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는 2017년 3월부터 NGS기반 유전자검사에 대해 보험급여를 시작

한 이래 많은 검사실에서 연구와 임상진단분야에 활발히 이용되

고 있다. 하지만 국내에는 아직 NGS기반 유전자검사의 결과보고

서에 대한 표준 지침이 없어 각 검사실마다 다양한 형식으로 작성

되어 보고되고 있다. 또한 아직 국내 NGS기반 유전자검사의 결과

에 대한 설명 지침도 없으므로 각 의료기관에서 다양한 형태로 환

자에게 결과 설명이 이루어지고 있는 실정이다. 

이에 저자들은 우선 임상에서 활용도가 높은 유전성 암 관련 

NGS 유전자패널검사 결과의 설명과 결과보고서에 대한 권고안을 

제안하고자 한다. 이 지침 및 권고안은 미국유전상담학회(National 

Society of Genetic Counselors, NSGC), 미국종합암네트웨크(Na-

tional Comprehensive Cancer Network, NCCN), 미국의학유전학

회(American College of Medical Genetics and Genomics, ACMG), 

미국분자병리학회(Association for Molecular Pathology, AMP), 미

국병리학회(College of American Pathologists, CAP), 미국식품의

약국(Food and Drug Administration, FDA), 유럽임상유전과학회

(Association for Clinical Genomic Science, ACGS), EuroGentest, 

북유럽임상유전체학회(Nordic Alliance for Clinical Genomics), 경

제협력개발기구(Organization for Economic Cooperation and De-

서  론

차세대염기서열분석(next-generation sequencing, NGS)은 기존

의 Sanger 염기순서 검사법과 구별되는 새로운 염기서열분석 검사

법이며, 다량의 유전 정보를 효율적으로 빠르게 얻을 수 있어서 기

존의 Sanger 염기순서 검사법을 이용한 진단의 제한을 극복할 수 

있게 해준다[1, 2]. NGS는 전세계적으로 기초과학분야에서부터 임

상진단분야에 이르기까지 광범위하게 사용되고 있으며, 국내에서
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Genetic counseling and reporting on cancer genetic test results using next-generation sequencing (NGS) are practiced in various ways in different 
Korean genetic laboratories. Therefore, the Korean Society for Genetic Diagnostics has proposed guidelines for genetic counseling and reporting 
of NGS tests, especially for hereditary cancer-predisposing syndrome. We hope these guidelines will reduce inter-laboratory variations in report-
ing NGS test results and improve the quality of genetic counseling in Korea.

Key Words: Standardization, Report, Genetic testing, Genetic counseling, Hereditary cancer, Next-generation sequencing

1 / 1CROSSMARK_logo_3_Test

2017-03-16https://crossmark-cdn.crossref.org/widget/v2.0/logos/CROSSMARK_Color_square.svg

http://crossmark.crossref.org/dialog/?doi=10.3343/lmo.2021.11.1.#&domain=pdf&date_stamp=2020-12-00


김도훈 외: Guidelines for Genetic Test of Hereditary Cancer

https://doi.org/10.47429/lmo.2022.12.3.159160   www.labmedonline.org

velopment, OECD)의 관련 지침 및 권고안들을 참고하여 국내 실

정에 맞게 조정하였다[3-19]. 이 권고안을 통한 유전성 암 관련 NGS 

유전자패널검사 결과의 설명과 결과보고서의 표준화는 각 검사실, 

임상 의사, 환자 간의 원활한 소통에 기여하여 결과적으로 보다 나

은 환자 진료에 도움을 줄 수 있을 것으로 기대한다. 

유전성 암 관련 차세대 염기서열 유전자패널 검사 

결과에 대한 설명 권고안

다음의 사항들을 유념하여 검사 후 결과 상담에 임할 것을 권고

한다. 이 권고안은 유전성 암 유전자검사에 대한 것이므로 암 조직

을 이용한 유전자검사에는 해당되지 않음을 유의한다. 

1. 검사의 목적 상기 

검사 전 설명을 했다 하여도, 일반인들에겐 유전자검사의 생소

함 때문에 충분한 이해를 못했을 가능성이 있으므로 결과에 대한 

상담에서도 어느 정도 반복하여 설명하는 것이 필요하다. 왜 검사

가 권고되었는지, 결과에 따라 검사를 받는 대상자와 가족에서 암

의 위험도가 달라질 수 있다는 점, 위험도에 따라 수술 등이 권고

될 수 있다는 점 등이 설명되어야 한다[3-5].

