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1. 서론 

 

최근 차세대 염기서열분석기술(next generation sequencing, NGS)의 발전과 함께 유전체분석에 소요되는 

비용이 크게 낮아지면서[1-4] 수백개의 유전자를 빠르게 분석하여 종양을 유발하는 표적유전자를 

확인하는 것이 가능해졌다[5]. 이러한 NGS 의 기술과 비용효과성의 개선은 NGS 가 고형암 환자의 

정밀의료에 있어 표준 진료영역으로 자리매김 하는 계기가 되었다[1]. 한국에서는 2017 년부터 NGS 기반 

유전자 패널검사가 건강보험 선별급여항목으로 지정되어 임상에서 이용되기 시작했고, 고형암 환자에서 

시행건수는 2017 년 연간 4,000 건에서 2019 년 연간 10,000 건으로 증가되었다[6]. NGS 기반 유전자 

패널검사가 실제 임상에서 적용되는 과정은 다음과 같다; (1) 고형암 환자로부터 종양조직 또는 혈장을 

얻고 (2) 염기서열분석을 위해 핵산(DNA 또는 RNA)을 추출하고 (3) 종양 유전변이를 확인하고 

결과보고서를 작성하며 (4) 분자종양보드를 통해 근거에 기반한 맞춤치료를 제공하게 된다.   

정밀의학이 진료영역에 빠른 속도로 도입됨에 따라 2019 년 고형암 환자의 생존 성적 향상을 목표로 

대한종양내과학회(Korean Society of Medical Oncology (KSMO))와 대한항암요법연구회(Korean Cancer 

Study Group (KCSG))는 암정밀의료 네트워킹 그룹(Korean Precision Medicine Networking Group 

(KPMNG))을 발족하였다. 최근 서구에서 NGS 결과의 임상적용과 분자종양보드 운영에 대한 진료지침을 

개발하여 발표하였으나, 이는 한국의 의학적, 사회적 특수성을 반영하지 못하여 적용에 제약이 있었다.  

금번 진료권고안은 국내에서 NGS 기반 유전자 패널검사를 처방하고 결과를 보고받아 실제 고형암 

환자의 치료에 적용하는 임상의사의 입장에서의 전문가 권고안이다. 본 진료권고안의 목적은 아래와 

같다; (1) 진료권고안 개발 과정을 통해 전문가 간의 의학 지식 및 경험을 공유하는 기회를 제공하고, (2) 

실제 진료를 담당하는 종양내과 전문의 입장에서 NGS 기반 유전자 패널검사를 수행하고, 결과를 



 

해석하여 적절한 치료제를 찾는 전 과정에 대한 이해를 높이고, 또한 (3) 최선의 치료약제를 결정하기 

위해 다학제적 접근을 통한 효과적인 분자종양보드의 운용을 제안하기 위함이다.  

 

2. 방법 

 

본 진료권고안 편찬을 위한 위원회는 2020 년 11 월 발족되었고, 실제 고형암 환자를 진료하는 

대한종양내과학회 산하 암정밀의료 네트워킹 그룹에서 활동하는 종양내과 분과전문의 및 대한병리학회가 

추천한 병리전문의, 그리고 생명정보학 전문가로 이루어진 집필위원회와 대한항암요법연구회 8 개 암종의 

질병분과 추천위원으로 구성된 개발위원회, 대한종양내과학회와 대한항암요법연구회, 대한병리학회 

회장단으로 구성된 검토위원회로 구성되었다. 집필위원회와 개발위원회는 2020 년부터 2021 년까지 총 

2 차례의 워크샵을 통해 충분한 토의과정을 거쳐 본 진료권고안에서 다룰 핵심질문을 도출하였고, 각 

위원회 구성원을 대상으로 두 차례의 온라인 설문조사를 시행하여 총 6 가지의 핵심질문을 최종 

선정하였다. 진료권고안에서 다룰 핵심 질문 6 가지는 고형암 환자에서 NGS 기반 유전자 패널검사의 

시행과 해석, 분자종양보드의 운용의 실제, NGS 기반 유전자 패널검사 결과를 보고받은 후 환자에게 

맞춤치료를 제안하는 과정, 암종별로 NGS 기반 유전자 패널검사 시행이 권고되는 시점과 치료 가능한 

표적유전자 (actionable genes)의 목록을 포함하기로 하였다. 최종 선정된 핵심질문에 대한 권고안은 

2021 년 5 월 개최된 대한종양내과학회에서 국내실정을 반영하기 위해 충분한 논의과정을 거친 후 

집필위원회에 의해 집필되었다. 집필위원회에서 작성한 권고안은 대한종양내과학회와 대한항암요법연구회 

검토위원회에서 상호 검증을 통하여 검토하였다. 6 가지 핵심질문 중 암종별 NGS 기반 유전자 패널검사 



 

