하였던 경
우가 489개로 FISH 효율은 약 92.3%였다. 각각의 
FISH signal을 분석하여 배아의 이수성을 진단하여 
정상으로 진단된 배아를 이식하였다 (Figure 1). FISH 
상 염색체 이상으로 진단된 배아들의 경우를 보면, 
하나의 염색체 이상을 보인 경우가 46.5%, 두 개의 
염색체에 대해 이상을 보인 경우가 37.6%, 세 개의 
염색체 이상을 보인 경우가 10.9%, 네 개의 염색체 
이상을 보인 경우가 4.0%, 진단한 다섯 개의 염색체

에 대해 동시에 모두 이상을 보인 경우도 1.0%였다. 
착상전 유전진단의 임상적 결과는 Table 1과 같다. 
전체 배아 중 FISH 진단 상 정상 염색체를 가진 경
우로 진단된 배아의 비율은 각각 제 1군에서 32.5
±17.5 (%), 제 2군에서 23.0±21.7 (%), 제 3군에서 
52.6±29.2 (%)로 습관성 유산 환자군에서는 의미있

게 낮게 나타났으며, 성염색체 이상 환자들에서는 
정상 배아율이 의미있게 높았다. 총 10주기에서 임
상적 임신이 이루어져, 전체적으로 이식 주기당 임
상적 임신율은 19.6% (10/51)였으며 착상율은 8.5%
였다. 각 군별로는 제 1군에서는 임신된 예가 없었

고, 제 2군에서 30%, 제 3군에서 20%로 나타났다. 
습관성 유산이군 중 한 환자에서 두 번의 임신이 모
두 유산이 되어 유산율은 20% (2/10)를 나타냈으며, 
유산아의 염색체 핵형은 정상이었다. 임신이 진행된 
8예에서 모두 임신 16주경 양수검사를 시행하여 
착상전 유전진단 결과를 확인하였으며, 모두 정상

으로 판명되어 만삭 분만을 하였고, 이중 1예는 쌍

Table 1. Results of preimplantation genetic diagnosis for aneuploidy screening 
 Group I Group II Group III 

No. of patients 6 20 16 

Age 42.2±3.6 39.6±3.6 30.8±3.4* 

No. of cycles 11 41 25 

No. of transfer cycles 11 20 20 

Transferable embryo rate (%) 32.5±17.5 23.0±21.7 52.6±29.2* 

No. of transferred embryo 3.9±1.5 1.9±1.1 3.1±1.4 

Clinical PR (%) per transfer 0 (0/11) 30.0* (6/20) 20.0 (4/20) 

Implantation rate (%) 0 (0/43) 21.6* (8/37)  6.0 (4/62) 

Abortion rate (%) 0 33.3 (2/ 6) 0 

Delivery rate (%) per transfer 0 (0/11) 20.0 (4/20) 20.0 (4/20) 

Values are mean ± SD. RP: pregnancy rate. *: p<0.05 

Table 2. Confirmation of pregnancy outcome of preim-
plantation genetic diagnosis for aneuploidy screening

Case Age Indication Outcome Karyotyping

 1 36 RSA Term delivery 46,XY 

 2 42 RSA Term delivery 46,XY 

 3 38 RSA Miscarriage 46,XX* 

 4 38 RSA Miscarriage 46,XX* 

 5 38 RSA Term delivery 46,XX 

 6 36 RSA Term delivery, 
twin 

46,XX and
46,XY 

 7 24 47,XXY Term delivery 46,XY 

 8 29 47,XXY Term delivery 46,XX 

 9 33 47,XXY Term delivery Not done 

10 38 Turner 
mosaic Term delivery 46,XX 

RSA: recurrent spontaneous abortion. 
*: karyotyping of abortus, 2 miscarriages in the same 

patient. 
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태임신으로 총 9명의 건강한 정상아가 출생하였다 
(Table 2). 

 
고  찰 

 
배아의 염색체 이수성은 배아의 착상실패나 유산, 

기형아 출생을 초래하며 고령이나 반복적인 착상실

패, 성염색체 모자이시즘이나 염색체 전좌에서 위험

이 증가된다. 체외수정 전 극체 생검을 통한 난자의 
염색체 검사상 35세 이상의 고령에서는 난자의 염색

체 이수성 비율이 33~43% 정도로 높아 유전적 진
단이 필요하며,20 비정상적인 발달 양상을 보이는 
배아에서는 약 70%에서 염색체 이상이 있으며, 정
상적으로 발달하는 배아라도 고령이나 반복 착상실