2. 유전자에 관한 정보

검사 전 암과 관련된 각 유전자의 유전 양상과 유전자에 따른 

질환의 종류, 발병 가능성을 설명해야 하며 검사하는 모든 유전자

에 대해 자세히 설명하기 힘든 경우가 많기 때문에 미리 설명을 위

한 안내지 등을 만들어서 배부하는 것이 권장된다[3, 4]. 검사 후 

설명에서도 그러한 시각적 자료들을 이용하여 설명하는 것이 효과

적이며 인터넷으로 검색하여 정보를 알 수 있는 사이트에 대한 정

보를 제공하는 것도 권장된다[6, 7]. 

3. 결과에 대한 설명 

검사 전 상담에서도 사전에 보고될 수 있는 모든 종류의 결과에 

대한 설명이 미리 이루어져야 한다. 

•  병원성 변이(pathogenic 또는 likely pathogenic variant)가 확

인된 경우: 알려진 병원성 변이가 확인될 경우 검사를 한 당사

자는 위험도에 따른 치료나 예방적 진료가 필요함을 설명하

고, 가족에서도 유전상담과 보인자를 찾기 위한 가족 검사가 

필요함을 설명한다[2, 20]. 특히 상염색체 열성 질환 관련 유전

자(예: MUTYH)에서 두 가지 다른 종류의 병원성 변이가 이형

접합체로 발견되고 각 변이가 trans로 존재하는 지 알 수 없을 

경우, 이를 확인하기 위해 부모 검사가 반드시 필요하다. 

•  병원성 변이가 확인되지 않는 경우: 가족 내에 기존에 알려진 

병원성 변이가 없는 경우, 검사 범위 외의 다른 원인 유전자 혹

은 변이 형태(예를 들어 복제 수 변이를 검사하지 않는 유전자 

패널의 경우 복제 수 변이)가 있을 수 있는 가능성에 대해 설

명한다. 이미 확인된 병원성 변이에 대한 가족 검사의 경우(예

를 들면 어머니에서 BRCA1 병원성 변이가 확인되었는데 혈연 

관계인 딸에서 동일한 변이가 확인되지 않았을 때)는 해당 변

이 관련 유전성 암의 위험은 거의 없음을 설명하되, 어떤 경우

든 일반적인 인구에서의 암 위험도는 존재함을 설명하여야 한

다[2, 5, 20].

•  미분류 변이 결과(variant of uncertain signi�cance, VUS): DNA

에서의 변화는 관찰되는데 유전자의 기능에 영향을 미치는지 

모르기 때문에 임상적으로는 de novo 여부를 보기 위한 부모 

검사를 제외하고는 가족에서의 검사가 권고되지 않는다[3, 20]. 

하지만 현재 의학적인 지식 수준에서 미분류 변이 결과라는 

사실을 강조해야 하며 추후 변이의 해석이 재분류될 수 있음

을 반드시 설명해야 한다. 만약 병원성 변이로 재분류될 경우 

환자 및 주치의에게 그러한 정보가 공유되어 재상담이 이뤄질 

수 있는 체계가 마련되어 있어야 한다. 

4. 검사의 기술적 부분

검사 결과가 다른 독립적 검사 방법으로 교차 검증된 결과인지

를 확인하여, 만약 확인 검사가 생략된 검사의 경우 낮은 cover-

age, homologous region 존재 등의 이유로 위양성이나 위음성 결

과가 있을 수 있다는 점이 반드시 설명되어야 한다[3]. 모든 유전자

검사는 시행 전 상담에서 결과 보고까지의 시간이 설명되어야 하

며 경우에 따라 추가적인 확인 검사를 위한 시간이 더 소요될 수 

있음을 미리 설명되어야 한다[3].

5. 경제적 측면

NGS를 비롯한 최근의 유전자검사들은 높은 비용이 발생할 수 

있으므로 환자들이 이에 대한 거부감이 상당할 수 있다. 따라서 

이미 시행한 유전자검사 결과 병원성 변이가 발견되지 않아서 추

가적인 유전자검사를 통한 확인이 필요한 경우가 있을 수 있는데, 

이 때 필요한 비용과 적용되는 급여 등에 관해 구체적으로 잘 설명

해야 한다[3]. 특정 유전자검사나 NGS 검사는 선별급여 지정 및 실

시 등에 관한 기준에 따른 요양급여 기준에 따라 안내한다[21]. 특

히, 현재 NGS 검사는 검사에 포함되는 유전자 개수와 유전자의 총 

길이에 따라 검사 비용이 결정되며, 선택 급여이므로 환자가 검사 

금액의 50%를 부담함을 설명할 필요가 있다. 환자에게 병원성 변

이가 발견되었을 경우, 환자에게서 발견된 특정 변이 여부를 확인

하기 위하여 가족에게 유전자검사를 시행하게 된다. 이때 해당 변

이에 대한 검사만 시행할 경우 가족 유전자검사에 해당하여 전체 
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유전자검사에 비해 낮은 검사 비용으로 검사가 가능함을 안내하

는 것이 권고된다.

