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그림1. 생후6일된 C22마우스에 유전자가위를 주사한 실험 결과.
말초신경조직, 신경전도검사에서 모두 호전되었음을 보여주었다.

그림2. 생후21일된 C22마우스에 유전자가위를 주사한 실험 결과.
생후 6일에 주사한 경우와 유사한 결과를 보여주었다.
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는 좌골 말초신경으로 직접 주사하는 신경내 직접 

주사법을 사용하여 PMP22-TATA RNP를 전달하였

다. 전달방법에는 바이러스를 사용하는 것과 바이

러스를 사용하지 않는 비 바이러스 전달법이 있는데 

이번 실험에서는 부작용이 현저하게 적은 비 바이러

스 방법을 사용하였다. 

그 결과 놀랍게도 생후 6일과 21일에 시행된 마우

스 실험의 결과는 유사하게 효과가 있는 것으로 밝

혀졌다 (그림 1, 2). 그러므로 CRISPR/Cas9 처리가 

PMP22를 과발현하는 슈반세포의 수초화 결함을 

완화하고 CMT1A 마우스 모델에서 CMT1A 신경

병증의 행동, 전기 생리학적 및 병리학적 특징을 개

선할 가능성이 있음을 입증할 수 있었다. PMP22 중

복은 CMT1A에서 말초신경병증의 유전적 원인으

로 결정되며, 수초화 슈반세포에서 PMP22 mRNA 

수준을 감소시키는 것은 매력적이고 직접적인 치료 

방법이 됨을 입증하였다. 사람에서는 대개 10세에

서 20세 경에 CMT1A 질병이 발병함을 고려할 때, 

이 실험에 사용된 CMT1A 마우스는 적어도 성인 초

기에도 치료 효과를 보임을 입증하였다.

출생 후 초기에 유전자가위 편집을 한 경우 신경조

직의 형태 분석, 행동 테스트 및 신경전도 연구를 통

해 평가된 PMP22 프로모터 표적 CRISPR/Cas9의 

TATA-box의 치료 효능을 찾을 수 있다는 것이다. 

그런데 6일과 21일 모두에서 유효하기는 하였지만 

6 일째에 주사한 것이 좀 더 나은 경향을 보였다. 그

러므로 CRISPR/Cas9 요법에 대한 치료적 접근은 

조기진단 후 조기치료를 받은 환자에게 더 적절할 

수 있다는 것을 알 수 있었다. CRISPR/Cas9에 의해 

PMP22의 TATA-box를 표적화하는 것이 개발 후

기 단계에서도 치료 효과가 있는지 여부를 테스트하

기 위해서는 보다 많은 연구 결과가 필요하며, 이는 

치료를 위한 시간을 결정하는 데 도움이 될 것이다.

PMP22를 하향 조절하기 위해, 우리는 TATA-box

가 mRNA 번역 효율을 조절하는 것으로 나타났기 

때문에 PMP22 프로모터의 TATA-box를 표적화하

여 유전자가위 치료를 하였다. CRISPR/Cas9 처리

를 표적으로 하는 PMP22-TATA는 검증된 PMP22 

프로모터의 TATA-box의 효율적이고 특이적인 편

집 결과를 보여주었다. 

유전체교정 기술은 21세기 생명 과학 분야에서 가

장 주목받는 기술이며, 현재 지속적인 유전체교정 

기반 기술의 개발이 빠르게 이루어지고 있고, 동시

에 현재의 기술 수준으로 접근 가능한 인간 질병에 

대한 치료적 적용 방식을 개발하고 임상시험으로 증

명하기 위한 노력이 활발하게 이루어지고 있다. 유

전체교정 기술의 질병 치료 응용의 가치는 최근 활

발히 발표되고 있는 주요 학술지의 연구 결과만이 

아니라 관련 제약기업의 높은 관심에서도 확인할 수 

있다. 유전자가위를 이용하는 유전체 교정 치료제 

임상시험이 미국 및 유럽에서 시작되었으며, 선진

국에서는 3세대 CRISPR/Cas9 유전자가위 기술의 

유전체 교정 치료로 임상에 진입하고 있다. 차세대 

유전자 치료 기술인 유전자가위 치료제 개발 분야의 

세계적인 경쟁력을 확보하기 위해서는 현재 기술 수

준으로 접근 가능한 적합한 질병을 선택하고, 적용 

가능한 치료 전략의 수립 및 임상적으로 사용할 수 

있는 형태의 유전자가위 전달체를 확보하는 등의 현

실적인 개발 전략과 함께 FDA와의 원활한 소통을 

통해 명확한 IND 승인 가이드라인을 확보하는 것이 

필요하다고 할 수 있다.
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CytoScan Dx Assay는 획득한 게놈 DNA로 마이크

로어레이법(microarray)을 이용하여 발달지연, 지

적장애, 선천성 기형 또는 이형특징과 관련된 복제

수 변이(copy number variations, CNV)를 출생 후

에 정성하는 체외진단용 의료기기(허가번호: 수허 

17-580호) 입니다. 

