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최근 유전자 표적 SMN 대체 치료제로 nusinersen 

(스핀라자, 바이오젠), onasemnogene abepar-

vovec (졸겐스마, 노바티스), risdiplam (에브리

스디, 로슈)의 3가지 약제가 국내에서도 허가되어  

사용 중에 있다. 국내에서 2017년 제일 처음 허가된 

스핀라자는 antisense oligonucleotide로 SMN2

의 pre-mRNA을 조절하여 SMN 단백의 발현을  

증가시키는 약제로 국내에서는 1) 5q SMN-1 유

전자의 결손 또는 변이의 유전자적 진단, 2) 만 3세  

이하에 SMA 관련 임상 증상과 징후 발현, 3) 영구

적 인공호흡기를 사용하고 있지 않는 경우의 조건을 

모두 만족하는 경우 급여 대상이 된다. 2020년 허

가된 에브리스디는 소분자 약제로 스핀라자와 유사

하게 SMN2의 splicing을 조절하는 원리로 작용하

는데 아직 국내 급여 기준은 마련되지 않은 상태이

다. 졸겐스마는 가장 최근인 2021년에 허가된 약제

로 앞의 두 약제와는 달리 벡터에 삽입된 SMN1 유

전자를 대체하는 원리로 작용하며, 환자의 SMN2 

복제수가 투여 대상을 선정하는데 기준으로 사용

된다. 졸겐스마는 직접 유전자를 대체하는 방식으

로 평생 1회만 투여하면 되지만 매우 고가인 약제 

항목으로서 국내에서는 요양급여 적용 여부에 대한 

사전승인제도 적용 항목이다. 사전승인제도란 고위

험, 고비용이거나, 대체불가능한 행위 및 약제항목

에 대한 요양급여적용여부를 사전에 심의하는 제도

로서 졸겐스마에 대해 지난 7월 다음과 같이 1) 5q 

SMN1 유전자의 결손 또는 변이의 유전자적 진단, 

2) SMA 1형의 임상적인 진단이 있거나, 증상 발현 

전이라도 SMN2 유전자의 복제수가 2개 이하, 3)

투여시점 기준 생후 9개월 미만 환아와 같은 세부 

인정 기준이 고시된 바 있다. 

SMA 진단을 위한 유전자검사로 과거 유전자검

사의 초기에는 정성적인 PCR-RFLP가 사용되었

으나 SMN1/SMN2 유전자[Multiplex ligation 

dependent probe amplification (MLPA) 검사

가 신의료기술로 고시된 2010년 1월 이후 MLPA

가 통상 검사로 보편화되었다. 이에 따라 국내에서

는 10년 이상 SMA 진단을 위한 MLPA검사 경험이 

축적되었으며, 정도관리협회 및 한국유전자검사평

가원의 외부정도관리 프로그램이 활용되면서 검사

의 질을 확보할 수 있었다. 검사실에서는 MLPA 내

부정도관리를 위하여 Q, D, X, Y-fragment 확인

을 통하여 핵산의 질과 검체 오류를 점검하고, 참조 

소식자비, MLPA 스코어 등의 데이터 체크 등을 기

본적으로 수행하여 MLPA 실험의 공통적인 강건성

을 확보하게 된다.

SMA의 진단에는 SMN1 유전자 분석이 필수 요소이

지만 SMN 표적 치료제 특히 최근 도입된 졸겐스마

의 경우 사전승인 제도의 세부 인정 기준으로 SMN2 

복제수 기준이 포함됨에 따라 SMN1 유전자 뿐 아니

라 SMN2 복제수에 대한 정확한 분석 및 해석을 제

공하는 것이 중요한 고려 사항이 되었다. 이에 따라 

기존에 SMN 분석 공통 사항 이외에 SMN2 분석을 
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그림 2. 조직적합성항원(HLA)의 불일치에 따른 부작용

그림3. HLAaccuTest™의 검사 방법

다수의 대립유전자(allele)가 존재하고, 기존의 HLA-

SBT 검사 target exon 이외에 추가 영역에 대한 분석

을 수행해야만 식별되는 신규 대립유전자형의 빈도가 

증가하고 있습니다. 대립유전자 수가 급격하게 증가하

면서 보다 성공적인 골수 및 조혈모세포이식을 위한 4 

digit 이상의 고해상도 HLA 유전자형별 검사의 중요도

가 높아지고 있습니다. 

