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대규모 단일세포전사체 데이터 활용법: 심장아틀라스를 중심으로

Application of a large-scale single cell 
transcriptomics data: Focusing on the cardiac atlas

김 준 일
숭실대학교 의생명시스템학부

서론

단일세포에서 RNA의 정량을 측정하는 첫 번째 논문이 2009년에 나온 이후로 단일세포전사체 기술은 빠르게 

생물학의 표준 분석 방법 중의 하나가 되었다. 지난 십여 년 동안 연구자들은 여러 생명체의 정상적인 장기와 질

환 장기에서 대규모 단일세포전사체 데이터를 축적해왔고 이를 바탕으로 세포의 구성과 유전자 조절 그리고 세

포 간 상호작용에 대한 많은 사실들을 알게 되었다. 또한 여러 실험실에서 생산한 단일세포전사체 데이터를 통

합적으로 분석하여 하나의 데이터 세트로는 알 수 없었던 집단 수준(population level)에서의 유전자 발현 분석

을 통한 분자적인 기전에 대해서 알 수 있게 되었다. 본 기고문에서는 저자의 연구팀에서 수행한 공공데이터베

이스에서 수집한 심장샘플에서 얻은 대규모 단일세포전사체 아틀라스를 중심으로 데이터의 활용 방법에 대해

서 소개하고자 한다.
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본론

1) 대규모 단일세포전사체 데이터의 통합분석

전 세계 여러 연구자들이 공공데이터베이스에 올려놓은 단일세포전사체 데이터를 활용하기 위한 첫 번째 단계

는 데이터의 통합과 배치 효과 제거이다. 이 단계에서 가장 먼저 생각해 봐야 하는 것은 전사체 데이터에 포함

된 성분들이 어떤 것이 있으며 어떤 성분들을 기준으로 데이터를 묶어줄 것인가 하는 문제이다. 전사체 데이터

는 1) 세포유형을 나타내는 마커유전자, 2) 질병 등 외부 환경에 따라서 발현이 변하는 유전자, 3) 샘플이나 시

퀀싱 기술에 따라 달라지는 유전자의 발현 패턴 등으로 성분을 나눌 수 있다. 이 성분들 중에서 3) 샘플이나 시퀀

싱 기술에 따라 달라지는 유전자의 발현 패턴은 배치효과로써 제거해야 할 대상이고 2) 질병 등 외부 환경에 따

라서 발현이 변하는 유전자는 우리의 주 관심 대상이지만 분석의 편의를 위해서 해당 유전자들의 발현 패턴은 1

차적으로 제거해주는데 이 부분은 배치효과 제거라고 부르지 않고 데이터 통합이라고 부를 수 있다. 이렇게 두 

가지 성분이 제거되면 남는 것은 1) 세포유형을 나타내는 마커유전자인데 해당 유전자들의 발현 패턴에 따라서 

먼저 세포유형들을 성공적으로 나눌 수 있다면 데이터 통합 및 배치효과 제거가 성공적으로 마무리된 것이고 각

각의 세포유형에 대해서 우리의 주 관심 대상인 2) 질병 등 외부 환경에 따라서 발현이 변하는 유전자들을 찾을 

수 있게 된다. 저자의 연구팀은 심장샘플에서 얻은 2,598,232 개의 세포로 구성된 데이터(이하 심장아틀라스)

를 통합하여 14 개의 주요 세포유형(adipocyte, cardiomyocyte, endothelial cell, epicardial cell, fibroblast, 

lymphatic endothelial cell, B cell, NK/T cell, mast cell, myeloid cell, neuronal cell, pericyte, red blood 

cell, smooth muscle cell)으로 묶을 수 있었고 각 주요 세포유형은 다시 재분석을 통해서 하위유형으로 묶을 

수 있었다.

2) 세포궤적분석

앞서 설명한 데이터 통합과정이 성공적으로 완료된다면 같은 세포유형에 속한 세포들을 많이 모을 수 있고 같

은 유형의 세포이지만 다양한 발현 패턴을 보이는 세포들을 다시 분류할 수 있을 것이다. 여기에서 분석방법은 

두 가지로 나뉘어진다. 첫번째는 세포의 하위유형을 묶어보고 하위유형과 질환 등 외부 환경이 어떤 관련이 있

는지 분석해보는 것이다. 심장아틀라스에서 심근세포(cardiomyocyte)의 경우 14가지 하위유형으로 나눌 수 

있었고 이 중에는 스트레스와 관련된 유전자 그룹이나 근육수축과 관련된 유전자 그룹이 강화된 세포하위유형

이 특히 심부전과 관련이 있다는 것을 발견하였다. 두번째는 세포를 구분하여 묶기보다는 연속적으로 변하는 

스펙트럼 상에 펼쳐놓는 방법으로 가짜시간분석(pseudotime analysis) 또는 세포궤적분석(cellular trajectory 

analysis)라고 한다. 이 분석을 위해서는 중요한 가정이 들어가는데 바로 통계물리학에서 얘기하는 에르고딕 가

정(ergodic assumption)이다. 우리는 하나의 샘플에서 여러 개의 세포를 얻었지만 그 여러 개의 세포가 마치 

하나의 세포가 동일한 과정으로 변해가는 것과 같다는 가정이다. 예를 들어서 여러 사람이 운동장에서 달리기를 
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하고 있을 때 각 사람의 사진을 찍은 이후에 동영상으로 연결하게 되면 마치 한 사람이 달리는 것처럼 만들 수 있

는 것처럼 하나의 샘플에서 얻은 서로 다른 세포이지만 마치 하나의 세포가 연속적으로 변해가는 과정을 재구성

해볼 수 있을 것이다. 이런 분석법을 이용해서 정상적인 심근세포가 질병 상황에서 연속적으로 변해가는 과정

을 재구성해볼 수 있고 이렇게 재구성된 세포의 궤적을 따라서 유전자의 발현 패턴이 변해가는 것도 동시에 알 

수 있게 된다.

3) 유전자조절네트워크

앞선 분석을 통해서 세포의 궤적을 따라서 변하는 유전자의 발현 패턴을 얻을 수 있다면 유전자들 간의 발현변

화의 선후관계도 알 수 있을 것이고 선후관계를 바탕으로 인과관계 즉, 조절관계가 있는지도 유추해볼 수 있다. 

저자의 연구실에서 개발한 방법인 TENET은 이러한 방법 중에 하나로 세포의 궤적에 따라서 변하는 유전자 간의 

전이엔트로피를 활용하여 유전자 간의 유의한 인과관계를  찾아내고 간접적인 인과관계를 제거하는 단계를 거

쳐서 유전자조절네트워크를 재구성할 수 있는 방법이다. 여기서 전이엔트로피는 인과관계를 계산하는 방법 중

에 하나인데 하나의 변수로 다른 변수의 미래에 대한 정보량이 줄어든다면, 다시 말해 예측이 더 쉬워진다면 두 

변수 간의 인과관계가 있다는 원리로 계산되는 방법이다.

심장아틀라스에서는 심근세포, 섬유아세포(fibroblast), 혈관내피세포(endothelial cell) 등에서 찾은 심부전과 

관련된 세포의 궤적을 조절할 수 있는 유전자조절네트워크를 TENET을 활용하여 각각 만들 수 있었고 재구성된 

각각의 유전자조절네트워크에서 핵심적인 전사인자를 수집했을 때 대부분 심부전이나 심장질환과 관련이 있는 

전사인자라는 것을 알 수 있었다. 이것은 심부전과 관련된 세포의 궤적으로부터 시작해서 유전자 발현 간의 인

과관계를 알아내고 핵심 전사인자를 찾는 과정이 잘 작동한다는 것을 의미한다. 저자의 연구팀에서는 여기에서 

더 나아가서 유전자조절네트워크를 활용하여 약물의 효과를 예측하는 분석을 수행하였고 1) 벌크 RNA 시퀀싱 

데이터에서 얻은 차등발현유전자, 2) 단일세포전사체에서 얻은 차등발현유전자, 3) 유전자조절네트워크 분석

으로 수집된 유전자로 유전자군을 좁혀나갈 수록 약물 예측이 더 잘 된다는 것을 알 수 있었고 이는 유전자조절

네트워크 분석이 임상적인 측면에서도 잘 작동할 수 있다는 것을 시사한다.
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4) 세포 간 상호작용 분석을 통한 심혈관질환 치료타겟 발굴

단일세포전사체를 많이 수집했을 때의 가장 큰 장점은 여러 샘플들 간의 비교가 가능하다는 점이다. 샘플 수가 

많다는 것은 어떤 데이터이든 간에 유리한 점이겠지만 단일세포전사체 데이터는 하나의 샘플 안에 여러 세포유

형의 발현량을 모두 알 수 있기 때문에 세포유형들 간의 관계도 알아낼 수가 있다. 과정은 다음과 같다. 1) 먼저 

앞선 통합분석에서 세포유형을 잘 나눠 놨기 때문에 각 샘플 별로 세포유형 별로 가짜 벌크(pseudo-bulk) 데이

터를 만든다. 가짜 벌크 데이터의 장점은 세포유형의 발현 패턴을 보존하면서 노이즈가 많이 섞여있는 단일세

포전사체 데이터의 약점을 극복할 수 있다는 점이다. 2) 두 번째로 가짜 벌크 데이터를 활용하여 전사체 데이터

에 포함된 모든 유전자에 대해서 모든 세포유형 간의 연관성 분석(correlation analysis)을 수행한다. 3) 마지막

으로 연관성 분석의 결과들을 질환과의 관련성을 기준으로 추려내게 되면 세포 간 상호작용에서 핵심적인 유전

자 쌍들을 알아낼 수 있다.

다시 심장아틀라스로 돌아가면 심장 섬유아세포의 심부전 관련 유전자조절네트워크에서 얻은 핵심전사조절

인자들은 이미 대부분 알려진 유전자였기 때문에 신규 유전자를 발굴하기 위해서 유전자조절네트워크의 타겟 

유전자 중에서 세포 간 상호작용과 관련 있는 유전자를 찾고자 하였다. 따라서 위에 소개된 방법과 같이 심장 섬

유아세포에서의 타겟 유전자 중에서 심근세포의 심부전 관련 유전자 발현 패턴과 강한 상관관계를 보이는 유전

자를 고를 수가 있었다. 이 중에서 하나의 유전자를 선별하여 기능분석을 하기 위해서 신규 녹아웃 마우스를 만

들어서 해당 유전자가 심부전과 관련이 있음을 검증할 수 있었다.

결론

본 기고문을 통해 저자의 연구팀이 공공데이터베이스의 심장 샘플을 활용하여 구축한 대규모 단일세포전사체 

아틀라스의 강력한 활용 방안들을 소개하였다. 이 아틀라스는 수많은 세포를 통합하여 세포 유형 분류와 배치 

효과 제거를 통하여 심장 세포 구성에 대한 새로운 관점을 제시할 수 있었다. 단순한 세포 분류를 넘어 세포가 질

병 상황에서 연속적으로 변해가는 과정을 재구성하고 심근세포와 섬유아세포의 궤적 분석을 통해 심부전과 관

련된 유전자 발현 패턴을 추적할 수 있었다. 나아가 저자의 연구실에서 개발한 TENET을 통해 궤적을 따라 변하

는 유전자 발현 간의 인과관계를 추론하여 유전자조절네트워크를 재구성하여 임상적으로는 약물 효과를 예측

하는 정확도를 높여줄 수 있다는 점을 확인하였다. 마지막으로 세포 간 상호작용 분석을 통해 신규 치료 타겟 발

굴 가능성을 제시하였다. 결론적으로 대규모 단일세포전사체 데이터의 체계적인 통합 분석은 세포의 복잡한 역

동성과 유전자 조절 메커니즘을 밝혀내며, 심혈관 질환과 같은 난치병의 분자적 기전 이해와 신규 치료 타겟 발

굴에 결정적인 역할을 할 것으로 기대된다.
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디지털 바이오 연구환경을 위한 K-BDI 소개

이 준 학
한국과학기술정보연구원(KISTI) 디지털 바이오컴퓨팅연구단장

서론: AI 바이오 시대의 도래

인공지능(AI) 기술의 급속한 발전은 생명의료 분야에서도 패러다임을 바꾸고 있다. 바이오가 AI, 데이터 등 디지

털 기술과 융합되면서 전 세계적으로 바이오 연구 및 산업의 생산성이 향상되고 있다. 첨단 디지털 기술의 도입

을 통해 기존 바이오 연구개발이 안고 있던 불확실성과 오랜 연구 기간, 고비용의 한계도 점차 극복되고 있다. 최

근 글로벌 연구 현장에서는 단순히 유전체와 임상 데이터를 축적하는 데에서 나아가, 이를 어떻게 안전하게 공

유하고 고도화된 AI 연구에 활용할 수 있는지가 국가 경쟁력을 가르는 핵심 기준이 되고 있다.

Microsoft Research의 KOSMOS는 12시간 동안 자율적으로 연구를 수행하며 1,500편의 논문을 읽고 42,000

줄의 분석 코드를 실행하여 과학 보고서를 작성하는 'AI 과학자'다. 베타 테스터들은 KOSMOS가 하루 만에 수

행하는 작업이 연구자 6개월 분량에 해당한다고 평가했다. Stanford 대학에서 개발한 Biomni는 25개 바이오

의학 세부 분야를 아우르는 범용 AI 에이전트로서, 유전자 우선순위 결정, 약물 재창출, 희귀질환 진단, 마이크

로바이옴 분석 등의 작업을 사전 정의된 템플릿 없이 자율적으로 수행한다. 이러한 AI 시스템들의 등장은 바이

오 데이터를 활용한 연구에서 AI가 핵심적인 역할을 담당하는 시대가 멀지 않았음을 보여준다.

미국은 2024년 11월 'Genesis Mission'을 발표하며, 맨해튼 프로젝트와 아폴로 프로그램에 버금가는 규모의 

AI 기반 과학 연구 이니셔티브를 시작했다. 이 프로그램은 에너지부(DOE)의 슈퍼컴퓨터와 NIH, NASA, NSF 등 

연방 기관의 방대한 과학 데이터셋을 통합해 AI가 실험 설계를 자동화하고, 시뮬레이션을 가속화하며, 단백질 

접힘부터 핵융합 플라즈마 역학까지 예측 모델을 생성하는 혁신적인 연구 플랫폼을 구축하고자 한다. 이는 연구

개발 생산성을 10년 내에 두 배로 향상시키겠다는 야심찬 목표를 담고 있다.

우리 정부는 「디지털 바이오 혁신전략」, 「첨단바이오 이니셔티브」 등을 통해 바이오와 AI를 국가 전략기술로 명

시하고, 대규모 바이오 빅데이터 구축과 AI 기반 분석 플랫폼 개발을 추진하고 있다. 이러한 정책적 흐름 속에서 

KISTI 디지털 바이오컴퓨팅연구단은 데이터-슈퍼컴퓨팅-AI를 결합한 디지털 바이오 연구환경을 구축하고 있으

며, 그 핵심 플랫폼이 바로 K-BDI(Korea Bio Data Intelligence)이다.
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국가 디지털 바이오 인프라: K-BDS와 K-BDI

디지털 바이오 연구 생태계에서 K-BDS(Korea Bio Data Station)과 K-BDI는 서로 보완적인 역할을 수행한다.

