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유전자검사 (Genetic Test) 

염 근 상
가톨릭의대 의정부성모병원

개 요

2003년도에 인간유전체프로젝트가 완성되고, 유전체 지식이 의료에 적용되는 맞춤의학 연구가 증가되면

서, 유전자검사를 통한 유전질환 진단 및 예측 서비스는 그 수요가 폭발적으로 증가하고 있다. 유전자검사

는 일반적으로 유전질환과 관련된 유전체내의 변화를 검출하기 위하여 DNA, RNA, 및 염색체를 분석하는 

것이다. 유전자 검사에는 진단적 검사(Diagnostic test), 예측성 검사 (Predictive test), 보인자 검사 (Carrier 

test), 신생아 선별검사 (Newborn screening), 산전 진단검사 (Prenatal test), 착상전 검사 (Preimplantation 

genetic diagnosis) 등 그 목적에 따라서 다양한 검사들이 있다. 진단적 검사의 경우 증상이 있는 환자에서 

의심되는 유전질환을 확진 하거나 감별진단을 위해서 진단적 검사를 시행한다. 단일유전자 질환의 경우에는 

분자유전검사가 진단에 매우 중요하며 일부 질환에서는 유전진단을 통해 기존의 침습적인 진단 방법을 생

략할 수 있다. 예측성 검사는 현재 증상은 없지만 유전질환의 가족력이 있는 사람에서 질환의 원인이 되는 

돌연변이 유무를 알기 위한 검사로서, 돌연변이가 존재할 경우 발병 위험도가 높아지는 질환에서의 검사를 

의미한다. 보인자 검사는 임상 증상은 거의 없지만 상염색체 열성 또는 X 염색체 열성 유전질환에서 질환

의 원인이 되는 유전자 돌연변이를 염색체 한 쌍 중 한 개에서 가지고 있는 사람을 일컫는다. 보인자 검사

는 가족과 친척 중에 유전질환에 이환 되거나 이미 보인자로 진단된 사람이 있는 경우, 또는 특정 유전질

환에 대하여 높은 보인자 빈도를 가지는 인구집단에서 시행하게 된다. 보인자 검사는 일반적으로 임신에 

대비하여 시행하는 경우가 많다. 신생아 선별 검사는 조기 치료로 질환을 예방하거나 질환의 경과를 호전

시킬 수 있는 유전질환을 가진 신생아를 발견하기 위해 시행한다. 대사질환이 주요 대상이 되며, 우리나라

는 2006년 부터 6종 (페닐케톤뇨증, 갑상선기능저하증, 갈락토스혈증, 호모시스틴뇨증, 단풍당뇨증, 선천성부

신과형성증)의 선천성대사질환의 검사비용을 국가에서 전액 지원하고 있으며, 유기산혈증, 지방산 대사질환, 

아미노산 대사질환 등을 이중 질량분석기로 선별하는 검사가 국내에서도 보편적으로 이용되고 있다. 산전 

진단검사는 임신 중의 태아가 특정한 유전적 질환에 이환 될 가능성이 높은 경우, 예를 들면, 산모의 나이

가 많다든지 (다운증후군 등 염색체 질환), 가족력이 있든지, 특정 유전질환의 빈도가 높은 인종이든지, 산

전 초음파의 이상 소견이나 산전 선별검사에서 위험도가 높게 나온 경우에 시행한다. 착상전 검사는 체외 

수정된 배아에서 1~2개의 세포를 떼어내 특정한 유전적 결함 유무를 검사하여 유전적 결함이 없는 건강한 

배아를 자궁에 이식하는 방법이다. 단일 유전자 질환이나 염색체 이상을 가진 가족에게 착상 전 검사가 도
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움을 줄 수 있다. 유전자검사 방법으로는 DNA 수준에서의 돌연변이, 유전체 구조적 이상, 염색체의 이상, 

대사산물의 변화 등을 검출하는 것이며, 검사 목적과 대상에 따라서 다양한 검사방법들이 있지만, 본 총론

에서는 협의의 의미에서 유전자 검사라고 일컫는 DNA 검사, 즉 분자유전검사에 대한 방법을 소개하고자 

한다. 분자유전검사는 DNA와 RNA 같은 분자수준의 핵산을 대상으로 하기 때문에 검체로부터 핵산을 추출

하는 과정이 가장 먼저 필요하다. 분자유전검사에서 가장 널리 사용되고 있는 방법은 추출한 핵산에서 검

사하고자 하는 부분만 대량으로 증폭하는 PCR (중합효소연쇄반응)이라고 하는 DNA 증폭 반응이 있고, 유

전자의 염기 서열을 직접 확인하는 염기서열결정 (DNA sequencing) 검사도 광범위하게 이용되고 있다. 최

근에는 작은 슬라이드 위에서 다량의 DNA 변이를 검출할 수 있는 탐침 (Probe)를 이용하는 마이크로어레

이 기술이 많이 사용되고 있다. 진단적 검사와는 다르게 예측성 검사의 경우 미래의 질병 발생 위험도를 

적은 비용으로 예측하게 될 수 있지만, 충분한 임상적 의의에 대한 분석과 평가가 계속해서 보충되어야 검

사결과의 오남용을 막을 수 있다.