시행이 권고되는 시점과 치료가능한 표적유전자(actionable genes)의 목록은 추후 따로 발간할 예정이다. 

도출된 핵심질문은 표 1. 에 정리되어 있다. 

표 1. 핵심질문 

핵심 질문 

암종별로 차세대 염기서열분석 기반 유전자 패널검사가 필요한 적절한 시점은 언제인가? a)  

차세대 염기서열분석 기반 유전자 패널검사를 위한 검체 획득 시 고려할 점은 무엇인가?  

한국에서 적용 가능한 암종별 표적유전자는 무엇이고, 근거수준에 따른 임상적 유용성을 어떻게 

분류하는가? a) 

차세대 염기서열분석 기반 유전자 패널검사 결과 해석 시 고려할 사항은 무엇인가? 

분자종양보드는 어떻게 운용되는가? 

정밀의료 구현을 위하여 실제 임상에서 차세대 염기서열분석 기반 유전자 패널검사 결과는 어떻게 

적용되어야 하는가? 

a) 향후 따로 구별하여 발간할 예정 

 

2.1 차세대 염기서열분석 기반 유전자 패널검사를 위한 검체 획득 시 고려할 

점은 무엇인가?  

 

DNA 분리 단계 전에 DNA 추출을 어느 곳(target area)에서 할 것인가를 결정하는 것은 병리과 의사 

입장에서는 상당히 중요하고, 종양세포가 농축되어 있는 적절한 관심영역(region of interest, ROI)을 

설정하는 것이 필수적이다. 권장되는 종양세포 분율을 충족하지 못한 곳에서 DNA 가 추출된다면 

위음성의 결과값을 얻게 될 가능성이 있다. 만일 대장암에서 APC 변이와 같이 흔히 발견되는 변이가 

확인되지 않았다면 종양세포 분율이 너무 낮은 곳에서 DNA 가 추출된 것이 아닌지를 의심해야 한다. 



 

또한 혼입된 정상세포의 이배체 유전자(diploid genomes)에 의해 증폭신호가 희석될 가능성이 있으므로, 

복제수변이 결과를 해석할 때는 DNA 가 추출된 관심영역에서 정상세포 대비 종양세포의 분율을 함께 

고려하여 판단하는 것이 필수적이다.  

원발병소와 전이/재발병소 조직을 가지고 NGS 검사를 시행할 때 어떤 조직으로 NGS 를 시행할지를 

결정한다면 다음 사항에 대하여 고려할 것을 권장한다. 만일 전신 항암치료를 시행하기 전이라면 이 두 

조직은 핵심 종양관련 유전변이를 상당 부분 공유하는 것으로 알려져 있다[7-9]. 하지만 재발된 종양조직 

또는 전이상태에서 진단된 이후 질병진행이 되는 종양조직에서 발생가능한 유전학적 진화(genomic 

evolution)는 비록 이러한 진화가 대부분 일과성(passenger) 변이라 할지라도[10], 일부변이는 약제 내성 

또는 예후 예측인자와 관련이 있을 수 있다는 점을 간과해서는 안된다. 이러한 이유로 재발 종양 

조직에서 최근에 얻어진 조직이 NGS 시행 시점의 종양의 유전학적인 특성을 더 잘 반영할 것이라 

추정할 수 있다. 하지만 만일 임상적으로 재발/전이된 종양조직을 얻기 어려운 경우라면 원발 병소도 

NGS 검사에 이용될 수 있다.  