• K-BDS는 국가 차원의 바이오 데이터 저장소로서, 정부 R&D를 통해 생산되는 유전체·전사체·단백체·임상 데

이터 등을 국제 표준 형식으로 수집·품질 관리하여 제공한다. 연구자·사업·부처별로 흩어져 있던 데이터를 통합

하는 역할을 수행한다.

• K-BDI는 이렇게 축적된 고품질 바이오 데이터를 바탕으로, AI 학습용 데이터·AI 모델·응용 서비스를 한곳에

서 개발·공유·활용할 수 있게 설계된 AI 기반 질환 데이터 분석 플랫폼이다.

특히 K-BDI는 국내외 연구자 누구나 웹 브라우저만으로 접속해 고성능 GPU 자원을 활용할 수 있는 클라우드 

기반 개방형 플랫폼으로 구축되고 있으며, 난치암·대사질환·치매·천연물 신약 등 국민 건강과 직결된 4대 중점 

질환 분야를 우선 대상으로 삼고 있다.

K-BDI의 구조와 주요 기능

K-BDI는 이름 그대로 “Bio Data Intelligence”를 지향한다. 플랫폼의 핵심 구성 요소는 다음 세 가지 축으로 요

약할 수 있다.

1. Datasets: AI 학습에 적합하게 정제·표준화된 바이오 데이터셋

2. Models: 사전 학습(pre-trained) 및 응용 AI 모델

3. Spaces(Services): 연구자가 직접 만든 AI 모델을 웹 서비스 형태로 제공하는 공간

이 세 요소는 클라우드 기반 인프라 위에서 긴밀히 연결되어, 데이터를 업로드하고 AI 모델을 학습·미세 조정

(fine-tuning)한 뒤 그 결과를 응용 서비스로 등록해 다른 연구자가 재사용할 수 있도록 하는 선순환 구조를 구

현하는 것을 궁극적인 목표로 한다.

9KSGD NEWS FORUM ㅣ Focus On
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K-BDI는 학습 데이터와 AI 모델을 체계적으로 관리·공유하는 저장소를 제공한다. 이를 통해 유전체·전사체·임

상·의료영상 등 다양한 모달리티를 포함한 바이오 데이터를 활용할 수 있으며, 질환별·연구과제별 메타데이터와 

함께 관리된다. 또한, 사전 학습이 완료된 모델과 이를 바탕으로 미세 조정한 응용 모델은 ‘Model’ 저장소에 등

록되어 공유될 수 있다. 이러한 구조를 통해 한 번 구축한 데이터와 모델이 과제 종료 후에도 플랫폼 내에서 재사

용·재학습될 수 있으며, “한 연구실에서 끝나는 데이터·모델”이 아니라 국가적 공동 자원으로 지속적으로 운영·

재활용될 수 있는 체계를 마련하는 것이 목표다.

이와 더불어 K-BDI는 웹 터미널과 Jupyter Notebook 기반 AI 모델 개발 환경을 제공한다.

이를 통해 GPU 클러스터와 병렬 분산 스토리지에 바로 접근할 수 있도록 설계되어, 별도의 시스템 구축 없이 

AI 모델의 사전 학습 및 미세 조정 작업을 수행할 수 있다. 플랫폼 구축 초기에는 12개의 H100 GPU와 수백 코

어 CPU, 수페타바이트급 스토리지로 시작했으며, 추가로 18개의 H200 GPU와 CPU 클러스터를 확충하여 AI 

모델 활용 수요에 대응하고 있다.

K-BDI의 가장 큰 특징 중 하나는 “응용 AI 모델 서비스(Spaces)” 기능이다. 연구자가 K-BDI에서 개발한 모델을 

서비스 형태로 패키징하면, 다른 사용자는 복잡한 코드 없이 웹 페이지에서 데이터를 업로드하고 모델을 실행하

여 분석 결과를 얻을 수 있다.

Focus On | Emerging ClinOmics
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K-BDI에는 과학 논문 작성 도우미, 드 노보 펩타이드 서열 분석 모델(NovoB) 등, 진단·연구 전 주기를 아우르

는 다양한 서비스가 탑재되고 있으며, 향후 사업이 진행되고 국가 R&D 사업들의 성과물들이 수집되는 대로 그 

서비스를 확장해 나갈 예정이다.

진단유전학 분야에서의 활용 가능성

진단유전학 분야에서 K-BDI 플랫폼은 다양한 방면에서 활용될 수 있을 것으로 예상된다. 진단유전학에서는 유

전체·임상·영상 데이터를 활용해 K-BDI를 통해 변이 해석용 AI 모델을 개발·공유하고, 여러 기관이 같은 환경에

서 공동 분석·재현 연구를 수행할 수 있다. 또한 LLM을 활용해 유전자검사 보고서와 임상기록 요약, ACMG 근

거 정리, 문헌 검색을 자동화하여 진단 의사 결정을 보조하는 도구도 구축할 수 있을 것으로 예상된다.

구체적으로, VUS(Variant of Uncertain Significance) 재분류를 위한 대규모 변이-표현형 연관 분석, 희귀질환 

진단을 위한 다 기관 데이터 통합 분석, 암 유전체 분야에서의 체세포 변이 해석 및 치료 반응 예측, 약물유전체

(pharmacogenomics) 기반 개인 맞춤 처방 지원 등이 대표적인 활용 영역이 될 수 있다. 특히 단일 기관에서는 

충분한 샘플 수를 확보하기 어려운 희귀질환이나 특정 변이에 대해, K-BDI를 통한 다 기관 협력 연구가 진단 정

확도 향상에 기여할 것으로 기대된다.

향후 과제

K-BDI와 같은 AI 기반 바이오 데이터 분석 플랫폼이 본격적으로 활용되기 위해서는 몇 가지 과제가 남아 있다. 

첫째, 인체 유래 데이터를 활용한 AI 연구·활용에 대한 법·제도적 가이드라인이 보다 명확하게 정립되어야 한다. 

둘째, 대규모 AI 연구 수행을 위한 GPU, 스토리지 등 전용 인프라의 충분한 확충이 필요하다. 셋째, 데이터 관리

를 넘어 AI 모델 자체의 품질 검증과 편향성 평가 체계를 마련해야 한다. 특히 바이오 데이터 기반 AI 모델은 예

측 결과가 환자의 치료와 건강에 직접적인 영향을 미치므로, 특정 집단이나 환자군에 대한 편향이나 안전성 문

제를 사전에 검증하는 체계가 필수적이다.

맺음말

AI와 데이터는 더 이상 보조 수단이 아니라, 바이오 혁신을 현실로 만드는 핵심 엔진이다. 진단유전학 분야에서

도 AI 기반 분석 기술의 도입은 필수적인 흐름이 되었으며, K-BDI와 같은 통합 플랫폼은 연구자들에게 고품질 

데이터와 분석 환경을 제공함으로써 연구 성과의 질적 향상과 확산에 기여할 것으로 기대된다. 이제 한국 바이

오 데이터 정책은 양적 확대를 넘어 질적 도약을 이뤄야 한다. 데이터 활용 환경, AI 연구·활용 인프라, 보안 체

계, 모델 검증 체계를 동시에 구축해야만 글로벌 플랫폼과 경쟁할 수 있는 실질적 경쟁력을 확보할 수 있을 것이

다.
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FOCUS ON

유전자 편집 기술의 발전과 진단검사의학적 활용

유전자 편집 기술의 발전

크리스퍼 (CRISPR, Clustered Regularly Interspersed Short Palindromic Repeats)는 원래 세균 유전체에서 

발견된 독특한 반복 서열로, 주로 침입한 파지(virus)의 염기서열과 유사한 ‘spacer’를 포함하고 있다. 이 서열이 

전사되어 생성된 crRNA가 인접 유전자에서 발현되는 Cas 효소와 결합해 외래 DNA를 절단한다는 사실이 밝혀

지면서, 이는 세균의 적응 면역 체계 중 하나로 이해되었다 [1].

이후 Jennifer Doudna와 Emmanuelle Charpentier는 crRNA의 서열을 교체하면 원하는 표적을 절단하는 ‘

유전자 가위’로 사용할 수 있음을 제시하였고, 이 공로로 2020년 노벨 화학상을 수상하였다 [2]. 초기 CRIS-

PR-Cas9 시스템은 표적 DNA에 존재하는 PAM(protospacer adjacent motif, 대표적으로 5’-NGG-3’) 인식 

후 이중가닥을 절단하는 방식으로 작동하며, 이를 이용한 유전자 knockout 연구가 폭발적으로 확산되었다.

이 광 섭
연세의대 진단검사의학과

그림 1 Cas9과 Cas12a 작용
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이후 Cas9의 구조와 작동 기전이 정교하게 규명되면서 nickase Cas9을 기반으로 한 염기편집기(Base Editor)

와 역전사효소를 결합한 프라임편집기(Prime Editor) 등 더욱 정밀한 편집 도구들이 개발되었다. Streptococ-

cus pneumoniae에서 발견된 SpCas9이 가장 널리 쓰이는 반면, Cas12a는 ‘sticky end’ 형태의 절단을 만들어

내는 특성을 지니며, Cas13은 RNA를 표적으로 한다는 점에서 독자적인 활용 영역을 가진다 (그림 1).

대규모 유전자 편집 연구의 확장

유전자 편집 기술의 고도화를 위해 다양한 연구가 진행되어 왔다.

대표적으로 

  PAM 제약을 줄인 PAM-less 혹은 PAM-flexible Cas 개발

  수만 종의 guide RNA를 기반으로 한 gRNA 효율 예측 모델 개발

  오프타깃 반응을 최소화하기 위한 Cas 단백질 엔지니어링

  Cas 활성 및 편집 효율을 추정하는 AI 기반 모델링 등

이러한 연구는 대부분 대규모 pooled 실험을 통해 축적한 데이터를 기반으로 하며, 이는 CRISPR 기술을 연구 

도구에서 치료 기술로 확장하는 핵심 기반이 되고 있다.

프라임편집기의 경우 특히 모든 형태의 염기 치환이 가능하고 정확도가 높아, 최적의 pegRNA를 설계하기 위한 

PRIDICT, DeepPrime 등 다양한 예측 알고리즘이 제시되었다. 프라임편집기 자체도 PE1~PE7까지 지속적으로 

개량되었으며, 예를 들어 MLH1 동역학을 조절하는 모듈을 결합한 PE4, La binding domain을 추가하여 편집 

효율을 대폭 향상시킨 PE7 등이 대표적이다.

진단검사의학에서의 유전자 편집 기술

유전자 편집 기술은 유전자 치료제 개발뿐 아니라 기초 의생명 연구와 임상 유전학 분야에서도 매우 중요하게 

활용되고 있다. 대표적 예가 CRISPRa/CRISPRi 시스템을 이용한 유전자 기능 연구이다. 절단 활성이 없는 dead 

Cas9(dCas9)에 전사 억제 혹은 활성화 도메인을 부착하고, 특정 유전자들을 표적하는 대규모 guide RNA 라

이브러리를 도입하면, 약물 반응성·세포 생존·표현형 변화와 연관된 유전자를 효율적으로 스크리닝할 수 있다.

특히 진단검사의학 분야에서는 유전자 변이의 기능을 직접 측정하는 연구가 임상적 가치가 크다. 실제로 수

천 가지 변이를 세포 수준에서 동시에 생성하고, 각 변이가 세포 생존이나 특정 분자 지표에 미치는 영향을 

NGS 기반으로 정량화하는 Saturation Genome Editing(SGE)이 주목받고 있다. 이는 임상 유전학에서 해결

v
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FOCUS ON

그림 2 Saturation genome editing 실험의 개요

이 어려웠던 불확실한 임상적 의의(Variants of Uncertain Significance, VUS)를 기능적으로 재분류할 수 있는 

강력한 도구가 된다. 기본 원리는 ‘유전자 기능을 심각하게 떨어뜨리는 변이를 지닌 세포는 그렇지 않은 세포에 

비해 선택 압력 하에서 생존이 불리하다’는 점을 이용하는 것이다. 또 다르게는 세포 내 특정 신호 경로의 활성, 

전사체 변화, 수용체 변화 등 분자 바이오마커를 readout으로 삼아 변이의 기능적 영향을 정량화하기도 한다. 

최종적으로는 NGS를 통해 각 변이의 비율 변화를 측정하고 통계적 모델링을 통해 non-functional, hypomor-

phic, functional 등으로 분류한다 (그림 2).

Focus On | Emerging ClinOmics
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실험 설계 시 고려해야 할 요소

SGE 및 관련 기능 연구를 수행하기 위해서는 다음 요소의 선택이 매우 중요하다 (표 1).

단계 내용

적절한 세포주와 유전자
편집기 선택

Cas9-HDR 방법: 표적 위치의 guide RNA와 함께, 표적 위치에 상동성을 가지며 원하는 
변이를 포함한 oligonucleotide를 전달해야 함(그림 3).

프라임편집 방법: 프라임편집 guide RNA를 전달해야 하며, 이는 표적 서열, prim-
er-binding sequence, 변이를 포함하는 reverse-transcription template로 구성됨.

라이브러리 전달 변이 유도 guide RNA 라이브러리는 벡터 또는 바이러스 형태로 전달 가능함.

세포 표현형 탐색
세포 성장 차이에 영향을 주는 유전자 변이는 NGS 변이 비율 차이를 통해 스크리닝 가능
하며, 세포 염색 후 FACS 등을 통해 표현형을 분류하여 변이 분율 차이를 확인할 수 있음.

정확성 검증
All of Us, ClinVar, gnomAD, UK Biobank 등의 인구 데이터로 변이 분류의 정확성을 
검증함.

표 1 Saturation genome editing 실험의 개요

v
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1.	편집 도구 선택

– Cas9과 HDR 기반의 교정 방식이 널리 사용되지만, 유전자의 특성에 따라 Base editor, Prime editor가 더  

   적합할 수 있다.

– 오프타깃 감소, 편집 정밀도 향상 등 목적에 따라 엔지니어링된 Cas 변형체 선택이 필요하다.

2. 세포주 선택

 – 표적 유전자의 발현량

– 유전자 카피 수(LOH 여부)

– 해당 pathway 내 다른 유전자 변이

– 세포의 특정 환경 의존성(핵심 유전자 essentiality)

   이는 편집 후 변이의 기능 차이를 얼마나 민감하게 구분할 수 있는지를 결정한다.

VOL.32  ㅣ  DECEMBER, 2025
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3. 표현형 판별 시스템 개발

– 생존 기반 스크리닝

– 단백질 발현량/활성 변화 측정

– 특정 신호전달 pathway의 리포터 시스템

이러한 측정법의 정밀도는 변이 기능 분류의 정확도를 좌우한다.

그림 3 Cas9-HDR 시스템의 개요. Homology를 가지는 서열과 함께 원하는 변이를 함께 가지는 DNA 

template를 같이 주입하면 원하는 변이를 가지는 유전자 편집이 가능함.  