이와 함께 운용되는 GCS3000 Dx instrument는 

검사 과정 중 절반의 단계(hybridization, staining, 

washing, scanning)를 자동화하여 검사 결과의 

정확도를 높이는 건 물론이고 검사에 소요되는 인

력 및 시간을 최소화할 수 있습니다. 더불어 염색체 

정밀 진단에 특화된 소프트웨어가 탑재되어 있고, 

OMIM 등 유전자 관련 데이터베이스와 연동되어 검

사 결과를 해석하기가 용이합니다.[5]

DNA 복제수를 판별하는데 사용되는 세포유전학적 

마이크로어레이(CMA)는 발달 지연 및 지적 장애

(DD/ID), 또는 다수의 선천성 기형을 가진 경우 환

자의 산후 평가를 위한 제1차 진단 도구로 현재 널

리 권장되는 유용한 도구입니다. 이러한 진단기법은 

이미 American Academy of Neurology (AAN), 

the American College of Medical Genetics 

(ACMG), and the International Collaboration 

for Clinical Genomics (ICCG/ISCA) 에서 권장되

며 환자의 유전적 원인을 확인하는데 있어서 도움이 

되는 유전체 진단 검사로서 FDA의 승인을 받은 검

사 기법입니다.[6-9] 

CytoScan Dx assay는 기존에 사용하던 핵형분석 

방법보다 더 진보된 방식으로 높은 해상도에서 게

놈 전체의 복제수를 판별하고 단 한 번의 분석으로 

기존의 FISH 분석보다 더욱 포괄적인 유전자 분석

이 가능합니다.[10] 유전적 영역과 비유전적 영역

에서 약 2,696,550 개의 기능성 마커가 포함되어 

있고, 유전자 복제수(Copy Number) 및 단일염기

다형성(SNP) 프로브를 모두 제공함으로써, 유전

자 복제수 변이(CNV) 검출을 도와주는 정보를 제

공할 뿐만 아니라 동시에 단일염기다형성(SNP) 패

턴으로 대립 유전자의 불균형 문제를 식별할 수 있

습니다. 선별된 195만 개의 고유한 비-다형성 마커

(non-polymorphic markers)들은 RefSeq 유전자, 

OMIM 유전자 및 지각된 세포 유전 관련 영역에 중

점을 두었을 뿐만 아니라 전체 게놈 커버리지를 제

공하도록 선택되었습니다. 고밀도의 프로브들은 다

수의 인접 마커를 기반으로 하여 복제수 변이 이형접

합성 상실 (Loss of  Heterozygosity, LOH)를 분석

하는 데에 있어서 해석의 정확도를 향상 시킵니다. 

[CytoScan Dx 결과 분석 예시] [11]

고해상도 염색체 마이크로어레이 검사인 CytoScan 

Dx Assay가 발달장애 및 자폐증 등에 대한 유전적 

요인에 대해서 조기 진단을 가능하게 하는 새로운 

기회와 기준을 제공할 수 있기를 기대합니다.

Case #1: Previously missed clinically relevant 
aberrations can now be identified
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Case #2: The power of high resolution detects 
small aberrations

Case #3: SNP probes are informative for 
copy-neutral aberrations such as LOH
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Table 1. Overview of Patients Included in the Final Analysis.*

Characteristic Italian Hospitals Spanish Hospitals

A 
(N = 503)

B 
(N = 140)

C 
(N = 192)

A 
(N = 45)

B 
(N = 228)

C 
(N = 201)

D 
(N = 301)

Median age (IQR) — yr 64 (54–76) 67 (57–75) 66 (56–74) 69 (59–75) 65 (56–72) 69 (60–79) 67 (57–75)

Female sex — no. (%) 159 (32) 39 (28) 51 (27) 13 (29) 78 (34) 50 (25) 124 (41)

Respiratory support — no. (%)