종양 순도(tumor purity)는 종양 검체에서 종양세포의 비율을 의미하는데, 낮은 종양 순도는 위음성 

결과로 이어질 수 있기 때문에 종양순도는 NGS 검사의 신뢰도(reliability)에 영향을 미치는 중요한 

요소이다. NGS 에 적합한 검체의 중요한 요건은 생검조직과 수술조직 공히 높은 종양순도이고, 통상 좀더 

높은 종양순도를 보이는 수술조직이 선호된다. 하지만, 수술조직이라고 하여도 수술 전 보조항암치료가 

시행된 경우에는 생존종양세포(viable tumor cells)비율이 매우 낮을 수 있기 때문에 생존종양세포(viable 

tumor cells)가 얼마나 되는지가 꼭 고려되어야 한다. 종양순도의 최소한의 요구치는 NGS 분석 방법과 

기술적 민감도에 따라 달라지지만, 핵산과 종양세포의 함량이 높을수록 위음성의 가능성을 낮출 수 



 

있다는 것을 유념해야 한다. 경화된 조직(sclerotic tissue)이나 낭성종양(cystic tumor)은 종양세포 함량이 

적고, 괴사된 조직의 경우 핵산의 함량이 낮아질 수 있다는 점도 고려해야 한다. NGS 검사의 최소 

DNA 요구치는 교잡포획(hybrid capture)방법의 경우 최소 100 ng, 앰플리콘(amplicon) 방법의 경우 최소 

10 ng 이다. 교잡포획(hybrid capture)방법은 최소 1 mm2 의 종양조직을 필요로 하고, 이를 위해서는 3 

조각의 지름 2 mm 이상 생검 조직 또는 수술 조직 비염색 슬라이드 2 장이 필요하다[11]. 그러나 검체의 

질에 따라 추가 검체가 필요해질 가능성이 있기 때문에 최소 요구치의 1.5 배 정도의 비염색슬라이드를 

요청하는 것이 가장 이상적이다(생검조직 슬라이드 10 장, 수술조직 슬라이드 5 장). 이러한 기준은 모두 

참고를 위한 기준으로 NGS 검사를 수행하는 기관의 경험에 따라 검체 요구치에 대한 기준을 마련하는 

것이 중요하다.   

조직을 고정하고 보관하는 것은 NGS 검사에 적합한 이상적인 검체의 질을 유지하는 데에 있어서 결정적 

요소이다. 특히 검체 획득 후 고정까지 지연되었거나 조직 고정이 불충분한 경우에는 DNA 가 분해될 수 

있으므로 유의해야 한다[12]. 따라서 조직 획득 1 시간 이내에 충분한 양의 포르말린에 잘 고정되도록 

하는 것이 중요하다. 만일 수술 검체가 불충분한 고정으로 인해 사용이 어렵다면 오히려 수술 전 획득한 

생검 조직을 이용하여 NGS 검사를 시행하는 것을 고려해볼 수도 있다. 보관기간이 오래된 포르말린 고정 

파라핀 포매 검체를 이용하는 경우 사이토신의 탈아미노반응(deamination) (C:G > T:A 변이)에 의해 배경 

노이즈(background noise)가 생길 수 있음을 분석 시 유념해야 할 필요가 있다 [13,14]. 

혈액을 이용한 액체 생검은 비침습적 유전자 분석 방법으로 진료영역에 이미 도입되어 이용되고 있다. 

실제 임상에서 액체 생검은 치료 반응을 모니터링하고 약제 내성 기전을 밝히며, 재발을 조기에 

확인하고, 기존 종양조직 NGS 검사의 한계 였던 종양 내 이질성을 극복하는 분야에서 활용되고 있다[15]. 



 

2.2 한국에서 적용 가능한 표적 유전자의 근거수준에 따른 임상적 유용성을 

어떻게 분류하는가? 

 

NGS 로 확인된 종양 유전 변이는 임상적 유용성에 따라 등급을 나누어 치료에 적용하게 된다. 이 

유전변이의 임상적 유용성에 대한 등급 기준은 이미 여러 나라에서 보고한 바 있으나[16,17], 국내 

실정에 맞는 종양 유전자의 임상적 유용성에 대한 기준의 필요성이 대두되었다. 따라서, 본 

진료권고안에서는 기존의 유전자 등급기준을 참고하고 국내적용 가능성을 고려하여 분자표적의 임상적 

유용성에 따른 등급표(KPMNG scale of Clinical Actionability of molecular Targets (K-CAT))을 제시하고자 