(Shan S, Saoltis PS, Soltis DE, Yang B. Considerations in adapting CRISPR/Cas9 in nongenetic 

model plant systems. Appl Plant Sci. 2020;8(1):e11314. Published 2020 Jan 12. doi:10.1002/

aps3.11314)

VUS 연구의 현재와 미래

현재까지 BRCA1, BRCA2, ATM, TP53, RAD51C, MSH6, DDX4X, CHEK2, CDK12, LDLR, VHL 등이 다양

하게 유전자 편집 기술을 이용하여 연구되었다. SGE의 대표적인 연구인 Findlay의 BRCA1 연구는 Cas9-HDR 

방식을 이용하여 functional domain을 구성하는 13개 exon에 대해 single-nucleotide variant를 전수 조사

하였으며 약 4,000개의 변이에 대한 function score를 도출해냈다 [3]. 이후 2024년 Mayo Clinic의 Fergus 

Couch 그룹이 BRCA2 에 대한 동일 방식의 연구를 발표하며 기존의 evidence들과 결합하여 수천 개의 VUS를 

재판별하였다 [4]. 이러한 연구는 영국에서 가장 활발히 진행되고 있으며 고해상도 기능지도(high-resolution 

functional map)가 여러 그룹을 통해 구축되고 있다.

16 Technology Trend ㅣ혈액암 정밀의료의 혁신: Ion Torrent Genexus와 myeloMATCH 임상시험 
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개개의 변이를 평가했던 전통적인 기능연구와 다르지만, 그 정확도는 대부분 95-99%에 달한다. 하지만, 연구

팀마다 편집 시스템과 readout을 분석하는 통계적 방법이 다르기 때문에 결과를 해석하는 데 있어서 주의를 요

한다. 검사실에서는 동일 변이에 대한 여러 연구의 일치도, 수행된 연구의 신뢰도(변이가 높은 비율로 유도되었

는지 여부, 라이브러리 구성의 적절성, 적절한 참조 서열을 가지고 있는 세포주의 사용) 등을 종합적으로 판단하

여 적용해야 한다. SGE 결과만으로 판정을 내리기 보다는, 유전역학(가족력, segregation) 등을 모두 고려하여 

최종 판정을 내릴 수 있도록 해야 하며, 보고된 적이 없는 변이의 경우 추가 검사에 대한 결정을 SGE 결과를 참

조하여 판단할 수도 있겠다.

2025년도에는 이미 이러한 대용량 기능 연구들을 어떻게 가이드라인과 임상 해석에 접목할 것인가에 대한 논

의가 시작되었다. 국내에서 검사 빈도가 높은 유전자들에 대해서 이러한 국제적인 논의에 참여할 수 있다면 향

후 우리의 현실에 맞게 가이드라인을 수정, 보완하는데도 큰 도움이 될 것이다. 진단검사의학과 전문의는 NGS, 

변이 해석뿐만 아니라, 실험의 원리와 한계, 통계적 방법에 대한 이해를 바탕으로 데이터의 신뢰도를 판단할 수 

있어야 하며, ACMG 근거의 수준에 대한 주도적인 해석 능력을 필요로 할 것이다.

맺음말

유전자 편집 기술은 이제 단순한 연구 도구를 넘어, 임상 유전학에서 변이의 기능적 해석을 정량적으로 제공하

는 핵심 플랫폼으로 자리 잡고 있다. 특히 SGE와 같은 대규모 기능 분석은 임상 현장에서 가장 어려운 문제 중 

하나였던 VUS 해석에 새로운 가능성을 제시하고 있으며, 향후 진단검사의학 분야에서 더욱 넓은 영역으로 활용

이 확대될 것으로 기대된다.
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분자진단에서 long-read sequencing의 
유용성과 임상적 이용

성 문 우
서울대학교병원 진단검사의학과

분자진단의 발전은, 기존 기술의 개선이든 완전히 새로운 기술이든, 기술의 발전과 궤적을 같이 한

다. 2000년대 후반 이후 염기서열분석 기술의 발전은 놀라운 속도로 분자진단 영역을 확장하고 변

화시켰다. 지금까지 염기서열분석 기술은 여러 상이한 원리에 입각하여 개발되었고, 읽기의 속도, 

정확도 및 길이 측면에서 다양한 스펙트럼과 한계를 갖고 있기에, 역사 속으로 사라진 기술을 대신

하여 살아남은 현재의 기술이 향후 가까운 미래에도 여전히 지속될지는 단언하기 어렵다. 하지만 현

재 염기서열분석 기술의 주류가, 읽기의 속도와 정확도에 의해 주로 결정되었음에 동의한다면, 그

리고 현존하는 기술로 극복할 수 없는 분자진단의 한계를 인정한다면, 분자진단 영역에서 향후 기술 

발전의 주요 이슈는 읽기의 길이로 옮겨갈 가능성이 높다. 
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염기서열분석 시장을 사실상 독점하고 있는 Illumina의 기술-sequencing by synthesis-는 경쟁사

를 압도하는 높은 정확도 및 대용량의 short-read sequencing (SRS)이라고 특징지을 수 있다. 대

표적인 NovaSeq 6000 장비의 경우, 제조사 설명으로는 35 bp부터 최대 250 bp의 길이까지 읽

을 수 있지만, 일반적으로 300-500 bp의 길이로 분절된 DNA 조각의 양쪽 150 bp를 읽는 paired-

end sequencing으로 데이터를 생산한다. 따라서 SRS로 직접 분석할 수 있는 DNA 이상 역시 150 

bp의 read length 또는 paired reads의 300-500 bp 에 제한되고, 이러한 물리적 제한을  넘어

선 DNA 이상에 대해서는 DNA 이상 유형과 사용하는 생물정보학적 도구에 따라 검출 성능이 크

게 좌우된다. 예를 들어, 유사서열이 없는 유전자에서 발생한 결실과 같은 단순한 구조변이는 크기

에 관계없이 SRS로 쉽게 검출될 가능성이 높다.  하지만 유사서열이 존재하는 유전자나 반복부위에

서 발생한 구조변이, 또는 두 개 이상의 구조변이가 연관되어 존재하는 복합 구조변이 등은 아예 이

를 검출하는 것이 불가능하거나 설령 검출하더라도 구조를 정확하게 파악하지 못함으로써 이로 인

한 기능적 영향을 알기 어려울 가능성이 높다. 그에 비해 적어도 수십 kb (PacBio HiFi sequencing) 

내지 수백 kb (ONT Nanopore sequencing)에 이르는 DNA 절편의 염기서열을 분석할 수 있는 

long-read sequencing (LRS)기술은 1) 구조변이, 2) 반복증폭(repeat expansion), 3) 유사유전

자(pseudogene), 4) phasing 분석에서 short-read sequencing에 비해 월등한 장점을 갖고 있

다. 그 외에도 앞서 언급한 두 LRS 기술은 5) 메틸화(methylation) 여부에 대한 정보도 추가로 제공

할 수 있다(표 1). 

Long-read sequencing을 우선 고려할 수 있는 상황[16]

유형 장점

구조변이 정확한 절단점 분석

반복증폭

복합구조변이 분석

유사유전자 관련 구조변이 분석

Allele 별 반복수 결정

Motif 분석 및 interruption 서열 확인

반복부위의 메틸화 분석

유사유전자 정확한 mapping 및 염기서열분석

Phasing 가족검사 없이 수십 kb ~ 수백 kb까지 phase 분석

메틸화 각인질환에서 기전 분석

표 1
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LRS의 장점을 자세히 살펴보면, 우선 구조변이 검출에서 PacBio 및 ONT 모두 구조변이 유형

(Del, Dup, Ins)에 관계없이 Illumina SRS보다 개선된 민감도를 보여주며, 이는 특히 Ins 유형

의 구조변이에서 두드러진다[1, 2]. 또한 두 개 이상의 구조변이가 trans로 존재하거나 또는 

deletion-deletion, deletion-inversion, deletion-inversion-deletion, duplication-triplication/

inversion-duplication 과  같은 복합 구조변이는 SRS로 정확한 구조를 파악하기가 어렵다[3-5].

반복증폭 locus는 대개 GC가 많은 부위이고 반복부위의 길이가 수백 bp에 달하는 경우가 많기 때

문에 low coverage, misalignment 등의 문제가 있어 SRS로는 분석하기가 어려운 것으로 알려져 

있고, 대증폭(large expansion)을 보이는 일부 반복증폭 질환은 특히 그러하다[6]. 이에 비해 LRS

는 대증폭을 포함하여 다양한 길이의 증폭을 직접 분석하는 것이 가능할 뿐 아니라, 종종 반복부위

의 병인성 판별에 중요한 interruption sequence을 포함한 motif 분석과 함께 반복부위에 동반되

는 methylation 정보까지 제공할 수 있다[7, 8].

 

인간 유전체의 상당수 유전자(엑손 기준으로 약 12%)가 유사유전자 존재 등의 이유로 SRS 기술

로 염기서열분석이 어려운 problematic or dead zone에 속하고, SMN1, IKBKG, STRC, OTOA, 

NEB, PMS2 등이 대표적인 예이다[9]. PacBio의 LRS에서처럼 읽는 길이를 14 kb정도로 증가시키

는 것만으로도 dead zone을 엑손 기준으로 40% 정도 감소시킬 수 있고, 임상적으로 중요한 유전

자 기준으로 60% 가까이 감소시킬 수 있다(unpublished data). 실제 유사유전자와 연관된 위양

성 또는 위음성 변이를 LRS로 확인한 다양한 사례가 보고되어 있다[10, 11].

특정 유전자에서 발견된 두 개 이상의 변이이 동일한 대립유전자에 존재(cis)하는지 아니면 서로 다

른 대립유전자에 존재(trans)하는지 구분(phasing)하는 것은 열성 질환에서는 환자의 진단을 위해 

당연히 필수적이지만, 우성 질환에서도 변이의 임상적 영향을 평가하는 데 중요할 수 있다. 두 변이

의 phase를 구분하는 가장 쉬운 방법은 부모를 포함한 가족검사이다. 하지만 경우에 따라 가족검사

가 불가능할 수도 있고, 부모에서 검출되지 않는 de novo 변이에 대한 phasing이 필요한 경우도 있

다. 이런 경우, allele-specific long-range PCR을 고안해서 확인할 수도 있지만 LRS는 적어도 수십 

kb  떨어진 두 변이의 phase를 직접 확인할 수 있고, 변이에 인접한 polymorphic DNA marker를 

이용하면 수백 kb 이상도 phase를 확인할 수 있다[5, 12].

 

PacBio와 ONT의 LRS는 염기서열 정보 외 메틸화와 같은 염기의  modification 정보도 추가적으

로 제공할 수 있다. Fragile X  증후군과 같은 일부 반복증폭 질환은 GC 부위의 메틸화 여부가 진

단에 중요하고, 이런 질환의 경우 LRS만으로 증폭, motif 정보 및 메틸화 정보를 동시에 분석할 수 

있다[13]. 또 Prader-Willi 증후군(PWS)과 같은 각인 질환에서 병인이 되는 유전자 이상의 유형
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(deletion, uniparental disomy, imprinting center defect, epimutation 등)을 구분하는 것은 

유전 위험도를 평가하고 유전상담에 중요하다. PWS의 유전자 기전을 구분하기 위해 microarray, 

MS-MLPA, sequencing 등 여러 검사가 필요하지만, LRS는 이러한 정보를 동시에 제공할 수 있다

[14].

상기한 LRS의 잠재적 유용성에도 불구하고, LRS를 임상 연구 및 진단에 적용하기 위해서는 다음

과 같은 몇 가지 사항에 대한 고려가 필요하다. 우선 비용이 고려되어야 한다. LRS는 SRS 대비 여

전히 고가의 비용이 필요하다. SRS 기반의 유전자패널 또는 whole exome sequencing (WES)에

서 음성이더라도 SRS- whole genome sequencing (WGS)을 먼저 고려하게 되는 이유다. 다음으

로 SRS 대비 LRS의 임상적 유용성에 대한 검증이 부족하다. 그나마 출간된 LRS의 임상적 유용성에 

관한 연구도 SRS-WES 시행 후 LRS- WGS을 시행하는 등 동일한 WGS 수준에서 SRS와 LRS를 직

접 비교한 경우는 드물다[15]. 따라서 유전자 패널 또는 WES 검사를 시행한 후 미진단 희귀질환 환

자에 대해 다음 검사로 무엇을 고려할지는 질환과 임상 상황에 따라 다를 수 있다. 예를 들어, 표1에

서와 같은 상황이라면 LRS-WGS를 다음으로 고려할 수도 있다. 하지만 그런 상황이 아니라면 SRS-

WGS을 먼저 고려하고 결과에 따라 LRS-WGS를 추가로 시행하는 것이 적절할 수도 있다. 마지막

으로 검증되고 표준화된 분석도구 및 파이프라인의 부재이다. SRS는 지금까지 수많은 데이터 분석

과 경험을 통해 표준화된 분석도구와 파이프라인, 그리고 데이터베이스가 잘 구축되어 있다. 하지만 

LRS는 분석 도구도 충분하지 않고 표준화된 분석 파이프라인이 구축되어 있지 않고, 정상 및 환자 

데이터베이스도 최근에 구축되는 단계이다. 

현존하는 LRS 기술 역시 한계를 갖고 있다. PacBio HiFi sequencing은 읽기 정확도를 크게 개

선시켜 SRS 기술에 근접하는 것으로 평가되지만, 이는 읽기 길이를 희생한 결과로 평균 길이는 

15-20 kb 정도이다. 따라서 더 길게 읽어야 하는 상황, 예컨대 일부 유사 서열이 매우 긴 범위

에 걸쳐 존재하는 유전체 부위에서 발생하는 DNA 이상을 검출해야 하는 경우 적용이 어려울 수 

있다. ONT Nanopore sequencing은 현존하는 염기서열분석 기술 중 가장 긴 읽기 길이를 가

진 기술로 수 Mb에 이르는 것으로 알려져 있어, 3.3 kb의 D4Z4 반복수 감소로 인해 발생하는 

Facioscapulohumeral muscular dystrophy (FSHD)와 같은 질환에 이용되기도 한다. 하지만 염기 

수준의 정밀한 분석을 위해서 SRS 및 PacBio HiFi sequencing 대비 읽기 정확도에 대한 확고한 개

선이 필요하다.

 

요약하자면, LRS는 앞서 설명한 여러 우수한 장점과 잠재력에도 불구하고 비용, 분석의 표준화 및 

용이성 등의 한계로 인해, 현 시점에서는 SRS를 대체하는 기술이라기보다 SRS의 한계를 보완하는 

v
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기술로 이해하는 것이 적절하다고 할 수 있다. 다시 말하자면, LRS의 임상 적용에서 중요한 것은 

LRS 자체라기보다 이를 고려하고 이로부터 이점을 얻게 될 그 ‘어떤 상황’이다.
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유전체 편집 기술과 출생의 윤리 

개요 

인간유전체 편집 기술은 질병 치료를 포함하여 의학연구에서 새로운 가능성을 열었으나, 인간 사회가 이전에 경

험하지 못했던 근본적인 윤리적, 사회적 질문들을 던졌다. 특히, 생식세포 유전자 편집 기술은 수태 시점부터 자

녀의 특성을, 비록 제한적이지만, 규정하는 것이 가능하게 함으로써, 또 다른 윤리적 논의를 촉발한다. 이 글은 

유전체 편집과 관련된 윤리적 문제들을 개관하고, 부모의 윤리적 권한과 책임, 그리고 이러한 문제들을 다루는 

데 있어 ELSI(Ethical, Legal, and Social Implications) 연구(윤리적, 법적, 사회적 함의 연구)의 중요성을 살펴

볼 것이다.

