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진단검사의학과

2017년 3월 1일부터 혈액암, 고형종양, 유전질환

을 대상으로 차세대염기서열분석법(nGs)을 이용

한 유전자 패널검사에 대해 보험 급여(본인 부담 

50%)가 적용되게 되었습니다. nGs 패널검사라는 

것은, 여러 개의 유전자를 하나의 검사패널로 만들

어서 한 번에 검사하는 것을 의미합니다. 현재 인정

기준은 보건복지부에서 제시한 필수 유전자를 포

함한 검사패널을 이용하여 검사를 시행하여야 하

고, 검사에 대한 보험 급여 적용은 진단 시 1회 인

정하고, 재발 및 치료 불응 시에는 추가 1회를 더 인

정하는 것으로 되어있습니다.

진단검사의학검사실에서 nGs 검사방법을 도입하

게 되면서, 혈액암 환자 혹은 혈액암이 의심되어 골

수 검사를 하는 환자들에게서 질병과 연관되어 있

는 유전자 돌연변이에 대한 정보를 얻을 수 있게 되

었습니다. 기존에 시행해오던 전통적인 염기서열

분석법은 한번에 한 개의 유전자에 대한 염기서열 

정보만을 얻을 수 있었으나, nGs 검사를 시행하게 

되면서 한번에 여러 개의 유전자 (유전자 패널)들

을 동시에 검사할 수 있게 되는 장점이 있습니다. 

급성골수성백혈병(AML), 골수이형성증후군(MDs), 

골수증식성종양(MPn), 다발성골수종(Multiple my-

eloma), 림프종(Lymphoma) 등과 같이 조혈모세포

의 클론성 증식이 발생하는 혈액암을 진단할 수 있

게 하는 진단적 표지자, 또는 질환의 예후를 예측하

게 하는 표지자에 대한 정보를 nGs 검사를 통해 얻

을 수 있습니다. 

1. 진단을 위한 표지자

골수이형성증후군과 연관된 유전자 돌연변이에

는 TET2, DnMT3A, TP53, sF3B1, srsF2, U2AF1, 

zrsr2, AsXL1, rUnX1, EzH2, nrAs 등이 있으

며, 이들 유전자 돌연변이가 검출되면, 조혈모세포

의 클론성 증식을 의미하고, 혈구감소증이 있는 환

자들에서 골수이형성증후군 진단에 도움을 줄 수 

있습니다. 골수이형성증후군 환자의 약 70-90%가 

nGs로 검출될 수 있는 유전자 돌연변이를 동반하

고 있는 것으로 보고되고 있습니다. 

또한, 골수증식성종양과 기타 반응성 골수 증식을 

구분하기 위해 JAK2, CALr, MPL 등의 유전자 돌

연변이를 검출하는 것이 중요합니다. 골수증식성

종양 진단에 있어서 JAK2, CALr, MPL 등의 돌연

변이 검출은 양성예측도(positive predictive value)

가 높은 것으로 알려져 있어 이미 진단에 필수적으

로 이용되고 있습니다. 

그 외에도 CsF3r T618i 돌연변이의 경우, 만성호

중구성백혈병(CnL)의 약 80%에서 검출되고 있기 

때문에 골수증식성종양이 의심되는 환자의 진단에 

도움을 주는 표지자입니다. 

2. 예후 예측을 위한 표지자

혈액암 환자에서 특정 돌연변이가 검출되면, 환자

의 질병 예후에 대한 예측을 가능하게 하며 이에 

맞는 최적의 치료계획을 수립하는 데에도 도움이 

됩니다. 특히 염색체 검사에서 정상인 급성골수성

백혈병에서 예후를 평가하고 이에 맞는 치료계획

을 수립하기 위해 FLT3, nPM1, CEBPA 등의 유전

자검사가 권장되고 있습니다. 최근에는, 이러한 대

표적인 유전자 이외에도 TP53, iDH1/2, DnMT3A, 

TET2, rUnX1 등의 유전자들은 급성골수성백혈병 

에서 불량한 예후를 의미한다고 알려져 급성골수

성백혈병의 예후 평가를 위한 패널검사로 사용될 

수 있다고 제안되고 있습니다.

3. 치료 후 경과관찰을 위한 표지자

nGs검사의 또 다른 적용은, 치료 중인 혹은 치료

가 끝난 환자에 있어서 미세잔존질환(Minimal re-

sidual disease)를 평가하는 것입니다. 진단 시 검

출되었던 혈액암 관련 유전자 돌연변이의 양을 추

적하여 검사함으로써 치료 반응을 확인하고, 재발

대한혈액학회에서 제공하는

2017년 의학정보
혈액암과 차세대염기서열분석 (next-generation sequencing, nGs) 검사

18 2017 July  VOL.257   19

정보나눔1•의학정보

INFORMATION



   

   

   

   

* 2017년 ‘의학정보’의 주제 및 필진 선정과 원고 제공은 대한혈액학회를 통해 진행되고 있습니다.

  도움 주시는 학회 관계자분들[대한혈액학회 김철수 회장님(인천광역시의료원장),

  김형준 이사장님 (화순전남대병원장), 장대영 교육이사님(한림대평촌성심병원)]께 진심으로 감사드립니다.

이 의심되는 경우 보다 적극적인 치료 계획을 수

립하며, 혈액암의 재발을 좀더 이른 시점에 예측할 

수 있습니다.

현재 진단검사의학검사실에서 시행 가능한 nGs 

검사는 많게는 100개 이상의 종양유전자를 한번

에 검사할 수 있으며, 각 유전자 전체 또는 돌연변

이가 집중적으로 몰려있는 부위를 선별하여 검사

를 시행할 수 있습니다. nGs 검사의 통상적인 분

석 민감도는 전체 골수 세포의 1~10% 범위에 존

재하는 변이까지 검출 가능한 것으로 보고되고 있

어, 이는 기존의 염기서열분석법에 비해 더 예민

한 민감도를 나타낸다고 알려져 있습니다. 따라서, 

nGs 검사는 혈액암의 진단과 치료 결정, 경과 관

찰에 유용한 정보를 제공할 것으로 기대되며, nGs 

검사를 시행하는 경우 보다 정확한 진단을 위해서

는 검사할 유전자 패널의 종류 등을 결정하는 데 

있어 담당 주치의와 신중하게 상의하여 결정하는 

것이 필요합니다.
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