유전 상담 가이드

[유전 상담이란?]

유전 상담의 목적은 유전자 검사가 무엇인지를 알려주고, 유전자 검사를 통해 알게 된 유전자형 (type)이 

사람에게 어떤 영향을 미치는 지에 대한 정보를 알려주며, 자신의 유전형에 대한 설명과 그 형에 따른 인

식, 스스로의 대처, 생활방식에 대한 정보를 제공해주는 것을 말합니다. 최종적으로, 질병 관련 한 유전형의 

정보는 추후 진단을 하거나, 관심 있는 질병에 대한 정보를 찾거나, 가족들의 유전형을 더 확인해 보는 등

의 선택을 할 수 있도록 도움을 줄 수 있습니다.

1) 유전 상담의 정의

유전 상담은 환자 혹은 질환의 위험을 가진 관련자가 질환의 경과, 자연력 (natural history), 전달 

(transmission)을 이해하도록 하여, 예방 혹은 경감시킬 수 있는 방법에 대하여 조언을 받는 과정입니다. 또

한, 환자 혹은 위험에 있는 개인이 질환의 자연력, 유전 양상, 질환의 관리와 가족계획의 선택방법을 이해

하도록 도와주는 교육과정으로 정의하기도 합니다. 유전 상담은 유전질환의 진단과정과 위험도 평가 및 환

자에 대한 지지 (support) 및 대화로 구성됩니다. 즉 유전 상담은 진단 과정상에 필요한 유전검사의 종류를 

설명하고, 이들이 기대하는 정보의 종류와 효과 등을 제시하여 환자가 유전진단에 참여할 지 여부를 선택

할 수 있도록 하며, 아직 이환되지 않은 가족의 구성원에 대하여 보인자, 발병, 이환자 임신확률 등을 추정

하여 정보를 제공하게 됩니다. 또한 유전 질환에 대한 두려움으로부터 벗어나 긍정적이고 적극적인 대처를 

할 수 있도록 합니다.

2) 유전 상담의 원칙

유전 상담에서 가장 중요한 원칙은 환자를 스스로 결정할 수 있는 개인으로서 인정하고, 자율성을 보장하

는 것입니다. 그러므로 비지시적 상담 (non-directive counseling)은 모든 상담과정에서 지켜야 할 원칙입니

다. 1992년 미국 유전상담학회에서 유전 상담은 강제가 없이 관련사실, 대안과 기대되는 효과를 포함하는 

모든 정보를 제공하는 원칙을 지켜야 한다고 선언하였습니다. 유전 상담에서는 행위에 관련한 모든 측면에 
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대한 정보를 균형 있게 제공해야 하며, 상담자의 가치가 게재되지 않도록 합니다. 비지시적 상담을 하게 되

면, 환자가 '선생님이 제 입장이라면 어떻게 하시겠습니까?'라는 질문을 하게 될 수도 있는데, 이러한 질문

이 나오지 않도록 하는 것이 필요하며, '나라면,' 이라는 답을 하지 않도록 합니다.

두 번째 원칙은 환자의 개인 비밀 보장입니다. 특히 최근에 제정된 생명윤리법은 개인의 비밀 보장을 매

우 중요한 사항으로 두고 있습니다. 유전 질환에 대해서 환자 혹은 상담 의뢰자에게만 정보가 제공되어야 

하는 것을 원칙으로 하고, 다른 가족에게 이 사실을 알리는 것은 당사자가 결정하도록 해야 합니다. 이는 

부부 사이라고 하더라도 배우자에게 통보하는 것은 본인이 직접 하도록 하고, 상담자가 배우자에게 정보를 

제공하는 것은 피해야 합니다. 또 외국인과 한국인 환자 사이에 차이점은 우성, 열성 등 유전 질환의 유전 

양식 (mode of inheritance)에 대한 정보 제공입니다. 외국과 달리, 우리나라 환자에서 유전 양식에 대한 정

보제공은 환자 및 환자의 가족에게 죄책감 등 정서적으로 나쁜 효과를 불러일으킬 수 있으므로 정보제공에 

신중을 기해야 합니다.