6. 정신 사회적 측면

검사 전 상담에서 피검사자의 결과에 대한 반응에 대해 미리 평

가하고 그것을 고려하여 검사 시행 시기, 가족에 대한 이슈, 결과 

통보에 준비하도록 한다. 평가가 잘못될 경우 검사 후 감정적 어려

움이 지속될 수 있으므로 이 부분을 미리 잘 평가하는 것이 중요

하며, 결과 상담 시 위기 개입이 필요할 경우 곧바로 의뢰할 수 있

도록 정신건강의학과와의 협진 체계를 미리 잘 구축할 것이 권장

된다[3].

7. 비밀 유지 

유전 상담은 반드시 독립적인 공간에서 진행하여 환자의 비밀

을 유지하여야 하며, 항상 본인(혹은 검사 전 상담을 받은 법정대

리인)에게 직접 결과를 통보하도록 한다[3].

8. 결과의 활용

암 위험도를 낮추기 위한 임상적인 결정은 유전자의 종류, 가족

력, 병력 등에 따라 달라지므로 관련 의료진과 함께 상의해야 한다

(Tables 1-4)[3-5, 22]. 특히 중등도 이하의 침투도를 보이는 유전자

들이 포함된 유전자 패널에서 그러한 유전자들의 병원성 변이가 

확인될 경우, NCCN 가이드라인이나 한국유방암 진료권고안 등과 

Table 1. 유전성 유방/난소암 증후군 유전자(BRCA1, BRCA2)에서 병원성 변이가 확인된 보인자에 대한 진료 지침 예[4, 22]

성별 유방암의 관리 다른 암의 관리

여성 ·  18세 이상은 매월 자가검진, 25세부터 6개월 간격으로 임상의에 의한  

유방검진 시행. 25-29세 사이 매년 유방자기공명영상 시행, 30세 이후  

1년 간격의 유방촬영술과 유방자기공명영상 시행

·  위험 감소 양측 유방절제술 시행 고려 가능

·  유방암 위험도 감소 위해 타목시펜 복용 고려 가능 

·  30세부터 난소암에 대한 검진으로 경질초음파와 CA125 혈액검사를 6개월 

간격으로 시행

·  35-40세 이후 출산 계획이 종료된 경우 위험 감소 양측 난소-난관절제술 

권장

·  난소암 위험도 감소 위해 경구용 피임약 복용 고려 가능

남성 ·  35세부터 매월 유방 자가검진과 12개월 간격으로 임상의에 의한 검진 시행 ·  40세가 되면 전립선암의 조기진단을 위한 검진으로 직장수지검사와 PSA 

혈액검사 시작

Table 2. 리-프라우메니 증후군 유전자(TP53)에서 병원성 변이가 확인된 보인자에 대한 진료 지침 예[4, 22]

성별 유방암의 관리 다른 암의 관리

여성 ·  18세 이상은 매월 자가검진, 20세부터 6개월에서 12개월 간격으로 임상

의에 의한 유방검진 시행. 20-29세 사이 매년 유방자기공명영상 시행, 

30세 이후 1년 간격의 유방촬영술과 유방자기공명영상 시행

·  6개월에서 12개월 간격으로 신경학적인 검사를 포함한 전신 신체검진 시행

·  25세 이후 2년에서 5년마다 대장 내시경과 위내시경 시행

·  1년 간격으로 전신자기공명영상 및 뇌자기공명영상 시행

남성 ·  별도 지침 없으나 가족력 고려해 필요시 조기 진단 위한 검진 시행 가능 ·  여성과 동일

Table 3. 린치 증후군 유전자들(MLH1, MSH2, MSH6, PMS2, EPCAM)에서 병원성 변이가 확인된 보인자에 대한 진료 지침 예[5]

유전자 대장암의 관리 다른 암의 관리

MLH1, MSH2,  

   EPCAM

·  20-25세부터 혹은 가계내 대장암 환자 중 

가장 일찍 진단받은 나이보다 2-5년 이른 

나이부터 1-2년마다 대장내시경 시행 

·  30-35세부터 1-2년마다 자궁내막생검 고려 가능. 

