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초   록 

서론: 정밀의료는 개인의 유전정보를 기반으로 보건의료정보를 

통합하여 개인에게 맞춤으로 진단과 치료, 예방적 조치를 제공하는 

의료를 말한다. 유전학적 기술의 발전과 유전정보 산업의 발달은 다양한 

사회적인 영향을 미치므로, 윤리적, 법적, 사회적인 함의(ELSI)에 대한 

포괄적인 연구가 필요하다. 특히 암정밀의료로 늘어나는 암고위험 

유전변이 보유자인 프리바이버(previvor)에 대한 우생학적 접근이나 

사회적인 차별과 낙인의 위험성 높다. 윤리적, 법적, 사회적인 부분에 

있어 프리바이버의 권익증진을 위한 제언을 하고자 한다. 

방법: 본 연구는 (1) 프리바이버의 권익 증진과 암정밀의료 구현에 대한 

윤리적, 법적, 사회적 함의(ethical, legal, and social implication, 

ELSI) 관련 6개 기관의 19개 권고와 「생명윤리 및 안전에 관한 법률」 

등 관련 국내 법 규정에 대한 규범적 고찰, (2) 일반인 1,500명, 암환자 

1,500명, 암전문가 542명에 대상 암정밀의료에 대한 대규모 설문조사, 

(3) 암정밀의료에 대한 관련 이해관계자들 20명 대상으로 

심층면접조사를 시행하였다. 

결과: 프리바이버의 권익증진을 위하여 유전자 관련 윤리적, 법적, 제도적, 
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과학적 분야에 대한 다양한 권고와 규정에 대해 1940년대부터 

2020년대까지 연대기적으로 과학적 기술의 발전과 그에 따른 규정의 

변화에 대해 검토하였다. 주제별 유전자 ELSI 관련 규범적 고찰은 정의의 

원칙에 근거한 유전자검사에 대한 공정한 접근, 자발적 동의에 의한 

유전자검사의 시행, 유전상담, 검사결과의 제공과 치료와 예방의 기회 

제공, 액션가능성, 알 권리, 유전자검사결과 제공받을 권리, 혜택을 나눌 

권리, 인간존중과 차별금지, 교육, 투명성, 가족계획 등에 대해 수행했다.  

암정밀의료에 대한 대규모 설문조사에서는 유전자검사 시행과 

유전자변이에 대한 예방적 수술에 대한 시행, 유전자검사 결과공유에 

대해 일반인과 암환자, 임상전문가, 기초연구자들 간의 인식차이가 

있음을 알 수 있었다.  또한, 암정밀의료에 대한 심층면접조사를 통해 

유전자검사 시행과 정밀의료에 대한 이해당사자들의 긍정적 인식과 

기대는 높은 편이나 프리바이버의 권익보호에 대한 인식과 권익 증진을 

위한 액션가능성 있는 의학적이고 다양한 정책적인 방안 마련의 

필요성을 밝혔다. 

결론: 프리바이버의 권익증진을 위한 윤리적, 법적, 사회적인 

영역에서의 다양한 접근이 요구된다.  유전정보 기반의 정밀의료가 
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발전하기 위해서는 책임감있게 유전정보와 임상정보, 암진단과 

동반질환 진단, 치료에 대한 반응, 사망 등 생의학적인 정보가 통합되고 

해석될 수 있게 관리되어야 하며 그에 따른 제도적 보완이 시의적절하고 

일관되게 추진되어야 한다.  또한 각 기술개발과 활용정책의 의사결정 

단계와 내용이 투명하게 공개되고 이에 대하여 일반 국민과 프리바이버, 

질환자들, 전문가들의 인식을 높이고 지식을 공유할 필요가 있다. 

유전정보에 대한 윤리적 지침은 의과학기술의 발전과 함께 지속적으로 

발전해왔다. 프리바이버의 인권 보호의 가치(value)를 변화와 변혁속의 

의료현장에서 실현하기 위해 법률과 제도적 지침, 의학적 가이드라인, 

윤리적 권고안의 많은 개선이 필요하다.  

프리바이버의 권익 증진은 과학기술의 발전에 따라 변해가는 진단과 

치료법에 따라 그 효과와 위해도를 검증하며 사회의 가치 속에 법과 

제도의 개선으로 가능할 것이다.   

---------------------------------------------------------------------------------------------- 

주요어:, 유전자, 프리바이버, 정밀의료, 윤리, 권익증진 

학  번: 2014 - 30597  
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서   론 

 

정밀의료(precision medicine)는 개인의 유전정보(gene)를 

기반으로 질환 및 건강정보(health data), 진료기록(medical history), 

마이크로바이옴(microbiome), 환경(environment), 가족력(family 

history), 생활습관(life style) 등의 정보를 통합하여 개인에게 

맞춤으로(tailored) 진단과 치료, 예방적 조치를 제공하는 의료로, 

건강증진과 질병치료를 위한 혁신으로 여겨지고 있다.(1-3)  

1800년대 후반, 유전자에 대한 존재에 대해서 알려지기 

이전임에도 멘델(Mendel)은 실험으로 특정 형질(phenotype)이 다음 

세대로 전달된다는 것을 입증하며 유전학이 태동되었고(4) 

라마르크(Lamarck)와 다윈(Darwin)에 의해 특정 형질이 세대를 거쳐 

전해지며 환경 등에 의해 선택되며 생명체가 분화한다는 

진화론(evolutionism)이라는 새로운 학문이 시작 되었다.(5) 1953년 

왓슨(Watson)과 크릭(Crick)의 유전자(DNA) 발견으로(6) 본격화된 

유전학은 1990년에 시작된 미국의 인간 게놈 프로젝트(Human 

Genome Project, HGP)를 계기로 도약하게 되었다.(7) 생어 
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분석법(Sanger sequencing)과 차세대  염기서열 분석법(Next 

Generation Sequencing, NGS) 등 유전자 검사의 발전은 유전자 

검사의 비용 감소와 검사 시간의 단축,  유전자검사에 대한 접근도 

향상과 빠른 확산을 견인했다(8). 이러한 기술의 발전은 유전정보 

기반의 정밀의료 실현을 위한 기대 고취와 함께, 유전자 관련 연구의 

확대, 유전정보기반 진단과 신약개발,(9) 소비자주도  유전자 

검사(Direct to Consumer genetic test, DTC GT)산업의 확산,(10) 

유전자검사에 대한 건강보험급여 확대를 이끌었으며(11), 이제 우리는 

유전자검사를 일상에서 매우 쉽게 접할 수 있게 되었다.  

제4차 산업혁명에서 바이오 헬스 산업은 미래산업의 동력으로 

기대되어 지고 있다.(12) 특히 바이오 헬스 데이터의 핵심인 

유전정보는  개별 기업차원의 데이터베이스(database,  구축(13)과 더 

큰 규모의 데이터베이스 구축을 위한 다기관 다국가 연구자 컨소시엄의 

확대와(14, 15) 여러 나라의 국가차원의 유전정보 데이터베이스 

구축사업의 추진하였다(16-19).  특히, 암 분야에 적용되는 정밀의료 

분야는 예방적(preventive) 접근과 치료적(therapeutic) 접근으로 

나눌 수 있다(20). 정상세포에서 없는 암세포만의 체세포 
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변이(somatic variant)는 암 진단과 암세포의 유전정보에 근거한 

약물유전체학적(pharmacogenetic) 맞춤형 치료에 활용된다. 또한 

암의 고위험요인(predisposition)인 생식세포변이(germline 

variant)는 암발생 위험요인의 조절(control)을 위한 맞춤형 예방적 

시술 및 약물치료, 건강관리 지침 등 암예방을 위한 정밀의료 구현을 

목표로 하여 매우 활발하게 연구되며 임상현장에 적용되고 있다.(21)  

유전정보는 (1)한사람의 일생동안 기본적으로 변하지 않는 

불변성(不變性), (2)한 개인을 벗어나  일정 범위내 부모, 형제, 자손, 

친척 등이 공유되는 가족 공유성(家族 公有性), (3)각 개인에 고유한  

정보로 정보 주체와 1:1로 대응되는 고유 식별성(固有 識別性), 

(4)유전정보가 일정정도 한 개인의 질병발생, 머리색깔 등 신체적 

특성과 관련되는 표현형 관련성 (表現型 關聯性), (5)인간의 염색체 

기능이 아직 충분히 파악되지 않은  미지성(未知性, uncertainty) 과 

같은 특성이 있어,(22) 유전정보의 DB구축과 공개는 다른 민감정보와 

다른 에 특별한 주의가 필요하다.  

유전자분석을 통한 대규모 데이터베이스 구축과 연구적 산업적 

활용을 위한 유전정보 집적에 의한 부작용을 막기위한 기술적이고 
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정책적인 방안으로 민감한 개인정보(sensitive personal data)인 

유전정보의 보호를 위한 규정과 데이터 보호 기술이 발전하였다.(5) 

유전정보 기반의 산업 활성화는 유전정보 DB(database)구축 뿐 

아니라, 인프라성 분야로 질환 관련성에 대한 유전정보 

해석(interpretation)의 기준과 방법,(23-26) 유전정보 해석 참조 DB 

구축과 서비스,(27, 28) 유전정보 공유를 위한 데이터 표준과 

보안기술,(29) 관련 규정에 대한 발전을 이끌었다.(30-33)   

진화론을 기반으로 좋은 형질을 다음 세대로 전달하여 양질의 세대를 

양성하고자 하는 학문인 우생학(eugenics)은 다윈의 사촌인 

골턴(Galton)에 의해 20세기 초에 탄생되었다(34). 20세기에는 

진화론과 유전학 관련 과학적 기술의 발전보다 빠르게 우생학적 

가치관과 철학은 대중의 인식을 바꾸었으며 정책과 제도에 우선적으로 

다양하게 적용되며 사회에 영향을 주게 되었다. (35)우생학은 신체적 

사회적 우위에 있는 형질에 대한 강화와 유전자 결정론(genetic 

determinism)적 가치관을 기반으로(36) 과학적 또는 사회적 활용 

방식에 따라  긍정적 우생학(positive eugenics)와 부정적 

우생학(negative eugenics)으로 구분할 수 있다.(37) 긍정적 
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우생학(positive eugenics)은 우수한 형질을 위한 양육과 지원을  

강화하는 모성건강과 환경조성, 교육 등에 대한 연구와 제도를 

발전시켰으며, 부정적 우생학(negative eugenics)은 신체적 

사회적으로 형질이 열악한 그룹을 정하고 그에 대한 편견과 차별, 더 

나아가 제도적인 강제 불임과 강제 낙태, 안락사 등 심각한 인권유린과 

억압을 초래한 역사적으로 문제가 되었던 사건들을 일으켰다.(35) 

2차세계대전 이후, 인권보호에 대한  인식 고양과(38) 부정적 우생학에 

대한 반향은 새로운 유전기술의 인간 적용에 따라 새롭게 대두되는 

윤리적, 사회적, 제도적인 영향에 대해 심도 있게 고찰해보려는  

유전정보 관련 윤리 분야의 발전을 이끌었다.(39-42)  

1990년 미국에서는 인간유전자 서열을 전체 해독하는 것을 목표로 

하는 대규모 장기 프로젝트인 인간게놈프로젝트(Human Genome 

Project, HGP)가 착수되었다.(43)  의료계와 윤리계에서는 이 

프로젝트로 인해 유전자 결정론(genetic determinism)과 부정적 

우생학, 유전학적 학기술의 오남용, 유전정보에 의한 편견과 차별이 

만연해질 것에 대한 우려를 제기하였다. .(44), 이를 예방하기 위해 

프로젝트 초대 책임자(director)였던 제임스 왓슨(James D. 
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Watson)은 프로젝트 시작과 함께 윤리적, 법적, 사회적 함의(Ethical, 

Legal, and Social implications, ELSI)연구를 동시에 추진하도록 

제안하였다.(45) ELSI는 새로운 과학기술의 발전과 이의 활용에 대한 

윤리적, 법적, 사회적 영향에 대해 포괄적으로 평가하고 정책적인 

제안을 하는 것을 말한다.(46) 기술의 전문성이 높고 발전속도가 빠른  

최첨단 미래기술은 기술이 성숙되기 전 조기에 적용되며 대다수의 

시민에게 인지되고 광범위하게 영향을 끼치게 되는 경우가 많다. 그러나 

과학계에서도 기술에 대한 경험이 충분하지 않아 그 효과에 대한 확신이 

부족하며 이에 대해 시민들에게 제대로 전달되기 쉽지 않다.  ELSI는 

미래기술에 대한 객관적이고 공정한 정보 공유와 그 장단점(pros and 

cons)과 불확실성(uncertainty), 정책적 활용성, 미래 사회에 줄 영향 

등에 대한 포괄적 연구와 논의를 통해 기술에 대한 장기적인 전망과 

사회적 기반을 확보하고자 하는 노력과 접근이다.(46) 최첨단 기술인 

유전정보 기반 정밀의료 연구와 산업에 있어, 개인고유성과 

가족전달성을 가진 민감정보인 유전정보로 대규모 빅데이터로 

구축되고 공유되어야 하는 특성으로 인해  ELSI는 매우 중요한 의의가 

있다.(45) 또한, 유전정보 빅데이터 구축과 관련 산업의 활성화는 
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다음과 같은 여러 우려사항과 부작용이 드러나게 되었는데, 유전정보 

가명처리의 어려움,(47) 개인유전정보  재식별(re-identification) 

위험성의 증가,(48, 49) 유전정보의 오용(50, 51), 채용 전 유전정보의 

제출요구로 인한 채용차별,(52) 유전정보에 의한 보험가입차별 (53, 

54) 등 이다.이러한 기술의 발전과 함께 나타나는 예상하지 못했던 

사회적인 쟁점은 인간 유전자 관련 윤리적 원칙과 고려가 반영된 다양한 

권고안에 포함되어 발전하며 기술과 균형을 이뤄갔다.(40, 55-60)  

대규모 유전정보 데이터베이스 구축이 추진되면서 이에 참여한 

환자와 일반시민인 연구참여자(participant)의 권익증진을 위해 

연구결과 공유나(61, 62) 추가적인 정보나 서비스를 제공하고자 하는 

연구와 시도가 조금씩 시도되고 있으나,(32, 63, 64) 제공가능한 

정보의 기준과 범위, 전달방식에 대해서는 아직 컨센서스가 없으며, 

관련 연구는 미흡하다. 최근엔 연구정보제공이나 조치에 대한 판단, 

정밀 위한 기준 중 하나로 액션가능성(actionability)이 제시되고 

활용되고 있다.(64-67) 액션가능성은 유전자변이로 인한 질환의 

예방과 발현을 지연시키고, 중증 부작용 등 임상적 부담(burden)을 

줄이고 예후를 개선할 수 있는 중재(intervention)나 



8 

 