3) 유전질환의 산전검사

산전진단이 필요한 질환은 유전질환 중 소아에서 질환의 증상이 나타나고, 치료방법이 없는 질환에 대하

여 시행하는 것이 일반적인 원칙입니다. 유전질환의 산전 검사를 위해서는 먼저 가계 내에서 정확하게 유

전 진단이 된 환아가 있을 경우에 수행합니다. 만약 정확한 유전 진단이 되지 않은 채, 증상이나 일반 검사

에 의한 진단만 되어 있는 경우는 산전 진단이 정확하지 않을 가능성이 매우 높습니다. 또 산전진단은 임

신 9~10주 사이에 융모막 세포 생검 혹은 15~18주 사이 양수채취를 통하여 빠른 시간 내에 결과를 내는 

것이 중요하므로 미리 대상 가계 내에서 정확한 유전 진단이 되어 있지 않은 경우, 산전진단은 바람직하지 

않습니다. 산전진단이 가능한 구체적 대상 질환은 국내 법률상 모자보건법, 생명윤리 및 안전에 관한 법률 

제 14조 관련하여 규정이 되어 있으므로 이를 참고하여야 합니다. 만약 고려 질환이 법률조항에 없을 경우, 

한국유전자검사평가원(5)(www.kigte.or.kr)에 문의하면 검토가 이루어질 수 있습니다.
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개인 유전자 정보서비스 국내 비교

１) Ｈｅｌｌｏｇｅｎｅ

２) Ｍｅｄｉｚｅｎ　Ｈｕｍａｎｃａｒｅ

３) ＤＮＡ　Ｌｉｎｋ

４) Ｐａｔｈｗａｙ　Ｇｅｎｏｍｉｃｓ

５) ＧｅｎｏＰｌａｎ

공급업체명 Theragen Etex
Medizen 

Humancare
DNA Link Pathway Genomics 제노플랜

상품명 Hellogene (헬로진) M check DNAGPS Pathway Genomics
유전자형 체중관리 / 

제노플랜 핏

영업 및 마케팅 
협력업체

유한양행 삼성제약 SK케미칼 한독약품 Genoplan Japan

실  험 / 생 명 정 보   분 석   능 력

회사 설립 연도
2009년 

(바이오연구소)
2012년 7월 2011년 2008년 2015년

실험 재현성 성공률 99.96% 이상 - 99.5% 이상 -

서   비   스       정   보

서비스 시작일
2010년 3월 
(아시아 최초)

2013년 8월 이후 2011년 11월 2010년 2015년

서비스 기간 4년 1년 3년

서비스 판매가능 
여부

가능 가능 일부 가능 가능 -

상품종류 및 가격 

(소비자가격)

암 (11표현형)

30만원 

M Check Bronze 
(18표현형, 보급형) 

45만원 (소비자가격)

DNA GPS M 
(10 표현형) 35만원

유전자형 체중관리 
(35항목) 20만원

체형 : 비만율, BMI, 
WHR

대사 : 신진대사, 
체지방분해율, 요요현상
식습관 : 과식, 식탐, 

포만감, 군것질, 배고픔, 
식이요법(탄단지)

운동 : 근력, 지구력, 
운동효과 등

DNA GPS W 
(10 표현형) 35만원

W+(15표현형) 
50만원

Cancer GPS 
(10 표현형) 48만원
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상품종류 및 가격 

(소비자가격)

일반질환 
(16 표현형)

30만원

Lady GPS 
(10 표현형) 48만원

Neuro GPS 
(11 표현형) 
2013년부터 
판매안함

Heart GPS 
(10 표현형)
2013년부터 
판매안함

플래티넘라이트 
(28 표현형)

50만원

M Check Silver 
(27 표현형)

일반형, 90만원
비교상품 없음

Pathway Fit 
70만원

플래티넘 
(47 표현형)
100만원

M Check Gold 
(43~45 표현형)
고급형, 160만원 
(혈액검사 포함)

DNAGPS Core 
(35 표현형)
100만원

150만원

노블 (100 표현형)
200만원

M Check VIP 
(64~67 표현형)

300만원 
(혈액검사 포함)

DNAGPS Optimus 
(72 표현형)
200만원

비교상품 없음 비교상품 없음
DNAGPS Prestige 

(147 표현형)
1,500만원

서비스 시간 1 ~ 2주 2주 2주 ~ 8주 2주 ~ 4주 2주

DNA 공급원 혈액
혈액 (타액, 
상피세포)

혈액 타액

유전자 마커 DB현황
동북아시아인

(중국/일본/한국)
동양인

동북아시아인
(중국/일본/한국)

유럽인 동양인

인종별 맞춤형 
서비스

가능 기획 중 기획 중

다국어 지원여부
4개 외국어 제공

(영어/스페인어/중국
어/러시아어)