·  경질초음파와 CA125 혈액검사 고려

·  전자궁 및 양측난소난관절제술 고려 가능.

·  40세부터 3-5년 간격으로 위내시경 시행 고려

·  2차관계 이내 친척이 외분비췌장암으로 진단된 경우 50세부터 혹은 가계내 외분비췌장암 환자 중  

가장 일찍 진단받은 나이보다 10년 이른 나이부터 자기공명 담췌관조영술, 내시경초음파 시행 고려

·  40세부터 매년 직장수지검사와 PSA 혈액검사 시작 고려 

·  1-2년 간격으로 피부 검사 고려

MSH6, PMS2 ·  30-35세부터 혹은 가계내 대장암 환자 중 

가장 일찍 진단받은 나이보다 2-5년 이른 

나이부터 1-2년마다 대장내시경 시행 

Table 4. 폰 히펠-린다우 증후군 유전자(VHL)에서 병원성 변이가 확인된 보인자에 대한 진료 지침 예[23, 24]

신세포암의 관리[23, 24] 다른 암의 관리[24]

·  15세부터 65세까지 2년 간격의 자기공명영상(권장)이나 

컴퓨터단층촬영 시행

·  1세부터 매년 신경학적인 검사를 포함한 전신 신체검진 시행

·  2세부터 매년 산동검사 시행

·  5세부터 65세까지 매년 혈장 유리 메타네프린 혹은 24시간 소변 분획 메타네프린 검사

·  11세부터 65세까지 2년 간격의 청력검사 시행

·  11세부터 65세까지 2년 간격의 뇌/척추 자기공명영상 시행

·  15세 이후 내이도 자기공명영상 최소1회 시행



김도훈 외: Guidelines for Genetic Test of Hereditary Cancer

https://doi.org/10.47429/lmo.2022.12.3.159162   www.labmedonline.org

같은 신뢰할 만한 국내외 유전성 암 관련 진료 지침들을 반드시 확

인하도록 한다[4, 5, 22]. 만약 구체적인 의료적 처치 방침이 확립되

어 있지 않은 유전자들의 경우 그러한 유전자들의 병원성 변이에 

대해 섣불리 과도한 의료적 처치가 들어가지 않도록 주의하여야 

한다[4, 5, 22]. 

9. 가족 검사

계보발단자(proband)의 혈연들의 경우 가계도 상의 위치를 고

려하여 필요한 경우 보인자 유무 감별과 예방적 진료를 위한 가족 

검사를 반드시 받을 수 있도록 하여야 하며 그러기 위해 계보발단

자에게 가족 검사의 의의에 대해 충분한 설명을 하여야 한다. 만약 

유전자검사를 원하지 않는 계보발단자의 혈연들의 경우, 병원성 

변이의 가능성에 대해 설명하고 나중에라도 심경의 변화가 생겨 

검사를 원하게 되면 다시 해볼 수 있다는 점을 충분히 설명하도록 

한다[3, 4].

10. 미성년자에 대한 검사

미성년자의 경우 일반적으로 가족 검사를 포함한 유전자검사가 

권유되지 않으나, 폰 히펠-린다우 증후군이나 리-프라우메니 증후

군처럼 소아기에도 암이 발병할 수 있는 경우는 가족력을 참조하

여 유전자검사 시행을 고려할 수 있다[4, 22].

11. 상담 내용의 기록

유전 상담 시 환자와 상의한 내용에 대해서 의무 기록에 기술하

되 환자의 유전정보에 대한 민감한 내용이 포함되어 있으므로 유

의하여 요약 기록한다[6, 7]. 

유전성 암 관련 차세대 염기서열 유전자패널 검사 

결과보고서 권고안

다음의 사항들을 유념하여 결과보고서를 작성할 것을 권고하

며 결과보고서 양식(Figs. 1-3)을 참조하도록 한다. 이 권고안은 개

Fig. 1. 유전성 암 유전자 패널검사 결과보고서 양식 – 병원성 변이 및 미분류 변이가 발견된 경우의 예.
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별 기관의 특성 및 다양한 의료 현장의 실정을 반영하여 일부 변

형 또는 보완하여 적용할 수 있다. 이 권고안 또한 유전성 암 유전

자검사에 대한 것이므로 암 조직을 이용한 유전자검사에는 적용

되지 않음을 유의한다.