한다(표 2). K-CAT 에 근거하여 1 등급으로 분류된 유전자는 해당 유전자의 변이를 표적으로 하는 

항암제를 대상으로 전향적 무작위 3 상 연구에서 우월한 생존성적이 확인된 경우로 정의하였다. 이러한 

임상연구를 근거로 하여 해당 유전자의 변이를 표적으로 하는 항암제는 국제적인 표준치료로 인정되고, 

대한민국 식품의약품 안전처 또는 미국 식약처 (U.S. Food and Drug Administration) 또는 유럽 

의약품청(European Medicines Agency)의 허가를 받게 된다. 이러한 경우 해당 항암제는 국내에서는 

건강보험 급여 등재 대상으로 고려될 것이 권고된다. 2 등급 유전자는 해당 유전자의 변이를 표적으로 

하는 항암제를 대상으로 한 전향적 1 상 또는 2 상 연구에서 임상적 우월성이 확인된 경우로 정의하였다. 

이러한 경우 해당 약제는 식품의약품 안전처로부터 사용 승인이 권고되고, 사용승인이 되기 전이라면 

건강보험심사평가원으로부터 허가/신고 범위 초과 약제로 승인받아 사용을 고려할 수 있다. 3 등급 

유전자는 후향적 연구에서 해당 암종 또는 타암종에서 유전자의 변이를 표적으로 하는 항암제의 잠정적 

생존성적의 이득을 확인한 경우로 정의한다. 종양내과 전문의는 3 등급 유전자를 보고받은 경우 임상연구 

참여 또는 식품의약품안전처에 임상시험용 의약품의 치료목적 사용승인(Expanded Access Program)을 



 

신청을 고려할 수 있다. 4 등급으로 분류된 유전자는 실험실에서 해당 유전자의 변이를 표적으로 하는 

항암제의 치료제로서의 가능성이 확인되었으나 아직 임상에서 치료제로서의 데이터는 부족한 경우로 

정의된다. G 등급으로 분류된 유전자는 치료로 이어질 가능성이 높은 배선변이(germline variant)로 

정의되며, 해당 환자에게는 배선변이에 대한 추가 검사와 유전상담이 권장된다. R등급 유전자는 항암제의 

약제 내성과 관련된 유전자이고, 이러한 약제 내성 유전자도 항암제의 국내 식품의약품 안전처의 항암제 

승인과 건강보험 급여 등재 조건으로 고려될 수 있다. 

 

표 2. 분자표적의 임상적 유용성에 따른 등급표(KPMNG scale of clinical actionability of molecular 

target (K-CAT)) 

등급 임상적 유용성 근거수준 

1 승인된 표준치료제가 있는 변이 

식품의약품안전처, 미국 식약처, 유럽 의약품청 

혹은 이에 동등한 규제기관의 약품허가 

또는  

전향적 무작위 3상 임상연구에서 생존성적의 

우월성이 입증된 경우 

2 고려해야할 치료제가 있는 변이 
전향적 1/2상 연구에서 임상적 이득이 확인된 

경우 

3 임상연구 참여를 고려할 수 있는 변이 

A: 해당 암종에서 시행된 후향적 연구에서 항암제의 

잠정적 임상적 이득이 확인된 경우 

B: 타암종에서 시행된 후향적 연구에서 항암제의 

잠정적 임상적 이득이 확인된 경우 

4 
전임상 연구에서 치료적 가능성을 

보이는 변이 

전임상 연구에서 잠재적 이득을 보였으나, 임상 

데이터는 부족한 경우 

G 치료적 가능성이 있는 배선변이 
종양조직 NGS 에서 배선변이의 가능성이 의심되는 

경우 

R 약제 내성 변이 
식품의약품안전처, 미국 식약처, 유럽 의약품청 

등의 승인을 받은 약제 내성 유전자 변이 



 

K-CAT은 국내 사정을 감안하여 NGS 결과를 치료에 적용하고자 제안된 등급 기준이다. 유전자의 등급 

분류는 전향적 임상연구 여부, 식품의약품 안전처의 승인 여부, 생존성적의 임상적 이득의 정도, 타 

암종에서의 임상 성적, 그리고 전임상 데이터에 근거하여 결정된다. 표 3에서는 기존의 유전자 

등급기준과 K-CAT에 적용된 기준을 정리하였다. 추후 발간될 KPMNG 진료권고안에서는 각각의 암종별 

K-CAT 유전자 분류를 정리하여 제시할 예정이다. 