영어
3개 외국어 제공

(영어/중국어/러시아
어)

한국어, 중국어, 
영어, 러시아어, 

포르트갈어
한국어, 일본어, 영어

연구논문 출처 공개 
여부

공개 비공개
일부 비공개 
(유전자 공개)

유전자공개 유전자공개

관 련   법 규  준 수

유전자 
질병관리본부 신고

261개 (국내 최다 
승인업체)

64개 69개 해당없음 해당없음

유전자 
질병관리본부 신고

검사실 운영 
분자 유전 
95점 이상

-
검사실 운영 
분자 유전 
95점 이상

- -

유전자 정확도평가
2014년

P등급 
(가장높은 등급)

-
P등급 

(가장높은 등급)
- -
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[혼자서 찾아볼 수 있는 대표적 유전체 관련 사이트]

아래 웹 브라우저들은 혼자서 쉽게 유전자와 SNP 등의 연구들을 찾아볼 수 있는 사이트입니다. 앞에서 

살펴 본대로 해마다 엄청난 양의 유전체 연구와 정보들이 쏟아져 나오는 지금 시대에서는 내가 찾고자 하

는 정보들을 단시간 내에 찾아주고 요약, 분류하는 것이 더 큰 능력인 Know-where의 시대입니다. 무엇부터 

시작해야 할지 모르는 독자들을 위해 몇 가지 대표 브라우저들을 소개합니다.

1) 특정 질병에 중요한 영향을 미치는 유전자들을 찾고 싶을 때

http://www.hugenavigator.net/ HugeNavigator(10)

 

위의 예시처럼 Obesity를 검색하면 가장 많은 연구가 된 유전자 순으로 비만과 관련된 유전자 리스트를 

보여줍니다. 예를 들면 FTO 유전자는 총 477개의 연구가 진행되었고, 그 중 63개의 메타분석이 이루어진 

강력한 유전자인 것입니다. 해당되는 링크를 따라가면 연결된 논문들을 볼 수가 있습니다. 이 웹 브라우저

에선 반대로 유전자 이름을 검색하면 해당되는 질병이나 신체적 특징들을 정리해주기도 합니다. 
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2) 특정 유전자의 기능과 변이 등에 대해 알고 싶을 때

www.ncbi.nlm.nih.gov/omim/ OMIN(11) 

 

Pubmed로 잘 알려진 미국 정부의 NCBI 사이트의 한 분류로 특정 유전자를 검색하면 해당 유전자의 full 

name, 생물학적 기능, 염색체 위치, exon 개수를 포함한 유전자 구조, 최초 발견으로부터 최근까지 발표된 

관련 연구들이 보여집니다. 

3) 특정 SNP과 관련된 연구들을 알고 싶을 때

http://www.snpedia.com/ SNPedia(12) 

 

SNPedia는 말 그대로 SNP과 Wikpedia의 합성어로 rs 번호로 시작되는 SNP의 아이디만 알면 연관된 논문

은 물론이고, 다른 웹 브라우저들과의 연결, 위험 유전형의 평균위험도 등 다양한 정보를 알려줍니다. 예를 

들면 rs965513을 검색하면, 이 변이가 속한 유전자는 갑상선암과 주로 관계되며 AA 유전형일 때는 약 3.5

배의 갑상선 암 위험도가 있음을 한눈에 알아보게 해준다. 



102 Korean Society for Health Promotion and Disease Prevention

대한임상건강증진학회 2015 추계 학술대회

4) 특정 질병의 GWAS 연구만 알고 싶을 때 

https://www.genome.gov/26525384/ GWAS catalog(13)

https://www.ebi.ac.uk/gwas/ NHGRI-EBI GWAS catalog(14) 

 

미국 NIH에서 만든 GWAS Catalog 사이트는 지금까지 공개된 모든 GWAS 연구들을 정리해서 올린 사이

트이며 EBI에서는 좀더 쉽게 이 사이트를 소개하고 있습니다. 예를 들면 Alzheimer disease를 검색하면 발

표된 GWAS 연구를 링크해 놓고, 통계적인 유의성에 해당되는 마커만 분류해주기도 합니다. 이처럼 누구나 

쉽게 접근하여 검색해볼 수 있는 유용한 사이트들이 많이 있습니다. 아래 사이트들도 잘 알려진 대표적인 

웹 브라우저들입니다.

 

5) 기타 관련 사이트 

http://snpper.chip.org/ SNP finder program(15)

http://hapmap.ncbi.nlm.nih.gov/ Hapmap project overview(16)

http://genome.perlegen.com/ Perlegen SNP(17)

http://egp.gs.washington.edu/ SeattleSNPs PGA(18)

http://www.1000genomics.org/page.php/ ensenble SNP(19)