1. 명확성

결과보고서의 목표는 결과보고서의 내용에 따라 의학적 결정을 

내릴 임상의에게 검사 결과를 명확하고 이해하기 쉬운 형식으로 

전달하는 것이다[8, 9, 25, 26]. 결과보고서의 내용은 유전학 전문가

와 비전문가 모두에게 명확하고 이해하기 쉽게 전달되어야 하기 

때문에 의학 유전학과 관련된 전문용어의 과다한 사용은 지양되

어야 한다. 유전자 분석 결과에 대한 해석 역량과 이해 수준은 개

별 기관에 따라 또는 검사 목적에 따라 차이가 날 수 있으므로[11] 

결과보고서 작성 전 이에 대한 이해가 필요하다.

2. 결과 보고서 요약 페이지

결과 보고서는 분석 결과뿐만 아니라 검사의 방법, 검사 목적

(적응증) 및 제한점에 이르기까지 방대하고 포괄적인 내용을 다루

고 있다. 따라서 결과 보고서의 첫 페이지에 명확하고 확연하게 눈

에 띄는 요약 내용을 요약 보고서 형태로 제공하는 것이 권장된다. 

결과 보고서 요약 페이지는 의학적 결정을 위한 가장 핵심적인 정

보들이 포함되도록 구성해야 한다. 

결과 보고서 요약 페이지는 다음 내용을 포함한다[9, 12, 26, 27].

• 환자 등록번호, 이름, 나이 및 성별

• 인종정보

• 검사 적응증(검사 목적)

• 결론

• 주요 검사 결과 및 해석

• 유전 상담에 대한 정보

• 검사방법, 범위 및 제한점 (요약) 

• 별도 확인 검사(Sanger sequencing 등) 시행 유무

Fig. 2. 유전성 암 유전자 패널검사 결과보고서 양식 – 상염색체 열성 질환 관련 유전자에서 하나의 병원성 변이만이 이형접합체로 발견 및 우연히 발견된 

이차적 결과가 검출된 경우의 예(요약페이지).
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•  본인 또는 가족구성원에 대한 유전 상담 및 후속 추가 검사에 

대한 권장 

주요 검사 결과 및 해석에는 환자의 상태와 관련이 있을 수 있는 

병원성 변이에 대한 기술이 포함되어야 한다[26]. 결과 보고서 요약 

페이지에서 분석방법 및 제한점에 대한 기술은 간략하게 작성되어

야 하며 검사결과를 이해하고 해석하는데 필수적인 정보와 분석

결과의 유효성을 뒷받침하는 가장 중요한 정보만 포함해야 한다. 

3. 그 외 보고서 구성 내용

임상의가 결과를 이해하는데 필수적이지 않은 정보는 결과 보

고서 요약 페이지 이후에 배치되도록 구성한다. 다음의 내용들이 

해당된다[11].

• 의뢰한 의료 전문가에 대한 정보

• 기본 샘플 유형

• 검사접수일, 결과보고일

• 보고서를 승인하는 개인의 신원

• 검사방법, 범위 및 제한점(자세히)

4. 변이 명명법 

변이는 HGVS (Human Genome Variation Society) 명명법[10, 13, 

Fig. 3. 유전성 암 유전자 패널검사 결과보고서 양식 – 재분석 보고서의 예(요약페이지).
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14, 25-28]을 사용하여 기술되어야 한다. 결과보고서에는 HUGO 

(Human Genome Organization)에서 승인한 공식 유전자 이름을 

사용하여야 하며 변이의 염색체 상 위치와 참조 염기서열의 정보

(MANE 혹은 RefSeq/Ensembl-GENCODE accession numbers 및 

genome build)를 함께 제공해야 한다[10, 14-16, 25]. 임상의의 이해

에 도움이 되는 경우에 한하여 관행적으로 사용되고 있는 명명법

을 HGVS 명명법에 추가하여 제공할 수 있다[25].

5. 변이 분류

검출된 변이들은 ACMG가 제안한 근거 및 변이분류 지침[15-17]

에 따라 분류해야 한다. ACMG 가이드라인 외에 전문가 컨소시엄

에서 특정 질병이나 유전자에 대해 자체적으로 변이 분류 시스템

을 만들고 데이터베이스를 구축하는 경우가 있는데 이를 변이 분

류에 적용한다면 이에 대한 정보가 임상의에게도 제공되어야 한다. 