 

표 3. OncoKB, ESCAT, K-CAT 기준비교 

 OncoKB ESCAT K-CAT 

전향적 무작위 임상연구 N/A O O 

MFDS 또는 FDA 또는 EMA 승인 O N/A O 

생존성적 우월성의 정도(magnitude) N/A O N/A 

타암종 성적 N/A O O 

전임상 데이터 O O O 

 

EMA, 유럽 의약품청, European Medicines Agency; ESCAT, European Society for Medical Oncology Scale 

for Clinical Actionability of molecular Targets; FDA, 미국 식약처, U.S. Food and Drug Administration; K-

CAT, Korean Precision Medicine Networking Group scale of Clinical Actionability of molecular Targets; 

MFDS, 식품의약품 안전처, Ministry of Food and Drug Safety; N/A, not applicable  

 



 

2.3 차세대 염기서열분석 기반 유전자 패널검사 결과 해석 시 고려할 사항은 

무엇인가? 

 

국내에서 제공되는 NGS 패널 서비스의 경우 기관별로 서로 다른 환경을 가지고 있다. 따라서 기관별로 

상이한 시퀀서 (Illumina NextSeqDX, ThermoFisher Ion S5), 패널의 chemistry (amplicon, hybrid), 검사 

범위 (패널에 포함된 유전자 수, 변이 종류), 변이의 검출 조건에 의해 경계 조건(boundary 

condition)에서는 검출 결과가 달라질 수 있는 점을 고려해야 하고, 특히 기관 사이의 결과 비교와 해석 

시에는 주의가 필요하다.  

결과값이 영향을 줄 수 있는 다른 요소로는 검체의 획득부터 분석 단계까지의 과정이다[18]. 검체의 양과 

품질, 라이브러리 준비 과정, 시퀀스 리드 정렬(alignment)과 분석 소프트웨어에서 발생할 수 있는 다양한 

변수는 결과 값에 위양성을 유발하게 된다. 이러한 위양성은 최종 결과 보고 전 최대한 제거되지만 

판단이 어려운 경우 의미가 불확실한 변이(variant of unknown significance)로 보고될 수 있어 해석 시 

주의를 요한다.  

대부분의 NGS 검사는 환자의 정상조직과 함께 시행되지 않으므로 배선변이(germline variant)와 

체성변이(somatic variant)를 쉽게 구분하기 어렵고, 따라서 NGS 결과로 보고된 변이 중에는 잠재적 

배선변이(germline variant)가 포함될 가능성이 존재한다. 따라서, 의미 있는 배선변이(germline variant)가 

의심되는 경우에는 정상 조직 또는 혈액 검체를 이용한 배선변이(germline variant) 여부 확인과 적절한 

유전상담이 제공되어야 할 것이다.  

일반적으로는 대립유전자 빈도(variant allele frequency, VAF) 3~5% 수준을 검출한계(limit of detection, 

LOD)로 적용한다[18]. 하지만 이러한 검출한계를 일괄적으로 적용한다면 종양 순도(tumor purity)가 낮을 



 

경우 검출한계 이하, 즉, 1~2%밖에 되지 않는 종양원성 변이(oncogenic variant)를 놓칠 위험이 있기 

때문에 종양 순도(tumor purity)를 고려하여 NGS결과를 해석하고 결과를 보고하는 것이 중요하다.  

융합(fusion) 변이는 암 진단, 환자 예후 및 표적치료를 위한 중요한 표적유전자로, 대부분의 브레이크 

포인트(breakpoint)는 유전자의 인트론(intron) 영역에서 발생한다. 따라서 이의 정확한 검출을 위하여 

패널을 설계할 때 인트론(intron)을 포함한 유전자의 모든 부위 혹은 브레이크 포인트(breakpoint)가 가장 

빈번하게 일어나는 인트론(intron) 지역들을 적절하게 포함시켜야 한다. 다만, 인트론(intron) 지역은 

repeat sequence 등 여러 제약들로 인하여 커버되지 않는 지역이 많고, 이 지역에 브레이크 

포인트(breakpoint)가 있는 경우 변이를 검출하지 못하게 된다. 이러한 단점을 극복하고자 RNA 패널을 

사용할 수 있다[19].  

