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QF-PCR

Trisomy 21(다운증후군), Trisomy 18(에드워드증후군), Trisomy 13(파타우증후군), Sex Chromosome 

aneuploidy(터너증후군,클라인펠터증후군,XXX,XYY)의 분석이 가능한 QF-PCR 검사는 Multiplex PCR로 해당 

염색체에 대한 STR(Short Tandem Repeat) marker들을 동시에 증폭 후 그 양상을 자동염기서열분석기를 이용해 

분석하는 검사입니다. 

임상적 의의
Trisomy 21
(다운증후군)

21번 염색체 3개 

신장기형, 정신지체 동반

Trisomy 18
(에드워드증후군)

18번 염색체 3개

신장기형, 정신지체 동반

Trisomy 13
(파타우증후군)

13번 염색체 3개 

신장기형, 심한 정신지체 동반

monosomy X
(터너증후군)

성염색체 중 X단일염색체 또는 X부분염색체로 존재

태아의 99.9%가 유산 되며 0.1%만이 생존하여 출생함

XXY
(클라인펠터증후군)

XXY로 X염색체 추가

추가 형성된 X염색체는 고환의 정상적인 기능 억제 및 테스토스테론 분비를 감소시킴

XXX
(초여성증후군)

X염색체 3개 존재

성염색체 이상 질환으로 표현형은 여자임

불임이 있을 수 있으나 대부분 정상적인 사춘기를 지내고 임신이 가능함

XYY
(초남성증후군)

Y염색체 2개 존재

성염색체 이상 질환으로 표현형은 남자임

임상증상은 거의 없음
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QF-PCR(형광 정량법)은 각 염색체마다 (13,18,21,X,Y등) 특이적으로 존재하는 DNA의 반복부위(STR marker-

Short Tandem Repeat)에 형광을 붙여 Multiplex PCR법으로 증폭 시킨 후 DNA 자동염기서열 분석기를 이용하여 

그 양상을 관찰하여 염색체 수적 이상을 분석하는 방법입니다.  FISH검사에 비해 소요시간이 짧고 분석 Probe

수도 많은 장점이 있습니다[표1].
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[표 1] STR marker의 개수

• Chromosome 13번 : 5개 • Chromosome 18번 : 6개
• Chromosome 21번 : 5개

    (단독검사 시 7개)

• Chromosome X,Y : 5개 • QF-PCR 3종 : 16개 • QF-PCR 5종 21개

검사 정보

이원 코드 검사명 검체 검사일정 검사방법 참고치 보험정보

S10901 Trisomy 21 
(QF-PCR)

양수 20mL or 혈액 5mL 
or 융모막 3mL / 실온

•양수 : 월-금/2일
•혈액, 융모막 : 
    월-토/2일

QF-PCR 별지결과지
참조

-

S10902
Trisomy 
13,18,21 

(QF-PCR)

양수 20mL or 혈액 5mL 
or 융모막 3mL / 실온

•양수 : 월-금/2일
•혈액, 융모막 : 
    월-토/2일

QF-PCR 별지결과지
참조

-

S10903
Trisomy 

13,18,21,X,Y 
(QF-PCR)

양수 20mL or 혈액 5mL 
or 융모막 3mL / 실온

•양수 : 월-금/2일
•혈액, 융모막 : 
    월-토/2일

QF-PCR 별지결과지
참조

-

C59013 Chromosome 
analysis (AF) 양수 20mL/실온 월-토/14일 Cell culture 별지결과지

참조
-

<그림 1> QF-PCR의 STR marker