결과보고서에는 검출된 모든 병원성 변이가 보고되어야 한다. 

미분류 변이는 개별 기관의 방침에 따라 보고 여부를 결정할 수 있

으며 일반적으로 미분류 변이가 검사 적응증과 관련된 유전자에

서 발견되는 경우 보고하는 것이 권장된다[13, 26]. 비병원성 변이

(benign 또는 likely benign 변이)는 일반적으로 보고하지 않도록 

권장되나 이를 보고하고자 하는 경우 미분류 변이 또는 병원성 변

이와 명확하게 구별될 수 있어야 한다. 

변이의 분류를 뒷받침하는 근거는 명확하고 이해할 수 있는 형

태로 보고서에 기술되어야 한다. 변이의 분류에 적용된 다양한 근

거들을 제시하고 변이 분류를 뒷받침해줄 수 있는 문헌이 있다면 

요약하여 인용해야 한다. 검출된 변이와 관련된 표현형이 환자의 

표현형과 일치하는지 여부에 대해 확인이 가능하다면 이를 변이 

분류에 근거로 적용한다[13].

6. 미분류 변이 

NGS 기반의 진단, 특히 엑솜염기서열검사 및 전장유전체염기서

열검사를 통해 발견된 변이의 대다수는 병원성이나 비병원성으로 

분류하기 위한 증거가 충분하지 않은 경우가 많다.

만약 명백한 병원성 변이가 발견되지 않았고, 환자의 표현형과 

잠재적인 관련성이 있는 경우에는 이를 결과보고서에 포함하는 것

이 중요할 수 있다. 미래의 의학 지식의 발전으로 이들 미분류 변이

가 재분류될 수 있다. 하지만, 미분류 변이에 대해 보고하는 것은 

환자들이 그 의미를 오해할 경우 위험을 초래할 수 있으며, 병원성 

변이와 미분류 변이를 나란히 보고하는 경우 보고서의 가독성이 

떨어질 수 있다[18].

미분류 변이에 대한 데이터 관리 및 보고는 검사실마다 미묘한 

차이를 보일 수 있기 때문에, 적절한 미분류 변이에 대한 관리지침

을 세워야 한다. 높은 sequencing depth를 가진 작은 NGS 패널의 

경우는 검출된 모든 미분류 변이를 보고할 수도 있지만, 엑솜염기

서열검사 및 전장유전체염기서열검사의 경우에는 수천에서 수백

만 개의 미분류 변이가 나올 수도 있으며, 검출된 모든 미분류 변

이에 대한 광범위한 보고는 처방 의사의 이해도를 감소시킬 수 있

으며 그로 인한 부정적인 결과를 야기할 수 있다. 미분류 변이가 

검사 또는 환자 표현형에 대한 1차적인 적응증과 관련된 유전자에 

있는 경우[13], 특히 원인의 가능성이 있는 변이가 발견되지 않은 

경우에는 미분류 변이를 보고할 것을 권장한다. 또한 미분류 변이

에 대한 보고서 포함 여부에 관계없이 향후 변이의 분류가 바뀔 경

우를 대비하여 검사실에서 검출된 미분류 변이의 목록을 보관할 

것이 권장된다[18].

7. 상염색체 열성 질환 

만약 한 유전자에 두 가지의 병원성 변이가 이형접합체로 존재

한다면, trans 유무를 알 수 없을 경우 이를 알기 위해 부모 검사를 

반드시 해야 함을 결과지에 기록해야 한다. 하지만 상염색체 열성 

질환 관련 유전자(예: MUTYH)에서 하나의 병원성 변이만이 이형

접합체로 발견되었다면, 이것을 결과지에 어떻게 작성, 보고할 것

인지에 대해서는 다음의 사항들이 고려되어야 한다[18]. 

•  만약 환자의 표현형이 해당 유전자와 부합하지 않거나, 다른 

유전자에서 표현형을 설명할 수 있는 병원성 변이가 발견이 

된 경우라면 이러한 유전자를 병원성 변이로 보고하는 것은 

권장되지 않는다. 왜냐하면 누구나 여러 가지 드문 상염색체 

열성 질환의 병원성 변이 보인자일 수 있으며, 그러한 보인자 

상황을 모두 병원성 변이를 가진 것으로 보고할 경우 그러한 

부분들이 정확히 전달되기 보다는 오해의 소지가 더 많기 때

문이다. 