치료(treatment)의 가능성과 효과 등을 정량화 하여 평가한다.(65) 

 전 세계적으로 일반인구의 유전성질환 유전자변이의 보유빈도는 

1~7%정도이며, 환자의 증상과 관계없이 잠재적으로 유전질환을 

야기할 가능성이 있는 유전변이인 이차적 발견(secondary finding)에 

대한 빈도는 1~6% 정도로 추정하고 있다.(68) 영국의 UK biobank 의 

경우 액션가능성이 있는 이차적 발견(secondary finding)은 2% 

였다.(69) 또 다른 연구에서는 일반인구의 2.54%에서 

병적변이(pathogenic variant) 결과를 보였다.(70) 대만의 일반인 

1,491 명 대상 코호트연구에서 7.04%에서 암관련 병적변이가 있으며, 

ACMG 기준에 따라 인구의 1.54%가 액션가능성이 있는 변이였다.(71) 

유전성암 유전자는 암발생의 한 요인인데, 성인 암환자에서의 유전성암 

유전자에 의한 암발생은 성인암의 3%~12.5%, 소아암에서는 

8.5%~10.0%로 추정된다.(71) 한 연구에서 암환자 125 명 중에는 

7.4%에서 암관련 병적변이가 있었으며, 그 중 ACMG 기준에 따라 

암환자의 4%에서 액션가능성이 있는 변이였다.(71) 유전성암 

유전자변이에 대한 유전자 중 가장 널리 알려진 BRCA 는 일반인구 중 

0.2~0.3%로 인구 400 명 중 1 명에서 발견된다. 유대인에서는 2%가 
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BRCA 변이가 있다. (72) 그러나 영국의 한 예에서, Lynch 

syndrome 관련 유전자 변이는 인구 400 명당 1 명으로 예측되나 그 중 

5%만이 유전자 변이를 인지하고 있어(73) 향후, 유전자검사가 활성화 

될 수록, 더 많은 유전성암 유전자 보유자와 혈연관계에 있는 잠재적 

보유자들이 진단될 것은 명백하다. 암예방에 대해 관심이 높아지며 

유전성암 유전자의 보유에 대한 관심은 점점 높아지고 있다.(74)  

가장 대표적인 유전성암 유전자는 유방암과 난소암, 췌장암, 

전립선암의 발생과 관련된 생식세포 변이(germline variant)인 

BRCA(BRest CAncer) gene 이다. BRCA gene 은 HGP 로 

발견되었으며 1990 년대 중반에 유전자검사회사인 Myriad 에 의해 

검사법이 개발되면서 독점적 특허권이 인정되었고(75), 검사 수요는 

꾸준히 증가되었다.(76) 2013 년 봄, 영화배우 안젤리나 

졸리(Angelina Jolie)는  NY Times 에 ‘나의 의료적 선택(My Medical 

Choice)’이라는 원고를 투고하였다. (77) 이 글에서 그녀는 암가족력이 

있으며 BRCA 유전자 보유자라는 내용과 함께 본인이 예방적 

유방절제술과 난소난관절제술을 시행받은 것과 그 선택의 이유에 대해 

밝혔다. 이 글은 ‘안젤리나 졸리 효과(Angelina Jolie Effect)’라 불릴 
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만큼 유전자검사와 암예방을 위한 수술적 조치에 대해 전세계적으로 

많은 반향을 일으켰었다.(78) 또한 같은 해엔 미국 대법원의 판결로 

BRCA 등 인간 유전자서열에 대해 독점적으로 부여되었던 특허권이 

불인정되며 유전자검사 산업의 확산의 활로가 열렸다.(75, 76, 79) 

유전성암 유전자 검사는 확대되나 검사결과 유전성암 보유자로 

진단받은 환자와 가족들에 대한 윤리적 고려나 사회적인 보호에 대한 

관심은 적었다. 암환자단체인 FORCE(Facing Out Risk of Cancer 

Empowered)는 암고위험(predisposition)의 생식세포 

변이(germline variant)가 있는 유전자를 가졌으나 아직 암에 걸리지 

않은 사람(unaffected carrier)을 일컫는 ‘프리바이버(Previvor)’라는 

신조어를 2010 년에 만들며 previvor 들에 대한 인식개선 캠페인을 

시작하였다.(80) Previvor는 암고위험을 의미하는 PREdisposition과 

생존자를 의미하는 surVIVOR 를 합성한 용어이다. previvor 들은 

가족성암 발생의 위험이 높은 상태로 언제든 암이 진단될 수 있다는 

불안(fear)과 불확실성(uncertainty)으로 인하여 심리적 정신적인 

괴로움을 겪으며 이 유전자가 자손에게 전해질 수 있다는 죄책감(guilty 

feeling)과 사회적 편견 속에서 지내고 있다.(81, 82) 유전자검사의 
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확대 속에서 늘어나는 previvor 들의 신체적인 문제와 사회적 편견, 

제도적인 차별을 줄이고자 하는 노력이 있으나, (83, 84) 이에 대한 

인식은 과학적인 기술확대에 비해 아직 보편화되고 있지 못하다.(80) 

또한, 우리나라에서는 국가차원의 질환 고위험 유전자 변이의 빈도에 

대해 잘 알려진 바가 없고 기술에 대한 관심에 비해 질환 고위험 

유전자변이 보유자에 대한 권익보호에 대한 관심이 미미하다. 본 연구는 

암정밀의료의 확대와 비례하여 증가되는 previvor 들에게 일어날 수 

있는 신체적이고 사회적인 여러 문제들에 대한 윤리적, 법적, 사회적인 

쟁점을 포괄적으로 조사하고 분석하여, 이들의 권익증진을 위한 제언을 

하고자 한다.  

본 연구의 목적은 다음과 같다. 첫째, 유전자검사와 유전정보에 대한 

윤리적, 법적, 사회적 권고안과 관련 가이드라인에 대한 규범적 고찰을 

수행하여 주요 시기별, 주제별로 그 내용을 포괄적으로 제시한다 둘째, 

암정밀의료와 유전성암 유전자에 대한 인식과 이와 관련된 요인에 대해 

문헌고찰과 암환자와 일반인, 임상의사, 암연구자, 윤리정책전문가, 

환자단체 등 관련 이해관계자를 대상으로 양적 설문조사와 질적 심층 

면접조사를 조사를 수행하여 관련 유전자검사와 previvor에 대한 
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인식과 지식 현황과 관련 요인을 분석한다. 

셋째, Previvor의 권익을 윤리적이고 과학적으로 증진하기 위해 법과 

정책적으로 개선할 수 있는 합리적 방안을 마련한다.  
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연구 방법 

 

본 연구는 다음과 같은 연구방법으로 진행하였다. 

1. Previvor의 권익증진과 암정밀의료 구현에 대한 국제적인 ELSI 

관련 권고와 우리나라 규정에 대한 규범적 고찰(normative study) 

Previvor의 권익 증진을 위해서 유전자 관련 윤리적, 법적, 제도적, 

과학적인 분야에 대한 다양한 권고와 규정에 대해 검토하고 분석하여 

개념화를 고찰을 통해 시행하였다.  윤리적 분야는 국제연합(United 

Nations, UN)(38)과 국제연합교육과학문화기구 (United Nations 

Educational, Scientific and Cultural Organization, UNESCO)(40, 

55), 세계보건기구(World Health Organization, WHO)(85), 

세계의사회(World Medical Association, WMA)(39, 57, 58), 

경제협력개발기구( Organization for Economic Co-operation and 

Development, OECD)(56) 등 전문단체에서 발표한 선언과 규정에 대해 

고찰하였다. 
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표 1. 유전정보 윤리 관련 국제 선언 및 지침 

국제기구 및 단체 (연도) 선언 및 지침 명칭 

국제연합(UN) (1948)세계인권선언 

세계의사회(WMA) (1987)유전상담과 유전공학에 대한 선언 

(1992) 인간게놈프로젝트에 대한 세계의사회 선언 

(2002) Health DB 와 Biobank에 대한 타이페이선언 

(2005) Reykjavik 1차 헬스케어에서 유전학 사용에 대한 윤리적 고려 선언 

(2009) 유전학과 의학에 대한 선언 

(2009) Reykjavik 2차 헬스케어에서 유전학 사용에 대한 윤리적 고려 선언 

(2016) Health DB 와 Biobank에 대한 타이페이선언, 개정판  

(2019) Reykjavik 3차 헬스케어에서 유전학 사용에 대한 윤리적 고려 선언 

세계보건기구(WHO) (1995) 의학유전학과 유전서비스 영역에서의 윤리적 이슈에 대한 가이드라인 

(1998) 의학적 유전과 유전 서비스에서의 윤리적 이슈 국제 가이드라인 

(2003) 의학적 유전과 유전 서비스 관련 윤리적 고찰 

국제연합교육과학문화기구 

(UNESCO) 

(1997) 인간 게놈과 인권에 관한 보편선언 

(2003) 인간 유전자 데이터에 관한 국제 선언 

(2005) 생명윤리와 인권에 대한 국제선언 

경제협력개발기구 (OECD) (2009) 인체자원은행과 유전학연구 DB에 관한 가이드라인 

미국의학유전학회(ACMG) (2013) 부수적 발견에 대한 결과보고 권고 

(2015) 염기서열 변이의 해석을 위한 표준 및 가이드라인  

(2021) 이차적 발견에 대한 결과보고 권고 
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법적인 분야는 우리나라의 「생명윤리 및 안전에 관한 법률 (이하, 

생명윤리법)」과(86) 「개인정보 보호에 관한 법률(이하, 개인정보 

보호법)」(87), 「의료법」(88), 「보험업법」(89) 등 유전정보와 

관련 법적인 규정 및 관련 판례에 대해 분석하고 고찰하였다. 

 

2. 암정밀의료에 대한 대규모 설문조사(survey) 

국립암센터와 삼성서울병원의 연구진은 정밀의료와 유전성암 유전자 

변이에 대한 일반인 1,500명, 암환자 1,500명, 2016년도 대한암학회 

추계학술대회에 참석한 암전문가 대상 대규모 설문조사를 

기획하였으며. 이 조사계획은 각 의료기관의 IRB 심의를 받았다 

((IRB번호: NCC2016-0256, SMC 2016-12-040-001). 본 

설문조사 문항은 암정밀의료 분야에 대한 문헌조사와 관련 전문가의 

자문을 통해 개발되었다. 조사지는 암정밀의료와 유전자 검사, BRCA 

시나리오에 기반한 예방적 조치와 가족내 정보교류, 조사자의 

인구사회학적 요인 등에 대한 내용으로 구성되었다. 본 조사는 2016년 

11월부터 2017년 2월까지 전문 설문기관의 조사원에 의해 모든 

참여자에게는 사전에 조사에 대한 설명과 연구참여에 대한 자발적 
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동의서를 취득한 후에 면접설문조사로 시행되었다. 일반인은 20세에서 

64세 사이의 시도별 성별, 연령대별 비례에 따른 할당 표집(quota 

sampling)방법으로 배정하여 총 1,500명에 대해 진행되었다. 암환자의 

경우 국립암센터와 삼성서울병원의 외래를 방문한 위암, 대장암, 폐암, 

유방암, 부인암, 폐암환자 각 300명씩 총 1,500명에 대해 조사를 

시행하였다. 암전문가는 2016년 11월 암전문학회인 대한암학회 

추계학술대회에 참가한 의사, 간호사, 암기초연구자 등 암전문가 약 

1,300명를 대상으로, 약 40%인 542명이 참여하였으며, 공통 내용으로 

설문조사를 시행하여 각 그룹 간의 공통점과 차이를 확인하고자 하였다. 

본 조사의 유전자검사에 대한 태도와(90) BRCA 시나리오 기반 예방적 

수술과 가족내 유전자 정보공유에 대한 결과는(91) 논문화 되어 

공개되었다. 

 

3. 암정밀의료에 대한 이해관계자들(stakeholder) 대상 심층 면접 

조사(in-depth interview) 

본 조사는 유전정보 기반 정밀의료 분야의 각계 전문가와 대상이 되

는 환자, 소비자단체 관계자 등을 다양한 이해관계자(stakeholder)를 
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대상으로 유전정보 기반 정밀의료 구현에서 유전자변이 보유자의 보호

와 권익에 대한 심층 면접조사를 시행하였다. 설문조사문항지는 생명윤

리전문가의 자문을 받아 제작하였다. 설문조사의 주 영역은 표 2와 같

이 (1) 유전정보 기반 정밀의료, (2) 예측성 유전자검사 정확도와 해석

의 신뢰도, (3) 유전성암 예측 유전자 관련 사항으로 구성하여 반구조

화(semi-structured)된 문항으로 개발되었다.  본 조사는 국립암센터 

IRB의 심의(IRB번호 2022-0506-0002)를 받은 후, 2022년 12월

에서 2월까지 심층면접조사 전문기관에 위탁하여 20명을 대상으로 개

별심층면접조사(in-depth interview)로 시행하였다. 본 면접조사

(in-depth interview)는 유전정보기반 암 예측 정밀의료와 관련된 분

야에서 3년이상 종사한 전문가, 임상의료진, 보건의료분야 환자단체 또

는 소비자단체, 유전성암 유전자 보유자 등 총 20명을 대상으로 하였다. 

연구자는 각 대상자를 임의 선정하여 연구참여에 대해 구두동의를 구하

였으며, 전문조사기관의 전문 조사자는 설문조사전 조사에 대해 설명하

고 자발적인 참여에 대한 동의서를 취득한 후 면접조사를 진행하였다. 