대부분의 유전자 복제수변이(copy number variant, CNV)의 경우, 결과의 신뢰성 때문에 

증폭(amplification) 혹은 동형 접합성 결실(homozygous deletion, 0 copy) 이 발생한 경우에만 보고하며, 

이형 접합성 결실(heterozygous deletion, 1 copy)의 경우는 실험오차 가능성이 있어 보고하지 않는 

경우가 많다. 또한, ERBB2, EGFR, MET 과 같이 증폭이 자주 발생하는 유전자와 그렇지 않은 유전자의 

검출 한계치(cut-off)를 탄력적으로 적용하고, 자주 발생하는 유전자에서는 낮은 복제수일지라도 증폭이 

의심되면 보고하는 경우가 있다. 이러한 경우에는 형광제자리부합법(fluorescent in situ hybridization, 

FISH)등으로 증폭여부를 재차 확인할 것이 권장된다. 유전자 복제수변이(CNV)의 경우 타겟 유전자를 

커버하는 프로브(probe) 또는 앰플리콘(amplicon)의 수에 의해 영향을 받으므로 일반적으로 유전자의 

핫스팟(hot spot)영역에서 단일 프로브(probe)로부터 얻어진 복제수 추정치는, 모든 엑손(exon) 영역을 



 

포함하는 프로브(probe) 또는 앰플리콘(amplicon)으로부터 측정된 평균 추정치만큼 정확하지 않음을 

유념하고 해석해야 한다. 

종양 변이 부담 (tumor mutational burden, TMB)는 면역 관문 억제제 요법의 새로운 

생체표지자(biomarker)로 NGS 결과값 중 중요한 부분을 차지한다[20-22]. 하지만 1Mb 당 검출된 모든 

종양 돌연변이의 개수를 수치화한 값으로 보고하는데 있어 아직까지 표준화된 정의가 없다는 점에 대한 

고려가 필요하다. 즉, 유전자 돌연변이가 비동의 치환 변이(non-synonymous variant)에서부터 넌센스 

돌연변이(non-sense mutation), 틀이동 돌연변이(frame-shift mutation)를 전부 포함하는 경우도 

존재하므로 해당 검사 패널에서 종양 변이 부담(TMB)의 정의를 반드시 확인해야 한다. 또한 암 종에 

따른 종양 변이 부담(TMB)의 한계치(cut-off)가 7.4 mut/Mb 에서 20 mut/Mb 까지 다양하므로 각 암 종에 

따른 적절한 한계치(cutoff)를 확인해야 한다. 

TMB와 더불어 면역 관문 억제제 요법의 또 다른 대표적인 생체표지자(biomarker)인 현미부수체 

불안정성 종양 (Micro-satellite instability high tumor, MSI-H)의 경우, 이를 측정하기 위하여 BAT-25, BAT-

26, D2S123, D5S346, D17S250, NR21, NR24, NR27 와 같은 다양한 표지자들을 이용한 패널별 검출 기준이 

상이하므로 TMB에서와 같이 검출 한계치를 확인해야 한다[23-26]. 

 

2.4 분자종양보드는 어떻게 운용되는가? 

 

분자종양보드(molecular tumor board, MTB)는 종양내과 전문의, 병리과 의사, 그리고 생명정보학 전문가가 

기관 내에서 NGS 결과에 대한 임상적 논의를 통해 최적의 전략을 결정하기 위해 만들어진 전문가 



 

협의체이다[27]. 이상적인 분자종양보드의 참석자는 종양내과 전문의, 병리과 전문의, 생명정보학자, 임상 

유전학자, 종양 생물학자, 그리고 임상 연구 코디네이터로 구성할 수 있겠다[28]. 하지만 현실적으로 많은 

기관에서 이상적 협의체 구성으로 분자종양보드를 운영하기 어려운 경우가 많다[29]. 그러므로 각 

기관에서는 최소 종양내과 전문의와 병리과 의사를 포함한 참여 가능한 전문가들로 분자종양보드를 

구성하여 운용할 것을 권장한다. 만일 기관 사정상 기관내 분자종양보드의 구성이 어렵다면 온라인 

플랫폼을 기반으로 하여 여러 기관의 전문가로 구성된 가상 분자종양보드가 대안이 될 수 있겠다[30,31].  