•  만약 환자의 표현형이 해당 유전자와 부합된다면, 패널의 사

이즈, 검사의 민감도, 다른 검사 방법으로 검사할 수 있는 다

른 변이 형태의 추가적인 존재 가능성 등을 고려하여 어떻게 

보고할 것인지 결정해야 한다. 

8.  검사 목적과 상관없이 우연히 발견된 이차적 결과 

(Secondary findings) 

우연히 발견된 이차적 결과는 유전자검사의 1차적인 적응증과 

관련이 없는 임상적으로 중요한 변이다. 유전성 암 유전자로만 구

성된 NGS 패널에서는 우연히 발견된 이차적 결과를 발견할 가능

성이 매우 낮으나 검사실은 우연히 발견된 이차적 결과가 있을 때 

이를 어떻게 다룰 것인지에 대한 지침을 가지고 있어야 한다[14, 

25, 27]. 이 지침에는 우연히 발견된 이차적 결과로 검사하는 유전

자 목록과 그 근거, 우연히 발견된 이차적 결과에 대한 동의서, 우

연히 발견된 이차적 결과에 대한 유전상담 의뢰와 같은 내용이 포
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함되어야 한다[13]. ACMG에서는 임상적으로 중요한 우연히 발견

된 이차적 결과에 대한 보고 유전자 목록을 제시하였으며 그 중엔 

유전성 암 관련 유전자들도 포함되어 있다(Table 5)[12, 19].

9. 분석 방법 

결과보고서에는 핵산 추출부터 시작하여 분석 절차 전반에 대

한 간략한 설명이 기술되어야 한다[11, 16]. 또한 분석에 적용된 방

법(라이브러리 준비 방법과 염기서열분석 방식, 염기서열분석 플

랫폼)과 분석 범위에 대한 정보도 함께 제공되어야 한다. 기술적으

로 분석에 제한점이 발생하는 특정 부위나 특정 유전자가 존재하

는 경우 이에 대한 정보도 함께 제공되어야 한다[9, 14, 26]. 

결과보고서에는 데이터 분석 파이프라인에 대한 정보가 제공되

어야 한다[24]. 데이터 분석 파이프라인의 경우 참조 게놈 버전(ref-

erence genome version), 사용된 소프트웨어의 버전 및 설정, 변이

를 필터링하고 우선 순위를 지정하는 데 사용된 방법과 시스템에 

대한 내용이 포함되어야 한다[13, 16, 27]. 병원성 변이는 독립적인 

다른 분석방법을 통해 재확인(con�rmatory testing)하는 것이 권

장된다. 검사실에서 이러한 확인 검사를 수행하는 경우 이에 대한 

정보와 결과도 결과보고서에 함께 포함되어야 한다[14, 26].

10. 검사의 질 관리 측정 항목 보고 

분석 데이터의 질을 나타내는 측정 항목들(quality metrics)은 

분석 데이터의 질이 목표에 맞게 충족되어 신뢰할 수 있음을 나타

내 주는 유용한 지표들이다. 그러나 이는 전문기술의 영역으로 검

사결과지의 앞부분 또는 요약 페이지에는 기재하지 않는 것이 권

장된다. 질 관리 측정 항목들은 결과보고서의 뒷부분에 배치하여 

분석 결과의 유효성에 대한 지표로서 참조할 수 있도록 한다[14].

11. 검사의 제한 사항

이러한 제한 사항으로는 검출 한계, 구조적 변이 또는 복제 수 변

이와 같은 특정 변이 유형에 대한 검출 불가, 생물정보학적 한계, 

GC 풍부 영역에서의 단일염기다형성 검출 제한과 같은 게놈 구조

로 인한 한계 혹은 염기서열 분석 방법 자체의 한계, 그리고 민감도 

및 특이도와 같은 것들이 포함된다[11, 13, 14]. 또한 그 외 일반적으

로 검사실 검사에서 맞닥뜨릴 수 있는 함정에 관한 면책조항을 포

함할 수 있으며, 특히 엑솜염기서열검사 및 전장유전체염기서열검

사에서는 검사 특성상 위음성 발생 가능성에 대한 면책조항을 포

함할 수도 있다[16]. 

12. 관련 가이드라인 준수

결과보고서 작성과 관련된 국제 혹은 국내 가이드라인을 준수

함을 명시하도록 한다[11, 14, 26, 27]. 