각 개인별 인터뷰 시간은 약 1시간이었으며, 본 질문 이전에 인터뷰 목

적과 취지를 설명하고 인터뷰 내용의 녹취 고지와 승인을 받았다.   
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표 2. 인터뷰 질문 내용 

구 분 주요 질문 내용 

I. 유전정

보 기반 정

밀의료 

▪ 유전정보 기반 정밀의료의 궁극적인 목표 

- 정밀의료의 정의와 이에 대한 견해와 기대 

- 현재의 위치와 한계 

- 연구, 진료, 산업의 차이 

▪ 국내 유전정보 기반 정밀의료 구현에 중요한 점 

▪ 정밀의료 구현 제도와 환경의 개선 요인 및 개선방안 

▪ 가장 우선적으로 선행되어야 하는 것  

II. 예측성 

유전자검

사 정확도

와 해석의 

신뢰도 

▪ 유전자검사 정확도의 신뢰성 및 신뢰도 차이 이유 

▪ 유전자검사 결과해석의 신뢰성 및 신뢰도 차이 이유 

▪ 의료기관에서 시행하는 유전자 검사, 유전정보 해석에 

대한 책임 기관 및 이유 

▪ 미분류변이 VUS 추적관리 필요성 및 해석과 관리주체 

▪ 유전정보 참고 데이터베이스의 필요성과 운영 주체 

▪ 주요 정보 항목의 공개/보호 여부  

III. 유전성

암 예측 유

전자 관련 

▪ 암환자가 아닌 경우 유전성암 예측 유전자검사의 

적합한 대상자와 그 이유 

▪ 검사 상용화로 인한 유전성암 유전자 변이 보유자의 

신체적, 심리적, 사회적인 문제 

▪ 유전성암 예측 유전자 변이 보유자의 권익 증진을 위한 

조치 필요성 및 방법 

▪ 착상 전 배아유전자검사 허용에 대한 태도 및 이유 
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정해진 질문 내용에 따라 인터뷰를 진행하였으며, 질적조사의 특성을 

감안하여 인터뷰 진행 중 응답자 반응과 진행자와의 상호작용 등에 따

라 자유롭게 의견을 개진할 수 있도록 하였다.  인터뷰 내용은 현장 또

는 온라인 상에서 음성 및 영상 녹취하였으며 사후에 속기사가 녹취록

을 작성하였으며, 가명처리되어 저장되었다. 조사대상자의 의견과 견해

에 대한 관련된 요인을 분석하였다. 
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결   과 

 

1. Previvor의 권익증진과 암정밀의료 구현에 대한 ELSI 관련 권고와 

규정에 대한 규범적 고찰(normative study) 

 

Previvor의 권익증진을 위하여 유전자 관련 윤리적, 법적, 제도적, 

과학적인 분야에 대한 다양한 권고와 규정에 대해 아래와 같이 검토하고 

분석하여 개념화를 통한 고찰을 시행하였다.(55)   

 

○ 연대에 따른 과학적 기술 및 연구 발전과 ELSI 관련 규정 

ELSI관련 권고와 규정은 과학기술의 발명 및 확산에 따라 대응을 하며 

밀접하게 발전해왔다.  

2차세계대전 이후 1948년에 발표된 인류 보편적인 인간을 위한 

권익에 대해 선언인 UN의‘세계인권선언’은 유전자검사에 대한 

보편성이나 유전정보에 의한 차별금지에 대한 윤리적 근간이 

되었다.(38)  
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그림 1. 연대에 따른 과학기술과 ELSI 관련 규정과 권고안  
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유전자에 대해 잘 알려지기 이전에는 개인의 인권적 관점에서 

초기에는 부정적 우생학적 정책인 낙태와 강제불임술 등과 시험관아기 

기술의 발전 이후에 쟁점이 되어 온 선천성 유전질환을 가진 가족대상의 

태아 대상 유전자검사와 선별적 낙태시행에 대한 윤리가 주된 

논점이었다.(39, 55, 92)  

1990년에 시작된 대규모 HGP로 유전자 윤리는 유전자연구가 

사회에 미칠 수 있는 우생학적 접근에 대해 경계하고, 보험가입과 

고용에서의 차별과 사회적 낙인의 잠재적 위험성, 생명윤리교육 등 

포괄적인 ELSI 분야로 확장하게 되었다.(55, 93) 1990년대 

후기부터는 인체유래물과 유전정보에 대한 바이오뱅크(biobank)가 

본격적으로 추진되고 유전정보 자원화에 따른 정보보호와 국제적 연계, 

데이터 활용, 산업화로 발생할 수 있는 윤리적 쟁점이 중요하게  

다뤄졌다.(40, 59, 85) 이후로는 암 등 유전성 질환 가족력이 있는 

미증상 고위험자 대상의 유전자검사에 대한 윤리적 고려사항으로 

확대되었다.(85)   

2000년대에 이르러 인간유전정보에 대한 HGP가 완료된 이후, 

대규모 건강정보 DB 활용과 유전정보관련 산업이 활성화 되며 
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23andMe 등 DTC 기업이 창립되며(13) 유전자검사가 일반인 생활에 

다가가고 영향을 주게 되면서, 헬스케어에서의 유전학 사용에 대한 

윤리적 고려 선언을 비롯하여 유전정보에 의한 차별금지 법률 제정까지 

이르게 되었다.(94)  

2010년대 이후 유전자검사 방식이 고도화되고 보편화 되면서, 적은 

비용으로 단시간에 다중 유전자 패널검사(multi-gene panel)나 

전장유전체 염기서열검사(whole genome sequencing)의 시행이 

쉬워지면서, 대규모 유전정보의 데이터베이스 구축이 활성화었다. 

국제적인 정보교류 필요성이 대두되며대표적인 다국적  산·학·연 

유전정보 교류단체인 ‘게놈·건강을 위한 글로벌연합(Global Alliance 

for Genomics Harmonization, GA4GH)’(32) 등이 결성되며 

유전정보표준화와 보안에 대한 교류기술이 발전하게 되었다. 

유전자검사로 알게 된 유전자변이와질환과의 연관성에 대한 

해석(interpretation)(23)과 유전정보 이차 분석 중 우연히 발견되는 

부수적 발견(incidental finding),(95) 잠재적 유전질환과 관련된 

유전자에 대한 이차적 발견(secondary finding)의(96) 결과관리와 

유전자검사 대상자 대상 결과통보나 유전자검사결과 관련 정보제공에 
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대한 윤리적 사항에 대한 논의로 확대되고 있으며(95-97) 변화된 

과학적 의학적 환경에 따라 헬스케어와 의학에서의 유전학 사용,(57) 

건강정보 데이터베이스와 바이오뱅크에 대한 가이드라인 등이 

개정되어 발표되었다. (59)  

이와 같이 유전정보를 활용한 다양한 기술의 발전은 새로운 윤리적 

쟁점을 이끌어 내고 있으나, 이로 인한 유전자변이 보유자에 대한 

포괄적이고 충분한 숙려를 통한 지침의 개발, 정책적 확대나 임상적 

적용이 아직은 충분하지 않음을 알 수 있다. 

 

○ 주제별 유전자 ELSI 관련 규정과 지침 

유전자는 개인의 부모로부터 개인, 자녀, 혈연관계의 가족과 

공유되므로 유전질환의 진단과 검사, 치료에는 많은 사람들이 연관되어 

있다. 따라서 유전검사는 개인과 가족, 인종에 이득이 될 때 시행해야 

하며 낙인이나 차별에 이용되어서는 안된다.(85)  

정의(justice)의 원칙에 근거하여 유전자 검사에 대한 공정한 

접근성(fairly assess to genetic services) 유전자검사를 받을 기회는 

사회경제적이거나 지역적 격차 없이 모든 사람에게 공정하게 주어줘야 
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한다. (85, 92)  자원 불균형으로 인해 사회적 불형평을 악화시키는 

것을 방지 하기 위해 유전자 검사는 모든 사람에게 접근이 쉬워야 하며 

모든 국가들이 기술과 지식을 공유하도록 해야 한다.(93) 

유전자검사결과로 제공되는 치료의 기회가 공평(equally)하게 

제공되도록 해야 한다.(92) 일반 대중이 치료나 예방법이 없는 질환에 

대한 유전자검사를 검진목적을 받는 것은 윤리적이지 않으므로 질환의 

예방과 조기검진, 치료가 가능할 때 시행하여야 한다.(85) 

자율성(autonomy) 존중의 관점에서 검사를 받으려는 사람은 

유전자검사를 시행하기 전 유전자검사에 대한 충분한 설명과 자발적 

동의에 의해서 유전자검사가 시행되어야 한다.(55, 85, 93) 동의서에는 

검사의 목적과 이득, 검사의 위험과 한계, 검사결과 정보의 특성, 

검사결과의 불완전성과 미래 발견가능성, 결과 활용 방안, 검체와 

검사결과 보관, 이차사용, 정보보호, 정보교류와 제공 등에 대한 내용을 

포함한다.(57) 자신의 결정에 책임을 지고 타인의 자율성은 존중되어야 

한다.(59) 고용이나 보험가입, 교육 등의 이유로 유전자검사를 

강요해서는 안된다.(92) 

유전상담(genetic counselling)은 유전자검사를 받는 개인과 가족의 
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의사를 존중하며, 정확하고 포괄적이며 편향없이 유전자검사에 대한 

정보를 알려주고 그에 따른 관리방안을 제시해준다.(85) 유전자상담은 

유전자검사 시행 이전에 시행하는 사전상담과 결과에 대한 

사후상담으로 나뉜다.(85) 유전상담시에는 의학적 잇점(medical 

benefit), 삶 계획(life-planning), 사회계획(social planning), 

유전자검사로 인한 위험성을 포괄하여 설명해야 한다.  

유전자 검사를 시행하기 전에 시행하는 사전유전상담(pre-test 

genetic counselling)은 유전상담 전문가가 검사대상자에게 질병의 

발생 가능성과 검체 채취방식과 그 위험성, 검사비용, 검사로 인한 

장단점 등에 대해 사전에 설명을 하도록 하였다.(92)  

유전자 검사 결과에 대한 사후유전상담(post-test genetic 

counselling)은 환자와 가족의 도덕적 가치를 반영하여 신중하게 

유전자검사결과를 제공하는 것으로, 선천성(congenital) 

유전성(genetic, inherited) 질환을 대상으로 우선적으로 

제시되었다.(39)  프리바이버r대상으로는 유전상담을 통해 에 관련 

질환의 이환 될 가능성(susceptibility) 및 가족계획 수립이나 가족에 

대한 유전검사에 대한 시행도 상담한다.(42)  프리바이버의 유전변이에 
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의한 질병발생(genetic predisposition) 위험도 관리와 필요한 예방적 

조치를 심리적 지지와 함께 제공해야 한다.(85, 98, 99) 

선행의 원칙에 따라, 유전자검사 시행은가  유전자검사 결과가 개인과 

가족의 건강과 삶의질에 이득이 되어야 하며 유전자 변이 관련 질환의 

치료와 예방의 기회 제공으로 연계되어야 한다.(85) 그에 대한 

판단기준으로 임상적 양상(clinical presentation), 

사망률(mortality), 질환 이환율(morbidity), 투과율(penetrance), 

액션가능성(actionability)를 활용할 수 있다. 액션가능성은 (1) 정립된 

의학적 조치(well-established medical actions), (2) 환자의 

건강관련 행동가능성(patient-initiated health-related actions), 

(3) 생애설계 결정(life-plan decisions) 분야로 고려될 수 

있다.(100) 미국의 유전정보해석DB인 ClinGen에는 Actionable 

Working Group(AWG)을 운영하며 각 유전자에 대한 평가 매뉴얼을 

개발하고 평가 결과를 공개하고 있다.(65) 
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표 3. 액션가능성 판단을 위한 기여도 기준(24) 

Attribute (%) 

Scientific reliability 

 High scientific reliability 

 Low scientific reliability 

Risk of developing disease 

 Very small risk 0±25% 

 Low risk 25±50% 

 Moderate risk 50±75% 

Severity of disease 

 Very serious disease 

 Moderately serious disease 

 Less serious disease 

Possibility of treatment 

 Good treatment possibilities 

 Moderate treatment possibilities 

 No treatment possibilities 

Possibility of prevention 

 Good prevention possibilities 

 Moderate prevention possibilities 

 No prevention possibilities 

Time to first manifestation 

 0±5 years 

 5±20 years 

 >20 years 

Reproductive relevance 

 `Dominant' inheritance 

 `Recessive' inheritance 
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표 4. ClinGen Actionable Working Group의 임상적 액션가능성에 대한 평가표(65) 

Domain Scores 

Severity 3 = Reasonable possibility of sudden death 

2 = Reasonable possibility of death or major morbidity 

1 = Modest morbidity 

0 = Minimal or no morbidity 

 what is the nature of the threat to health to an 

individual carrying a clearly deleterious allele in 

this gene? 

Likelihood of disease 3 = >40% chance 

2 = 5–39% chance 

1 = 1–4% chance 

0 = <1% chance 

 what is the chance that a serious outcome will 

materialize given a deleterious variant (akin to 

penetrance)? 

Effectiveness of specific interventions 3 = Highly effective 

2 = Moderately effective 

1 = Minimally effective 

0 = Controversial or unknown effectiveness 

IN = Ineffective/no intervention 

 how effective is the selected, specific 

intervention for preventing or significantly 

diminishing the risk of harm? 

Nature of intervention 3 = Low risk, or medically acceptable and low-intensity interventions 

2 = Moderate risk, moderately acceptable or intensive interventions 

1 = Greater risk, less acceptable and substantial interventions 

0 = High risk, poorly acceptable or intensive interventions 

 how risky, medically burdensome, or intensive is 

a given intervention? 

State of the knowledge base: A = Substantial evidence, or evidence from a high tier (tier 1) 

B = Moderate evidence, or evidence from a moderate tier (tier 2) 

C = Minimal evidence, or evidence from a lower tier (tier 3 or 4) 

D = Poor evidence, or evidence not provided in the report 

E = Evidence based on expert contributions (tier 5) 

 what is the level of evidence? 
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액션가능성의 주요 기준으로는 건강 위해 심각도(severity),(101, 

102)  첫 증상 발현 시간(time to first manifestation),(101) 

유전유형(reproductive relevance),(101) 변이로 인한 중증결과를 

초래할 가능도(likelihood),(102) 예방가능성(possibility of 

prevention),(101) 예방적 조치 시행에 따른 위험의 감소 효과 

(effectiveness),(102) 치료가능성(possibility of treatment),(101) 

예방적 조치의 위험도와 부담 (nature of intervention),(102) 관련 

질환이 사전에 진단 안될 위험성(chance to escape clinical 

detection),(102) 과학적 신뢰도(scientific reliability)(101), 질환 

발현율(risk of developing disease)(101) 등이 활용된다. 