[고해상도 조직적합성항원 검사 NGS 패널 HLAac-

cuTest™]

자사가 제공하는 HLAaccuTest™은 국내 식품의약품

안전처 체외진단의료기기 제조허가를 획득한 제품으

로 이식 공여자 또는 수여자의 혈액에서 추출된 DNA

를 차세대염기서열분석법(NGS)으로 조직적합성항원 

중 HLA-A, B, C, DRB1, DQB1 대립유전자를 고해상

도로 식별하여 골수 또는 장기 이식을 위한 조직적합성

검사에 사용하는 체외진단용 패널입니다. 

사람의 혈액에서 추출한 DNA를 대상으로 중합효

소연쇄반응(PCR)을 이용하여 HLA-A, B, C, DRB1, 

DQB1 유전자 영역(Exon 및 intron 영역)을 증폭시

키며, HLAaccuTest™_Library Preparationn Kit와 

HLAaccuTest™_Library Preparation Index Kit는  

증폭된 amplicon을 차세대염기서열분석 장비에서  

분석이 가능한 형태의 DNA 라이브러리를 제작하는데 

사용됩니다.

자사의 HLAaccuTest™는 단순한 스텝으로 구성되어 

있으며, 5종의 HLA 유전자의 주요 exon/intron 지역

을 확인할 수 있습니다. 특히 DRB1, DQB1의 경우 넓은 

지역을 커버하고 있어 판독의 모호성(ambiguity rate)
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을 감소시켰으며, 대립유전자간 균형(allele balance)

을 개선하여 이형접합체(heterozygote)에서 안정적

인 염기서열분석 결과를 얻어 정확도를 향상시켰습니

다. 자사는 제품 개발 과정에서 국내 대형병원과의 협

업을 통해 충분한 임상 테스트를 통한 패널과 분석 파

이프라인의 개발 및 교정을 거쳤고, 한국인 환자에게 

최적의 결과를 도출할 수 있도록 하였습니다. 

[조직적합성항원(HLA) 검사를 위한 분석 소프트웨어 

EasyHLAanalyzer™]

EasyHLAanalyzer™는 자사의 정밀진단용 패널을 사용 

하여 HLA 검사시약으로부터 생산된 NGS 데이터를 생

물정보학 파이프라인을 적용, 자동 분석하고, HLA 유

전자형 판독 및 임상보고서 작성까지 원스톱으로 가능

하도록 구현하였습니다. 

전문가의 분석 시나리오를 바탕으로 소프트웨어가  

설계되었으며, 결과 확인 및 리뷰를 위한 화면 간 이

동을 최소화, 분석 효율성을 향상시킬 수 있도록 소프

트웨어 화면을 구성하였습니다. 사용자는 간단히 분석 

데이터를 서버로 업로드 하는 작업만 수행하면, 서버

에서 자동으로 데이터를 분석하여 사용자에게 분석 결

과를 제공함으로 사용자의 편의성을 한층 높혔습니다. 

또한, Genotype 결과를 리뷰하고 확인함에 있어 대

화형으로 리뷰화면을 구성하여 리뷰어간 리뷰결과의 

승인/변경/거절을 확인하고 추적하는데 용이한 장점

이 있습니다. 