1. 유전체 편집을 둘러싼 윤리적 문제들 

유전체 편집 기술의 발전은 '맞춤 아기'라는 개념을 현실화할 수 있다는 점에서 우려와 함께 기대를 낳는다. 기

존의 기술이 착상 전 유전자 진단 등을 통해 특정 배아를 선택하는 것이었다면, 유전체 편집은 특정 배아를 편집

하는 행위로 나아간다. 안전성 문제 외에도, 유전체 편집은 크게 치료, 예방, 그리고 능력 향상의 범주에서 윤리

적 분석이 이루어진다.

1.1. 혐오와 불편함: '비자연성'에 대한 항변

유전체 편집에 대한 반대 의견 중 하나는 '비자연성' 주장이다. 주로 감정적 불편함에 호소하는 것으로 합리적인 

판단보다는 도덕적 이해가 과학의 속도를 따라가지 못할 때 발생하는 불안함에서 기인하는 경우가 많다. 그러나 

이러한 비자연성에 대한 항변은 단순히 과학적 지식의 부족에서 오는 것이 아니라, 삶이 놓여 있는 조건과 우리

가 부여한 가치에 기반한 것으로 이해되어야 한다. 이는 인간의 생식 과정에 의학이 개입하는 정도에 대한 근본

적인 질문을 던지는 것이다.

1.2. 치료, 예방, 그리고 능력 향상의 경계

유전체 편집의 윤리적 스펙트럼은 유전적 이상을 치료하는 것에서부터, 질병 위험 요소를 예방하는 것, 나아가 

인간의 능력을 향상시키려는 시도까지 확장된다. 이 경계에 따라 윤리적 평가나 입장에 차이가 생긴다. 대부분

이 일 학
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의 사람들은 유전적 이상을 치료하거나 질병 위험 요소를 제거하여 질병을 예방하는 것을 긍정적으로 생각한다. 

그러나 '예방'이 곧 질병이 발생하지 않을 것을 보장하지는 않으며, 유전적 예방을 질병 치료와 완전히 별개의 

범주로 볼 수 있는가에 대한 논의도 존재한다. 한편 유전체 편집을 통한 능력 향상 시도는 아직 달성하기 어렵

지만, 이는 '나의 이미지'대로 아이를 만들려는 행위, 즉 우생학적 관점과 연결될 수 있다는 점에서 윤리적 논란

을 낳는다. 이는 단순히 질병을 치료하거나 예방하는 것을 넘어, 인간의 본질과 사회적 가치를 재고하게 한다.

2. 부모의 윤리적 권한과 책임: 세 가지 원칙

유전체 편집을 통한 자녀 출산의 윤리적 논의는 주로 부모의 권한과 책임에 초점을 맞춘 세 가지 원칙, 즉 출산-

선행의 원칙, 출산-자기결정권 원칙, 그리고 사전주의 원칙을 중심으로 전개된다.

2.1. 출산-선행의 원칙

이 원칙은 재생산을 결정한 부모는 선택 가능한 아이들 중 최선의 삶을 살 것으로 예상되는 아이를 선택해야 할 

중요한 도덕적 이유를 갖는다는 것이다. 유전학적 관점에서 볼 때, 가장 높은 복리를 누릴 것으로 예상하는 아

이, 즉 가장 유리한 아이를 선택하는 것을 의미한다. 착상 전 유전자 진단 등의 발달로 인해 이 원칙의 설득력은 

커졌으며, 특정 질환에 관련해서는 그 구속력이 매우 크다고 여겨진다. 그러나 유전자 조작이 가능한 상황에서 

이 원칙이 여전히 유효한지, 그리고 기술의 확률 및 지식의 확실성과 결합될 때 그 구속력이 어떻게 변하는가에 

대한 고려가 필요하다.

2.2. 출산-자기결정권 원칙

이 원칙은 부모가 자녀를 갖기로 결정하고 선택이 가능하다면, 자율적으로 선택한 한도 내에서 어떤 출산 옵션

이라도 도덕적으로 허용될 수 있다는 것이다. 자율적 판단은 외부의 강요 없이, 자신의 목표와 수단을 이해하고 

내린 판단을 의미하지만, 타인에게 피해를 주거나, 실현 가능성이 없거나, 사회적으로 수용 가능한 가치를 벗어

나는 경우 등에는 한계가 따른다. 이 원칙의 가장 큰 논란은 태어날 아기가 직접적인 영향을 받는 당사자라는 점

이다. 태어날 아기의 이익을 고려할 때, 부모의 자율성에 한계가 있어야 하는가, 그리고 세대 간 정의의 문제와 

비존재의 문제 (태어나지 않은 아기와 태어난 아기는 다르고 이 둘의 이익은 비교할 수 없다는 문제)가 복잡하게 

얽힌다. 또한, '의미 있는 삶'에 대한 판단을 누구의 관점에서 할 것인가도 중요한 논점이다.

2.3. 사전주의(事前注意) 원칙

사전주의 원칙은 인간의 유전자 풀에 영향을 미칠 수 있는 기술에 대해 조심스러운 접근을 요구한다. 그러나 이 

원칙이 지나치게 적용될 경우,진보와 혁신이 불가능해질 수 있다는 비판에 직면하기도 한다. 

따라서 중요한 것은 기술에 수반된 모호함을 인식하고 관련 문제를 투명하게 공유하며 적절한 대책을 수립할 정

책을 마련하는 것이다.
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3. 유전체 편집 시대, ELSI 연구의 기여와 사회적 맥락

유전체 편집에 대한 윤리적 판단은 문화적, 사회적 가치에 따라 크게 달라질 수 있으며, 사회적 제도와 환경 속에

서 이루어져야 한다. 이를 위한 연구의 전략으로서 ELSI 연구는 새로운 기술의 개발 과정에서 고려해야 할 사회

적, 법적, 제도적, 윤리적 문제를 연구하는 활동이다. 유전체 연구 분야에서 ELSI 연구는 내재적인 것으로 간주된

다. ELSI 연구의 윤리적 과제는 과학 연구의 형식적인 요식 행위나 과학 기술에 대한 사회의 오해를 정교화하여 

진보의 장애물이 되지 않도록 스스로를 관리하는 것이다. ELSI 연구는 기술 개발의 허용 여부, 허용 범위 결정, 

그리고 허용 후의 행위 원칙 수립 등 근본적인 질문에 답을 제공함으로써, 기술이 사회에 미치는 영향을 최소화

하고 공익에 기여할 수 있도록 돕는다.

사회적, 법적, 윤리적 측면을 유전체학 발전 과정과 보조를 맞추어 수행되는 ELSI 연구는 유전체 편집이 본질적

으로 '편집'의 개념처럼, 편집자가 속한 맥락의 문제, 즉 가치 지향적인 행위이며, 사회적 맥락 안에서 이루어진

다는 점에서 그 가치를 갖는다. 편집은 원래의 초안을 '변화시키는' 것이며, 이는 저자가 아닌 다른 사람들의 가

치를 부여하는 행위와 같다. 따라서 유전체 편집 기술이 사회에 수용되기 위해서는 과학적 진실을 사회 전반에 '

번역'하고, 시스템과 전문가에 대한 신뢰, 그리고 정의와 같은 사회적 제도의 확립이 필수적이기 때문이다.

결론: 진보와 윤리의 조화

유전체 편집 기술은 "인류가 수태 이전에 다양하게 선택하려 했던" 노력의 연장선에 있지만, 생식세포 편집은 

선택을 넘어 유전적 구성을 직접 유도한다는 점에서 근본적인 윤리적 개입으로 여겨진다. 우리는 이 기술의 모

호성을 인식하고, '잘못된 출생'을 근거로 소송이 가능한 분위기 속에서 부모의 선택이 어디까지 허용되어야 하

는지를 심도 있게 논의해야 한다.

ELSI 연구는 바로 이러한 논의의 핵심 축이 되어야 한다. 과학적 진보와 윤리적 이해의 간극을 좁히기 위해, 사

전주의 원칙이 혁신을 저해하지 않도록 균형을 잡고, 모든 사회 구성원이 기술의 영향을 투명하게 공유할 수 있

는 정책적 기반을 마련해야 한다. 
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DxAI 분석 플랫폼 

NGS (Next Generation Sequencing, 차세대염기서열분석)는 기존 유전자 검사보다 훨씬 방대한 유전 정보를 

단기간에 분석할 수 있는 기술로, 질환 진단, 치료 반응 예측, 재발 위험 평가 등 정밀의료의 핵심입니다. 디엑솜

의 DxAI(Dx Analysis & Interpretator)는 최신 시퀀싱 기술과 유전체 데이터 분석에서 요구되는 정확하고 빠른 

분석과 변이 판독 복잡성을 극복하기 위해 대부분의 과정을 자동화한 차세대 분석 플랫폼입니다.

DxAI 분석 플랫폼의 핵심 원천 기술 - Piseq 

NGS 장비, 실험 그리고 염기서열의 특수성(Low Frequency, PCR오류)에서 발생하는 다양한 오류를 잡고 정

확한 변이를 탐지하기 위해 UMI(Unique molecular identifier)가 탄생하였고 널리 사용되지만 UMI 서열로 인

한 낮은 경제성, 고정된 별도의 처리 과정이 필요합니다. 또한 특정 기업의 원천 기술로 적지 않은 라이선스 비

용이 요구됩니다. 

 디엑솜에서는 이를 극복하기 위해 Piseq(Position Indexing sequencing)이라 불리는 시퀀싱 기술을 개발하

였습니다. (특허 제10-2881167호) 각 read의 Start와 End의 일부 서열이 전체 read group에서 차별화된 

group형성이 가능하다는 점을 착안하여 시종조합(Start-End Pairs,SEP) 개념을 도입하였고 시종 조합 내에

서 동일하지 않은 변이는 앞선 과정에서 발생하는 오류로 판단하여 제외하도록 하였습니다. 그리고 5가지 항

목(Read Count, Base Quality, Mapping Quality, Homopolymer Length, Sense/Anatisense Consensus)

이 고려된 Pi-score 시스템을 적용하여 각 변이에 대한 특징을 반영한 변이 탐지가 가능하도록 개발되었습니다. 

 UMI 서열과 다르게 별도 서열 없이 사람 유전자의 서열을 그대로 이용하기 때문에 동일 생산 대비 더 많은 염기

서열이 참조유전체에 정렬되어 더 정확한 결과를 도출할 수 있으며 더 적은 생산으로 UMI와 동일한 수준의 결

과를 도출합니다. 또한 라이선스 비용이 요구되지 않습니다.  

 우수한 경제성, 최적의 해상도, 그리고 높은 정확도를 갖춘 Piseq은 NGS 검사 비용을 절감하면서도 정확한 결

과를 제공합니다. 이를 통해 환자는 더 적은 부담으로 개인 맞춤형 치료법을 결정할 수 있으며, 정밀의료 기반의 

의료 서비스를 효과적으로 받을 수 있습니다.

디 엑 솜
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토탈 분석 플랫폼

환자의 진단에 있어 SNP/INDEL 뿐만 아니라 MSI, IGHV, HPV, CNV, Fusion Gene 등의 암 종에 따른 추가적

인 분석이 요구됩니다. 이는 환자의 치료 결정에 주요한 결정 요소로 작용하기 때문에 변이와 동반하여 판독에 

활용되어야 합니다. 

디엑솜 소프트웨어는 이를 염두해두고 다양한 보조 분석 도구들을 도입하였으며 다중 스레드 처리 기술을 도입

하여 한 번에 포괄적 분석 결과를 도출하도록 개발되었습니다. 또한 기능적으로 분석 도구 도입이 쉽게 가능하

도록 높은 확장성을 지니고 있어 요구되는 개발에 유연하게 적응하고 있습니다. 

다양한 원내 환경 및 요구사항 맞춤형 구축 가능

환자를 진료하는 병원은 가장 많은 개인 정보를 보유하고 있습니다. 따라서 병원마다 별도의 보안 체계를 갖추

고 있으며 제한된 검사 시간 등 소프트웨어의 도입에 다양한 요구사항이 존재합니다. 또한 변이를 판단함에 있

어 전문의에 따라 판단하는 기준이 조금씩 다르며 활용 가능한 다양한 정보 데이터베이스가 존재합니다. UMI

의 경우 분석 과정이 공개되어 있지만 고정된 파이프라인만 가능하기 때문에 이러한 다양성과 신속성에 적응하

는 것이 불가능합니다. 

 반면 DxAI의 알고리즘은 다양한 환경에 맞출 수 있도록 공개된 분석 도구를 접목한 파이프라인으로 구성되어 

있으며 전문의 별 맞춤형 분석, 참조 데이터베이스 적용 등 분석 파이프라인의 확장성을 염두해두고 개발되었습

니다. 또한 폐쇄 환경, 다양 보안 제약 조건에 맞춰 유연한 변경이 가능하도록 개발되었습니다.

 그 외에 디엑솜 소프트웨어는 단독 서버, 단일 소프트웨어 설치를 요구하며 자체 개발한 다중 스레드 처리 기

술을 적용하여 원내에 요구하는 검사시간에 부합하도록 최적의 성능과 신속한 결과 도출을 제공하고 있습니다.  

29KSGD NEWS FORUM ㅣ Technology Trend

VOL.32  ㅣ  DECEMBER, 2025



AVITI의 핵심 원리: RCA 기반 증폭과 Avidity 화학

AVITI의 높은 염기 정확도와 데이터 퀄리티는 RCA(Rolling Circle Amplification) 기반의 PCR-free 증폭과 

Avidity Chemistry에서 비롯됩니다. AVITI는 라이브러리를 원형화(circularization)하여 플로우셀 표면에서 

RCA로 직접 폴로니(polony)를 형성하므로, PCR 증폭 과정에서 유래한 오류가 연쇄적으로 증폭되는 문제를 근

본적으로 억제합니다. 그 결과 템플릿 오류의 전파가 감소하고, Optical duplication과 amplification에서 유발

된 index hopping 같은 artifact도 줄어듭니다(그림. 1). 이는 브리지 증폭에 의존하는 시퀀싱 방식과 대비되는 

특징입니다. 실제 비교 연구에서도 AVITI 시퀀싱은 기존 SBS 기반 장비 대비 유의하게 낮은 오류율과 더 높은 

read 퀄리티 스코어를 보여주었습니다.

Avidity 기반 시퀀싱은 형광 염료로 표지된 코어(dye-labeled core)에 여러 개의 뉴클레오타이드 리간드가 다가

결합(multivalent binding)을 형성하도록 설계하여, 폴리머레이스–폴리머–뉴클레오타이드 복합체가 polony

에 매우 안정적으로 결합하도록 합니다. 이 다가결합은 리포팅 뉴클레오타이드의 필요 농도를 마이크로몰(μM)

에서 나노몰(nM) 수준으로 낮추고 해리율을 유의하게 줄여, 신호 대비 잡음 비율을 개선하면서 동일 염기서열

에 대해 강하고 선명한 신호를 제공합니다.