액션가능성의 기여도의 요인에 대해서 성별(gender), 연령(age), 

교육수준 (level of education), 유전학지식정도(self-rated 

knowledge of genetics)를 고려하여 유전자검사 대상자에게 상담에 

활용할 수 있다.(24) ClinGen의 임상적 액션가능성 의 점수화는 

유전자별 질환(outcome)에 대한 중재법(intervention)에 대해 각각 

평가를 한다.(65)  예시로 FBN1 유전자 변이로 인한 Marfan 

syndrome의 결과인 aortic dilation progression과 중재법인 β-
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blockers에 대한 임상 액션가능성 점수는 12CA이다.(65) STK11 

유전자 변이로 인한  Peutz-Jehgers syndrome에서의 대장암(colon 

cancer)와 추적관리(surveillance)에 대한 임상 액션가능성 점수는 

11AB이나 난소암과 예방적절제술은 8AB, 난소암과 추적관리는 

7AB로, 난소암의 예방적 절제술에서 더 높은 액션가능성이 있다.(65)  

APC 유전자 변이로 인한 familial adenomatous polyposis의 경우 

대장암에 대한 추적관리와 대장절제술의 액션가능성은 8AB로 

평가된다. 

프랑스의 정밀의료 연합회(the French Society of Predictive and 

Personalized Medicine, SFMPP)에서 이차발견 유전자에 대한 

분류는 유전자의 특성(예방과 검진 가능성), 위험성(위험도, 투과도, 

질환발생연령), 출판데이터의 근거 평가를 통해 3군으로 

분류하였다.(96)   SFMPP 분류 class 1은 의료진에 의해 환자에게 

결과 통보되어야 하는 종류(예, BRCA1/2, TP53, STK11, APC 

등)이며, class 2는 가이드라인과 문헌상 증거 불충분(예, MSH3, 

POLE 등), class 3은 환자에게 정보공유를 권고하지 않는 것(예, 

CHEK2, ACD 등)으로 분류한다.(96)
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표 5. SFMPP의 암관련 유전자에 대한 액션가능성 평가 설문(96) 

주요 요소 Scores 

Severity 0= Low, minimal morbidity 

1= Moderate morbidity 

2= Significant risk of death 

3= Significant risk of sudden death 

 Severity of the 

disease for the patient 

carrier of 

constitutional 

deleterious variant 

Phenotypic penetrance 0= >60 years old 

1= 40–60 years old 

2= 20–39 years old 

3= <20 years old 

 Average age of dis. 

onset or age of 

significant morbidity 

 Risk of developing the 

pathology if the 

patient is carrying a 

constitutional 

deleterious variant of 

the gene concerned 

0= <1% 

1= 1– 4% 

2= 5–39% 

3= >40% 

Detection and prevention 

possibilities(actionability) 

IN= Ineffective/impossibility to prevent 

0= Unknown or contested data 

1= Minimal efficacy 

2= Moderate efficacy 

3= High efficacy 

 Did a specific 

healthcare plan 

significantly prevent 

or reduce the risk? 

Nature of detection and 

prevention possibilities 

0= Very high risk, many interventions, 

unacceptable, high risk of poor 

adherence 

1= High risk, less acceptable, numerous 

or frequent interventions 

2= Moderate risk, acceptable, moderate 

interventions 

3= Low risk, high level of adherence, 

few interventions 

 Evaluation of risk 

related to the 

surveillance 

possibilities and 

prophylactic measures 

Present state of 

knowledge 

A= High significant proof of evidence 

B= Moderate proof of evidence 

C= Low proof of evidence 

D= Very little or no proof of evidence in 

the WGGP report 

E= Proof based on expert opinion 

(unpublished) 

 Level of evidence for 

each previous answer 
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유전자변이에 대한 치료방법으로 유전자 치료(gene therapy)와 

유전자 편집(gene editing)이 신기술로 제안되고 있다. 유전자치료와 

체세포변이에 대한 유전자 편집은 전문가의 책임 하에 각 시술에 대한 

장단점과 위험과 이득에 대해 신중히 고려하여 윤리적으로 시행되어야 

한다.(57)  그러나 생식세포변이에 대한 유전자편집은 그 위험성이 

아직 과학적으로 검증이 안되었으며 임상적 적용은 제한된다.(57) 

유전자검사를 받은 자는 유전자검사결과와 그 중요성을 제공받을지 

여부를 결정할 권리(right to know)가 있으며(40, 55) 

유전자검사결과와 그 중요성을 통보 받을 권리는 존중받아야 한다.(55)  

유전성 질환관련 결과는 알려야 하나, 그 외에 외모나 유전성질환과 

관련 없는 정보는 제공하면 안된다.(92) 유전자검사 결과 통보시,  

유전자변이로 인한 질환발생에 대한 불확실성(uncertainty)은 

검사대상자에게 불안과 과도한 의료이용을 야기 할 수 있으므로 

유전자변이 결과는 신중하게 전달되어야 한다.(92) 이는 연구 목적으로 

시행된 유전자검사의 결과에도 해당된다.(40) 유전자검사는 전문가에 

의해 정확히 해석(interpretation)되어야 한다.(100) 유전자 검사를 

받은 사람은 유전검사결과 부수적 결과(incidental findings)나 
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이차결과(secondary findings)에 대해 제공받을지에 대해 선택할 수 

있다.(100) 연구목적의 유전자검사결과의 제공에 대해서는 모든 

검사결과를 제공하는 것이 아니라 의학적 검사기관으로 검증 받은 

검사기관에서 시행된 검사로 액션가능성이 있는 결과에 한하여 

제공하는 것을 권장한다.(64) 

유전정보는 의료적인 민감개인정보(sensitive personal data)로 

보호되어야 한다. 또한 유전정보는 개인 뿐만 아니라, 그 

가족구성원에게도 영향을 미치는 정보이므로 공개되지 않도록 

주의해야 한다.(93) 유전정보는 광범위한 의학 데이터의 일부분이며, 

유전정보는 개인의 유전적 소인을 예측할 수 있고, 검체를 수집할 

당시에 알려지지 않은 중요한 정보를 포함할 수 있고 개인과 집단에 

대해 문화적인 중요성을 가질 수 있다.(40) 

유전자검사결과의 가족간 공유는 가족내 유전정보 공유로 인한 

유전검사의 권유와 질환 관리방안, 임신한 부부에서의 태아대상 검사와 

이로 인한 낙태 등에 대한 쟁점이 있다.  우선적으로는 유전자변이를 

보유한 부부의 태아대상 유전자검사 시행이 모체와 태아에 미칠 위험성, 

유전질환 관련 유전자 발견시 태아의 질환 발생 가능성, 태아에 대한 
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낙태 시행여부 등 유전자검사 결과가 부부와 가족에게  미칠 

정신적,심리적,신체적인 영향 대한 의학적, 윤리적 논점이 우선 

다뤄졌다(92). 또한 가족구성원 대상 유전자검사는 가족내 유전성 

질병의 위험도 평가를 위해 필요한데, 이에 따른 가족의 유전자변이 

보유에 대한 공개와 서로의 건강상태에 대한 정보 공유, 검사에 대한 

권유, 검사시기, 조치에 대한 선택 등에 대해 배우자, 자녀, 부모, 형제 

등 다양한 구성원의 특성에 맞는  윤리적 접근이 필요하다.(42, 85) 

성인에 발병하는 질환에 대한 유전자검사는 미성년에 조치가 필요한 

경우 외에는, 자녀가 스스로 선택할 수 있는 성인시기에 시행하는 것이 

적절하다.(42) 

유전정보는 개인의 동의없이 제3자에게 제공되어서는 안된다.(93) 

만약 유전정보를 제3자에게 제공할 때는 개인의 동의서에 근거할 때만 

허용해야 한다.(93) 

유전정보를 포함한 건강정보 DB와 바이오뱅크 구축(human 

biobanks and genetic research databases, HBGRD)은 동의 

기반으로 구축되어야 하고 충분한 정보보호조치를 갖추고 수집, 처리, 

공유, 재접촉, 폐기 절차를 포함한 전 주기적 절차를 국제법과 각 국의 
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국내법에 따라 마련해야 한다.(56, 60) 유전정보는 동의에 근거하여 

필요시 건강정보와 단백체정보, 검체 정보와 연계되어 교차 

결합이(cross-matching) 가능하도록 관리한다.(60) 인간유전정보는 

수집과 처리시 목적을 달성하는데 필요한 정도 이상의 신원확인이 

가능한 형태를 유지해서는 안된다.(40) 동의를 철회하거나 개인의 

의사를 확인할 수 없는 경우에는 데이터와 생물학적 시료는 연결이 복구 

불가능하게 하거나 파기되어야 한(35)다.(40) HBGRD는 자원을 

활용하여 수행된 연구의 결과물과 논문 등을 공개하고 일반인의 이용이 

가능할 수 있도록 해야 한다.(56) 

해악금지(non-maleficence)의 원칙에 따라, 유전자검사를 받는 

사람들에게 위해가 될 수 있는 요인을 최소화 해야 한다.(92) 인간 

게놈에 관한 연구에 있어 정확성, 조심성, 지적 정직성, 완전성 등 연구 

활동에 고유한 책임과 연구결과의 발표 및 이용에 대한 책임은 인간 

게놈에 관한 연구의 윤리적, 사회적, 함축을 고려할 때 특별한 관심이 

요청되는 주제이다. 공공 및 사적 과학정책 결정자들 역시 이러한 

측면에서 특별한 책임이 요구된다 (55) 인간 게놈 연구의 위험과 

이득을 평가해야 하고 남용을 예방해야 한다.(55) 
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모든 사람은 과학의 발전과 그 혜택을 공유할 권리를 갖는다.(38) 

과학기술의 급속한 발달이 우리의 생명에 대한 이해 및 생명 자체에 

크게 영향을 주고 있으며 그 결과 그러한 발달의 윤리적 함의에 대해 

범세계적으로 대응할 필요성이 커지고 있다.(103) 유전학 관련 과학과 

기술, 연구를 위한 유전정보 DB의 국제적 교류와 협력은 매우 

중요하다.(60) 국제적 협력은 빈도가 낮은 유전질환에 대해 더 많은 

정보를 모을 수 있으며, 연구를 활성화 하고, 관련 지식을 확산하여 

저개발국가의 과학적 발전에 기여해야 한다.(60)  

자연상태의 인간 게놈은 영리목적으로 이용하지 않도록 한다.(55)  

또한 인간 게놈관련 과학의 진보로 인한 이득은 모두가 이용될 수 

있도록 있어야 한다.(56) 유전학적 기술을 인종개선( the 

improvement of the race) 우생학적으로 비의료적 남용이 되지 

않도록 해야 한다.(93) 

자연적으로 존재하는 인간 유전체와 그 부분에서 얻어지는 정보에 

대해서 특허에 대한 권리를 주어서는 안된다는 권고는 HGP가 시작된 

이후 2003년에 WMA에서 선언되었으나(93) 2013년에 대법원 

판례에 의해 특허권을 불인정한 미국 외의 대부분의 나라에서는 
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특허권이 유지되고 있다. 

인간 존중과 차별금지 등 모든 인류에게 공통적으로 적용될 수 있는 

인권(人權, Human Rights)에 대한 보편적 규범으로,(38) 모든 사람은 

유전적 특질에 관계없이 존엄과 인권을 존중받을 권리를 가진다.(55) 

인간의 취약성에 대해 존중을 받으며 최상의 건강을 향유할 권리를 

갖는다.(103) 유전정보에 의한 고용과 보험에서의 불공정한 차별은 

금지되어야 한다. (85, 93) 또한 개인의 유전정보가 공개되거나 

식별되어 개인의 권리를 침해받거나 불필요한 차별이 발생되지 않도록 

해야 한다.(85) 또한 유전자연구에 참여한 그룹에 대한 잠재적인 

낙인(stigma)이 되지 않도록 해야 한다.(42) 이러한 관점에서 

연구자들은 특정 유전자 보유자나 그룹의 유전학 연구와 행동유전학 

연구의 결과와 그 해석에 대해 적절한 주의를 기울여야 한다.(40) 

유전자검사와 유전자에 대한 일반대중과 전문가, 정책입안자 대상 

교육(education)은 매우 중요하다.(85) 교육은 양방향으로 

시행되어야 하는데 유전학자와 전문가의 그룹은 유전질환자와 그 

가족과 질환군을  지지하고 옹호하는 방법에 대해 알아야 하며, 

일반대중은 유전질환에 대한 편견을 갖지 않도록 해야 한다.(85) 



39 

 

투명성(transparency)은 유전자검사 등 유전공학기술에 대해 

과학계, 의료계, 산업계, 정부와 시민이 함께 참여하여  유전정보 관리와 

활용에 대한 가이던스(guidance) 마련과 그 의사결정과정과 관련 

과학기술 관련 정보들에 대한 공개를 통해 확보될 수 있다. (39)  

유전자변이를 가진 보유자는 임신과 출산 등 가족계획에 대한 상담을 

받을 수 있다.(104) 이에 대해서는 과거 우생학적 관점에서 시행된 특정 

유전자나 질환, 인종에 대하여 강제적인 거세술, 낙태, 안락사, 배아선별 

등의 조치나 시술이 시행되거나, 더 좋은 외형(euphenics)을 위하여 

질환의 예방이나 치료가 아닌 이유로 시행되면 안된다.(104)  

질환 유전자변이를 가진 태아에 대한 유전자검사의 시행은 

유전자검사를 위한 검체 취득 과정의 태아와 산모에 대한 위험성과 

모성의 신체에 대한 건강 위험이 발생할 가능성이 있다. 태아 대상 

유전자검사는 임신 기간이 어느 정도 지난 이후에 시행되기에 

유전자검사결과, 변이를 가진 태아에 대해 어떤 조치를 내릴지에 대한 

의사결정에 대한 윤리적 쟁점이 있다. 태아에 대한 유전자검사의 시행은 

태아의 부모의 동의를 받은 후에 시행한다.(85) 유전성 변이가 있는 

태아의 경우, 합법적으로  낙태(abortion)를 허용하는 경우가 있는데, 
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이 경우 임신 중 태아와의 친밀성과 관계성이 생긴 태아의 부모와 형제, 

가족들에게 심리정신적, 사회적 위해(harm) 뿐 아니라(92) 낙태를 

시행하는 의사에게도 도덕적 갈등과 심리적 고통을 야기할 수 

있다.(39)  

착상전 배아유전자검사(Preimplantation Genetic Diagnosis, 

PGD)는  인공수정 후 배아상태로 성장 후에 유전자검사를 시행하여 

유전자변이가 없는 배아를 선별하는 것으로, 태아대상 유전자검사나 

낙태에 비해 비교적 윤리적이고 사용할 만한 방법으로 평가되고 

있다.(42, 92) 반면에 일부의 가족에게는 낙태에 준한 심리적 부담을 

주며, 검사의 비용이나 검사의 부정확성, 질병발생에 대한 불확실성, 

과학의 발전 가능성, 유전자변이의 액션가능성 등을 충분히 고려하여 

신중히 판단하여야 한다.(92) 배아대상 유전자검사는 질환이나 장애와 

관련없는 비의료적인 목적으로 성별선택 등을 위한 선별검사로 

남용해서는 안된다.(42) 

 

○ 법과 규제 분야 (legal and regulatory field) 

우리나라의 유전정보와 previvor에 대한 법과 제도적 분야는  
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「생명윤리 및 안전에 관한 법률 (이하, 생명윤리법)」(86)을 근간으로 

하며, 관련된 「개인정보 보호에 관한 법률(이하, 개인정보 

보호법)」(87), 「의료법」(88), 「보험업법」(89) 등에서 다루고 

있다. 본 분석에서는 생명윤리법의 내용을 중심으로 관련 다른 규정을 

고찰하였다. 