그림4. 대립유전자 균형 내부테스트 결과

그림5. EasyHLAanalyzer™의 단계별 사용 방법
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서론

유전 및 게놈 정보의 이점은 특히 개인 맞춤 진단, 

예후, 위험 평가 및 관리 분야에서 점점 더 인정받

고 있습니다. 유전 의학을 1차 진료에 통합하는 것

은 유전학 서비스에 대한 인식 부족, 언제 그리고 어

떻게 유전으로 의뢰할지 등과 같은 지식의 부족, 일

부 유전자 검사의 임상적 유용성 인식 부족, 유전학

을 임상 실무에 통합할 시간의 부족 등의 여러가지 

장벽으로 인해 어려움을 겪고 있습니다. 또한, 1차 

의료진(primary care providers, PCP)이 유전전문

가(geneticists) 및 유전클리닉에 익숙하지 않고, 이

들 중 다수가 유전전문가에게 직접 의뢰한 적이 없

다고 보고된 바 있습니다.게다가, 유전학 서비스의 

증가하는 수요를 충족시킬 유전전문가가 국제적으

로 부족하여, 대기시간이 길고, 유전 센터가 종종 환

자가 접근하기에는 너무 멀어 서비스 제공의 불평등

이 있습니다. 캐나다 온타리오주에서 긴급하지 않거

나, 산전 유전 검사가 아닌 경우, 유전적 의뢰를 위한 

대기 시간은 1개월에서 2년 사이입니다. 

전자 협진(eConsult)은 1차 의료진과 유전전문가

를 연결하는 무료로 제공되는 온라인 플랫폼입니다. 

본 연구에서는 eConsult가 1차 진료에서 유전학 서

비스 제공을 개선하는 데 효과적인지에 대해 알아보

고자 하였습니다.

방법

eConsult는 1차 의료진 유전전문가가 환자에 대해 

직접 의사소통 할 수 있는 의사소통의 한 형태로, 온

타리오 주의 모든 의료 제공자와 환자가 무료로 이

용할 수 있습니다. 1차 의료진은 보안 웹기반 포털을 

통해 환자 관련 질문을 제출합니다. 케이스는 가능

한 전문가에게 할당됩니다. 전문가는 보안사이트를 

통해 케이스에 엑세스하라는 이메일 알림을 받고, 

답변은 1주일 이내에 제공될 것으로 기대됩니다. 

본 연구에서는 eConsult의 유용성에 관하여 1차 의

료진을 대상으로 한 설문, eConsult 유형 및 적절성

에 대한 유전전문가의 추적 양식(tracking form) 평

가, eConsult에 대한 유전전문가의 인터뷰가 수행

되었습니다.

결과

· �eConsult 서비스를 경험한 1차 의료진의 구성 및 평가

연구 기간 동안 유전학 eConsult를 제출한 205명

의 1차 의료진 중 179명은 의사였고, 나머지 26명은 

간호사였습니다. 18개월의 연구 기간(2019년 1월

~2020년 6월)동안 1차 의료진이 제출한 eConsult는 

305건으로, 89.2%(272건)는 의사가, 10.8%(33

건)은 개업 간호사가 제출하였습니다. 

대부분의 eConsult는 성인환자(257, 84.3%)와 

18세 미만의 환자(48건, 15.7%)에 대한 협진이

었습니다. 약 2/3(207건, 67.9%)의 eConsult는 

일반 유전학에 관한 내용이었고, 나머지 1/3은 (98

건, 32.1%)은 암 유전에 관한 내용이었습니다. 유

전전문가들은 질문에 답하는 데 중앙값으로 10분

(SD=7.3)이 걸렸고, eConsult 당 중앙값 $33.33 

캐나다 달러(SD=24.2)를 받았습니다. 대부분의 

eConsults(265, 86.9%)는 1개의 응답만 필요로 

했으며 추가 정보가 필요하지 않았습니다. 1차 의료 

진이 eConsult를 제출한 후 첫번째 응답을 받은 시간 

의 중앙값은 1.8일(SD=3.5)였습니다. 표 1은 eConsult 

연구 종료 시 시행된 설문조사에서 1차 의료진이 보

고한 환자에 대한 eConsult 결과를 보여줍니다. 

유전학 eConsults의 절반 이상에 대해 1차 의료

진은 “내가 시행할 새로운 조치에 대해 좋은 조언
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을 받았다.”고 응답했습니다(169, 55.4%). 1/3 

이상의 경우 1차 의료진이 “원래 추천을 고려했

었지만, 지금은 필요하지 않다”고 응답했습니다

(110, 36.1%). 5.9%(18)의 경우, “원래는 의뢰

를 고려하지 않았지만, eConsult에서 유전전문가의  

조언에 따라 이제 의뢰를 시작했다.”고 응답했습니다. 

