
[背景]急性骨髄性白血病 (AML) は遺伝子型に基づいて病型
が分類される。RUNX1::RUNX1T1、CBFB::MYH11融合遺伝
子を伴う病型は CBF白血病と呼ばれ、一般的に予後良好群
に属するが、KIT遺伝子の D816変異は予後不良因子として
報告されている。しかし KIT変異の変異 allele burden (AB) 
が低値の症例も報告されており、その場合は一般的な変異

解析法であるダイレクトシーケンシング (Seq) では検出で
きない。そこで droplet digital PCR (ddPCR) 法を用いた KIT 
D816変異の解析を確立し、その性能を評価するとともに、
CBF白血病患者検体を測定することで高感度 KIT変異解析
法を採用する意義を検討した。

[対象]RUNX1::RUNX1T1陽性の 16例、CBFB::MYH11陽性
の 6例。
[方法]患者骨髄血から抽出した DNAを用いて、KIT 
D816を Seqと ddPCRにより解析した。ddPCRでは D816V, 
Y, Hを標的とし、ABを算出した。Multiplex ddPCRは通常
の ddPCRで使用する primerおよび probe試薬を全て混和し
て測定した。また、性能評価のために変異型 plasmidを野

生型 plasmidにより希釈したサンプルを測定し、感度を検
定した。

[結果]Seqでは全 22例中 4例、ddPCRでは 10例で D816変
異を検出した。ABは 0.2%〜47%であり、Seqが陰性であっ
た 6例の ABの最大値は 17.6%であった。Multiplex 
ddPCRでは全ての変異陽性症例においてプロット位置から
変異種が同定できたほか、いずれの変異種においても AB 
が 0.1%以上であれば検出可能であった。CBF白血病 22例
のうち KIT変異陽性の 7例、陰性の 8例を RT-PCRのでモ
ニタリングしたところ、陽性群では 5例、陰性群では 2例
において RT-PCRの定量値の再上昇が認められた。また、
造血幹細胞移植は変異陽性群の 6例、陰性群の 1例でのみ
施行された。

[結語]KIT D816に対するMultiplex ddPCRは高感度かつ簡易
な genotyping法である。本法を用いることで、CBF白血病
に対して迅速かつ確度の高い臨床判断に貢献できる可能性
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