   누구든지 교육·고용·승진·보험 등 사회활동에서 유전정보를 

이유로 다른 사람을 차별(discrimination)하여서는 안된다(생명윤리법 

제24조1항). (86)국제적인 윤리지침과 타국의 법령에서는 고용과 

보험에 대한 차별금지를 언급하나,(93, 94) 우리나라에서는 교육과 

승진을 추가적으로 포함된다는 것이 특징적이다. 그러나 

「보험업법」에서는 장애인의 보험가입 거부에 의한 차별만 언급되어 

있다 (제97조제1항제10호). 또한 생명보험협회에서 운영하는 

‘보험가입차별신고센터(https://www.klia.or.kr/consumer/insuDis

criminate/center.do)’는 장애인과 장기기증자에 대한 가입차별만 

신고할 수 있도록 되어 있어 (105) , 유전정보에 의한 차별 금지는 

실제적으로 보장되지 못하고 있다. 

생명윤리법내 의료관련 유정정보 보호측면의 조항은 46조제3항에 
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따른 ‘의료기관은 「의료법」 제21조제3항에 따라 환자 외의 자에게 

제공하는 의무기록 및 진료기록 등에 유전정보를 포함시켜서는 아니 

된다. 다만, 해당 환자와 동일한 질병의 진단 및 치료를 목적으로 다른 

의료기관의 요청이 있고 개인정보 보호에 관한 조치를 한 경우에는 

그러하지 아니하다.’의 조항과 제52조에 의한 유전자검사기관의 

동의서와 유전자검사 결과, 검사물의 제공에 대한 기록에 대한 보관과 

열람, 사본발급에 대한 규정이 있다.(86) 그러나 「의료법」(88) 및 

보건복지부에서 발행한 「진료 기록 열람 및 사본발급 업무 

지침」에도(106) 별도의 언급이 없다. 의료기관에서의 진료기록관련 

업무를 규정한 이 지침에는 「의료법」제21조제3항 각 호에 불구하고 

타법에서 명시한 경우로 「정신건강증진 및 정신질환자 복지서비스 

지원에 관한 법률」제 30조제3항에 따라 의무기록접근과 사본발급에 

대한 제한이 반영되어 있으나, (107)「생명윤리법」에 근거한 

유전정보 관련  언급이 없다.  

유전자검사의 오남용을 막기 위하여 「생명윤리법」 제 

50조제1항에서는 ‘누구든지 과학적 증명이 불확실하여 검사대 상자를 

오도할 우려가 있는 신체 외관 이나 성격에 관한 유전자검사 또는 그 



43 

 

밖에 국가위원회의 심의를 거쳐 대통령 령으로 정하는 유전자검사를 

하여서는 아니 된다. BRCA1,2를 포함하여 암질환예측 유전자는 

의사의 처방 및 연구에 의해서만 가능하다.(86) 

「생명윤리법」제59조제2항에 의하면, 유전자검사기관은 

근이영양증이나 그 밖에 대통령령으로 정하는 유전질환을 진단하기 

위한 목적으로만 배아 또는 태아를 대상으로 유전자검사를 할 수 있다. 

시행령제21조에 따른 [별표3]에 따른 62개 유전질환과(108) 고시에 

의해 한해서 허용되는 질환이 2009년도엔 76개 였던 질환이 2023년 

7월엔 146개  질환이 추가되어(109) 총 208개로 늘어났다. 암관련 

유전자는 별표에 담긴 가족성 선종성 용종증(Familial adenomatous 

polyposis coli)외에 23년 개정된 고시에 의한 포이츠제거스 

증후군(Peutz-Jeghers syndrome)과 갑상선수질암(medullary 

thyroid cancer), 린치 증후근(Lynch syndrome), HLRCC 신장암이 

포함되어 있다.  

본인이나 배우자가 유전학적 신체질환이 있는 인공임신중절은 

「모자보건법」에 의해 허용되는데 유전성질환으로 그 질환이 태아에 

미치는 위험성이 높은 질환에 한해 임신 24주일 내인 사람에게 
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적용하나,(110) 성인에서 발생하는 유전성암 유전자 보유자에 대한 

낙태는 포함되지 않는다. 또한, 「모자보건법」에는 부부관계에 있어 

난임과 보조생식술에 대해 정의하고 관련 시행에 대해 

규정하였는데,(110) 이에 시행을 혼인관계에서만 적용하도록 하여 

인공수정을 시행하지 않고 소아나 미혼의 가임기 암환자의 암치료전 

‘가임력보존’만을 위한 지원엔 제도적 제한이 있다.(111)  
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2. 암정밀의료에 대한 대규모 설문조사(survey) 

 

○ 연구대상자의 특성 (표 6) 

본 설문조사에 참여한 대상자 중 분석은 일반인 1,496 명, 암환자 

1,500 명, 암전문가 526 명 (임상의사 113 명, 기초분야연구자 

413 명)을 대상으로 시행하였다.  

암종의 특성상 여성에게만 있는 유방암과 부인암이 포함되어 

여성암환자 비율이 높았으나, 폐암 등 남성 암환자의 비율이 높은 암도 

포함되어 남성암환자의 비율도 40% 정도였다.   

본 연구 조사에서 암환자는 수도권 2 개 의료기관에서만 모집했으나, 

이용한 환자의 지역분포가 전국적으로 있어, 거주지의 분포는 비 도시 

비율이 높은 편이었다.    

암환자의 경우, 사보험 가입율이 가장 높은 74.4%였으며, OECD 

보고에 의하면 우리나라 평균은 70%이며, 임상전문가가 가장 낮은 

58.4%였다. 주관적 건강상태는 암환자 44.3%만 좋음 이상이었으며, 

일반인이 68.5%로 높은 편이었다.
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표 6. 연구참여자의 인구사회학적 특성                                                                                             

  단위 : 명(%) 

요인  일반인 

(n=1,496) 

암환자 

(n=1,500) 

임상전문가 

(n=113) 

기초연구자 

(n=413) 

P-value 

성별  남 773 (51.7) 599 (39.9) 59 (52.2) 128 (31.0) <0.01 

 녀  723 (48.3) 901 (60.1) 54 (47.8) 285 (69.0)  

나이 평균(표준편차) 43.0 (12.0) 56.0 (11.1) 40.9 (8.5) 33.7 (8.0) <0.01 

교육수준 고등학교 이하 797 (53.3) 924 (61.6) - - <0.01 

 대학교 687 (57.8) 522 (34.8) 15 (13.3) 175 (42.4)  

 대학원 이상 12.0 (0.8) 54 (3.6) 98 (86.7) 232 (56.2)  

가계월수입 <3 백만원 261 (17.5) 668 (44.5) - 70 (17.0) <0.01 

 3 백만이상~5 백만원미

만 

864 (57.8) 592 (39.5) 10 (8.9) 93 (22.5)  

 5 밴만원이상 371 (24.8) 240 (16.0) 103 (91.2) 216 (53.0)  

거주지 도시지역 1,051 (70.3) 944 (62.9) 76 (67.3) 231 (55.9) <0.01 

 비도시지역 445 (29.8) 556 (37.1) 37 (32.7) 182 (44.1)  

사보험 가입했음 1,024 (68.5) 1,116 (74.4) 66 58.4) 286 (69.2) <0.01 

 없음 216 (14.4) 384 (25.6) 47 (41.6) 127 (30.8)  

주관적 

건강상태 

매우 좋음/좋음 1,024 (68.5) 665 (44.3) 76 (67.3) 231 (55.9) <0.01 

 보통/불량 472 (31.6) 834 (25.6) 37 (32.7) 182 (44.1)  
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○ 유전자검사에 대한 태도와 인식 (표 7) 

 유전자검사에 대한 정밀의료에 대한 기대는 의료적 활용에 대한 기대는 

일반인은 85.9%와 암환자에서는 96.5%로 높은 편이었다. 

유전자검사에 대한 비용적인 부담만 없다면 검사를 받겠다는 의향은 

암환자에게서는 94.3%로 높았고 임상의사에서도 88.5%로 높은 

편이었다. 그러나 질환예측 유전자검사를 국가검진에 포함해야 한다는 

의견은 일반인은 73.2%로 높았으나, 임상전문가에서는 30.1%로 매우 

낮은 의향을 보였다. 일반적으로 제시되는 치료와 예방법이 있는 

경우에만 검사결과를 알고 싶다는 의향은 임상전문가에서는 38.9%로 

낮은 편이었으며, 암환자에서는 23.7%로 더 낮았다. 반면에 모든 

유전자변이의 결과를 알고 싶다는 의향은 암환자와 기초연구자에서 

68.3%로 높은 편이었으며 임상전문가에서도 56.6%로 상대적으로 

높은 의향이 있었다. 유전자검사결과의 국가제공 관련하여서는 

암환자가 78.7%로 가장 높았으며, 임상전문가가 54.0%로 비교적 낮은 

편이었다. 유전자검사결과의 차별 가능성과 관련하여서는 

임상의료진은 87.6%로 가장 높은 우려를 표현했으며, 유전자변이 

보유자와의 결혼 관련해서는 일반인에서 76.3%가 부정적이었다. 
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표 7. 유전자검사에 대한 태도  

단위: 명(%) 

요인 
일반인 

(n=1,496) 

암환자 

(n=1,500) 

임상전문가 

(n=113) 

기초연구자 

(n=413) 
P-value 

유전자검사결과는 나와 내 주치의의 치료계획에 도움이 된다 1,285(85.9)  1,446(96.4) 102(91.1) 393(95.2) <0.01 

질환예측 유전자검사는 국가건강검진에 포함되어야 한다 1,095(73.2)  1,016(67.7) 34(30.1) 207(50.1) <0.01 

유전자검사가 무료라면 유전자검사를 받겠다 1,336(89.3) 1,419(94.3) 100(88.5) 387(93.7) <0.01 

건강관리와 증진을 위해 유전자정보에 대해 알 권리가 있다  1,277(85.4)  1,312(87.5) 80(70.8) 347(84.2) <0.01 

치료나 예방법이 없더라도 모든 유전자변이 결과를 알고 싶다 853(57.0) 1,028(68.5) 64(56.6) 272(68.3) <0.01 

치료나 예방법이 있는 유전자변이 결과만 알고 싶다 544(36.4) 355(23.7) 44(38.9) 112(28.1) <0.01 

나는 나의 유전자검사결과를 국가에 제공할 의향이 있다 1,008(67.4)  1,181(78.7) 61(54.0) 258(63.1) <0.01 

유전자검사결과는 차별을 만들 수 있다 1,058(70.7)  1,032(68.8) 99(87.6) 336(81.4) <0.01 

나는 병적 유전자 변이를 가진 사람과 결혼하고 싶지 않다 1,141(76.3)  1,012(67.5) 67(59.8) 215(52.2) <0.01 

유전자검사결과가 병적 변이라면 배우자에게 알려야 한다 1,163(77.7)   1,242(82.8) 74(65.5) 298(72.5) <0.01 
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○ 시나리오 기반 BRCA 유전자검사에 대한 의향 (표 8) 

암발생과 치료에 대한 시나리오 기반으로 질환 관련 유전성 소인에 

대한 유전자검사에 대해 의향을 조사했을 때, BRCA 검사를 받으려는 

의향은 임상전문가와 기초연구자에서는 88%의 높은 검사의향을 

보였으나, 일반인에서는 58.0%로 낮은 의향을 보였다. 검사를 받으려는 

이유는 유전성암과 관련된 다른 질환의 발병위험성을 알기 위함이라는 

생각은 40% 이상의 암환자와 임상전문가에서 있었으나, 일반인에서는 

관련된 다른 질환의 발병에 대한 우려가 낮은 편이었다. 다른 가족과의 

소통을 위해서라는 의향은 임상전문가와 기초연구자에서 20%정도로 

보였으나 암환자 16.1%와 일반인 11.7%로 이에 대한 의향이 낮은 

편이었다.  유전자검사를 받지 않으려는 이유로는 암환자와 

일반인에서는 비용적 부담이 가장 컸다. 두번째 이유로 일반인에서는 

유전자검사결과 변이의 발견에 대한 두려움이 10.7%로 높아 모를 

권리에 대한 의향이 있음을 알게 하였다. 암환자에서도 이미 암이 

진단되어 추가적인 검사가 필요없다는 잘못된 지식으로 검사를 받지 

않으려는 이유가 일반인에서 8.9%와 암환자에서는 8.7%로 비교적 

높은 편으로, 이에 대한 인식개선이 필요할 것으로 보인다.  
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표 8. 시나리오 기반, BRCA 검사를 받으려는 의향과 그 사유  

단위: 명(%) 

요인 
일반인 

(n=1,496) 

암환자 

(n=1,500) 

임상전문가 

(n=113) 

기초연구자 

(n=413) 

P-

value 

BRCA 유전자 검사 의향  867(58.0)  1,054(70.3) 100(88.5) 365(88.4) P<0.05 

검사 받으려는 이유      

- BRCA 유전자와 관련된 다른 질환(난소암, 

전립선암)에 대한 발병 위험도를 미리 알아보기  
358(23.9)  611(40.7) 48(42.5) 139(33.7)  