대다수의 1차의료진은 eConsult 응답이 환자에 대

한 지속적인 평가 및 관리에 “중요 또는 매우 중요”

하다고 평가했습니다. 절반 이상의 1차의료진(160, 

52.4%)은 그들이 제출했던 특정 eConsult 질문이 

차후 지속적인 교육 프로그램으로 통합되어야 할 중

요한 임상문제를 다룬다는 것에 “동의 또는 매우동

의” 한다고 응답했습니다.

표 1. eConsult 1차 의료진 연구 종료 설문조사 응답 (N=305)

질문: 다음 중 환자에 대한 eConsult 의 결과를 가장 잘 설명한 것은 무엇입니까?

결과 N %

1. 원래 하려던 조치를 확인할 수  있었다. 106 34.8

2. 내가 실행할 새로운/추가 조치에 대해 좋은 조언을 얻었다. 169 55.4

3. 내가 실행할 수 없는 새로운/추가 조치에 대한 새로운 좋은 조언을 얻었다. 5 1.6

4. 위 항목 모두 해당없음 25 8.2

질문: 이 eConsult의 결과로 다음과 같이 말할 수 있다.

응답 N %

1. 원래 (유전전문가에게) 의뢰를 고려하고 있었지만, 이제 필요하지 않다. 110 36.1

2. 원래 의뢰를 고려하고 있었고, 지금도 필요하다. 89 29.2

3. 원래 의뢰를 고려하지 않았고, 지금도 필요하지 않다. 55 18

4. 원래 의뢰를 고려하지 않았지만, eConsult 결과에 따라 의뢰를 시작하였다. 18 5.9

5. 기타* 33 10.8

eConsult, 전자 협진

*�총 24건의 의견, 14건 재분류, 1차의료진이 의뢰 고려 2건, 환자가 의뢰 거부 2건, 1차의료진이 환자와 논의 1건,  

이미 작성된 의뢰를 할당하는 것을 도움 1건, 이전 권장 사항 업데이트 1건, 다음 단계에 대한 확신 없음 1건, eConsult

가 도움이 되지 않음 1건, 해당 사항 없음 1건.

연구에 참여한 유전전문가의 구성 및 평가

연구 당시 7명의 임상 유전전문가가 참여하였습니다. 표 2는 참여 유전전문가가 답한 eConsult 질문 관련 질

환입니다. 131개의 eConsult 중 84.7%(111건)는 성인에 대한 것이고, 15.3%(20건)은 소아과에 대한 것

이었습니다. 대부분의 eConsult (68건, 51.9%)는 암에 관한 질문이었고, 그 중 절반 이상이 유방암/난소암

에 관한 질문이었습니다. eConsult 의 48.1%(63건)에서 유전전문가는 가정의가 제기한 질문에 대한 답을 

알것으로 예상한다는 물음에 “동의하지 않음/강하게 동의하지 않음”으로 응답했습니다.
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표 2. 참여 유전학자가 작성한 eConsult 질문의 질환 범주 (N=131)

범주 N %

암 68 21.9

유방암/난소암 38 29

증후군 11 8.4

인종 7 5.3

유전자 검사 및 기술 6 4.6

결합조직질환 6 4.6

정신건강 5 3.8

심혈관질환 3 2.3

선천 기형 2 1.5

약물 유전체학 2 1.5

대사장애 2 1.5

소비자 직접 유전자 검사 2 1.5

혈색소침착증 0 0

기타 20 15.3

eConsult, 전자 협진

3명의 응답자가 하나 이상의 질환을 선택

유전전문가와의 인터뷰 결과

¶ �일반적으로 참여 유전전문가들은 eConsult 서비스를 긍정적으로 보았습니다. 회신받은 의료진의 만족도

가 높다고 설명했습니다.

¶ �유전전문가들은 eConsult를 사용하면 접근성을 높이고 효율성을 개선함으로써 유전학 서비스 제공에 도

움이 될 수 있는 여러가지 방법을 설명했습니다. 그들은 eConsult가 유전학 전문가의 부재로 발생할 수 있

는 유전학 상담에 대한 접근의 일부 불평등을 잠재적으로 줄일 수 있다고 설명했습니다.