분자종양보드에서는 다학제적 접근을 통해 진행성 고형암 환자의 유전자 분석 결과를 근거로 가능한 

치료를 논의하게 된다. 분자종양보드에서는 1) NGS 검사의 질적 평가, 2) NGS 검사결과 보고된 

임상적으로 유의한 유전자 이상소견에 대한 리뷰, 3) NGS 검사 결과를 근거로 하여 권장되는 치료에 

대하여 필수적으로 논의되어야 한다[27,28]. 적절한 검체가 선택되었는지, 검체의 종양 순도는 어떠했는지, 

시퀀스의 깊이(mean target depth)는 적절했는지, 검사방법은 적절했는지 여부는 NGS 검사를 질적 

평가부분에서 다뤄져야 하는 중요한 항목이다. 임상적으로 의미 있는 유전자의 이상소견이 확인된 경우, 

단일염기변이(single nucleotide variants)인지 유전자 복제수변이(copy number variant, CNV)인지 또는 

구조적변이(structural variation)인지를 검토해야 하고, 해당 유전자 이상소견과 최신지견을 OncoKB 

(https://www.oncokb.org), CIVic (https://civicdb.org/home), cBioportal (https://www.cbioportal.org/), My 

Cancer Genome (https://www.mycancergenome.org/), Clinvar (https://www.ncbi.nlm.nih.gov/clinvar/), 

COSMIC (https://cancer.sanger.ac.uk/cosmic)과 같은 지식 데이터베이스(knowledge database)에서 

확인하도록 한다. 유전자 이상소견 외에도 현미부수체 불안정성 종양 (Micro-satellite instability high 

tumor, MSI-H), 약제 내성 유전자 변이, 배선 변이에 대한 논의가 이루어져야 하고, 종양 변이 부담 

(tumor mutational burden, TMB) 결과도 치료약제 결정을 위해 검토되어야 한다. 이러한 논의내용을 

https://civicdb.org/home)
https://www.mycancergenome.org/
https://cancer.sanger.ac.uk/cosmic


 

반영하여 분자종양보드에서 최종 치료결정을 하기 전에는 환자의 전신상태와 과거 병력, 이전 치료력과 

종양반응, 그리고 변이가 확인된 유전자를 표적으로 하는 표적항암제의 국내 승인 여부, 허가/신고 범위 

초과 약제 승인 여부, 임상 연구 참여 가능성, 그리고 임상시험용 의약품의 치료목적 사용승인 여부를 

확인해야 한다.  

분자종양보드의 논의 결과는 통일되고 정형화된 보고양식으로 기록되어야 하며, 보고서에는 환자의 기본 

정보, NGS 결과 해석에 대한 논의 내용, 그리고 권고된 치료 결정사항을 포함하여 기록해야 한다[27,28]. 

진행성 고형암 환자의 유전 변이에 대한 맞춤치료를 제공하기 위한 Korea Precision Medicine Networking 

Group Study (KOSMOS)연구에서 진행된 온라인 플랫폼 기반 가상 분자종양보드의 보고서를 그림 1 에 

제시하였다. 

 

그림 1. Precision Medicine Networking Group Study (KOSMOS)연구에서 진행된 온라인 플랫폼 기반 가상 

분자종양보드의 보고서 



 

2.5 정밀의료 구현을 위하여 실제 임상에서 차세대 염기서열분석 기반 유전자 

패널검사 결과는 어떻게 적용되어야 하는가? 

 

분자종양보드에서는 NGS 결과를 토대로 가장 높은 수준의 근거를 가지는 치료 옵션을 제안하게 되고, 이 

때 K-CAT 의 우선순위 등급이 치료옵션을 제안의 근거가 될 수 있다. 종양내과 전문의는 

분자종양보드에서 치료 옵션에 대하여 논의할 때 환자의 전신상태, 암의 종류, 질환 경과, 동반 질환, 

그리고 사회경제적 요소를 함께 고려하여야 한다.  

