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Gray platelet syndrome (GPS)는 혈소판 감소증과 Wright-

Giemsa 염색에서 회색혈소판이 특징적으로 관찰되는 일차성 지

혈장애의 일종으로 대개 상염색체 우성으로 유전되지만 일부는

다른 유전양상을 보인다고 알려져 있다. 혈소판의 과립의 부족

이나 결핍으로 인해 정상 혈소판에 있는 자주색과립이 없기 때문

에 GPS 환자의 말초혈액도말에서는 회색 또는 연청색의 혈소판

이 주로 관찰되는 것으로 국내에서는 송 등[1]이 1예를 보고한

바 있다. 저자들은 출혈성향을 주소로 내원한 31세 여자 환자에서

GPS를 경험하였으며 이의 진단시 ADVIA 120 (Bayer Diag-

nostics, NY, USA)의 혈소판 지수들(MPC, MPV, PCDW)이

유용하였기에 보고하는 바이다.

증 례

환자 : 31세 여자

주 소 : 내원 2개월 전부터 쉽게 멍이 생기고 잦은 점상출혈을

경험.

현병력 : 평소 건강하게 지냈으나 2개월 전부터 특별한 외상없

이 상완부에 멍이 심하게 들어 본원 종양혈액내과 외래에 내원하

였다. 

과거력 : 특이 사항 없음.

가족력 : 특이 사항 없음.

이학적소견 : 병색없이 건강해 보였으며 간비종대 없었고 상완

부에 점상출혈과 멍이 생기는 것 외에는 다른 특이소견은 관찰되

지 않았다. 

검사소견 : 백혈구 4,580/ L, 혈색소 12.6 g/dL, 혈소판 96,000/

L로 중등도의 혈소판 감소증을 보였고, mean platelet volume

(MPV)는 13.0 fL (참고치 6.0-9.5), platelet component distri-

bution width (PCDW)는 7.3 g/dL (참고치 4.1-6.7)로 증가하

였고 mean platelet component (MPC)는 22.5 g/dL (참고치

25.5-29.5)로 감소되었다. 말초혈액도말에서 적혈구와 백혈구의

형태는 정상이었으나, 혈소판은 정상 혈소판에 비해 크기가 크고,
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Gray platelet syndrome (GPS) is one of primary hemostatic disorders with characteristics of mod-
erate bleeding tendency, thrombocytopenia, gray platelet on Wright-Giemsa stained smear and
absence of platelet -granule. It is known to be mostly inherited by autosomal dominance but not all.
We report a case of gray platelet syndrome diagnosed in a woman with bleeding tendency such
as easy bruise and evaluate clinical usefulness of mean platelet component (MPC), mean platelet
volume (MPV) and platelet component distribution width (PCDW) using ADVIA 120 (Bayer Diagnos-
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자주색의 과립을 거의 가지고 있지 않은 회색 혈소판이 다수 관찰

되었다(Fig. 1). PT, aPTT, bleeding time (Duke법), 일반생화

학 검사 및 뇨 검사들은 정상이었다. 이외에도 혈장내 fibrinogen,

vWF 항원, ristocetin cofactor의 양도 정상이었다. 혈소판 응집

능 검사에서 ristocetin (1.5 mg/mL)과 collagen (0.19 mg/mL)

에는 정상 반응을 보였고, ADP (20 M)에는 1차 응집 반응만

보이고 2차 응집 반응은 없었으며, epinephrine (100 M)에는

응집 반응이 거의 없었다. 전자현미경 검사에서는 환자 혈소판의

과립 수가 정상혈소판에 비해 현저하게 감소되어 있었다(Fig. 2).

골수검사 결과 70%의 세포충실도를 보였고 이상소견은 관찰되지

않았다. 유세포분석기로 측정한 혈소판 표지자 검사상 CD62P는

비활성 상태에서 6% (대조군 2±2), 10 M thrombin receptor

agonist peptide (TRAP) 및 20 M ADP 처리 후 활성 상태

에서 각각 65% (대조군 88±7), 17% (대조군 63±13)이었다.

환자의 아들, 딸, 언니, 조카에서 시행한 혈액검사 및 말초혈액도

말검사 소견상 혈소판 수, MPV, MPC, PCDW와 혈소판 모양

은 모두 정상이었다.