“환자가 유전학 클리닉에 가는 것이 매우 어려운 도시가 많이 있습니다. 유전전문가가 어디에 있는지도 모르는 의사

도 있을 수 있습니다.”

¶ �유전전문가들은 의뢰가 부적절한지 조기에 판단하고 의뢰 대기 시간을 잠재적으로 줄이고 효율성을높일 

수 있음을 언급했습니다. 

“환자가 2년 동안 기다리게 하여 다른 곳으로 의뢰하는 것이 더 나았다거나, 실제로 진료를 받을 필요가 없다는 사실

을 알게 하는것보다, 자원과 긴 대기 시간의 측면에서 엄청난 압박을 받고 있음을 감안할 때, eConsult 사용은 효과

적입니다”
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“유전 클리닉에 의뢰가 필요한 몇 명이 있었지만, 그 외 다른 사람들은 의뢰를 거부할 환자들이었습니다. 오래 기다려 

의뢰 거부 응답을 받지 않고, 이메일을 통해 간단히 답변을 받을 수 있었습니다.”

“우리는 원래는 의뢰되지 않았을, 하지만, eConsult 회신을 통해 정말로 의뢰되어야 할 환자를 알릴 수 있었습니다”

¶ �일부 참가자는 유전학 상담을 기다리는 동안 또는 상담 대신 1차 의료진이 조사를 수행하도록 제안함으로

써 eConsult 가 효율성을 향상시킬 수 있음을 지적했습니다.

“필요한 의뢰의 경우에도 전문가가 대기시간을 활용하기 위해 사전에 필요한 조사를 권장할 수 있다는 점에서 다른 

역할을 한다고 생각합니다”

¶ �또한, 참여 유전전문가들은 eConsult가 교육적 가치가 있다고 말했습니다.

“질문을 하는 의사를 위한 학습에 적합하고, 누군가는 질문에 답하는 방법을 알아내야 할 때 잠재적으로 저에게도 도

움이 되는 교육 도구로서의 가치가 있다고 생각합니다. 그리고 나는 이를 통해 그들이 언제 유전상담을 의뢰할지를 더 

잘 알게되는 것을 의미한다고 생각합니다.”

¶ �참가자들은 eConsult를 위한 보안 플랫폼에 감사하며, 보다 비공식적인 이메일이나 복도상담과 달리 시간

에 대한 보상을 받았다고 말했습니다.

¶ �전문가들은 1차 의료진의 지식부족에 대한 약간의 좌절감을 표현했습니다. “많은 질문이…실제로 제가 받

는 질문에 놀랐습니다. 왜냐하면 가정의가 알았어야 하는 질문이거나 알아낼 수 있었어야..” 그들은 흔한 

eConsult 질문에 대한 평생 교육 행사를 계획할 것을 제안했습니다. 추가적으로, 서비스에 대한 인지가 향

상된다면, 반복 질문을 줄이고, 더 복잡한 질문들을 다루게 될 것입니다.

¶ �참가자들은 eConsult가 잘 실행되었지만, 분류 및 대기 시간에 영향을 미치기에는 제한적이라고 말했습니다. 

eConsult 조언이 제공된 가족력의 정확성, 대기 명단에 효과를 주기 위해 답해야 할 eConsult의 양 조절 

또는 할당 작업을 누가 수행할지 등에 대한 우려가 있었습니다.
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논의

이 연구는 eConsult가 1차 의료진이 임상적으로 유용

하고 중요하게는 임상 유전전문가가 수용할 수 있는 

유전적 질문에 대한 시기적절하고 효율적인 답변을 

제공한다는 것을 보여주었습니다. eConsult의 결과, 

절반 이상의 사례에서 1차 의료진이 해당 환자에 대

한 새로운 조치를 시행할 계획이었고 절반 이상의 사

례에서 원래 계획했던 의뢰는 이제 필요하지 않은 것

으로 확인되었습니다. 이는 이전에 보고된 다양한 전

문분야에 대한 eConsult 서비스 및 유전학 eConsult 

의 파일럿 프로젝트의 성과와 유사합니다. 이 연구는 

참여 유전전문가의 관점을 추가하여 eConsult가 더 

멀리 떨어져 있거나 제대로 서비스를 받지 못하는 지

역의 1차 의료진 및 환자를 위한 유전학 상담에 대한 

접근성을 높이고 접근의 형평성을 달성하고 잠재적

으로 효율성을 높이고 대기 시간을 줄일 수 있는 가능

성을 제공하는 것을 보여줍니다.