패 환자의 배아에서는 57% 정도에서, 특히 40세 이
상에서는 대부분 염색체 이상을 갖는 것으로 보고되

고 있다.21,22 
착상전 유전진단은 착상전의 배아에서 염색체 이

상이나 유전자 이상을 진단하여 정상적인 배아만을 
선별하여 이식할 수 있는 방법이다. 유전병에 이환

된 배아의 착상 예방을 위해 시행된 이래,23 지금까

지 다양한 단일 유전자 질환이나 염색체 구조적 이
상, 성염색체 이상 등에서 유전병을 예방과 자연유

산율 감소의 효과를 얻는 방법으로 그 시행이 증가

되고 있다.24 최근에는 그 적용이 점차 확대되어, 습
관성 유산이나 염색체 이수성의 위험이 높은 고령

임신, 반복 착상실패 등에서 염색체 이수성에 기인

한 착상실패와 자연유산을 감소시켜 임신 유지율을 
향상시키기 위해 염색체 이수성에 대한 착상전 유전

진단이 시행되고 있다.17,18 특히 35세 이상의 고령에

서 체외수정시 착상전 유전진단으로 임신율의 유의

한 증가는 없으나 자연유산율을 유의하게 감소시키

는 효과가 있다고 보고되었다.25,26 본 연구에서는 고
령이나, 염색체 이수성과 관련된 습관성 유산, 반복 
착상실패 등 염색체 이수성과 관련되어 불량한 임신

예후가 예상되는 환자들에서 염색체 이수성에 대한 
착상전 유전진단의 결과를 살펴보고 어떤 경우에서 
가장 큰 효용성을 얻을 수 있는지 알아보고자 하였

다. 그 결과 착상전 유전진단으로 정상적인 임신을 
얻을 수 있었고, 유산율도 20% 정도로 일반 집단의 
수준으로 낮출 수 있었다. 특히 이러한 효과는 염색

체 이수성과 관련된 습관성 유산과 성염색체 이상에

서 큰 효용성이 있는 것으로 생각된다. 습관성 유산

군에서는 환자의 나이가 고령 (평균 39.6세)임을 감
안하더라도 특히 정상 배아율이 23.0%로 다른 군에 
비해 낮아, 이러한 환자들에서 염색체 이수성과 관
련되어 정상적인 임신 확률이 낮을 것을 예상할 수 
있다. 따라서 이러한 환자군에서 염색체 이수성을 
스크리닝 함으로써 정상적인 임신결과를 얻는데 효
용성이 클 것으로 생각된다. 그러나 1예에서 정상 
염색체 핵형을 갖는 자연유산이 2회 연속 발생하여, 
이들에서 염색체 이수성에 대한 착상전 유전진단으

로 유산의 예방에 한계점이 있으며, 유전적 요인 이
외의 인자들에 의한 영향도 고려되어야 할 것으로 
생각된다. 비정상으로 진단된 배아들의 염색체 이상

의 양상에 있어서는 두 개 이상의 염색체에 대해 동
시에 이상을 갖는 배아들도 많이 나타났으며 특히 
5개 모두 이상을 나타낸 경우도 1% 정도로, 복합적

인 비정상을 나타내는 배아들이 많음을 알 수 있었

다. 반복 착상실패 군에서는 임신된 예가 없었는데, 
환자군이 매우 고령이었으며 반복적인 착상실패에 
관련되는 다양한 요인들이 복합적으로 관련되어 염
색체 이수성 스크리닝만으로 효과를 얻지 못한 것

으로 생각된다. 그러나 시행된 예가 너무 적고 환자

의 나이가 매우 고령 (평균 42.2±3.6세)이었으므로, 
추후 적절한 연령기준을 설정하여 더 많은 예에서 
연구가 필요할 것으로 생각된다. 

염색체 이수성에 대한 착상전 유전진단에 대해서 
아직 명확한 전향적 무작위 연구가 없고, 체외수정 
시행 시 염색체 이수성에 대한 스크리닝으로 착상율

과 임신율이 기대만큼 현저히 증가되지 않는다는 
논란도 있다.27 그 제한점으로는 FISH로 스크리닝할 
수 있는 염색체의 수가 제한적이며, 배아의 할구 생
검이나 생검된 배아의 배양에서 배아의 발달에 영향

을 받을 수 있고, 배아의 모자이시즘이 있을 수 있
어 FISH 진단의 정확성에 영향을 줄 수 있다는 점
들이 제기되고 있다.27 또한 원인불명의 습관성 유
산 환자들에서 염색체 이수성에 대한 착상전 유전