13. 가족검사 보고서

가계도 내 다른 가족 구성원들이 검사 대상이 되는 경우, 이들 

개인에 대한 병원성 변이가 발견될 수 있다. 이런 경우, Trio검사 또

는 가계도내 가족검사의 일부로서 결과가 밝혀졌다는 설명과 함

께, 각 개인에 대한 보고서를 작성해야 한다[10, 27]. 

14. 익명성 

Trio검사 보고서의 경우, 치료와 관련이 있는 경우가 아니라면 

변이가 발견된 부모의 이름 혹은 관계를 포함하지 않아야 하며(예

를 들어, ‘어머니’ 대신에 ‘부모’라고 언급), 임상적 맥락에서 소견을 

이해하는 데 필요한 정보만을 포함해야 한다. 이는, 추가적으로 가

계도 내의 다른 혈연에 대한 유전자검사를 시행할 때도 해당된다

[13].

Table 5. 임상적으로 중요한 유전성 암 관련 병원성 변이에 대한 Second-

ary finding 보고 유전자 목록[12, 19]

유전자 질환/표현형 유전양상

APC 가족샘종폴립증 상염색체우성

BMPR1A 소아폴립증 증후군 상염색체우성

BRCA1 유전성 유방/난소암 증후군 상염색체우성

BRCA2 유전성 유방/난소암 증후군 상염색체우성

MAX 유전성 부신경절종-갈색세포종 증후군 상염색체우성

MEN1 제1형 다발성내분비선종증 상염색체우성

MLH1 린치 증후군 상염색체우성

MSH2 린치 증후군 상염색체우성

MSH6 린치 증후군 상염색체우성

MUTYH MUTYH 연관 폴립증 상염색체열성

NF2 신경섬유종증 제2형 상염색체우성

PALB2 유전성 유방암 상염색체우성

PMS2 린치 증후군 상염색체우성

PTEN PTEN 과오종 증후군 상염색체우성

RB1 망막모세포종 상염색체우성

RET 가족성 갑상선 수질암

제2A형 다발성내분비선종증

제2B형 다발성내분비선종증

상염색체우성

SDHAF2 유전성 부신경절종-갈색세포종 증후군 상염색체우성

SDHB 유전성 부신경절종-갈색세포종 증후군 상염색체우성

SDHC 유전성 부신경절종-갈색세포종 증후군 상염색체우성

SDHD 유전성 부신경절종-갈색세포종 증후군 상염색체우성

SMAD4 소아폴립증 증후군 상염색체우성

STK11 포이츠-제거스 증후군 상염색체우성

TMEM127 유전성 부신경절종-갈색세포종 증후군 상염색체우성

TP53 리-프라우메니 증후군 상염색체우성

TSC1 복합결절성경화증 상염색체우성

TSC2 복합결절성경화증 상염색체우성

VHL 폰 히펠-린다우 증후군 상염색체우성

WT1 WT1 관련 윌름스종양 상염색체우성
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15. 재분석

미분류 변이에 대한 정기적이고 체계적인 재분석은 환자에 대한 

진단율을 증가시킬 수 있다[29-31]. 하지만 이러한 재분석은 진단

을 고정적인 결과로 보는 전통적인 시각에 반하는 것으로, 기반 시

설 및 인력의 한계로 인해 재분석에 대한 지침을 수립하기 어려울 

수 있다.

검사실은 데이터 재분석에 대한 명확한 지침을 가져야 하며 이

를 임상 보고서에 포함하여야 한다. 재분석 지침에서는 데이터가 

정기적인 일정에 따라 재분석 되는지, 처방의가 재분석을 요청해

야 하는지, 그리고 어떤 상황이 재분석(자동적 또는 수동적인 조

건)을 촉발할 수 있는지를 다루어야 한다. 또한 구체적으로 어떤 

파일로 재분석을 수행할 지(.vcf, .bam 또는 .fastq)도 포함되어야 

한다[14]. 각 검사실의 재분석 지침이 무엇이든 간에, 처방의에게 

그 지침에 대해 명확하게 고시해줘야 한다[13].

요  약

NGS를 이용한 종양 유전 검사 결과에 대한 설명과 보고서 작성

은 국내 유전자 검사실마다 다양하게 수행되고 있다. 따라서 대한

진단유전학회에서는 유전성 암 유전자 NGS검사에 대한 결과 설

명과 보고서 작성에 대한 권고안을 우선 제안하였다. 우리는 이 권

고안이 국내 NGS 결과보고서의 검사실 간 차이를 줄이고 유전 상

담의 질을 높일 수 있을 것으로 기대한다.
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