이 연구는 1차 의료진의 유전적 교육 요구에 대한  

새로운 통찰을 제공합니다. eConsult의 약 20%에

서 참여 유전전문가들은 1차 의료진이 제기된 질문에 

대한 답을 알고 있을 거라고 예상했으며, 인터뷰에서 

이에 대해 약간의 좌절감을 표현했습니다. 1차 의료

진의 유전자 검사 및 의뢰 지침을 포함한 유전에 관한 

지식의 부족이 널리 보고되어 왔습니다. eConsult의 

질문을 통해 나타난 지식 격차를 기반으로 한 지속적

인 교육은 1차 의료진의 관심을 끌 가능성이 높으며  

 

시간이 지남에 따라 eConsult의 특성을 변경하여 복

잡성을 증가시킬 수 있습니다. 

현재는 1차 의료진이 혈색소침착증에 대한 유전자 검

사를 주문하고, 전반적 발달지연 및 지적장애가 있는 

아동조사를 위한 1차 유전자 검사(염색체 마이크로

어레이 분석 및 취약 X 증후군 검사 등)를 지시하고 있

습니다. 과거에는 이러한 검사가 유전전문가와 상의

하거나 유전전문가에 의해 지시되었을 것입니다. 이

러한 현황에 따라 일부에서는 1차 의료진이 일부 조

건에 대한 유전상담 및 검사를 제공해야 한다고 말합

니다. 참여 유전전문가가 설명한대로 eConsult를 통

해 유전전문가는 유전상담 전에 시행할 평가에 대해 

1차 의료진에 조언하고 교육함으로써 효율성을 높이

거나 양성 검사 결과 또는 특정 기준이 충족되는 경우

에만 의뢰가 필요한 적절한 검사를 알려줄 수 있습니

다. 이를 위해서는, 1차 의료진이 유전자 검사를 주문

하고 결과를 해석하고 전달하는 데 적절한 지침이 필

요합니다. 

결론

eConsult는 적시에 유전학 조언을 받을 수 있고, 불

필요한 환자 의뢰를 피하기 위한 잠재적인 솔루션을 

제공하지만, 접근도 및 대기 시간에 더 큰 영향을 미

치려면 1차 의료진 및 유전전문가의 진료에 체계적 

통합이 필요합니다.
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이에 본 연구진들은 우선 임상에서 활용도가 높은 

유전성 암 관련 NGS 유전자패널검사 결과의 설명과  

결과보고서에 대한 권고안을 제안하고자 하였습니

다. 이 지침 및 권고안은 미국유전상담학회(National 

Society of Genetic Counselors, NSGC), 미국종합

암네트웨크(National Comprehensive Cancer 

Network, NCCN), 미국의학유전학회(American 

College of Medical Genetics and Genomics, 

ACMG), 미국분자병리학회(Association for Mo-

lecular Pathology, AMP), 미국병리학회(College 

of American Pathologists, CAP), 미국식품의약

국(Food and Drug Administration, FDA), 유럽임

상유전과학회(Association for Clinical Genomic 

Science, ACGS), EuroGentest, 북유럽임상유전

체학회(Nordic Alliance for Clinical Genomics), 

경제협력개발기구(Organization for Economic 

Cooperation and Development, OECD)의 관련 

지침 및 권고안들을 참고하여 국내 실정에 맞게 조정 

하였습니다. 