고 찰

혈소판의 -과립은 platelet factor 4 (PF4), -thromboglob-
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Fig. 1. Hematological findings of the GPS patient. (A) Peripheral blood platelets showing their large size and absence of normal cytoplas-
mic color (arrows) (×1,000). (B) Scattergram of normal platelets using ADVIA 120. (C) Scattergram of platelets in GPS showing larger
size and lower granularity than normal platelets.
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Fig. 2. Transmission electron microscopy images of platelets from normal (A) and GPS patient (B) with marked deficiency of -granule
(×14,400). 
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ulin, fibrinogen, von Willebrand factor (vWF), fibronectin,

platelet-derived growth factor (PDGF), thrombospondin, P-

selectin (CD62) 및 세포내로 이입된 혈장단백인 albumin과 im-

munoglobulin 등을 함유하고 있어 혈전 형성과 상처 치유에 주요

한 역할을 한다. GPS는 -과립의 부족에 의한 질환으로 그 발현

기원이 다양하여 환자에 따라 상염색체 우성의 경우[2]도 있고

상염색체 열성의 경우[3]도 있을 뿐만 아니라 산발적으로 생기는

경우도 있다[4-6]. 본 증례의 환자는 31세의 여성으로 평소 건강

하게 지내다가 내원 2달 전부터 잦은 멍과 점상출혈이 있었고 가

족력 검사에서 모두 정상이었으므로 산발적인 발현으로 생각된다.

GPS는 발현기원뿐 아니라 검사소견도 다양한 양상을 보이는데

혈소판 수는 정상부터 심한 감소까지[7] 보이고, 골수검사 결과도

정상에서부터 골수외 조혈을 동반한 심한 골수섬유증을 보이는 경

우까지 다양하다[3]. 혈소판 응집능 검사도 다양하여, 정상이거나

[8] ADP와 epinephrine 촉진반응에서는 2차 곡선이 나타나지

않고 저용량의 collagen 촉진반응에서는 반응이 전반적으로 감소

되거나[9] thrombin에 대해서만 응집능이 감소되는 경우[10] 등

이 있다. 송 등[1]이 보고한 예에서는 ADP, collagen에 대해서는

2차 곡선의 부재, epinephrine에는 정상반응, ristocetin에는 경미

한 감소 반응을 보였다. 본 증례에서는 epinephrine에는 미약한

반응, ADP에는 2차 곡선의 부재, collagen과 ristocetin에는 정상

반응을 나타냈다. 20 M의 ADP는 weak agonist로 혈소판막

GPⅡb/Ⅲa의 구조적인 변형을 유발하여 fibrinogen이나 vWF와

결합하여 응집을 유도하는데, 1차 반응곡선은 외인성 ADP에 의

한 응집반응을 나타내고 2차 반응곡선은 혈소판내 과립에서 유

리되는 ADP에 의한 응집반응을 나타내는 것으로 2차 반응곡선이

없는 것으로 보아 ADP, fibrinogen과 vWF 등을 가진 과립이

부족함을 알 수 있었다. 이는 본 환자의 혈소판을 인위적으로 활성

화시켰을 때 과립 내막에 있던 CD62P의 표현이 대조군에 비해

감소되어 있는 것으로도 확인할 수 있었다. 본 증례에서 혈장내

fibrinogen, vWF 항원, ristocetin cofactor는 정상이었는데 이는

GPS의 다른 증례[1, 3, 6]에서도 관찰되는 소견으로 거대핵세포

로부터 혈소판이 생성되는 과정에서 이러한 성분들이 과립내로

유입되는 단계에 결함이 생겨[6, 11, 12] GPS가 발현된다는 것

을 반증한다. 또한 과립내로 들어가지 못한 성분들은 골수로

흘러들어 PDGF와 PF4 등에 인해 골수섬유증이 생길 수 있는데

[3, 12] 본 증례에서는 골수에 골수섬유증이 없었던 것으로 보아

이러한 성분들의 골수내 유입은 심하지 않은 것으로 사료된다. 위

와 같이 다양한 검사소견을 보이는 GPS의 진단을 위해서는 일반

혈액검사, 말초혈액도말검사 및 초미세구조의 관찰을 위한 전자현

미경 검사가 필요하다. 특히 일반혈액검사는 피검자와 검사자 모

두에게 간단하고 경제적이며 편리한 방법으로 이를 통해 GPS에

상응하는 정보를 얻을 수 있다면 신속한 가진단을 할 수 있어 불

필요한 검사를 줄일 수 있다. 