Supplemental oxygen only 0 70 (50) 67 (35) 7 (16) 105 (46) 106 (53) 255 (85)

Noninvasive ventilation 399 (79) 25 (18) 89 (46) 6 (13) 7 (3) 16 (8) 0

Ventilator 104 (21) 45 (32) 33 (17) 31 (69) 116 (51) 77 (38) 46 (15)

ECMO 0 0 3 (2) 1 (2) 0 2 (1) 0

Hypertension — no./total no. (%) 166/503 (33) 71/140 (51) 109/192 (57) 26/45 (58) 113/228 (50) 112/199 (56) 114/301 (38)

Coronary artery disease — no./total no. (%) 21/503 (4) 25/140 (18) 25/192 (13) 4/45 (9) 14/228 (6) 35/199 (18) 15/301 (5)

Diabetes — no./total no. (%) 63/503 (13) 18/140 (13) 34/192 (18) 10/45 (22) 50/228 (22) 57/199 (29) 65/301 (22)
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항    목 제    목 세부인정사항  표1 1) (p21) 고    시

누658 
핵산증폭

코로나바이러스
감염증-19

[실시간역전사
중합효소연쇄

반응법]
취합검사의 
급여 기준

1. 코로나바이러스감염증-19 [실시간역전사중합효소연쇄반응
법] 취합검사는 코로나19 관련 임상증상이 없는 신규 입원(입원
예정) 환자의 감염여부를 판단하기 위해 식품의약품안전처장이 
긴급사용을 승인한 검사 시약을 사용한 경우에 한해 인정하며 세
부 기준은 다음과 같음

- 다   음 -

 가. 급여대상

   상급종합병원, 종합병원, 병원(요양병원, 정신의료기관은 제외)
에 신규로 입원(입원예정 포함)하는 코로나19 관련 임상증상이 
없는 환자에게 선별목적으로 취합검사를 실시한 경우「선별급여 
지정 및 실시 등에 관한 기준」에 따른 본인부담률을 50% 적용함

 나. 수가산정방법

   상기도 검체로 실시한 경우에 한하여, 검사단계에 따라 표와 같
이 수가를 적용하며, 신종 감염병 관리의 목적으로 청구코드는 한
시적으로 기재함

다. 산정횟수

   급여대상에 해당하는 경우 상기 수가산정방법에 따라 단계별로 
1회 산정

 라. 상기 다. 에도 불구하고 상급종합병원, 종합병원, 병원(요양병
원, 정신의료기관은 제외) 에 입원한 환자에게 산정횟수를 초과하
여 취합검사를 실시한 경우는 전액 본인부담으로 함

 마. 기타

   상기 급여대상 중 허가병상이 150병상 미만인 병원은 취합검사
가 어려운 경우 코로나바이러스감염증-19[실시간역전사중합효
소연쇄반응법]확진검사(청구코드 D6584, 세부코드(04)) 1회 실
시를 인정하며 「선별급여 지정 및 실시 등에 관한 기준」에 따른 
본인부담률을 50% 적용함

2. 동 검사를 요양급여로 실시할 수 있는 기관은 질병관리본부 예
규 「감염병 체외진단용 의료기기 긴급사용에 관한 규정」에 따라 
지정을 받은 요양기관으로 함

보건복지부 고시 
제2020-205호

(2020년 9월 21일 
시행)

비    고

(유효기간) 코로
나바이러스감염
증-19[실시간역
전사중합효소연
쇄반응법]취합검
사의 급여기준은 
별도 안내시까지 
한시적으로 적용

한다.

최신 보험정보
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항    목 제    목 세부인정사항 고    시

사람유전자 
분자유전검사
- 나580 유전성 
유전자 검사 

유전성 
유전자검사 

항목별 
유전자 종류
SBF1 Gene 

검사의 급여기준

다. 염기서열분석
  (3) 20회 초과 40회 이하
(86) SBF1 Gene ((별첨) 세부
기준 참조)

나580다(3) 유전성 유전자검
사 염기서열분석 20회 초과 
40회 이하 [SBF1 Gene]는 샤
르코마리투스병(CMT, Char-
cot-Marie-Tooth disease)이 
의심되는 환자를 대상으로 다
음 중 어느 하나에 해당하여 시
행 시, 1회 요양급여를 인정함.