- 유방암 치료에 도움이 될 것 같아서 334(22.3)  201(13.4) 23(20.4) 136(32.9)  

- 위해 유전적 발병가능성이 있다면 검사를 받아 

가족들에게 알리기 위해서 
175(11.7)  241(16.1) 27(23.9) 87(21.1)  

- 기타 - 1(0.1)  2(1.8) 3(0.7)  

검사 받지 않으려는 이유      

- 이미 유방암으로 진단을 받았기 때문에 필요성을 

못 느껴서 
133(8.9)  130(8.7) 8(7.1) 11(2.7)  

- 비용이 부담되어서 213(14.2)  143(9.5) 2(1.8) 11(2.7)  

- 유전자 검사결과를 신뢰하지 않아서 120(8.0)  46(3.1) 0(0.0) 13(3.1)  

- 유전자 검사결과 돌연변이 변이가 발견될까봐  160(10.7)  98(6.5) 0(0.0) 6(1.5)  

- 기타 3(0.2)  29(1.9) 3(2.7) 3(0.7)  
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○ 시나리오 기반, BRCA 변이시 예방적 유방절제술 시행 (표 9) 

  BRCA 유전자 변이를 보유한 경우, 예방적 유방절제술을 받고자 하는 

의향은 임상전문가인 경우 34%로 가장 높았으며 일반인, 암환자, 

암연구자 모두 25~27%로 낮은 편이었다. 예방적 유방절제술을 

받으려는 사유로는 BRCA 변이 보유자는 유방암에 걸릴 확률이 높다는 

인식이었다. 과 유방암 발생이 최근에 많다는 일반적인 위험도에 대해 

12%의 일반인들은 수술의 사유로 고려하고 있었다.  유전성 암 

고위험군에서의 암 위험도는 유전자변이 종류와 가족력 등에 따라 

개별적으로 판단해야 하나, 일반인에서는 보편적인 발생률에 대한 

위험도 인지가 더 있었으며, 유전적변이 등 개인적 위험요인에 대한 

인식이 낮음을 알 수 있었다. 유방절제술을 예방적으로 받지 않으려는 

이유로는 암치료 성적이 높아져서 암 진단이후에 치료해도 늦지 않을 

거라는 이유가 일반인에서는 41.8%, 암환자에서는 55%로 가장 높은 

빈도를 보였다.   또한 높은 발생위험에 대한 지식전달에도 불구하고 

일반인 12.4%는 나는 유방암에 걸리지 않을 거라는 막연한 기대가 

수술을 받지 않으려는 이유였다. 비교적 젊은 연령의 기초연구자들은 

향후 임신과 출산을 고려하여 수술을 받지 않으려는 경향도 있었다.
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표 9. 시나리오 기반, BRCA 유전자 변이시 예방목적 유방전절제수술 의향과 그 사유 

단위 : 명(%) 

요인 
일반인 

(n=1,496) 

암환자 

(n=1,500) 

임상전문가 

(n=113) 

기초연구자 

(n=413) 
P-value 

BRCA 유전자 변이 확인 시 예방목적 

유방전체절제수술 의향  
399(26.7)  382(25.5) 39(34.5) 113(27.7) P<0.05 

예방목적 유방전체절제수술을 받으려는 이유      

- 검사결과 유방암에 걸릴 확률이 높다고 해서 191(12.8)  306(20.4) 36(31.9) 91(22.0)  

- 가족 중에 걸린 사람이 있어서 28(1.9)  13(0.9) 0(0.0) 9(2.2)  

- 유방암이 최근 많이 발생하는 암이라 180(12.0)  62(4.1) 2(1.8) 12(2.9)  

- 기타 0(0.0)  1(0.1) 1(0.9) 1(0.2)  

예방목적 유방전체절제수술을 받지 않으려는 이유      

- 비용이 부담되어서 89(5.9)  43(2.9) 1(0.9) 4(1.0)  

- 유방암에 걸리지 않을 것 같아서 186(12.4)  67(4.5) 3(2.7) 20(4.8)  

- 아직 유방암에 걸린 것은 아니니까 (걸리고 

나서 치료해도 늦지 않을 것 같아서) 
626(41.8)  825(55.0) 57(50.4) 214(51.8)  

- 부작용이 걱정되어서 133(8.9)  147(9.8) 2(1.8) 19(4.6)  

- 임신/출산 계획이 있어서 32(2.1)  10(0.7) 3(2.7) 17(4.1)  

- 검사결과를 신뢰하지 않아서 30(2.0)  21(1.4) 0(0.0) 7(1.7)  

- 기타 1(0.1)  5(0.3) 8(7.1) 14(3.4)  
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○ BRCA 변이시, 예방적 난소난관절제술 시행 (표 10) 

예방적 난소난관절제술을 받고자 하는 의향은 전반적으로는 

유방절제술보다 높은 수치를 보였으며, 임상전문가에서 57.5%로 가장 

높았으며, 일반인이나 암환자, 기초연구자에서는 약 30%의 의향으로 

비교적 낮은 의향이었다. 난소암의 걸릴 높은 확률은 예방목적의 

난소난관제거수술의 가장 높은 사유였다. 임상전문가의 경우, 난소암에 

걸린 후에 치료해도 된다는 생각은 암환자에서 43.7%로 가장 높았던 

반면에 임상전문가에서는 23.0%로 낮았는데, 이는 난소암의 경우, 

조기진단이 어렵고, 예후가 좋지 않다는 것을 아는 의료진에서의 지식의 

정도 차이가 있었을 가능성이 있다.  난소난관절제술에 따른 부작용에 

대한 우려는 일반인에서 8.4% 였으며, 비교적 젊은 연령층의 

기초연구자의 경우에는 임신과 출산 계획으로 수술을 받지 않으려는 

경우가 14.8% 였다. 실제 임상 현장에서도 임신과 출산의 계획을 

고려하여 난소난관절제술에 대한 시행 시기를 상담하고 있다.
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표 10. 시나리오기반, BRCA 유전자 변이시 예방목적 난소난관제거수술 의향과 그 사유 

단위 : 명(%) 

요인 
일반인 

(n=1,496) 

암환자 

(n=1,500) 

임상전문가 

(n=113) 

기초연구자 

(n=413) 

P-

value 

BRCA 유전자 변이 확인 시 예방목적 난소난관제거수술 의향  491(32.8)  570(38.0) 65(57.5) 126(30.5) P<0.05 

예방목적 난소난관제거수술을 받으려는 이유      

- 검사결과 난소암에 걸릴 확률이 높다고 해서 300(20.1)  438(29.2) 60(53.1) 113(27.4)  

- 가족 중에 걸린 사람이 있어서 52(3.5)  18(1.2) 1(0.9) 8(1.9)  

- 난소암이 최근 많이 발생하는 암이라 138(9.2)  112(7.5) 0(0.0) 5(1.2)  

- 기타 1(0.1)  2(0.1) 3(2.7) 0(0.0)  

예방목적 난소난관제거수술을 받지 않으려는 이유      

- 비용이 부담되어서 100(6.7)  55(3.7) 1(0.9) 7(1.7)  

- 난소암에 걸리지 않을 것 같아서 177(11.8)  74(4.9) 4(3.5) 16(3.9)  

- 아직 난소암에 걸린 것은 아니니까 (걸리고 나서 

치료해도 늦지 않을 것 같아서) 
512(34.2)  656(43.7) 26(23.0) 164(39.7)  

- 부작용이 걱정되어서 126(8.4)  90(6.0) 4(3.5) 20(4.8)  

- 임신/출산 계획이 있어서 50(3.3)  30(2.0) 9(8.0) 61(14.8)  

- 검사결과를 신뢰하지 않아서 40(2.7)  23(1.5) 1(0.9) 5(1.2)  

- 기타 0(0.0)  2(0.1) 2(1.8) 13(3.1)  
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○ BRCA 변이보유에 대한 가족 고지와 유전자검사 권고 (표 11) 

BRCA 변이 보유를 알게 되었을 때 암환자에서는 92.1%가 가장 많이 

가족에게 알려야 한다고 하였으며, 임상전문가와 기초전문가도 

80%이상 가족에게 알려야 한다고 하였다. 반면에 일반인에서는 

68.9%만이 가족에게 알릴 것이라고 하여, 유전자검사결과의 가족 

관련성에 대한 일반인의 교육이 더 필요하다는 것을 알 수 있었다. 

검사결과 고지의 대상으로 모든 군에서 배우자가 가장 높았는데, 

배우자는 혈연관계가 있어 암의 위험도가 높아지는 대상은 아니지만 

민법상 가장 높은 순위의 대리인으로 특히 자녀와의 문제에 있어 주요한 

논의상대이다. 여자형제/자매와 성년 자녀간의 비율은 대체적으로 

여자형제/자매에게 변이에 대한 고지를 하겠다는 비율이 높았으나, 

암환자에서만 자녀에게 고지하고자 하는 비율이 68.1%로 42.9%인 

자매보다 높았다. 이는 유전자검사의 권고비율로도 71.9% 매우 

압도적으로 높아, 암환자인 경우는 본인의 암유발 유전적 소인이 자녀로 

전해졌는지에 대해 매우 적극적으로 대처하고 싶어한다는 것을 알았다. 

반면에 부모에게 알리거나 검사를 권고하겠다는 비율은 17.3%와 

16.4%로 매우 낮아 다른 군과의 차이를 크게 보였다. 
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표 11. BRCA 유전자 변이 사실을 가족에게 말할지 여부와 BRCA 유전자 검사 가족 권유 의향 

단위 : 명(%) 

요인 및 대상 
일반인 

(n=1,496) 

암환자 

(n=1,500) 

임상전문가 

(n=113) 

기초연구자 

(n=413) 
P-value 

BRCA 유전자 변이 사실을 가족에게 말할지 여부 (유) 1,031(68.9)  1,382(92.1) 98(86.7) 364(88.1) P<0.05 

- 배우자 809(54.1)  1,258(83.9) 83(73.5) 295(71.4)  

- 자매/여자형제 408(27.3)  643(42.9) 79(69.9) 234(56.7)  

- 부모 403(26.3)  259(17.3) 64(56.6) 247(59.8)  

- 성년 자녀 348(23.3)  1,021(68.1) 75(66.4) 208(50.4)  

- 남자형제 242(16.2)  302(20.1) 42(37.2) 115(27.8)  

- 미성년 자녀 123(8.2)  255(17.0) 23(20.4) 88(21.3)  

- 친구 33(2.2)  58(3.9) 5(4.4) 41(9.9)  

BRCA 유전자 검사 권유 의향 (유) 1,056(70.6) 1,256(83.7) 104(92.0) 372(90.1)  

- 자매/여자형제 659(44.1)  812(54.1) 89(78.8) 284(68.8)  

- 성년 자녀 617(41.2)  1,079(71.9) 90(29.6) 259(62.7)  

- 부모 466(31.1)  246(16.4) 57(50.4) 235(56.9)  

- 남자형제 403(26.9)  403(26.9) 42(37.2) 122(29.5)  

- 미성년 자녀 286(19.1)  368(24.5) 44(38.9) 175(42.4)  
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3. 암정밀의료에 대한 관련 이해관계자들(stakeholder)의 심층 면접 

조사(in-depth interview) 

 

○ 심층면접 대상자 

본 조사는 암정밀의료 관련 다양한 관계자 (stakeholder) 20명을 대

상으로 조사를 진행하였으며, 그 대상자의 특성은 다음과 같다. 

표 12. 연구 대상자 특성 

요인 빈도 % 

분야    

 의료기관 진단검사의학 전문의 5 25% 

 검진센터 가정의학과 전문의  2 10% 

 암진료 전문의 4 20% 

 정책전문가  2 10% 

 간호학 전문가 3 15% 

 생명윤리전문가 1 5% 

 암환우회, 유전변이암환자, 소비자단체 3 15% 

성별    

 남성 5 25% 

 여성 15 75% 

연령    

 30대 이하 1 5% 

 40대 14 70% 

 50대 이상 5 25% 

분야 종사 기간   

 10년 미만 2 10% 

 10~20년 미만 8 40% 

 20년 이상 10 50% 
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○ 유전정보 기반 정밀의료에 대한 인식 

(가) 유전정보 기반 정밀의료의 목표와 전망 

‘유전정보 기반 정밀의료’의 정의와 목표에 대한 전문가들의 견해는 

전문가 유형에 따라 특별히 차이나지 않으며 대체적으로 일치된 견해로 

‘개인의 유전정보와 유전체 분석을 통한 개인 맞춤형 질병 예측 및 

진단’, ‘유전정보 분석을 통한 암 등 중증질환의 맞춤 치료제 개발’, 

‘유전정보를 바탕으로 한 질병의 치료 전략 및 치료법 개발’ 등 

유전정보를 활용해 유전성 질환을 예측하고 진단 및 치료하는 의료로 

인식하고 있었다. ‘유전정보 기반 정밀의료’의 긍정적 기대 및 견해에 

대해서는 ‘향후 획기적인 발전과 성과가 기대된다’, ‘한국인의 

유전적 특성에 기반한 질병 진단과 치료 가능성이 높아진다’등 유전성 

질병 진단과 치료 성과에 대해 긍정적인 기대가 있으며, 유전정보 

분석관련 연구와 함께 임상적 연구 및 적용을 위한 연계의 중요성 

인식이 필요하다는 의견도 있었다.  긍정적인 기대 및 견해와 함께 

중립적 또는 부정적인 견해도 많이 제시되었는데, ‘광범위한 예측 

검사로 검사의 정확도와 신뢰도 미흡’, ‘정상인 대상 검사의 증가와 

예측 검사의 상업화 우려’ 등 예측성 검사의 불완전성과 과도한 검사 
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유도에 대한 우려의 의견이 있었으며, 소비자단체의 암환자 등 

중증환자를 대상으로 한 진단과 치료 성과가 미흡하다는 의견도 

도출되었다. 또한, 의료 전문가와 소비자 전문가 집단 모두 유전정보와 

유전자 검사 등에 대한 정확한 정보제공이나 이해가 부족하다는 데에는 

의견이 일치되는 것으로 분석되었다.  