엑스퍼젠&파우바이오 
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이러한 화학적·광학적 이점을 통해 AVITI는 동일 성능을 더 적은 시약으로 달성할 수 있으며, 이는 운영 비용 절

감으로 직결됩니다. 또한 Avidity 기반 시퀀싱이 높은 정확도(Qscores)와 호모폴리머 구간에서의 안정적 오류 

프로파일, 그리고 시약 소비 절감 효과를 동시에 얻을 수 있습니다.

Q40 시퀀싱이 제시하는 새로운 기준: 더 높은 정확도로 비용을 절감하고 희귀 변이  

검출을 향상시키는 방법 제시

NGS 기술의 발전은 임상 연구의 가능성을 다시 정의하고 있습니다. 암 연구자들은 난이도 높은 샘플에서도 검

출 수준을 높여 미세잔존질환(MRD) 및 조기 내성 발생의 모니터링을 위해 노력하고 있으며, 이때 시퀀싱 데이

터의 정밀도와 신뢰성이 무엇보다 중요해지고 있습니다.

지금까지 NGS 플랫폼은 Q30(99.9% 정확도) 수준의 결과를 제공해 왔으며, coverage depth의 향상과 오류 

수정 기법의 발전을 통해 다양한 응용이 가능해졌습니다. 최근 들어 NGS의 근본적인 기술력 향상으로 Q40 시

퀀싱(99.99% 정확도)이 등장하면서 품질이 비약적으로 향상되었고, 이러한 원시 데이터의 정확도의 상승이 

변이 검출에 어떤 영향을 미치는지에 대한 관심이 높아졌습니다.

 Avidity sequencing workflow and scheme그림 1

31KSGD NEWS FORUM ㅣ Technology Trend

VOL.32  ㅣ  DECEMBER, 2025



푸단대학교(Fudan University)의 최근 연구는 지금까지 발표된 연구 중에서도 Q40 시퀀싱을 DNA 및 RNA 시

퀀싱 모두에 걸쳐 가장 포괄적으로 탐구한 사례 중 하나입니다(그림. 2). 연구진은 Element Biosciences의 AVI-

TI™ 시스템을 이용해 Q40 데이터를 생성하고, 이를 기존 Q30 결과와 비교하여, 임상적으로 중요한 희귀 변이

의 검출 능력이 향상됨으로써 시퀀싱 비용이 절감될 수 있음을 입증했습니다.

민감도, 정밀도, 비용 효율성이 핵심인 전임상 및 임상 종양학 연구 분야에서 이러한 결과는 저빈도 체세포 돌연

변이를 탐지하고 질병의 진행도를 추적하기 위한 시퀀싱 데이터 활용 방식의 중대한 발전을 의미합니다.

검증된 표준 샘플을 활용한 벤치마킹

연구진은 시퀀싱 정확도의 향상이 downstream 분석 정밀도에 미치는 영향을 평가하기 위해 대조 샘플 세트

(reference standard set)를 사용하여 다양한 검증을 진행했습니다.

1. 생식세포 변이 분석(Germline variant calling precision): NIST RM 8398 표준의 

전장 엑솜 시퀀싱(whole exome sequencing)을 이용해 변이 검출 정밀도를 평가했습니다.

2. 멘델 일관성(Mendelian consistency): Quartet control 세트를 이용해 확인했습니다.

3. RNA 검출 및 발현 정량 분석: MAQC 샘플과 ERCC 합성 스파이크인 풀을 포함한 잘 특성화된 RNA con-

trols로부터 생성된 bulk RNA-seq 데이터를 활용했습니다.

4. 체세포 변이 검출 정확도(Accuracy of somatic variant detection): HCC1295/BL 혼합 reference 샘플을 

사용했습니다.

비교를 위해 동일한 샘플을 Element Biosciences AVITI와 Illumina NovaSeq 6000 플랫폼에서 시퀀싱했으며, 

공정한 성능 비교를 위해 모든 데이터셋은 동일한 커버리지 수준으로 다운샘플링 되었습니다.

더 낮은 커버리지에서도 더 높은 정확도 제공 – AVITI의 효율성 

생식세포 변이 분석 결과, AVITI 데이터셋에서 더 낮은 중복률(duplication rate)을 관찰했으며, 이는 이전에 보

고된 Avidite Base Chemistry™의 특성과 일치하는 결과였습니다. 그러나 단순히 중복률 감소만으로 향상된 결

과를 모두 설명할 수는 없었습니다.
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핵심적인 발견은 10×에서 120×까지 다운샘플링된 커버리지 수준에서 InDel 및 SNV 정확도를 비교했을 때 나

타났습니다. AVITI Q40 데이터는 Illumina Q30 데이터와 동일한 수준의 정확도를 단 66.6%의 상대적 커버리

지로 달성했습니다.

연구진은 이러한 효율성 향상이 가지는 실질적 의미를 강조하며, 시퀀싱 depth 필요량의 감소는 응용 분야에 

따라 샘플당 약 30~50%의 비용 절감 효과로 이어질 수 있음을 시사했습니다.

Germline SNV 및 InDel 변이 탐지 성능 평가 (Q30 vs Q40)

유전 질환 연구와 대규모 인구 집단 연구에서는 생식계열 변이의 높은 정확도가 필수적이지만, 연구진은 Q40 

시퀀싱 정확도의 가장 혁신적인 영향은 종양학 분야, 특히 희귀 체세포 변이의 탐지에서 나타날 수 있음을 언

급했습니다. 이를 평가하기 위해, 저빈도 돌연변이(low frequency mutations)를 모사한 대조 샘플을 사용하

여 AVITI Q40 시퀀싱과 Illumina Q30 시퀀싱의 성능을 비교했습니다. 생식계열 변이 분석 결과와 일관되게, 

AVITI는 훨씬 낮은 시퀀싱 커버리지만으로 동일한 민감도와 정밀도를 달성하는 데 충분하다는 점이 보고되었

습니다. 또한 낮은 커버리지 수준에서도 복제수 변이(CNV) 탐지 성능이 유의미하게 향상됨이 관찰되었습니다.

Germline SNV and InDel calling performance (Q30 vs. Q40).그림 2
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Somatic CNV calling performance (Q30 vs Q40)그림 3

종양 프로파일링과 조기 암 진단의 미래

이러한 연구 결과의 중요성은 최소 침습을 통해 종양 유래 DNA를 검출하려는 액체생검(liquid biopsy)의 지속

적인 발전으로 더욱 커지고 있습니다. 종양학 분야의 응용이 변이 대립유전자 빈도(variant allele frequency, 

VAF) 0.1% 이하를 목표로 하게 되면서, 시퀀싱 민감도에 대한 요구 수준은 점점 더 높아지고 있습니다. 현재

의 방법들은 시퀀싱 노이즈를 억제하고 탐지 정확도를 향상시키기 위해 UMI(unique molecular identifiers)에 

크게 의존하지만, 약 1:1000 수준의 낮은 변이 빈도를 신뢰성 있게 검출하기 위해 필요한 분자 및 alignment 

coverage를 확보하려면 매우 높은 시퀀싱 depth가 필요합니다. 이는 샘플당 비용을 크게 증가시키고 응용 확

장성을 제한합니다.

AVITI의 높은 염기 정확도는 이러한 한계를 극복할 새로운 방향을 제시합니다. 원시 리드(raw read)의 정확도

가 높아지면, 각 UMI당 훨씬 적은 수의 리드만으로도 신뢰도 높은 consensus 서열을 생성할 수 있게 되어 전체 

시퀀싱 요구량과 비용을 모두 줄일 수 있습니다. 연구진은 이러한 시퀀싱 정확도의 향상이 액체생검 기술을 연

구 단계 이상의 일상적 임상 검사 적용으로 확장시키는 핵심 요인이 될 수 있다고 평가합니다.
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해당 분야에서의 지속적인 혁신은 임상 연구에서의 고성능 시퀀싱 기술의 채택을 한층 더 가속화할 것으로 예상

됩니다. Element Biosciences는 최근 UltraQ™ 화학 기술을 통해 Q50 이상의 시퀀싱 성능을 구현하며 정확도 

면에서의 기술적 리더십을 확장했습니다. 향후 민감도, 확장성, 비용 효율성의 지속적인 향상은 초고정확도 시

퀀싱을 종양학 및 기타 정밀의학 응용 전반에서 폭넓게 활용하기 위한 중요한 역할을 하게 될 것입니다.

임상 유전체 분야는 ‘정확성’, ‘속도’, ‘멀티오믹스’라는 세 가지 축에서 빠르게 진화하고 있습니다. AVITI 시스템

은 높은 처리량과 개선된 에러 프로파일, 그리고 AVITI24가 제시하는 빠른 멀티오믹스·공간분석 워크플로우를 

통해 임상 진단과 연구를 잇는 가교 역할을 할 수 있습니다. 구체적으로는 (1) 희귀질환의 삼자(Trio) WGS 워크

플로우 최적화, (2) 액체생검·저빈도 변이 모니터링의 민감도 향상, (3) 종양 미세환경 기반 프로파일링을 통한 

맞춤치료 마커 발굴 등에서 현장에서 요구하는 가치를 제공할 수 있을 것으로 기대됩니다. 
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대한진단유전학회, 【제9차 ELSI-희귀질환진단 심포지엄】 

및 20년사 발간 기념식 성료

대한진단유전학회(회장 남명현)는 지난 11월 27일 엘리에나 호텔에서 【제9차 ELSI-희귀질환진단 심포지엄】 및 

20년사 발간 기념식을 성황리에 개최하였다. 이번 행사는 학회 창립 20주년을 맞아 지난 20년간의 발자취를 정

리한 20년사를 발간하고, 이를 기념함과 동시에 학회의 미래 발전 방향을 모색하는 자리로 마련되었다.

제9차 ELSI-희귀질환진단 심포지엄 프로그램 및 Memorial Lecture 진행

학회의 20주년을 기념하는 특별한 순서와 권위 있는 강연들이 행사의 의미를 더했다. 남명현 대한진단유전학회

장의 개회사로 문을 연 이번 심포지엄은 'From Promise to Progress: 진단유전 20년의 기약과 도약'을 슬로건

으로 임상유전체 실무와 관련된 ELSI 이슈들에 대해 다양한 분야의 현황과 경험을 소개하고, 여러 분야 전문가

들이 함께 참여하여 다각적 관점을 제시하였다.

학회뉴스
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또한 학회원들의 기초 교육에 대한 수요를 반영하여 이번 심포지엄에서는 Education Session을 별도로 마련하

였다. ▲분자유전 검사의 기초 ▲NGS 검사의 검사실 도입 ▲Microbiome과 희귀질환: 진단에서 적용까지 등의 

세션을 통해 실무와 이론을 균형 있게 소개하는 자리를 가졌다.

Industry Workshop 세션에서는 ▲Beyond Short Reads: SBX Technology and the Complete, 

High-Quality Genomic Map ▲NGS Dx 시스템 자동화의 진화 – Genexus Purification System Dx

와 Integrated Sequencer Dx의 통합 솔루션 ▲Feasibility, Acceptability and Clinical Outcomes of 

Genomic Newborn Screening in a Prospective Australian Cohort ▲Performance and Clinical 

Applications of the New-Generation Sequencing System: Element Biosciences AVITI 24 NGS & 

Multi-Omics System 등 최신 기술과 솔루션이 소개되었다.

이어 진행된 Memorial Lecture에서는 김종원(성균관

의대) 전임 회장이 기념 강연자로 나서 "From Firsts to 

Frameworks: Building Clinical Genetic Testing in 

Korea (1990–2025)"라는 주제로 그간의 경험을 공유

하며, 진단유전학 분야의 발전 과정과 현재의 위치를 조

명하는 강연을 진행하여 많은 후학들에게 울림있는 메세

지를 전달하였다.  

본 학술대회는 ▲신생아 전장유전체검사의 ELSI 쟁점과 제도적 과제 ▲From Genome to Therapy: New 

Horizons in Rare Disease ▲임상분자진단을 위한 CLSI 권고사항과 품질관리 등 현재 주요 쟁점이 되고 있는 

분야를 심도 있게 다루었으며, 현재 이슈가 되고 있는 신생아 전장유전체 검사의 ELSI 쟁점에 대한 패널 토론(▲

신생아 전장유전체검사의 ELSI 쟁점) 시간을 마련하여, 관련 전문가들의 현장의 경험과 의견을 공유하는 시간

을 가졌다.
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20주년사 발간 기념식: '빛나는 청춘'을 맞이하다

심포지엄 중간에는 학회 20주년의 한 해를 마무리하고, 지난 발자취를 돌아보는 20주년사 발간 기념식이 진행

되었다. 기념식은 조현찬(한림의대 명예교수; 녹십자의료재단 학술고문) 초대 회장의 축사로 문을 열었으며, 학

회의 창립과 그간의 학술활동에 대한 감사의 뜻을 담아 감사패를 전달하였다. 

기념식에서는 20년이라는 시간 동안 학회를 이끌어오신 역대 회장들과 각 분야에서 헌신해 주신 임원진, 그리

고 보이지 않는 곳에서 묵묵히 학회를 뒷받침해온 회원들의 노고에 깊은 감사를 전하며, 함께 축하의 의미를 되

새길 수 있었다.

학회뉴스
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이번 심포지엄은 '빛나는 청춘'을 맞이한 대한진단유전학회의 20년 여정을 돌아보고, 그 성장을 학회원 모두와 

함께 축하하는 뜻깊은 자리였다. 20년사 발간을 통해 학회의 정체성을 회원들과 함께 공유하며, 지난 세월 동안 

학회를 이끌어온 선배 회원들의 헌신과 노고를 되새기는 시간이기도 하였다. 대한진단유전학회는 앞으로도 학

회원들의 적극적인 참여와 연대 속에서 함께 성장하는 학술 공동체로서의 역할을 이어가며, 변화하는 의료 환경 

속에서도 진단유전학의 전문성과 공공성을 확장해 나갈 것이다.

학회뉴스
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배경

정밀의료가 현대 의학의 패러다임으로 자리 잡으면서, 환자 개개인의 고유한 생물학적 특성에 기반한 맞춤형 치

료의 중요성이 커지고 있다. 맞춤형 치료의 대상 선정에 있어서 동반진단 (Companion Diagnostics, CDx)이 

핵심적인 역할을 담당하며 각종 논의에서 중요하게 다루어지고 있기에, 본 기고를 통해 그 의미와 국내외 적용 

현황, 관련된 이슈, 문제점 및 해결방안을 논의해보고자 한다. 

동반진단은 학술적 배경이 아닌 신약 허가 절차에서 유래한 제도상의 용어이며, 미국 식품의약국(FDA)은 동반

진단을 "특정 약물 또는 생물학적 제제의 안전하고 효과적인 사용에 필수적인 정보를 제공하는 수단"으로 정의

한다[1]. FDA의 정의에 따르면, 동반진단의 핵심 기능은 크게 세 가지로 분류된다: 

1) 특정 치료제로부터 혜택을 받을 가능성이 가장 높은 환자를 식별하고, 2) 치료로 인해 심각한 부작용 위험이 

증가할 수 있는 환자를 식별하며, 3) 치료 반응을 모니터링하여 용량을 조절하는 것이다[1]. 