Modified two-angle laser light scattering flow-cytometry

방식의 자동장비인 ADVIA 120 (Bayer Corporation, Tarrytown,

NY, USA)는 side scatter와 forward scatter를 측정하여 혈소판

의 과립도와 부피를 측정할 수 있다[13, 14]. 이 중 MPC는 refrac-

tive index를 측정하는 것으로 혈소판 내부 초미세구조의 기능이

상을 선별할 수 있는 지수이다[13-15]. 또한 혈소판의 활성화로

과립내 성분들이 유리되면 MPC는 감소하고 이는 혈소판 활성시

증가하는 CD62P의 발현정도와 역상관 관계이므로[14], MPC를

이용하면 혈소판의 성분과 기능 상태를 추측할 수 있다. 특히 혈

소판 감소증이 있는 환자에서 MPC의 감소는 혈소판 내 과립생산

의 저하를 의미하거나 부분적으로 과립 내 성분들이 유출되는 것

을 의미한다[13].

저자들은 본 증례의 GPS 환자로부터 6개월 동안 7회 측정한

혈소판 지수들(MPC, MPV, PCDW)의 진단적 유용성을 검토하

고자 정상군 28명, 재생불량성빈혈 환자군(Aplasic Anemia, AA)

22명, 특발성혈소판감소증(Idiopathic Thrombocytopenic Purpu-

ra, ITP) 34명의 혈소판 지수들과 비교하였다. 환자의 MPC는

22.1-23.1 (median 22.5) g/dL으로 정상군(22.1-28.9, 27.8)과 차

이가 있었고 혈소판 감소증을 보이는 다른 질환군 즉, AA 환자군

의 MPC (20.0-25.7, 23.4) 및 ITP 환자군의 MPC (18.5-28.0,

25.1)와 비교시에도 유의하게 감소된 값을 보여(Fig. 3) 혈소판

내 과립성분의 결함과 MPC의 감소가 밀접한 연관이 있음을 알

Fig. 3. Boxplots of MPC, MPV and PCDW showing significant difference between GPS case and normal, AA and ITP cases. P-values stem
from the Mann-Whitney test. *P<0.05.
Abbreviations: GPS, gray platelet syndrome; ITP, idiopathic thrombocytopenic purpura; AA, aplastic anemia. 
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수 있었다[16]. 또한 two-angle light-scatter를 이용하여 MPV

를 측정하는 경우 single-angle light-scatter 법이나 impedance

법으로 측정하는 경우보다 혈소판과 유사한 크기를 가진 단편에

의한 간섭을 배제할 수 있고 부피가 큰 혈소판도 누락되지 않아

상대적으로 혈소판만의 부피를 잘 반영한다[13, 14]. 본 증례에서

측정한 MPV은 10.6-13.1 (11.9) fL로 정상군(6.7-13.1, 7.6), AA

환자군(6.3-13.1, 8.9), ITP (6.1-14.3, 8.1) 환자군에 비해 높은

값을 보였다(Fig. 3). Platelet component distribution width

(PCDW)는 MPC의 표준편차로 저장혈소판에서 과립병변을 반

영하는 표지자[15]이다. 본 증례에서 관찰된 PCDW값은 6.5-8.0

(7.3) g/dL로 정상군(4.6-8.0, 5.6), ITP (4.7-8.7, 6.3) 환자군

보다 증가된 소견을 보였고 AA 환자군(5.4-8.2, 6.9)과는 유의한

차이가 없었다(Fig. 3).

이상의 결과를 종합하여 볼 때 채혈 후 30분 이내에 시행한 일

반혈액검사결과에서 MPC가 23.1 g/dL 이하, MPV가 10.6 fL

이상 그리고 PCDW가 6.5 g/dL 이상이면 GPS를 의심할 수 있

을 것으로 생각된다. 또한 이 기준은 본 증례의 반복 검사결과를

토대로 한 잠정적인 기준으로 한계가 있으므로, 추후 다른 GPS

환자의 자료를 통합하여 혈소판 지수들의 진단적 유용성을 평가

할 수 있을 것으로 사료된다. 

요 약

GPS는 일차지혈과정에 장애가 있는 질환으로 경도에서 중등도

의 출혈성향, 혈소판 감소증, Wright-Giemsa 염색한 말초혈액도

말검사에서 회색 혈소판 및 혈소판 과립의 결핍을 특징으로 하

고 다양한 유전양상을 보인다. 저자들은 출혈성향을 주소로 내원

한 31세 여자 환자를 GPS로 진단하였고 그 과정에서 MPC, MPV

및 PCDW의 진단적 유용성을 경험하였기에 보고하고자 한다. 
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