결론적으로 유정정보 기반 정밀의료에 대해 유전성 질병 예방과 

치료를 위한 성과를 기대하고 있으나 현재 그 결과는 충분하지 않으며, 

의료진과 국민 모두 관련 정보나 인식이 충분히 제공 또는 정립되지 

않는 것으로 분석되었다. 

(나) 정밀의료에 대한 일반인들의 기대와 인식에 대한 의견 

조사 대상자들이 생각하는 일반인들의 ‘유전정보 기반 

정밀의료’를 어떻게 인식하고 있는지 물어본 결과, 유전정보 기반 

정밀의료에 대해 대체적으로 잘 모르며 일부 알고 있는 소비자들도 

잘못된 오해나 과도한 기대가 있는 것으로 나타났다. 일반인들이 

인식하고 있는 유전정보 기반 정밀의료의 요소로는 ‘완벽하고 

과학적인 검사방법이다’, ‘중증의 암환자들을 살릴 수 있는 

표적치료제를 발견하거나 개발한다’ 등 과도한 기대감이 큰 것으로 
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인식하고 있었다. 또한, 유전자변이 보유에 대해 죄책감이나 불안감 등 

부정적 인식이 큰 것으로 보이며, 다양한 정보와 인식이 부재해 환자와 

보호자의 독립적인 인식 또는 판단 능력은 매우 낮은 것으로 보였다.  

‘유전정보 기반 정밀의료’에 대하여 일반인의 기대와 인식에 대한 

의견을 종합하면, 유전정보 관련 다양한 정보와 기초적인 인식을 위한 

틀이 없으며, 과도한 기대와 잘못된 인식을 가지고 있다고 생각하는 

것으로 나타났다. 또한, ‘유전성 질환’이나 ‘유전자 검사’에 대해 

부정적인 인식이 강해 자발적인 정보습득이나 의사결정이 어려운 

것으로 나타났다. 거의 모든 전문가들은 유전질환이나 유전자 검사 등에 

대한 올바른 정보 제공 및 인식의 공유가 무엇보다 필요한 것으로 생각하고 

있었다.  

(다) 유전정보기반 정밀의료의 현재 위치와 한계 

유전정보 기반 정밀의료의 현재 위치와 한계에 대해 진단검사의학 

전문가들은 대체적으로 현재 우리나라의 검사나 분석 방법이 선진국 

수준과 대등한 수준이며 앞으로 지속적 발전이 예상되는 것으로 

평가하고 있었다. 다만 지속적 발전을 위해 관련 연구 발전과 함께 

유전정보 데이터베이스 구축 강화, 활발한 임상 적용 등이 필요한 것으로 
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인식하고 있었다.  

반면 임상 전문가들은 유전정보 기반 정밀의료의 임상 적용에 한계가 

있다는 점을 공통적으로 지적하고 있어, 관련 연구와 임상과의 간극이 

있다는 의견도 제시되었다. 유전성암 등 중증질환 분야에서 유전정보가 

제공하는 역할에 제한성이 있다고 생각하며 이의 발전을 위해 유전정보 

관련 연구가 임상에 활발히 적용되며 진료 현장과의 유기적인 협력 및 

발전이 필요하다는 의견이 많았다.  

또한 정책/소비자/간호 전문가들은 임상 전문가들과 유사하게 검사는 

발전하지만 질병 진단이나 치료의 성과가 미흡하다는 평가가 많았으며, 

새롭고 빠르게 발전하는 분야임에도 불구하고 의료적, 사회적인 제도, 

인프라, 인식 등이 따라가지 못하는 점이 주요한 문제점인 것으로 

진단함. 이의 개선을 위해 소비자/환자 중심의 관련 법규나 제도, 지원 

등이 마련되어야 하며 소비자에 대한 정보 제공과 인식 제고가 

우선적으로 필요하다는 의견이 있었다.  

(라) 유전정보 기반 정밀의료의 연구와 진료, 산업의 차이 

유전정보 기반 정밀의료와 관련해 연구와 진료, 산업의 관계와 차이에 

대한 전문가들의 인식을 정리하면, 관련 연구 결과나 성과가 임상 
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적용에 미흡하다는 의견이 많았다. 그 원인으로는 제도적인 제약과 지원 

미비로 인해 충분한 임상 연구가 이루어지지 않는다는 의견이 있었다. 

관련 산업에 대해서는 의료계 전문가와 소비자 전문가 다수가 의료 

영역에 자본의 논리나 산업 중심의 제도화에 대한 경계가 큰 것으로 

보이며 의료계에서는 신뢰성에 대한 의심도 큰 것으로 나타났다. 일부 

산업계 입장에서의 인식으로는 의료법 등 관련 법규의 제약으로 인해 

산업 발전이 미진하다는 의견도 나타났다.  

현재 유전정보 기반 정밀의료의 연구, 진료, 산업 각 분야의 이해 

상충에 따라 충분한 협력은 이루어지지 못하는 것으로 평가되었다. 

연구-진료-산업의 균형적인 발전을 위해서는 관련 업계의 유기적인 

정보 공유와 업무 협력이 필요하며 분야 간의 이해관계를 조정하고 

통제할 수 있는 컨트롤 타워 또는 협력체가 필요한 것으로 분석되었다. 

또한, 이를 위해 관련 법, 제도 및 지원 환경 마련을 위한 노력도 

필수적인 것으로 나타났다.  

(마) 유전정보기반 정밀의료 구현을 위한 중요 요인 

유전정보 기반 정밀의료 구현을 위해 중요한 요인에 대해 

진단검사의학/임상 전문가들은 유전자 검사가 임상에서의 적용성을 
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높이는 것이 가장 중요한 것으로 인식하고 있다. 이를 위해 

진단검사의학 전문가들은 ‘검사에 대한 진료 인식 강화’, ‘검사의 

표준화, 해석의 통일화 강화’, ‘임상 변화에 따른 유전체 정보 

업데이트 강화’ 등이 필요하다는 의견이 많았으며, 임상 전문가들도 

‘임상연구 활성화를 위한 방안 마련’, ‘관련 연구 및 성과의 임상 

공유 활성화’, ‘정밀의료를 위한 제도적 뒷받침 강화’ 등의 의견을 

제시하였다.  

정책/소비자/간호 전문가들도 유전정보 기반 정밀의료가 임상적인 

성과를 통해 진료 현장에서 소비자가 더 많은 혜택을 누리길 희망하고 

있으며 이를 위해 ‘연구와 진료 적용을 위한 데이터 축적 및 데이터 

수집관련 법 체계 마련’, ‘연구자 중심이 아닌 환자 중심의 다학제 

연구 활성화’, ‘연구자들의 정보보호 및 생명윤리에 대한 인식 강화’ 

등의 의견이 제시됨. 정책/소비자/간호 전문가들은 소비자들의 인식 

강화와 소비자 보호에 대한 중요성 인식이 높은 경향이었다. 유전정보 

기반 정밀의료 구현을 위해 중요한 요인을 정리하면, 임상시험 지원 

강화, 관계 의료진 간의 정보 및 소통 강화 등 ‘환자 중심 및 임상 진료 

중심의 연구 지원 강화’, 투명하고 안전한 유전정보 데이터 관리를 
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위해 ‘데이터 수집 및 관리 역량 강화’, 연구자, 의료기관, 산업계, 

소비자 등 다양한 이해관계자들의 협력과 소통을 위한 

‘이해관계자들의 컨센서스 도출 필요’, 기술발전에 따른 정보보호 등 

다양한 문제의 기준이 될 수 있으며 국민들의 올바른 인식 마련을 위해 

‘법과 제도적 환경 마련 및 인식 강화’ 등에 대한 의견들로 요약될 수 있다.  

앞으로 유전정보 기반 정밀의료가 보다 효과적으로 발전하기 위해 

다양한 연구 지원, 임상 적용성 강화, 법, 제도 및 환경 정비 등도 

필요하지만 그에 앞서 다양한 이해관계자들의 협력과 소통을 통해 

목표와 지향점에 대한 컨센서스 도출이 필요하고 국민적인 인식과 

공감대 마련을 위한 절차가 선행되어야 할 것으로 판단되었다. 이를 

위해 유전정보 기반 정밀의료의 개념과 범위, 유형화 등 장기적인 

로드맵을 위한 기초 작업이 필요할 것으로 판단된다.  

(바) 정밀의료 구현을 위한 제도와 환경의 한계 및 개선 방안  

유전정보 기반 정밀의료의 올바른 구현을 위해 현재 제도와 환경의 

문제점에 대해 진단 검사의학과 임상 전문가들은 각종 규제와 제도적인 

제한성으로 인해 연구나 진료에 어려움을 겪고 있는 것으로 나타났다. 

의료법이나 정보보호 관련 법규 등으로 인해 데이터 축적 및 새로운 
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연구나 검사법 도입이 어렵고 검사와 상담 등에 대한 건강보험 수가 

적용이 미진한 점이 주요한 한계 사항인 것으로 나타났다. 

정책/소비자/간호 전문가들은 유전정보 관련 의료의 범위와 대상에 

대한 의료적, 사회적 합의가 우선되어야 하며, 그에 따라 관련 법, 제도와 

지원의 논의가 필요하다는 의견이 있었다. 또한 유전정보 관련 

정보보호와 의료기관 중심의 유전자검사의 설명 및 이해 강화가 

필요하다는 의견도 제시되었다. 간호계와 학계 전문가들은 유전자검사 

시 유전상담의 필요성이 높은데도 관련 인식이나 시스템이 구성되지 

않은 점도 개선되어야 할 주요사항인 것으로 인식하였다.   

전문가들이 제시한 현재 제도와 환경의 한계 요인에 대해 앞으로의 

개선 방향성을 정리하면, ‘환자와 국민건강 중심의 의료적인 필요성과 

발전 방향성 도출’, ‘다양한 이해관계자들의 요구와 의견 조정’, 

‘유전정보 기반 정밀의료에 대한 국민적 동의와 합의를 위한 노력’ 

등이 필요한 것으로 판단되었다. 전문가들은 앞으로 유전정보 기반 

정밀의료가 발전할수록 의료, 법, 산업, 사회/윤리 등 다양한 측면에서 

여러 문제와 논의점이 발생하므로 이를 위해 국가에서 적극적인 관심과 

논의가 필요하다는 의견이 있는 것으로 나타났다.  
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(사) 정밀의료 구현을 위한 선행 요인 

유전정보 기반 정밀의료 구현을 위한 제도와 환경 개선을 위해 

선행되어야 할 사항을 민간 분야와 정부의 역할로 구분하여 정리할 수 

있다. 민간의 역할로는 ‘환자와 소비자 중심의 연구·개발 노력 강화’, 

‘웰니스보다 중증 질병의 예방과 치료 중심의 연구 강화’, ‘의료 

전문가들의 표준화된 인식 및 의사소통 강화’등이 주로 언급되었다. 

앞으로 필요한 정부의 역할로는 ‘균형적인 정보제공과 올바른 인식을 

위한 대국민 인식 개선 강화’, ‘다양한 이해관계를 조정할 수 있는 

표준화·적정성을 위한 노력’, ‘올바른 방향성 제시를 위한 법과 제도 

마련의 노력’등이 필요한 것으로 나타났다.  

 

○ 예측성 유전자 검사 정확도와 해석의 신뢰도 

(가) 각 기관 유전자검사 정확도에 대한 신뢰성 및 해석의 신뢰도에 대한 

차이 발생 이유 

면담에 참여한 조사대상자들은 검사의 정확도와 해석의 신뢰도에 

대한 구별을 하지 않았다. 예측성 유전자검사의 검사 정확도와 해석의 

신뢰도에 대해 의료기관내 진단검사의학과에서 직접 시행하는 검사와 
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진단목적으로 의뢰받는 외부수탁기관은 검사와 결과 해석이 비교적 

정확하고 그 결과를 신뢰할 수 있으나 DTC 기관 등 일반적인 

검사기관은 검사와 해석의 신뢰도가 떨어지는 것으로 인식하고 있었다. 

상당 수의 전문가들은 의료기관내 직접검사와 외부수탁기관의 경우 

진단검사의학 전문가가 있으며, 두 기관 모두 의료기관으로서 의료법에 

의한 관리와 전문 의료진이 검사와 해석을 하고 있는 점, 또한 

의료기관의 인증과 정도관리 등 제도적인 관리감독시스템이 있다는 

점에서 검사의 신뢰성이 높다는 의견이 많았다.  

의료기관 내 진단검사의학과와 외부수탁기관 비교 시 의료기관 내 

진단검사의학과의 신뢰성이 높다는 의견의 신뢰 요인은 ‘우수한 

전문인력이 많다’, ‘의료기관 내 진단검사의학과와 임상의과의 

협업이나 소통이 원활하다’는 점이 주로 언급되었으며, 

외부수탁기관이 더 신뢰할 수 있다고 생각하는 요인으로는 ‘전문적인 

검사기관으로 많은 경험과 사례’가 더 신뢰할 수 있는 요인인 것으로 

나타났다. 전반적으로 기관 유형별 차이보다는 개별 기관의 특성과 

인프라 차이가 일부 있는 것으로 인식하였다. 

그에 반해 DTC 등 일반적인 검사기관은 진단검사의학 전문가의 
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존재와 관리 여부 및 의료기관으로서 관리 여부에 따라 검사와 해석의 

신뢰성이 크게 차이나는 것으로 인식하고 있었다. 대부분의 전문가들은 

적정한 관리가 이루어지지 못하고 있어 신뢰하지 않는 것으로 

나타났으며, 그에 따른 부작용이나 잘못된 인식을 강화할 수 있다는 

우려도 있는 것으로 나타났다.  

(나) 유전자검사 신뢰 인식 

예측성 유전자검사의 신뢰도에 대해 진단검사의학/임상 전문가들은 

유전자 검사 결과 해석의 문제점에 대해 인식을 공유하고 있었다. 

차세대 유전자 염기서열 검사(NGS)를 포함한 모든 유전자 검사는 개별 

시행에 활용한  검사방법이 다양하며 기관별 해석 기법의 차이가 있다.  

이로 인해 서로 다른 검사결과나 유전자 변이에 해석이 나올 수 있어서 

예측성 유전자검사가 구조적으로 불완전성이 있다는 점을 충분히 

인식해야 한다는 의견이 많았다. 또한, 예측성 유전자검사는 고도의 

전문성과 참조 데이터의 업데이트, 검체 개인별 임상적 진료와 밀접한 

관련이 있으므로 전문가에 의한 질관리가 매우 중요하다는 점이 

공통적인 인식이었다.  