진단을 시행하여 유의한 효과가 없었으며, 원인이 
매우 이질적인 환자군을 대상으로 시행하는 것은 큰 
효과가 없을 것으로 생각된다.28 습관성 유산에서 염
색체 이수성과의 관련성을 살펴보면, 산발적 유산과 
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습관성 유산에서 다음 임신시 염색체 이수성을 비교

한 결과 산발적 유산에서는 42.1%에서, 습관성 유
산에서는 약 25.4%에서 염색체 이수성이 나타나, 
산발적인 유산에서 염색체 이수성 발생율이 더 높

고 습관성 유산에서 반복적인 염색체 이수성이 반

복적으로 나타나는 경우는 일부에 국한된다고 보고

되기도 하며,8 2~4회의 습관성 유산에서는 약 60%
에서 염색체 이수성을 보이고 4회 이상의 습관성 
유산에서는 염색체 이수성이 29% 정도로 낮으며, 
35세 이하에서는 정상 염색체를 갖는 유산이 많고 
35세 이상에서는 이수성과 관련된 유산이 증가되는 
것으로 보고되고 있다.29 따라서 염색체 이수성이 
원인이 되는 일부군에서 착상전 유전진단이 큰 효과

를 얻을 수 있을 것이다. Staessen 등30은 37세 이상

의 고령에서 포배기 배아 이식만 시행한 경우와 염

색체 이수성에 대한 착상전 유전진단과 함께 포배

기 배아 이식을 시행한 경우를 전향적으로 비교한 
결과, 정상 배아율은 36.8%였으며 착상전 유전진단

을 한 경우에서 이식된 배아의 수는 적었지만 포배

기 배아 이식의 경우와 착상율이나 임신율은 차이

가 없었다. 따라서 염색체 이수성에 대한 착상전 유
전진단은 이식하는 배아의 수가 제한되거나, 다태임

신을 피하기 위해 배아를 선별해야할 경우에서 특히 
유용하다고 보고하였다. 또한 반복적인 태아의 염색

체 이수성이나 고령에서는 염색체 이수성에 대한 착
상전 유전진단이 효과적인 것으로 알려지고 있으

며,31 특히 38세 이상이나 비정상적 염색체 핵형을 
갖는 경우, 3회 이상 체외수정 실패시 착상전 유전

진단으로 착상율을 증가시킬 수 있다고 보고되기도 
하였다.32 또한 고령이 아닌 35세 이전에서도 염색

체 이수성을 가진 임신의 과거력이 있었던 경우에서

는 배아의 염색체 이수성 비율이 37.4%, 반복 착상

실패군에서는 약 27% 정도로 증가된다고 보고된 바 
있어,33 염색체 이수성과 관련되어 습관성 유산이 
예상되거나 고령 등 적절한 환자군을 대상으로 시행

한다면 착상전 유전진단으로 큰 효과를 얻을 수 있
을 것으로 생각된다. 

착상전 유전진단에서는 단일 세포에서 FISH를 이
용하므로 진단하는 염색체가 제한적인데, 일반적으

로 자연유산에서 발견되는 염색체 이수성의 약 70%
는 13, 14, 15, 16, 18, 21, 22, X, Y 등으로 알려지고 

있다. 이들에 대한 착상전 유전진단시 고령이나 습
관성 유산, 반복 착상실패 등의 환자에서 정상 배아

율이 약 42% 정도였으며, 유산율을 일반군에서와 
유사하게 감소시킬 수 있다.34 또한 나이 증가에 따
라 현저히 이수성이 증가되는 염색체는 1, 15, 17, 21, 
22번으로 보고된 바 있어,35 35세 이상에서 9개의 
염색체, 즉 13, 15, 16, 18, 21, 22, X, Y외에 1, 7, 14 
또는 17를 대상으로 착상전 유전진단을 시행하여 
유의하게 착상율을 증가시킬 수 있으며, 이때 수정

란의 개수가 8개 이상이고 반복 착상실패가 아닌 경
우에서 특히 착상율의 향상을 보이며 유산율도 감

소될 수 있어,36 진단 염색체 수를 최대한 증가시키

면 그 효과를 더욱 증대시킬 수 있을 것으로 생각

된다. 그러나 Kahraman 등37은 남성요인으로 ICSI
를 시행하는 경우 착상전 유전진단으로 고령과 반
복 착상실패군에서 유사한 임신율을 얻을 수 있어 
두 군에서 모두 효과적으로 적용될 수 있다고 하

였다. 
한편, 성염색체 모자이시즘에서의 배아 이수성 증

가 위험이 제기되고 있으며, 본 연구에서는 정상 배
아율이 다른 군에 비해 비교적 높게 나타났지만, 착
상전 유전진단시 염색체 이수성이 증가되며 성염색