이러한 정의는 유럽 EMA, 일본 PMDA, 호주 TGA 등 주요 규제기관에서도 대체로 유사하게 채택되어 있다

[2,3].

실용적 관점에서 동반진단의 정의는 “특정 약제의 적응증을 결정하는 진단검사”로 생각할 수 있으며 현재까

지는 대부분 종양학 분야에서 항암제 치료 대상 선정을 위해 사용되고 있다. 최초의 동반진단 사례로는 유방

암 치료제 Herceptin(trastuzumab) 대상 선정을 위한 면역조직화학염색(IHC) 검사 HercepTest를 들 수 있

다. 이는 약물과 동반진단 검사가 함께 설계되고 테스트된 최초의 사례로, HercepTest 를 통해 HER2 양성 

환자를 선별하여 Herceptin은 임상시험에서 안전성과 유효성을 확립하였다. 이와 같이 신약과 함께 개발 및 

허가가 진행되는 경우에 대해 Original CDx라는 용어가 사용되고 있으며, 기존의 동반진단 검사와의 동등성 

시험을 통해서 허가 받는 방법에 대해 Follow-on CDx 또는 Equivalent CDx와 같은 용어가 사용되고 있다. 
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 후자의 예시로 HercepTest와의 동등성 시험을 통해 허가된 다양한 IHC, FISH, CISH 기반의 검사법들을 들 수 

있으며, 현재는 해당 검사법들 또한 Herceptin 적응증 판단에 활용될 수 있다.

국내외 현황

표적 치료제를 포함한 신약개발이 가장 활발히 이루어지고 있는 미국에서 동반진단과 관련된 제도의 정비가 가

장 선도적으로 이루어지고 있다. 미국에서는 2014년 발표한 FDA 가이드라인 [6]을 통해, 원칙적으로 동반진

단 의료기기와 신규 치료제 간의 동시 개발 및 동반 승인 원칙을 명확하게 제시하였다. 이는 동반진단이라는 용

어의 의미를 가장 잘 설명하는 원칙으로, 특정 검사 결과를 통해 적응증이 제한되는 치료제의 경우 치료제만 먼

저 허가될 수 없고 반드시 동반진단 검사법에 대한 허가가 동시에 진행되어야 함을 의미한다. 또한 미국에서

는 동반진단 의료기기 (IVD-CDx) 외에 Laboratory developed test (LDT) 검사에 대해서도 single-site assay 

CDx (SSA-CDx) 라는 개념을 도입하여 동반진단 허가를 시행하고 있다. 가장 대표적인 SSA-CDx로 Guardant 

Health와 Foundation Medicine 사의 ctDNA NGS 검사들을 들 수 있으며, Foundation Medicine 사의 제품

군 (FoundationFocus® CDxBRCA Assay, FoundationOne® CDx, FoundationOne® Liquid CDx) 을 통

해 전체 표적치료제의 약 73% 처방이 가능한 것으로 알려진 만큼, 양사는 Original CDx 외에 Follow-on CDx

를 통해서도 다양한 약제에 대해 동반진단 허가를 획득한 것으로 보여진다.
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유럽에서도 European Medicines Agency (EMA)에서 2022년 발표한 가이드라인에 따라 치료제와 동반진단

의 동시허가를 필수 조건으로 제시하고 있으며, SSA-CDx 또한 동반진단 허가의 범위에 포함하고 있다. 일본 

Pharmaceuticals and Medical Devices Agency (PMDA) 에서는 2013년 세계최초로 동반진단 가이드라인을 

발표하며 의약품과 동반진단 의료기기의 동시 개발 및 동시 허가 신청을 필수 요건으로 제시하였으며 2022년 

업데이트된 가이드라인을 통해 SSA-CDx 또한 허가 범위에 포함하고 있다. 자국 내 환자들이 미국 소재의 검사

실 기반의 CDx (SSA-CDx)를 받을 수 있도록 해당 검사의 해석 소프트웨어 등 일부분을 동반진단의료기기로 허

가하고 국가 보장 보험 급여 승인도 우회 경로로 인정했다는 점이 확인되었다.

국내에서는 식약처에서 2015년 체외동반진단기기(In vitro Companion Diagnostics Devices) 허가·심사 가이

드라인을 발표한 이후 지속적으로 가이드라인을 업데이트 해왔고, 2022년에는 동반진단의료기기(IVD-CDx) 

허가·심사 가이드라인(민원인 안내서)를 발간하며 심사 시 고려사항을 시나리오별로 제시했다. 하지만 홈페이

지를 통해 현재까지 허가된 동반진단 의료기기의 목록을 손쉽게 확인할 수 있는 미국 등과 달리 [5] 국내에서는 

동반진단 허가 현황을 한눈에 확인할 수 있는 자료는 제공되지 않고 있다. 일부 문헌 및 보도자료를 통해 부분적

인 자료들을 확인할 수 있으며, 최근 발표된 문헌 [6]에 따르면 2012년 이후 동반진단 의료기기 허가 누적건수

는 지속적으로 증가하는 양상이나, 연도별 신규 허가 건수는 매년 지속적인 증가세를 보이지 않았다는 것을 확

인할 수 있다. 또한 신약개발이 활발히 이루어지는 미국에서와는 달리 국내에서 허가되는 동반진단은 대부분 자

체 개발보다 수입허가를 통해 이루어지고 있다.

국내 동반진단 허가 현황과 미국 등 제도 정비를 선도하고 있는 국가와의 가장 큰 차이점은 1) 의약품과 동반진

단 의료기기의 동시허가를 필수가 아닌 권고사항으로 규정하여 엄격하게 지켜지고 있지 않은 점, 2) SSA-CDx

를 허가 대상으로 포함하지 않은 점을 들 수 있다. 이로 인해 일부 표적치료제가 수입 허가 과정에서 구체적 동반

진단 의료기기에 대한 명시 없이 ‘잘 밸리데이션 된 검사실에서 검사되어야 한다’ 또는 ‘숙련도가 입증된 검사실

에서 정확하게 실시되어야 한다’와 같은 기준으로 허가가 이루어진 바 있다.[6] 이와 같은 표적치료제에 대해 적

절한 동반진단 검사가 시행되었는지에 대해서는 건강보험심사평가원 (심평원)에서 전문가들의 의견을 취합하

여 급여 인정여부를 판단하고 있다. 반면, 식약처 허가 과정에서 동반진단 검사법이 명시된 치료제에 대해서는 

명시된 동반진단 검사가 사용된 경우 Level II 수가를, 명시된 동반진단 검사는 아니지만 이에 준하는 검사로 선

별된 경우 그보다 낮은 Level I 수가를 산정하고 있다.
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NGS 시대, 유연한 규제의 필요성

동반진단 검사가 표적 치료제의 안전하고 효과적인 사용을 위해 필수적인 검사이며, 적절한 규제를 통해 관리

되어야 한다는 점에서 반론의 여지가 있을 수 없다. 다만 특정 종류의 검사법이 아닌, 특정 업체의 제품 또는 검

사법에 대해 이루어지는 의료기기 허가의 본질적 특성으로 인해 동반진단 제도가 선점 업체의 진입장벽 구축 수

단으로 활용된다는 부정적 시각 또한 존재해 온 것이 사실이다. 가령 특별히 기술적으로 검출이 어렵지 않은 특

정 missense 변이 검출을 적응증으로 하는 표적 치료제의 경우, 다양한 검사법을 통해 해당 변이 유무를 신뢰성 

있게 판단하는 것이 어렵지 않음에도 불구하고 동반진단으로 먼저 허가된 특정 회사의 검사 결과를 통해서만 표

적 치료제 처방을 인정받는 점을 들 수 있다. 타그리소 (Osimertinib)의 국내 식약처 허가 시에는 EGFR T790M 

변이를 검출하는 방법으로 특정 동반진단 검사법이 명시되지 않았음에도 미국 FDA 허가된 동반진단 의료기기

인 로슈 사의 COBAS EGFR Mutation V2 검사를 통해 T790M 변이 검출이 필요하다는 일부의 해석이 있었

고, 이에 따라 NGS 등 다른 검사 결과를 바탕으로 타그리소가 처방된 경우 삭감 여부, COBAS EGFR Mutation 

V2 검사를 추가로 시행해야 되는지 여부가 논란이 되었던 적이 있다. Real-time PCR 검사법인 COBAS EGFR 

Mutation V2의 민감도/특이도가 NGS 검사보다 우월하지 않은 부분은 해당 검사의 제조사에서 제공되는 자료

를 통해서도 확인할 수 있는 부분으로, 언급된 상황의 불합리함에 대해 꾸준히 제기된 임상 현장의 의견을 받아

들여 현재는 각 기관의 LDT로 시행되는 NGS 검사 결과를 바탕으로 처방되는 표적치료제가 급여 인정되는 것은 

물론, 해당 처방 내역이 공식적인 문헌으로 발표되고 있는 상황이다. [7]

이와 같이 특정 표적치료제 적응증 판단을 위해 성능이 비슷한 다양한 검사가 활용될 수 있고, NGS와 같이 한 

가지 검사법으로 다양한 표적치료제 적응증 판단에 활용될 수 있는 상황에서 특정 치료제와 특정 동반진단 의료

기기의 일대일 맵핑을 기반으로 하는, 지나치게 엄격한 동반진단 규제가 불러올 수 있는 비효율성에 대해 미국 

FDA와 일본 PMDA에서도 인식하고 있는 것으로 보인다. FDA에서는 2020년 발표한 가이드라인을 통해 하나

의 동반진단 의료기기를 하나의 약제가 아닌 특정 그룹의 약제에 대해 허가하는 broader labelling 개념을 소개

하며 이를 적용하기 위해 고려되어야 할 점들을 제시하였다. 일본에서는 보다 적극적인 개념으로 약물 비의존 

동반진단의료기기(Drug-Agnostic CDx) 가이드라인을 발표하였다. 이는 동일한 질병, 바이오마커, 검체 유형

에 대해 여러 동반진단기기가 각각 다른 치료제와 함께 승인되었더라도, 검사 결과가 과학적으로 동등하다면 서

로 교환해서 사용할 수 있다는 개념으로 검사 원리가 서로 다른 동반진단기기라도, 동등성 연구 등 과학적 근거

가 있으면 결과를 상호 교환적으로 인정하도록 하는 제도이다.

동반진단 제도를 선도적으로 도입했던 국가들에서 유연성 확보를 위해 후향적인 제도 개선방안을 논의하고 있

는 점은 국내에서 동시허가 원칙이 다소 느슨하게 적용될 수밖에 없었던 이유를 설명한다고 볼 수 있으며, NGS 

검사가 보편화된 현 상황에서는 오히려 다행스러운 상황으로 생각할 수도 있다.
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분자유전학적 표지자 탐색을 위해 NGS 검사가 점점 더 널리 활용되고 있으며 향후에도 그 비중이 증가할 것으

로 예상된다. 현재 국내 NGS 검사는 대부분 각 기관의 LDT 형태로 시행되고 있으며, 염기서열분석 장비, 시약, 

분석 소프트웨어 등 다양한 구성요소를 갖는 NGS 검사의 특성상 특정 한가지 요소에 대해 동반진단 의료기기

로 규정하는 것은 불가능하다. 미국 등 해외에서와 같이 SSA-CDx의 형태로 LDT 자체에 대해 동반진단 허가를 

고려할 수 있으나, 이는 미국에서도 기존의 Clinical Laboratory Improvement Amendments (CLIA) 인증과 

중복 규제의 논란이 존재하는 제도로, 국내 LDT에 적용을 논의할 경우 동일한 논란을 피할 수 없다. 특히 SSA-

CDx를 획득한 미국 Foundation Medicine 사와 Guardant Health 사에서 운영 중인 NGS 검사도 결국 타기관 

LDT와 다르지 않은 염기서열 분석장비, 시약, 생물정보학적 분석 파이프라인을 사용한다는 점을 고려하면, 해

당 제도가 특정 회사에서 정당하지 않은 진입장벽 확보 수단으로 활용될 위험성을 배제할 수 없다.

맺음말

미국의 동반진단 허가 사례 중 난소암 환자의 PARP inhibitor 사용 여부를 결정하는 Myriad 사의 MyChoice 

CDx HRD (homologous recombination) 검사는 NGS 기반 검사이기는 하나, 단순한 변이 프로파일링 결

과가 아닌 특정 조건을 만족하는 복제수 변이 개수를 기반으로 자체적인 척도를 개발한 검사이다. 신약과 동

시에 개발되어 대규모 임상 시험을 통해 약제 효율성을 예측하는 컷오프 값이 도출되었고, 특허로 등록되었

다. 해당 약제의 반응성은 다른 검사로는 신뢰성 있게 예측하기 어려우며, 다른 예측 알고리즘이 개발된 경

우 MyChoice HRD 검사와의 동등성 시험을 거쳐야만 난소암 환자의 PARP inhibitor 사용에 활용될 수 있다. 

이와 같이 학술적, 기술적으로 동반진단 본연의 의미에 맞는 가치를 갖는 검사의 경우 동반진단 허가를 통해 일

종의 독점권이 부여되는 것에 대해 누구도 이의를 제시하지 않을 것이다. 그러나 과학적으로 정확도, 신뢰도 측

면에서 타 검사법에 대해 우월하다고 볼 수 없고, 다른 여러 가지 검사법이 대체제로 활용될 수 있는 검사법에 대

해 동반진단 허가를 먼저 획득했다는 이유만으로 독점적 권리가 주어지는 경우 공정성의 훼손은 물론, 허가 검

사로의 추가 검사를 위한 환자 치료 지연, 환자의 비용 부담 증가, 보험 재정의 부담으로 이어질 수 있는 점에 대

해 충분히 고려되어야 한다.
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이와 같은 배경에서 해외에 비해 다소 유연성 있게 적용되고 있는 국내 동반진단 제도 운영 현황을 무조건적으

로 비판적으로 바라볼 필요는 없으며, 성급한 선진국 따라잡기를 추진하기에 앞서 미국, 일본에서 각각 추진되

고 있는 broader labelling, drug-agnostic CDx 의 진행 방향에 대해서도 진행상황을 주시할 필요가 있다. 동반

진단의 한 단면은 특정 검사법을 시판하는 업체에 일정 기간 독점권을 부여하는 것임을 염두에 두어야 하며, 허

가 대상이 되는 검사가 그럴 만한 자격을 갖춘 검사인지에 대해 전문가 자문 의견을 구하는 과정이 충분히 선행

되어야 할 것이다. 또한 이미 허가된 동반진단 검사의 동등성 시험에 대해서는 과도하게 높지 않은 기준을 적용

하여, 과학적으로 대등한 성능을 갖춘 검사라면 어렵지 않게 환자 진료에 사용될 수 있는 길을 열어주어야 할 것

이다. 국내 현황에 맞는 합리적인 운영을 통해 동반진단 허가 제도가 환자와 의료진, 산업계 모두에게 도움을 주

는 제도가 되기를 희망한다.
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Selection of germline genetic testing panels in 
patients with cancer: ASCO guideline

미국 임상종양학회(American Society of Clinical Oncology, ASCO)가 발표한 「암 환자 대상 생식세포 유전

자 검사 패널 선택 기준(Selection of Germline Genetic Testing Panels in Patients With Cancer: ASCO 

Guideline)」은 혈액암을 제외한 성인 고형암 환자에서 생식세포 다중 유전자 패널(multigene panels) 검사 활

용에 대한 포괄적인 임상 지침을 제시합니다. ASCO 전문가 패널은 기존의 여러 임상 가이드라인과 합의문, 그

리고 생식세포 및 체세포 유전자 검사에 관한 연구들을 체계적으로 검토하여 이를 바탕으로 본 권고안을 마련

하였습니다. 