만일 분자종양보드에서 도출된 치료 결정사항이 특정 암종에서 국내 허가범위 외 약제라면 기관 내 

혈액종양내과 전문의, 암 관련 수술을 하는 외과계 전문의, 방사선 종양학과 전문의로 구성된 상근 

다학제 위원회를 거쳐 건강보험 심사평가원장의 승인을 받아 허가/신고 범위 초과 약제 사용을 고려할 

수 있다. 건강보험 심사평가원은 허가/신고 범위 초과 약제 승인이 접수되면 접수일로부터 60 일 이내에 

승인여부 및 내용을 신청기관에 통보하게 된다(승인 후 사용). 만일 건강보험 심사평가원 승인 전 

신속하게 투여가 필요한 상황에서는 기관 내 다학제 위원회 심의 후 허가초과 항암제를 우선 사용하고 

15일 이내 건강보험 심사평가원에 승인 신청할 수 있다(승인 전 사용)[32].  

분자종양보드에서 제안된 치료 옵션이 국내 승인 전이고 임상시험중인 약제라면 환자는 임상연구 참여 

또는 임상시험용 의약품의 치료목적 사용승인 하에 약제 사용을 고려할 수 있다. 국내 진행중인 임상연구 

현황은 식품의약품안전처 홈페이지(https://nedrug.mfds.go.kr/index), 질병관리처 산하 임상연구정보서비스 

(Korea Disease Control and Prevention Agency) 홈페이지(https://cris.nih.go.kr/cris/index/index.do) 또는 

대한항암요법연구회 홈페이지(https://www.kcsg.org)에서 검색이 가능하다. 임상시험용 의약품의 치료목적 

사용승인제도는 더 이상 표준치료약제가 없고 임상연구 참여가 어려운 환자들에게 치료기회를 제공하는 

https://nedrug.mfds.go.kr/index
https://cris.nih.go.kr/cris/index/index.do
https://www.kcsg.org/


 

목적으로 원칙적으로는 임상시험용으로만 사용할 수 있는 약제를 허가 전 치료목적으로만 사용할 수 

있도록 승인하는 제도이다. 적응증이 반드시 임상시험과 일치하여야 하는 것은 아니므로, 의학적 판단에 

따라 해당 환자에게 임상시험용의약품 사용이 위험보다 이익이 더 크다고 판단되고, 제약사가 

임상시험용의약품 제공 의향이 있다면 고려해 볼 수 있다. [33].   

유전자 맞춤치료의 활성화를 위해서는 국내 여러 기관에서의 다학제적 접근을 통한 최적의 의사결정 

경험이 축적되어야 하고, 나아가 환자와 의료진이 함께하는 의사결정으로 발전되어야 한다[34-36]. 또한 

각 기관에서 시행되고 있는 NGS 결과를 아우르고, 해당 환자의 기본정보와 생존성적, 항암제에 대한 

반응을 통합한 임상-유전체 통합 데이터 베이스 구축은 유전자 맞춤치료의 선순환 구조의 기틀이 될 수 

있을 것으로 기대한다. [37-39]. 물론 데이터 보안과 공유 정책을 선제적으로 마련하여 통합데이터가 

임상진료와 신약개발, 항암제 승인과 급여결정의 근거를 마련하는데 적절하게 이용될 수 있도록 해야 할 

것이다[40]. 

 

3. 결론 

 

NGS 는 이미 진행성 고형암 환자의 진료에 있어 필수적인 검사로 자리잡았다. 본 진료 권고안은 국내 

실정을 반영한 진행성 고형암에서의 NGS 의 임상적 이용에 대한 한국형 진료 권고안으로서, 유전자의 

임상적 유용성에 대한 등급기준을 제시하고, NGS 를 수행하고 결과를 해석할 때 고려할 점과 NGS 결과를 

임상에 적용할 때 고려해야할 점, 분자종양보드의 운용에 대한 의견을 제안하였다.  

본 진료 권고안은 NGS 의 임상적 이용과 분자종양보드의 운용에 대하여 개발된 국내 최초의 진료 



 

권고안이라는 점에서 의의가 있다. 하지만, 아직은 각각의 핵심질문에 대하여 제한된 근거 외에 제시할 

수 있는 과학적 근거가 부족하고 여전히 전문가 의견에 근거하여 의견을 제안할 수밖에 없었던 점은 

한계로 남아있다. 하지만 본 진료 권고안이 국내 진행성 고형암 환자의 맞춤치료를 정착시킬 수 있는 

임상적 근거를 제공할 수 있을 것으로 기대한다.  
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