우선 유전성 암 관련 NGS 유전자패널 검사 결과에 대

한 설명 권고안은 유전성 암 유전자검사에 대한 것이

므로 암 조직을 이용한 유전자검사에는 해당되지 않음 

을 유의하여 다음의 주제들을 중심으로 정리하였습

니다; 검사의 목적 상기, 유전자에 관한 정보, 결과

에 대한 설명, 검사의 기술적 부분, 경제적 측면, 정신  

사회적 측면, 비밀 유지, 결과의 활용, 가족 검사, 미성

년자에 대한 검사, 상담 내용의 기록. 결과의 활용에 대

해서는 유전성 유방/난소암 증후군 유전자(BRCA1, 

BRCA2), 리-프라우메니 증후군 유전자(TP53), 린

치 증후군 유전자들(MLH1, MSH2, MSH6, PMS2, 

EPCAM), 폰 히펠-린다우 증후군 유전자(VHL)에서 

병원성 변이가 확인된 보인자에 대한 진료 지침을 정

리해 보았습니다.

다음으로 유전성 암 관련 NGS 유전자패널 검사 결과 

보고서에 대한 권고안은 다음의 주제들을 중심으로  

정리하였습니다; 명확성, 결과 보고서 요약 페이지, 

그 외 보고서 구성 내용, 변이 명명법, 변이 분류,  

미분류 변이, 상염색체 열성 질환, 검사 목적과 상관없

이 우연히 발견된 이차적 결과(Secondary findings), 

검사의 질 관리 측정 항목 보고, 검사의 제한 사항,  

관련 가이드라인 준수, 가족검사 보고서, 익명성,  

재분석. 또한 병원성 변이 및 미분류 변이가 발견된  

경우, 상염색체 열성 질환 관련 유전자에서 하나의  

병원성 변이만이 이형접합체로 발견 및 우연히 발견

된 이차적 결과가 검출된 경우, 재분석 경우의 유전

성 암 관련 NGS 유전자패널검사 결과보고서 양식을  

제시해보았습니다. 이 결과 보고서 권고안은 어디까

지나 권고안으로 개별 기관의 특성 및 다양한 의료  

현장의 실정을 반영하여 일부 변형 또는 보완하여  

적용할 수 있다는 점을 유념해야 합니다.

본 연구진은 이 권고안을 통한 유전성 암 관련 NGS 유

전자패널검사 결과의 설명과 결과보고서의 표준화가 

각 검사실, 임상 의사, 환자 간의 원활한 소통에 기여 

하고 유전 상담의 질을 높여 결과적으로 보다 나은  

환자 진료에 도움을 줄 수 있을 것으로 기대합니다. 



항    목 제    목 세부인정사항 비 고

누658 핵산증폭
누659 핵산교잡
누660 염기서열
분석- 유전자형

그룹 3

인유두종 
바이러스 검사 

(Human 
Papilloma Virus, 

HPV검사)의 
급여기준

1. �인유두종 바이러스(Human Papilloma Virus, HPV) 
검사의 적응증은 다음과 같이 하며, 동 기준 이외에 시행한  
경우에는 비급여토록함.

- 다    음 - 
  

가. �자궁질세포병리검사상 미확정 비정형 편평세포(ASC-
US) 이상의 변화된 소견이 있는 경우

나. 조직검사상 구인두암 또는 구인두전구암이 확인된 경우
다. 상기 가. 또는 나. 이후 추적검사가 필요한 경우
 
2. 산정방법 
위 1항에 의한 적응증에 해당하는 경우 검사방법에 따른 
다음 검사항목 중 1가지 검사만 인정함.   다만, 중합효소연쇄
반응법(PCR)에 의한 HPV 검사인 누658가, 누658나, 
누658바 검사는 여러 HPV type을 실시하더라도 소정점수
의 200%까지만 산정함.