암 환자에서 생식세포 유전자 검사는 암의 유전적 원인을 규명하고, 환자 및 가족의 암 발생 위험을 예측하며, 

PARP 억제제 등 특정 표적 항암 요법의 적응증을 결정하는 데 필수적입니다. 다중 유전자 패널 검사는 단일 유

전자 검사보다 효율적이며, 환자의 병력이나 가족력이 둘 이상의 유전자 변이를 시사할 때 특히 유용합니다. 일

반적인 다중 유전자 패널에는 BRCA1/2, 린치 증후군 유전자(MLH1, MSH2, MSH6, PMS2, EPCAM ) 등 암 

상대 위험도가 높은 유전자와, ATM, CHEK2 등 중간 위험도를 가진 유전자가 포함됩니다. 

장 우 리
인하의대
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Q1. Family history collection

가족력 수집은 유전자 검사 결과와 무관하게 고위험 환자를 식별하고, 병원성 변이를 가진 사람에서 맞춤형 선

별 및 예방 전략을 결정하는 데 중요한 역할을 합니다. 예를 들어, ATM 또는 BRCA 병원성 변이가 있는 환자에

게 췌장암 가족력이 있다면 췌장 선별 검사를 권고할 수 있으며, CHEK2 변이가 있는 여성에게 유방 자기공명영

상(MRI) 선별 검사의 필요성을 결정할 수 있습니다. 모든 환자에서 1촌(형제, 자매, 부모, 자녀) 및 2촌(조부모, 

이모, 삼촌, 손주, 조카, 이복형제) 친척의 암에 대한 병력과 과거력을 기록해야 합니다. 암 상세 정보는 확인된 

각 암에 대한 원발암의 종류, 진단 시 연령, 다발성 암, 양측성 암 여부 등을 포함합니다. 추가적으로 유전성 암 

유전자 검사를 받은 친척이 있는지, 그 결과는 어떠한지 확인하고 환자의 인종에 대한 정보도 수집합니다. 가능

하다면 매년 가족력을 업데이트하는 것이 권장됩니다. 

  본 가이드라인은 다음의 4가지 임상 질문에 대한 권고 사항을 제안하고 있습니다.

Q1. 생식세포 다중 유전자 패널 검사를 시행할 때 가족력 수집의 중요성 및 가족력에서 가장 중요한 요소는무엇인가?

Q2. 생식세포 유전자 검사가 필요할 때, 언제, 어떤 방식으로 다중 유전자 패널 검사를 활용해야 하는가?

Q3. 특정 암 환자에서 생식세포 유전자 검사를 위해 일반적으로 권고되는 유전자는 무엇인가?

Q4. 종양 유전자 검사(예: 종양 유전체 프로파일링)를 받을 예정이거나 이미 받은 환자 중에서 
       어떤 환자들이 생식세포 유전자 검사를 받아야 하는가?
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Q2. Germinal multigene panel testing 

다중 유전자 패널 검사를 고려할 때, 환자의 병력 및 가족력과 연관성이 제한적이거나 불분명한 유전자를 포함

하는 패널 검사를 시행하는 것에 대한 잠재적 이점과 불이익을 반드시 평가해야 합니다. 광범위한 패널은 임상

적으로 중요한 고침투율 또는 중등도 침투율 유전자에서 예상치 못한 병원성 변이를 발견함으로써, 환자가 인

지하지 못하는 가족력을 보완하는 역할을 할 수 있습니다. BRCA1/2 및 린치 증후군 유전자(MLH1, MSH2, 

MSH6, PMS2, EPCAM)는 유병률이 높고 임상적 조치 가능성이 매우 높으므로, 생식세포 유전자 검사 시 암 종

류와 관계없이 다중 유전자 패널에 포함되는 것이 합리적입니다. 그러나 환자의 병력 및 가족력과 무관한 유전

자를 포함하는 광범위한 패널은 명확한 임상적 중요성이 없는 결과로 인하여 불필요한 환자 불안을 야기하고, 

임상적 의의가 불분명한 변이(variants of uncertain significance, VUS)에 대한 오해석을 증가시켜 과잉 선별 

검사 및 예방적 시술을 유발할 수 있습니다. 표 1은 환자의 병력에 근거하여 임상적으로 최소한으로 검사해야 

할 유전자 목록을 제시하고 있습니다. 이 최소 목록을 넘어서는 광범위 패널의 사용은 반드시 잠재적 이익이 불

이익보다 크다는 임상적 판단하에 신중하게 이루어져야 합니다.

표 1 Genes Recommended for Testing and Inclusion in Multigene Panels for Selected Cancers
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Q3. Genes to be included in multigene panels

본 가이드라인은 평생 암 위험을 중등도 이상으로 증가시키는 유전자, 또는 생식세포 변이 발견 시 명확한 임상

적 조치가 가능한 유전자를 중심으로 암 유형별 유전자 검사 권장 목록을 제시하고 있습니다. 

더 강력하게 권장되는 유전자(more strongly recommended genes)는 해당 암에 대하여 상대적 위험이 매

우 높거나(4배 이상), 위험은 낮더라도 예방적 수술 등의 조치 가능성이 매우 높은 유전자입니다. 이 유전자들

은 해당 암 환자 또는 가족력이 있는 모든 환자에서 검사해야 합니다. 반면, 덜 강력하게 권장되는 유전자(less 

strongly recommended genes)는 중등도의 상대적 위험(4배 미만)을 갖거나 임상적 조치 가능성이 상대적으

로 낮은 유전자들입니다. 이 유전자들은 의사와 환자의 선택에 따라 다중 유전자 패널 검사 포함 여부를 결정할 

수 있습니다.

Q4. Germline testing in association with somatic genetic tumor testing

본 가이드라인은 체세포 종양 검사 결과를 바탕으로 생식세포 유전자 검사 시행 여부를 결정하는 접근 방식에 

대한 권고안을 제시합니다. 본 가이드라인 발표 이전에 유럽종양학회 정밀의학 워킹그룹(European Society 

for Medical Oncology Precision Medicine Working Group, ESMO PMWG)에서 체세포 종양 검사 결과를 

바탕으로 생식세포 유전자 검사를 진행할지 여부를 결정하는 네 가지 접근 방식(A. Permissive, B. Intermedi-

ate-permissive, C. Intermediate-conservative; D. Conservative approaches)을 발표한 바 있습니다. ASCO

는 이 지침을 바탕으로 하여 A와 B를 혼합한 하이브리드 접근 방식을 채택했습니다. 종양 유전자 검사에서 표 2

에 명시된 유전자에서 병원성 변이가 확인되면, 환자의 기존 생식세포 유전자 검사 기준 충족 여부와 관계없이 

생식세포 유전자 검사를 시행하도록 권고합니다. 단, 일부 유전자(APC, PTEN, RB1, TP53)는 연령 제한이 적용

되어 30세 미만의 환자에서만 검사를 권장합니다. 아울러, 좀 더 보수적인 접근을 원하는 경우 선택 가능한 추가 

기준과 관련 종양 유형을 표 2와 표 3을 통해 제시하였습니다.

표 2 Genes for Which Pathogenic Variants Identified via Tumor Testing Should Prompt Germline 

Genetic Testing 
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표 3 Tumors Relevant to Each Gene If a Conservative Testing Approach Is Preferred

변이 대립 유전자 빈도(variant allele frequency, VAF) 자체만으로는 생식세포 유래 변이 여부를 확정하거나 

배제하기에 충분하지 않습니다. 일반적으로 종양 유전자 검사에서 확인된 변이의 VAF가 30% 미만일 경우 생

식세포 유래일 가능성은 낮다고 보지만, 반드시 종양의 순도나 검사의 기술적 요인 등을 종합적으로 고려해야 

합니다. 창시자 돌연변이(founder mutations)는 대다수가 생식세포 유래이므로, 환자의 인종 또는 종양 종류

와 관계없이 반드시 생식세포 유전자 검사로 확인해야 합니다. 또한 이전 연구들에서 종양 유전자 검사가 생식

세포 병원성 변이를 약 8-10% 놓치는 것으로 보고되었기 때문에, 종양 유전자 검사만으로는 생식세포 변이를 

완전히 배제할 수 없습니다. 따라서 병력 및 가족력 기준에 따라 생식세포 검사 대상인 환자는 종양 유전자 검사 

결과가 음성이거나 불확실하더라도 반드시 생식세포 유전자 검사를 받을 것을 권고합니다.

암 환자에서 생식세포 유전자 검사의 필요성이 증대되고 있으나, 여전히 검사가 필요한 환자에게 충분하게 시행

되지 못하는 실정입니다. 이 ASCO 가이드라인은 유전성 암 증후군의 효율적인 진단 및 관리 전략 확립에 기여

할 것으로 기대됩니다.
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GENE 心

대한진단유전학회가 창립 20주년을 맞아 역사관을 개설하고 20년사를 발간했다. 

20년사에는 2006년 소수의 회원으로 출발한 학회가 진단유전학 분야와 함께 

성장해온 발자취가 담겨 있다. 20주년 기념 영상과 20년사는 학회 홈페이지 

역사관에서 회원 누구나 열람할 수 있다.

Source: https://ksgd.org/forum/07_02.php

From: 간행위원회

학회 20주년, 빛나는 청춘을 기념하며

54 Gene 



KSGD & AMP affiliation
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대한진단유전학회는 2025년 미국 분자병리학회(AMP)와의 공식 제휴를 통해 국제적 

학술 네트워크 구축의 바탕을 마련하였다. 이번 협력을 이끈 김지은 국제이사는 앞으로 

이러한협력을 바탕으로 학회가 국제 무대에서 더욱 성장하고 

새로운 역사를 만들어가기를 기대한다고 밝혔다.

Source: https://www.amp.org/membership/amp-around-the-globe/

From: 간행위원회
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뉴스포럼의 새로운 코너    에서는 

진단유전 관련 이미지를 게재합니다. 

진단유전과 관련된 흥미롭거나, 

유익한 이미지를 게재하고 

현재 유전분야의 동향 및 단면을 제시하고, 

기록으로 남기고자 합니다. 

  에서는 
회원분들의 
응모를 받습니다. 

GENE 心

56 Gene 



| 제출 사항
❶ 진단유전 관련 사진 또는 이미지

❷ 간략한 제목 및 설명

❸ 출처

❹ 보내주신 분 소속과 성함

| 보내주실 곳
ksgd.office@gmail.com

대한진단유전학회 회원분들의 응모를 받습니다. 

진단유전 관련 사진 또는 이미지와 출처, 

간략한 설명을 보내주시면, 

선정되신분께는 소정의 상품권이 지급됩니다. 

사진과 이미지의 주제와 형식은 자유이고, 

단순히 재미있는 이미지도 환영하므로, 

많은 관심과 참여를 부탁드립니다. 

  코너에서는 
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최신 보험 정보

항목 제목 세부내용 비고 고시

사람유전자 분자유전자

검사-나583 비유전성 

유전자 검사

나583다(1) IDH1 

Gene 검사의

급여기준 

나583다(1) 비유전성 유전자검사-염기서열

분석-염기서열반응 2회 [IDH1 Gene]는 신경

교종 진단 및 예후 예측을 목적으로 하거나, 급

성 골수성 백혈병 예후 예측 및 약제 선택을 목

적으로 한 경우에 요양급여를 인정함

(제·개정 사유)

나583다(1) IDH1 

Gene 급여기준 

신설

보건복지부 고시  

제2025 - 194호 

(2025년 12월 1일

부터 시행)

최신 보험 정보

58 최신 보험 정보
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P 플래티넘 PLATIUM

cobas 5800/6800/8800 system, AVENIO Edge system, navify Mutation Profiler대표제품
스위스 헬스케어그룹인 로슈의 진단사업부 국내법인으로서 1990년 외국인 투자기업으로 창립되었으며 혈액, 체
액, 조직 등을 검사하여 질병의 조기발견, 예방, 진단, 치료 및 모니터링을 위한 혁신적인 제품과 서비스를 공급하고 
있다. 진단검사사업부(Core Lab & Point of care Solutions), 분자진단사업부(Molecular Lab), 조직진단사업부
(Pathology Lab), 임상 의사결정 지원 사업부(Clinical Decision Support), 당뇨관리사업부(Diabetes Care)의 5개 
사업본부로 구성되어 있으며 로슈진단은 병원 및 검사실의 대용량 분석용 체외진단시스템, 생명과학분야의 연구용 분
석기기 및 시약은 물론 병원의 현장 검사용 기기와 혈당측정기 등 환자자가 검사기기에 이르는 광범위한 제품 포트폴
리오를 갖추고 있으며 국내는 물론 세계 체외진단(IVD)업계의 선두기업이다. 2019년 클라우드 기반의 임상결정 지원 
데이터 플랫폼 네비파이 튜머보드(Navify Tumor Board)를 출시하며 디지털 헬스케어 영역에 본격 진출했다. 특히, 
로슈진단은 로슈제약과의 공조를 통해 개인의 유전적, 조직적 특성을 진단해 최적의 치료법을 선택할 수 있도록 환자
와 의료진 모두를 위한 맞춤의료시대를 본격적으로 열어 인류의 삶의 질을 향상시킬 수 있도록 노력하고 있다. 또한 한
국로슈진단은 아프리카 어린이 돕기 자선 걷기대회, 사회공헌 협약을 통한 국내 저소득층 어린이 지원, 피학대 아동 지
원, 소아당뇨환자 지원 등의 꾸준한 사회공헌 활동을 통해 기업의 사회적 책임을 다하기 위해 노력하고 있다. 에이온휴
잇(Aon Hewitt)이 선정한 ‘한국 최고의 직장(Best Employer in Korea)’ 본상을 2015년, 2016년, 2017년 3회 연속 
수상했으며, 2019년, 2020년에는 Great Place To Work Institute 주관 ‘대한민국 일하기 좋은 100대기업’에 선정되
었다. 보다 자세한 정보는 홈페이지 www.roche-diagnostics.co.kr에서 확인할 수 있다.