- 다  음 -

가. GJB1 Gene, MFN2 Gene, 
MPZ Gene, PMP22 Gene 4종
의 유전성 유전자검사 모두에
서 음성으로 확인된 경우
나. 신경생리검사에서 탈수
초성 변화가 있으면서, SBF1 
Gene 유전자 돌연변이 가족
력이 확인된 경우

보건복지부 고시 제
2020 - 220호

(2020년 10월 1일 
시행)

사람유전자 
분자유전검사
- 나583 비유전
성 유전자 검사

비유전성 유전자 
검사 항목별 
유전자 종류

나. 중합효소연쇄반응-확장
  (1) 중합효소연쇄반응 - 교잡
반응
(32) KMT2A-AFF1 Fusion 
Gene

보건복지부 고시 제
2020 - 135호

(2020년 7월 1일 시
행)
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최신 보험정보

항    목 제    목 세부인정사항 고    시

누591 핵산증폭
나. 정성그룹2 신

설

(08) Gardnerella vaginalis   [실시간중합효소연쇄반응법]
(09) Mycoplasma genitalium  [실시간중합효소연쇄반응법]
(10) Mycoplasma hominis    [실시간중합효소연쇄반응법
(11) Neisseria gonorrhoeae    [실시간중합효소연쇄반응법]

보건복지부 고시 제
2020 - 243호

(2020년 11월 1일 
시행)

누623 핵산증폭

(01) Candida 
albicans    [실시

간중합효소연쇄반
응법] 급여기준 

1. 진균검사 중 누623 핵산증폭- Candida albicans검사는 칸디
다 질염 의심환자 중 다음중 하나에 해당하는 경우 요양급여를 인
정함

- 다 음 -

가. 질분비물 도말 결과 음성
나. 질분비물 진균배양 결과 음성
2. 칸디다 질염이 의심되는 환자에서 상기 1.에 해당되지 않는 경
우에는 국민건강보험법 시행규칙 별표6에 따라 본인부담률을 
100분의 80으로 적용함

누642 핵산증폭
나. 정성그룹2 

신설
 (02) Trichomonas vaginalis   [실시간중합효소연쇄반응법]

누693 핵산증폭
나. 정성그룹2 

신설
 (01) Treponema pallidium   [실시간중합효소연쇄반응법]
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ASHG 2020 학회참관기

비대면 (Virtual Meeting) 학회참관기

American Society of Human Genetics 2020

2020년은 COVID-19로 인해 대부분의 학회들이 온라인으로 전환된 인상깊은 해입니다. 원래의 계획대로라

면 San Diego에서 열릴 예정이었던 American Society of Human Genetics (ASHG) 2020 역시 올해는 

Virtual meeting으로 개최되었습니다. San Diego로 떠나지 못한 아쉬움을 뒤로하고, 컴퓨터 앞에 앉아 학

회장에 접속해보았습니다.

Figure 1. ASHG 2020 Virtual Meeting 시작 페이지.

서수현 (분당서울대병원 진단검사의학과)











27KSGD News forum ㅣ 학회뉴스

Vol.12  ㅣ  December, 2020

전창호 대한진단유전학회장은 개회사에서 “올해 마지막 순간을 진단유전학회와 함께 하게 되어 감사하다고” 

첫 포문을 열었으며, “코로나로 인해 모든 학회의 행사가 위축된것에 대한 유감을 표하며, 추계심포지엄에서

는 유전자 검사의 윤리적 사회적 법적측면, NGS 검사실 및 DTC 검사의 인증제와 임상검사실의 검사지침을 

살펴보고, COVID-19를 위시한 호흡기 감염과 CNS 감염의 최신 분자 진단과 NGS 데이터 분석의 최신동향

에 대해 준비하였다. 하루동안 펼쳐치는 추계심포지엄의 내용이 분자진단 업무에 도움이 되길 바란다고 전하

면서 2020년 잘 이겨내어서 희망찬 2021년을 맞이하여 더 발전된 학술대회를 약속하겠다” 고 개회사를 마

무리했다. 

온라인으로 참여한 회원 수는 총 285명이었으며, 작년 오프라인으로 개최한 추계심포지엄보다 13명 더 많이 

참여하였다. 이번 온라인 추계심포지엄은 대한의사협회 평점(6점)과 대한임상병리사협회 평점(1점) 및 대한

진단검사의학회 책임전문의 평점(1점)이 부여되며, 온라인으로 진행되는 특성상 행사당일 참석한 시간만 평

점이 인정되었다.

온라인 추계심포지엄에서는 세션마다 참가자가 실시간 댓글로 질의를 하고, 전문가들의 강연이 끝나고 실시
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