- 다    음 -
가. 누658가 핵산증폭-정성그룹1-인유두종바이러스 
나. 누658나 핵산증폭-정성그룹2-인유두종바이러스 
다. 누658바 핵산증폭-유전자형그룹1-인유두종바이러스 
라. 누659나 핵산교잡-유전자형그룹1-인유두종바이러스 
마. 누660나 염기서열분석-유전자형그룹3-인유두종바이러스
 
3. �위 1항에 의한 적응증에 해당하더라도, 2항의 마. 누660나 

염기서열분석-유전자형그룹3-인유두종바이러스의 경우는
「선별급여 지정 및 실시 등에 관한 기준」에 따라 본인부
담률을 90%로 적용함. 
 ※ �ASCUS : Atypical Squamous Cell of Undeter-

mined Significance

행위 제2장 검사료 
[별표 1] 누660 염기
서열분석 가. 약제내
성그룹 2란 다음에 
나. 유전자형그룹 
3란을 다음과 같이 
신설한다.

고  시

보건복지부 고시 제
2022 - 94호

(2022년 4월 20일부
터 시행)

최신 보험정보

18 최신 보험정보

최신 보험정보
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2022 AACC Annual Scientific 
Meeting & Clinical Lab Expo 참석 후기

2022년 7월 24일부터 28일까지 미국 시카고에서 열린 AACC Annual Scientific Meeting & 

Clinical Lab Expo에 참석하였다. 전 세계 체외 진단 의료기기 업체와 전문가들이 모이는 자리여서 

내 전공 분야뿐 아니라 다른 분야 관련 폭넓은 지식을 습득한 좋은 기회였다. 

끝이 보이지 않는 코로나 시대에 걱정 반, 기대 반으로 시카고행 항공권을 구입하고 출국일을 손꼽아 

기다렸다. 이번이 AACC에 두 번째 참석이다. AACC는 미국 임상화학회에서 주관하는 학회이지만, 

진단검사의학 전반에 걸쳐 다양한 주제로 강의가 구성되어 있다.

이혜영
가톨릭관동대학교 국제성모병원 진단검사의학과 조교수 
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임상화학(General Clinical Chemistry), 질량분석법(Mass Spectrometry), 현장검사(Point-of-

Care Testing), 독성학 및 치료약물모니터링(Toxicology and Therapeutic Drug Monitoring), 

진단면역학(Clinical & Diagnostic Immunology)을 주제로 하는 강의가 있고, 혈액학 및 응고

(Hematology and Coagulation), 미생물학과 전염병(Microbiology and Infectious Diseases), 

분자병리(Molecular Pathology), 정밀의학(Precision Medicine), 데이터 분석(Data Analytics 

and Informatics)에 대한 강의도 구성되어 있다. 그 외에 진단검사의학과 전문의에게 유용한 검

사실 운영(Laboratory Management), 검사실 책임과 환자 안전(Laboratory Stewardship and 

Patient Safety) 등 검사실 운영에 필요한 강의를 다루고 있어 유익한 학회라고 생각한다. 

전시업체를 구경하는 게 학회를 찾는 주목적이라고 할 만큼 엄청나게 많은 의료기기 회사의 제품

들이 전시되어 있었다. 올해도 약 800개의 전시 부스가 준비되어 있었다. 특히 현장검사(POCT, 

point-of-care test) 기기가 많이 전시되었던 것 같다. 그리고 국내 제품이 많이 전시하고 있어서 

매우 놀랐다. 한국보건산업진흥원에서도 국내 회사를 홍보하는 전시 부스를 마련하고 AACC에 

참석한 회사와 제품을 소개하는 책자를 나눠주고 있었다. 국내 체외진단의료기기의 위상이 매우 

높아졌음을 느끼고 뿌듯했다. 
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겠다. 학회장 주변과 호텔 근처에서 맛있는 음식과 

와인을 즐길 수 있어서 더 행복했던 것 같다. 

이번 AACC에서 해외 참석자들을 위해 학회장에서 

무료로 COVID-19 검사를 제공해 주었다. 현장에서 

스스로 검체를 채취해서 전달하면 바로 옆 차량에서 

RT-PCR 검사를 진행하고 30분 만에 결과지를 이메일

로 보내주었는데, 그 신속함에 감탄하였다.  

마지막으로 일주일 동안 함께하며 풍성한 경험을 만들

어 준 일행에게 감사하다고 전하고 싶다. 내년 AACC

는 애너하임에서 열린다고 하는데 기대가 된다.  
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