회사소개

한국로슈진단

진단/병리 검사대표제품

1983년 국내 최초 검사 전문기관으로 설립된 SCL(재단법인 서울의과학연구소)은 체계적인 정도관리시스템과 혁신 
적인 검사 프로세스 도입을 통해 세계적 수준의 검사기관으로 자리매김했다. 1992년 PCR 분석법 개발 및 24시간 논스 
톱 검사시스템 도입을 비롯해 1998년 국내 최초로 세계적 정도관리기관인 CAP(College of American Pathologists) 
로부터 인증을 획득한 후 현재까지 검사의 질 향상을 위해 지속적인 노력을 이어왔다. 특히 아시아 최대 자동화 시스템 
을 비롯해 SCL은 자동화운영·진단혈액·분자진단·진단면역·특수분석 등 12개 검사부서에서 400여 종의 최신 장비 
를 통해 4,000여 개 검사 항목을 시행할 수 있는 체계적인 검사시스템을 구축했다. 뿐만 아니라 SCL은 검사실과는 별
도로 기술혁신센터, 의료기기임상시험센터 등 연구파트를 구축해 연구기술력 역량 강화를 위해 힘써왔다. 전문의를 
포함한 전문 연구인력을 대거 포진시켜 신규 검사법 개발은 물론, 임상시험지원, 인체유래물은행에 이르기까지 SCL 
연구기술력 향상에 주력하고 있다. SCL은 국내뿐만 아니라 오랜 기간 쌓아온 연구·분석 역량을 바탕으로 해외 의료기 
관과 공조체계를 구축하여 감염병 확산 방지에도 기여하고 있다.

회사소개

서울의과학연구소

G 골드 GOLD

Ion TorrentTMIonS5XL(차세대 염기서열분석기, NGS), CytoScan® Dx (마이크로어레이, CMA)대표제품

써모피셔 사이언티픽 (ThermoFisher Scientific)은 전 세계 50여 개 국가, 약 120,000명의 직원들과 함께 연 매출 
$380억 이상을 달성하는 세계적인 과학 회사입니다. 써모피셔 사이언티픽은 고객들이 세상을 더욱 건강하고, 깨끗
하며, 안전하게 만들 수 있도록 돕는다는 사명을 가지고, 생명과학 분야 연구 촉진, 복잡한 분석 난제 해결, 환자 진단 
개선 및 의약품 개발, 실험실 생산성 향상에 주력하고 있습니다.

회사소개

써모피셔사이언티픽

대표제품 체외진단용 의료기기 & Next Generation Sequencing System

At Illumina, our goal is to apply innovative technologies to the analysis of genetic variation and function, 
making studies possible that were not even imaginable just a few years ago. It is mission critical for us 
to deliver innovative, flexible, and scalable solutions to meet the needs of our customers. As a global 
company that places high value on collaborative interactions, rapid delivery of solutions, and providing 
the highest level of quality, we strive to meet this challenge. Illumina innovative sequencing and array 
technologies are fueling groundbreaking advancements in life science research, translational and 
consumer genomics, and molecular diagnostics.

회사소개

다우바이오메디카 & 일루미나코리아

NGS System & Library Prep Solutions대표제품

엑스퍼젠(주)는 2022년도에 설립한 생명과학 기자재 판매 회사로, 다년간 생명공학 연구 장비 및 시약 공급 지원
의 노하우를 바탕으로 보다 혁신적인 솔루션과 제품들을 발굴하여 공급하고자 합니다. 엑스퍼젠은 Jumpcode 
Genomics, Element Biosciences, Watchmaker Genomics의 공식 대리점입니다.

회사소개

엑스퍼젠  
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S 실버 SILVER

대표제품 BRCAaccuTest™PLUS / HEMEaccuTest™ / ONCOaccuPanel™ / HLAaccuTest™ / NGeneAnalySys™

NGS 정밀진단 선도기업 엔젠바이오는 BT 기술과 IT 기술 결합을 통한 정밀진단 플랫폼 구축으로 국내ㆍ외 정밀진단 
기술을 선도하는 글로벌 정밀의료 혁신 기업입니다. 엔젠바이오는 2017년 국내 최초 NGS 기반 유전성 유방암 및 난
소암 정밀진단 제품 상용화를 시작으로 혈액암, 고형암, 희귀유전질환, 조직적합항원 정밀진단 제품 등 다양한 제품 
포트폴리오를 구축하고 있습니다. 또한 엔젠바이오는 임상검사실에서 방대한 유전체 데이터를 정확하고 손쉽게 분
석할 수 있도록 분석 소프트웨어를 상용화해 제품과 함께 제공하고 있습니다. 정확한 설계, 정교한 검증 및 고도화 된 
기술 등을 통해 임상적 유효성을 확보하였으며, 최상의 정밀의료 서비스를 위해 진단제품과 검사 서비스 모두 엄격한 
품질관리시스템을 통해 관리하고 있습니다. 또한 지속적인 핵심 기술 상용화 및 확장을 통해 진단 영역의 다양한 분
야 확대를 추진하고, 항암제 관련된 동반진단(CDx), 질병의 예후와 예측에 필요한 액체 생검, 감염병 진단 분야에서
도 가시적인 성과를 창출하며 기술 및 사업 확장을 지속하고 있습니다.

회사소개

엔젠바이오

대표제품 키트루다 / 린파자 (AZ Alliance product)

MSD는 1891년 설립 이래 130년 이상 전 세계 사람들의 삶에 의미 있는 변화를 만들기 위해 혁신 의약품, 백신을 개발 
해 온 연구 중심의 바이오 제약회사로 더 건강한 세상을 만들어 가고 있습니다. 연구 중심의 바이오 제약회사로서 암 
과 HIV 및 에볼라를 포함한 감염질환, 새로운 동물질환 등 생명을 위협하는 질환의 예방과 치료를 위해 최선을 다하고 
있습니다. 앞으로도 생명을 구하고 삶의 질을 높이는 ‘삶을 위한 발명(Inventing for life)’을 이어갈 것입니다. 생명을 
구하고 더 나은 삶을 만드는 것, “Inventing for life”가 MSD의 유일한 비전이자 미션입니다.

회사소개

한국아스트라제네카&한국MSD

B 브론즈 BRONZE

대표제품 HRD/ DES/ DGS/ NGS패널/ G-NIPT

GC지놈은 GC녹십자의 유전체분석 부문 자회사로서 산전 유전체 및 유전자 검사와 암유전체 분석, 개인별 약물반
응 예측 등 유전체 분석을 통한 질병 진단 서비스 사업을 진행하고 있습니다. GC지놈은 향후 유전체 분석정보를 활
용한 맞춤 치료를 실현하여 건강산업의 패러다임을 바꿔나가고, 유전체 분석 시장의 리더로 성장해 나갈 것입니다.

회사소개

GC지놈

체외진단의료기기(NGS)대표제품
㈜디엑솜은 암과 감염성 질환 검사를 위한 분자 진단 제품을 개발 및 제조하는 회사입니다. 주요 관심사는 NGS (Next 
Generation Sequencing) 분석을 기반으로 한 암 진단 제품을 개발하는 것입니다. 분자 검사에 독자적인 구성 요소
를 도입하여 맞춤의학, 모니터링 및 조기진단 분야에서 견고한 제품 포트폴리오를 구축하고 있습니다. 궁극적으로는 
임상 환경에서 사용하기에 적합한 최고 수준의 제품을 개발하고, 암의 개인 맞춤형 치료를 가능하게 하기 위한 정보를 
임상의에게 제공하는 것을 목표로 합니다.

회사소개

디엑솜
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SBX technology utilizes a proprietary biochemical conversion 

1

process to expand and encode the sequence of a DNA 

template into a surrogate polymer, called an Xpandomer. 

These molecules are then passed through a high-density 

complementary metal oxide semiconductor (CMOS)-based 

sensor module with millions of biological pores, enabling 

accurate sequencing of hundreds of millions of bases 

per second.

Welcome to  
a new space  
in NGS with SBX

 Scalable throughput with CMOS-based sensor 
module for analyzing a wide range of batch sizes 
– minimizing penalties of reduced batches

Ultra-rapid sequencing leading to 
staggering rates of data generation

Flexible-read sequencing supporting 
a broad range of applications

A new space to set the pace: faster time to data

• Ultra-rapid real-time sequencing and greater control over run times 

• Higher rates of data generation enabled by a novel circuit design and 
sensor array with a high density of microwells

• High accuracy single-molecule sequencing with improved signal-to-noise 
ratios on a massively parallel scale

MC - KR- 01861

The SBX technology is in development and not commercially available.  

1.  Wang, Y., Zhao, Y., Bollas, A. et al. Nanopore sequencing technology, 
bioinformatics and applications. Nat Biotechnol 39, 1348–1365 (2021).  
https://doi.org/10.1038/s41587-021-01108-x

2.  Average coverage and concordant duplex base call quality score,  

Harness the power of space with 

sequencing for all your sequencing needs

This is just the beginning. Sign up to the Kakao Channel to
stay current on the lastest SBX updates in korea

Unlike other next-generation sequencing (NGS) approaches, Ion Torrent™ NGS solutions 
enable the speed, scalability, and precision you need to spend more time fi nding answers 
and less time looking for them.

Whether you want to leverage the full breadth of our application portfolio or need to get up 
and running quickly with minimal training and resources, we have an NGS system that fi ts 
your needs. 

 Sharpen your focus with Ion Torrent  
 next-generation sequencing solutions

Genexus System
Specimen to report in as little as a single day 

with a hands-o� , automated workfl ow*

Ion GeneStudio S5 System
Scalable, targeted NGS to 

support small and large projects

The Ion Torrent™ Genexus™ System** is the fi rst 
turnkey NGS solution that automates the 

specimen-to-report workfl ow and delivers results 
in as little as a single day with just two user touchpoints.*

The Ion GeneStudio™ S5 System combined with the 
Ion Chef™ System is a scalable, targeted NGS workhorse 
with wide application breadth and throughput capability, 

and the ultimate in customization fl exibility.

* Specimen-to-report workfl ow will be available after the Ion Torrent™ Genexus™ Purifi cation System is released for sale in 2021.
** The Genexus System comprises the Ion Torrent™ Genexus™ Integrated Sequencer and the Genexus Purifi cation System.

Ordering information

Product Cat. No.

Genexus Integrated Sequencer A45727

Genexus Purifi cation System A48148

Ion GeneStudio S5 System A38194

Ion GeneStudio S5 Plus System A38195

Ion GeneStudio S5 Prime System A38196

Ion Chef System 4484177

For Research Use Only. Not for use in diagnostic procedures. © 2021 Thermo Fisher Scientifi c Inc. All rights reserved. All trademarks 
are the property of Thermo Fisher Scientifi c and its subsidiaries unless otherwise specifi ed. COL016919 0821

 Find out more at thermofi sher.com/iontorrent

Ion Torrent NGS systems
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1.  Wang, Y., Zhao, Y., Bollas, A. et al. Nanopore sequencing technology, 
bioinformatics and applications. Nat Biotechnol 39, 1348–1365 (2021).  
https://doi.org/10.1038/s41587-021-01108-x
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One assay. Dual insights.
뛰어난 정확도, 간편성 및 확장성을 기반으로 종합적인 유전자 발현 데이터를  
얻어보세요. Illumina 5-base solution은 기존의 DNA 메틸화 분석과는 근본적으로  
다른 접근 방식을 제시합니다. 새로운 chemistry, 최적화된 알고리즘 그리고  
간소화된 워크플로우로 단 하나의 리드아웃을 가지고 유전체와 후성유전체를 동시에  
연구할 수 있습니다. 

DNA는 본질적으로 멀티오믹스 정보를 제공하며, 그중에서 변형된 염기는 후성유전적 정보를 담고 
있습니다. Illumina 5-base solution은 5-메틸사이토신(5mC)과 변형되지 않은 A, T, G 및 C 염기를 
검출하여 멀티오믹스 통찰력을 제시합니다.

가장 일반적인 DNA 메틸화 검출 방법은 바이설파이트나 효소를 기반으로 메틸화되지 않은  
C를 T로 전환하는 것입니다. 이러한 방법은 뉴클레오티드 다양성을 낮추어 리드의 정렬을  
어렵게 할 수 있습니다. 또한 바이설파이트 처리는 DNA를 손상시킬 수 있어 데이터 갭을  
초래할 수 있습니다. Illumina 5-base chemistry는 간단하게 단 한 단계를 통해  
5mC을 바로 T로 전환하며, DNA 손상 없이 라이브러리 복잡성을 유지해 줍니다. 

연구 전용입니다. 진단 절차에는 사용할 수 없습니다. M-GL-03401 v2.0 KOR 

메틸화 및 변이 검출을 위한 Illumina 5-base solution

하나의 assay로 유전자 변이 데이터와 메틸화 데이터 제공

바로 5mC을 T로 전환하는 새로운 chemistry

• Illumina Connected  
Multiomics를 통한 편리하고 
명확한 시각화 및 분석 기능 

• DRAGEN™ Secondary Analysis를 
통한 정확도 높은 유전체 및  
후성유전체 동시 주석 기능 

간편해진 데이터 해석 절차 

• 높은 커버리지 균일성을 갖춘 결합된 
메틸롬 및 유전체 정보 제공 

• 높은 매핑 효율성으로 최대 시퀀싱 
아웃풋 확보 

모든 리드의 효과적인 활용 

• 단 한 단계를 통해 간편하게 
5mC을 T로 전환 

• 하루 안에 손쉽게 라이브러리  
준비 가능* 

간소한 멀티오믹스 워크플로우 

바이설파이트 또는 기존 효소 기반 전환 방법 Illumina 5-base 기반 전환 방법 

TTGTTGGATCGT

CCGTCGGACCGC

5m

CCGTCGGACCGC

CCGTCGGACTGC

5m

* 전장 유전체 시퀀싱 워크플로우에 해당  

√ 장점 x 단점
높은 효율성 

DNA 손상 확률 

지표 바이설파이트 기존 효소 기반 Illumina 5-base

뉴클레오티드 다양성 낮음 x낮음 x 높음 √

낮음 x낮음 x 높음 √

높음 x높음 x 낮음 √
높음 √높음 √ 높음 √

중간 x높음 x 낮음 √

워크플로우 복잡성 

메틸화 검출 정확도 

변이 검출 정확도 
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다른 메틸화 검출 방법 대비 Illumina 5-base solution의 장점 
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Liquid

Streamlining Non-Invasive Testing Optimized Workflow
Dxome Solution

Sample 
Collection

Sample 
Preparation

Target 
Enrichment

Sequencing Analysis & 
Report

Product Number of Genes
Single-Cancer Panels

Breast 49
Colon 41

Esophagus 27
Kidney 16
Lung 47

Lymphoma 116
MRD30 30
Ovarian 9

Pancreatobiliary 41
Prostate 18

Multi-Cancer Panels
Pan100 105
TMB500 540

*Genes may be updated. All DxLiquid products are available in 24 or 96 tests per kit. For more details or inquiries regarding custom panels, please contact sales@dxome.com.

Unlock the potential of liquid biopsy with DxLiquid – groundbreaking solution that utilizes circulating tumor DNA (ctDNA) 

to provide unparalleled insights into tumor genomics. Our NGS-based solution provides clinicians with the data needed to 

personalize cancer treatment and monitor disease progression in real-time. By identifying key genomic alterations across 

multiple cancer types, DxLiquid drives improved patient outcomes through more tailored and informed decision-making.

Revolutionizing Cancer Care With Next-Generation Sequencing

CNV SNP & InDel Fusion MSI TMB
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