체뿐 아니라 오히려 상염색체의 이수성도 증가되는 
것으로 알려져 있고,38 클라인펠터 증후군에서 나타

난 비정상적인 배아들은 동시에 여러 염색체에 대
해 이수성을 갖거나 chaotic aneuploidy가 나타나는 
경우가 많다고 보고되었다.39 이외에도 착상전 유전

진단을 통해 수술적 고환내 정자채취술이나 미성숙

난자의 체외성숙시 염색체 이수성이 증가됨을 알 
수 있고, 이전 주기의 정상 배아의 수에 따라 다음 
주기 임신의 가능성을 예측할 수 있는 방법으로서도 
효용성이 제시된 바 있다.40 

결론적으로 염색체 이수성에 대한 착상전 유전진

단은 염색체 이수성에 기인하는 착상실패나 자연유

산을 예방할 수 있는 방법으로서, 염색체 이수성과 
관련되어 불량한 임신예후가 예상되는 적정한 환자

군에서 시행하여 착상율을 증가시키고 자연유산을 
감소시켜 보조생식술의 효율을 높일 수 있다. 특히, 
이수성과 관련된 습관성 유산, 성염색체 모자이시즘 
환자군에서 효용성이 클 것으로 생각된다. 추후 더
욱 포괄적으로 염색체 진단을 할 수 있는 기법을 적
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용하여 더 많은 예에서의 전향적 연구가 필요할 것
으로 사료된다. 
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= 국문초록 =

목  적: 배아의 염색체 이수성은 착상실패나 자연유산과 관련되며 이는 고령이나 부부의 염색

체 이상이 있는 경우 그 위험이 증가되어 습관성 유산이나 반복 착상실패 등 불량한 임신결과

를 초래한다. 염색체 이수성에 대한 착상전 유전진단은 정상 염색체를 갖는 배아를 선별적으로

이식할 수 있으므로 이러한 환자들에서 효과적으로 적용될 수 있다. 이에 염색체 이수성에 대한

착상전 유전진단의 임상적 결과를 알아보고 어떠한 환자군에서 가장 큰 효용성을 얻을 수 있는

지 알아보고자 하였다. 
연구방법: 총 42명의 환자에서 77주기의 염색체 이수성에 대한 착상전 유전진단을 시행하였다. 
환자군을 적응증에 따라 세 군으로 나누어 제 1군은 37세 이상이며 3회 이상 반복 착상실패를

보인 경우 (11예, 평균 나이 42.2세), 제 2군은 3회 이상의 습관성 유산 및 이 중 1회 이상 염색

체 이수성을 보인 경우 (19예, 평균 나이 38.9세), 제 3군은 터너 증후군이나 클라인펠터 증후군,
47,XYY 등 성염색체 이상이나 모자이시즘을 가진 환자였다 (18예, 평균 나이 29.6세). 착상전

유전진단은 제1군과 2군에서는 13, 16, 18, 21, X, Y염색체에 대한 FISH를, 제 3군에서는 X, Y 및
18 또는 17번 염색체에 대한 FISH를 시행하였다. 
결  과: 총 530개의 배아에서 할구 생검이 가능하였고 FISH 진단 효율은 92.3%였다. 정상 배
아의 비율은 각 군에서 32.5±17.5%, 23.0±21.7%, 및 52.6±29.2% (mean ± SD)였으며 제 3군에서

유의하게 높았다 (group II vs. III, p<0.05). 배아 이식은 51주기에서 시행하였으며 이식된 배아의

수는 각각 3.9±1.5, 1.9±1.1 및 3.1±1.4개 (mean ± SD)였다. 임상적 임신율은 각 군에서 0%, 
30.0% 및 20.0%로 제 2군에서 유의하게 높았다 (p<0.05). 전체적인 임신율은 19.6% (10/51)였고

자연유산율은 20% (2/10)였으며 유산된 경우의 염색체는 정상이었다. 쌍태아 1예를 포함하여 총
9명의 정상아가 출생되었으며, 양수검사로 정상 염색체 핵형을 확인하였다. 
결  론: 염색체 이수성에 대한 착상전 유전진단은 염색체 이수성과 관련된 불량한 임신예후가

예상되는 환자에서 유용하게 이용될 수 있으며, 특히 이수성과 관련된 습관성 유산이나 성염색

체 이상에서 효용성이 있으며, 반복 착상실패에서는 착상에 관련되는 다른 원인들의 복합적인

영향으로 큰 효용성이 없는 것으로 생각된다. 

중심단어: 착상전 유전진단, 염색체 이수성, 착상실패, 습관성 유산 