정책/소비자/간호전문가들은 동일 검체에 대해 기관마다 다른 결과가 
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나오거나 중증 질병 치료에 직접적인 효과성이 떨어진다는 이유로 

유전자검사의 신뢰성에 대해 일부 부정적인 시각이 있는 것으로 

나타났다. 또한, 의료기관임에도 불구하고 건강검진센터에서 

일괄적으로 시행하는 예측성 유전자검사가 무분별한 유전자검사를 

견인한다며 우려하고 있으며, 검사기관에서 충분한 설명이나 결과의 

공유가 부족해 그에 따른 불신도 일부 있는 것으로 나타났다. 한편, 

의료적인 진단과 개입이 없는 소비자주도 유전자검사나 웰니스검사에 

대해서 대부분의 전문가들은 결과의 신뢰성에 대해 매우 불신하고 

있으며, 건강을 담보로 한 상업화에 대한 우려가 있는 것으로 나타났다.  

예측성 유전자검사 신뢰성에 대한 인식과 태도를 분석한 결과, 검사와 

해석에 있어 보다 정확하고 신뢰로운 결과를 위해 관련 연구의 고도화와 

함께 유전자검사에 대한 올바른 인식 공유가 필요한 것으로 보이며, 

관련 전문가와 시스템에 의해 엄격한 질관리와 결과의 타당성 입증 

강화가 필요한 것으로 나타났다. 또한, 질병관련 유전자검사와 웰니스 

관련 유전자검사의 철저한 분리로 소비자들이 오해하지 않도록 하는 

방안도 필요하며, 보다 소비자 중심적인 질병 예방 및 치료 성과와 

연계된 커뮤니케이션 강화가 필요한 것으로 분석되었다.  
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(다) 의료기관에서 시행하는 유전자 검사, 유전정보 해석에 대한 주체  

의료기관에서 시행하는 유전자검사의 유전정보 해석에 대한 책임 

주체에 대해 전문가들의 의견을 분석한 결과, 의료기관 내 

진단검사의학과와 검사를 처방한 임상의사의 책임이 많다는 의견이 

나타났다. 의료기관 내 진단검사의학과의 책임이 더 크다는 의견은 주로 

진단검사의학 전문가와 간호 전문가들에게서 나타나며, 그에 따른 

이유는 모든 검사에 대한 최종적인 책임이 진단검사의학과에 있다는 

인식이 있다. 반면, 유전자검사를 처방한 의사의 책임이 더 많다는 

의견은 주로 임상 전문가와 정책 전문가들이 개진하였으며, 주된 

이유로는 환자를 대상으로 처방을 하고 결과에 대한 해석에 임상적인 

견해를 포함하며, 환자와의 접점으로서 환자에 대한 의료적 판단과 

조치의 최종 책임자이기 때문인 것으로 나타났다.  

(라) 미분류변이 추적관리의 필요성 및 해석과 관리 주체 

미분류변이(Variant unknown significant, VUS)의 추적관리 

필요성에 대해 대부분의 진단검사의학 및 임상 전문가들은 유전자검사 

시 미분류변이가 매우 많이 발생하며, 참조 데이터 해석에 따라 특정 

변이로 사후 확인되는 경우가 많이 있으므로 추적관리는 필요하다고 
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인식했다. 미분류변이의 추적관리 시 주체로는 검사기관 또는 

의료기관의 진단검사의학과가 맡아야 한다는 의견이 다수였다. 

미분류변이의 관리는 고도의 전문성을 요구하기 때문에 유전자 검사와 

해석에 전문가인 진단검사의학과 전문의가 담당해야 하며, 체계적인 

관리를 위해서도 검사기관이나 진단검사의학과가 적합하다는 

의견이었다. 다만 검사자 개인에 대한 미분류변이의 확인이나 관리는 

임상 의사에게도 일부 책임이 있다는 의견도 제시되었다.  

미분류변이의 추적관리의 필요성은 큰 것으로 인식하고 있으나 현재 

의료기관 현장에서 실질적인 추적관리는 충분하지 않은 것으로 

나타났다. 일부 환자 중 주기적인 검사를 받는 경우 관리가 가능하지만 

전체적으로 관리하는 체계적인 제도나 시스템이 없어 지속적인 

추적관리가 이루어지지 못하는 경우가 많은 것으로 보였다. 또한, 

미분류변이에 대한 환자들의 인식이 부족하고 의료기관에서의 충분한 

설명이나 안내도 미흡해 적극적인 관리나 관심이 크지 않은 것으로 

판단되었다.  

앞으로 미분류변이의 추적관리를 보다 체계적, 효과적으로 수행하기 

위해서는 추적관리에 대한 가이드라인 마련이 필요하며 관리 체계를 
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구성하기 위해 비용에 대한 지원이나 수가 신설 등 현실적인 지원이 

필요하다는 의견이 많았다. 또한 일부 전문가들은 의료기관 간의 정보 

공유의 문제점이나 정보보호, 장기적인 관리 등을 위해 개별 기관이 

아닌 국가나 공공시스템에 의한 관리가 더 효과적이라는 의견도 

제시되었다. 

(마) 유전정보 참고 데이터베이스 운영의 필요성과 운영 주체 

우리나라에서 독자적인 유전정보 참고 데이터베이스 운영이 

필요한지에 대해 물어본 결과, 우리나라의 데이터베이스가 필요하다는 

것에는 대체로 동의하나, 나아가 국제적인 DB와 통합되어야 한다는 

의견도 있었다. ‘필요하다’는 전문가들은 현재 참고 데이터베이스는 

서양인 데이터 베이스로 유전자변이에 인종적 특성이 있어 동양인 또는 

한국인 만의 유전적 특성을 연구해야 할 필요성이 있으며, 한국인만의 

질환유형, 생활환경 등의 특성에 따라 우리만의 연구가 필요하다는 

의견이었다. 반면 국제적 데이터베이스와 통합되어야 한다는 의견은 

인종적 특성이 있다는 점은 동의하지만 데이터베이스는 통합되어 

운영되어야 가치가 더 증가하며, 글로벌 데이터베이스 안에서 동양인 

또는 한국인 데이터를 활용하는 것이 더 바람직하다는 의견이었다. 
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전문가 유형에 의한 차이보다 개인적 차이가 큰 것으로 보였다.  

우리나라 유전정보 참고 데이터베이스 운영 시 운영 주체에 대해서는 

다수의 전문가들은 많은 데이터 축적과 통합 운영, 정보보호 관리, 

운영관리 비용, 공적 데이터와의 연계성 등을 이유로 정부나 

공공기관에서 관리되는 것이 바람직하다는 의견이다. 단, 정부나 

공공기관 중심의 데이터베이스 구축과 운영 시 전문성, 개방성, 활용성 

등에 우려가 있으므로 학회 등 전문가 중심의 운영이나 효율적인 운영 

방안에 대한 충분한 고려가 필요할 것으로 판단된다.  

(바) 유전자 관련 연구결과물 공개/보호에 대한 인식 

정부주도하에 국민의 자발적 기증으로 구축된 공공 유전정보 연구 

데이터베이스를 활용한 유전자 관련 다양한 연구 결과물에 대한 권리 

보호에 대해서 전반적으로는 유전자 관련 결과물은 공익을 위해 연구자 

개인의 권리보호 보다 개방에 의한 활용에 대한 가치가 우선적으로 

고려되어야 한다는 의견이 일반적으로 나타났다. 다만, 많은 투자와 

노력이 수반되는 창의적인 결과물은 권리보호가 되어야 하며, 기존의 

제약·의료기기의 특허 또는 권리 보장 수준에서 보호되어야 한다는 

의견이 있었다. 
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결과물의 유형에 따라 전문가들의 권리 보호에 대한 인식을 정리하면, 

‘후보 유전자 발견과 같은 연구결과’에 대해서는 의료적 활용을 

전제로 한 연구이므로 공공성과 개방의 가치가 더 고려되어야 한다는 

의견이 많았다. 그러나 연구자들의 동기부여를 제공할 필요가 있으며 

특허권이 아닌 연구비 지원, 인센티브 제공, 포상 등의 보상이 

바람직하다는 의견이었다. 반면에 ‘유전자 정보를 활용한 진단키트 

개발이나 예측 모델 개발’ 등은 많은 비용과 투자가 수반되는 경우가 

많고 관련 산업의 활성화를 위해 상업적 권리가 보호되어야 한다는 

의견이 상대적으로 많았다. 

‘유전정보 데이터베이스 구축 및 운영’은 불특정 다수의 유전정보를 

취합한 데이터로서 공공성이 가장 강한 것으로 인식되고 있었다. 연구 

지원, 해석 지원 등 활용 가치를 위해서도 공적인 개방이 꼭 필요하다는 

의견이 많았다. ‘유전자검사 해석 결과’나 ‘유전자검사 해석에 따른 

건강관리방안’ 등은 의료행위의 영역으로 인식하는 경우가 많아 

공적인 가치로 여기는 전문가가 상대적으로 많았다. 다만 유전자 검사의 

해석은 감염병 대응과 같은 집단적 공공성의 의료가 아닌 개별적 대상과 

선택적 검사라는 성격을 고려할 때 창의성 여부에 따라 일부 권리를 
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인정할 수도 있다는 의견도 제시되었다.  

○ 유전성암 예측 유전자 관련 윤리적 쟁점 

(가) 유전성암 예측 유전자검사의 적합한 대상자와 그 이유 

유전성암 예측 유전자검사의 대상자를 어느 범위까지 보는 것이 

적정한지에 대해 진단검사의학 전문가들은 대체적으로 ‘원하는 

사람이라면 누구나 검사받을 수 있어야 한다’는 입장이었으며, 임상 

전문가들은 대체적으로 ‘필요한 사람으로 제한해야 한다’는 입장이 

좀 더 많은 것으로 나타났다. 정책/소비자/간호 전문가 중에서는 누구나 

받을 수 있어야 한다는 전문가도 있지만 ‘필요한 사람으로 제한해야 

한다’는 의견이 더 많았다.  

‘원하면 누구나 검사받을 수 있어야 한다’는 입장은 유전성암이나 

가족력이 있는 사람은 물론 질병 또는 가족력과 관계가 없다고 하더라도 

질병 예방 차원에서 개인의 선택권을 존중해주어야 한다는 측면에서 

누구나 검사받을 수 있어야 한다는 의견이었다. 또한, 검사 대상자 제한 

등 과도한 규제가 적극적인 의료행위를 위축시킬 수 있다는 의견도 

있었다. 다만, 검사의 건강보험 수급 여부는 별도로 판단해야 한다는 

입장이었다.  
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‘필요한 사람으로 제한해야 한다’는 입장은 유전성암 유전자 검사 시 

불안감 등 심리적 영향이 크고 발현되지 않은 질병의 가능성만으로 

검사하는 것은 유전자검사의 오남용과 여러 부작용이 더 크다는 

입장이었다. 또한, 주기적인 검사나 가족 단위 검사 등으로 의료비 

부담이 크다는 점도 주요 이유로 언급되었다.. 유전성암 예측 

유전자검사가 필요한 사람으로는 ‘유전성암 진단환자’, ‘유전성암 

가족력이 있는 경우’, ‘유전성암 고위험군’ 등이며 ‘임상적으로 

예방적인 치료가 가능한 경우’로 제한해야 한다는 의견도 있었다. 특히, 

미성년자나 미혼자의 경우 검사가 개인에게 미치는 영향이 크므로 

제한하거나 매우 신중해야 한다는 의견이 제시되었다.  

(나) 유전성암 유전자 변이 보유자의 신체적, 심리적, 사회적인 

어려움 

유전성암 변이 보유자들의 여러 어려움과 문제점에 대해 모든 

전문가들은 심리적, 사회적인 문제를 가지고 있는 것으로 인식하고 

있었다. 가장 일반적인 문제점은 ‘암 발병에 대한 불안감 및 

두려움’과 ‘유전질환에 대한 죄책감이나 가족관계의 어려움’인 

것으로 나타났다. 유전성암 변이 보유만으로도 암 발생에 대한 불안감과 
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두려움이 크며 그에 따른 스트레스, 우울감 등으로 삶의 질이 저하되는 

경우가 많은 것으로 나타났다. 또한, ‘유전’이라는 부정적 인식으로 

자녀 등 가족에게 과도한 죄책감을 갖는 경우가 있으며, 가족이나 

친지에게 변이 발견 고지나 검사 권유의 부담감도 매우 크며 일부는 

그런 과정에서 가족 간에 원망이나 오해가 발생하는 경우도 있었다. 

또한, 유전성암 유전자변이 보유만으로 사회적으로 낙인이 찍히거나 

낙인에 대한 두려움과 피해의식을 갖는 것도 큰 어려움과 문제로 

인식하고 있었다. 유전자변이 보유 시 젊은 여성의 경우 결혼과 출산에 

대한 부정적 인식이 발생하며 젊은 자녀가 유전성암 변이 보유자라는 

사실로 취업이나 사회생활의 불이익을 우려하는 경우도 많은 것으로 

나타났다. 특히, 가장 많이 발견되는 BRCA 등으로 젊은 여성층에서 

어려움과 문제점이 가장 큰 것으로 보인다. 이와 함께 지속적인 검사, 

검진 등 의료비의 부담이나 예방적 수술에 대한 의사결정의 어려움도 

있는 것으로 나타났다. 

전문가들은 현재 유전성암 유전자변이 보유자들은 다양한 심리적, 

사회적인 어려움과 문제를 겪고 있으나 이런 어려움들을 의료기관이나 

국가에서 충분히 보살피거나 도움을 주지 못하는 점이 큰 문제라고 
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인식하고 있다. 유전자변이나 검사에 대한 정확한 정보나 충분한 설명을 

받지 못하며, 검사나 검사 후 행동 등에 대해 의료적 또는 개인적 

가이드라인도 미흡해 적정 관리의 기준도 없는 것으로 보임. 유전성암 

유전자변이 보유자에 대한 사회적 인식도 부족한 상황에서 우리나라 

고유의 가족 문화와 가족관계 인식이 유전성암 유전자변이 보유자들의 

어려움을 더욱 가중시키는 것으로 분석되었다.  

(다) 유전성암 예측 유전자 변이 보유자의 권익 증진을 위한 조치 

필요성 및 방안 

유전성암 유전자변이 보유자들을 보호하고 권익증진을 위한 

방안으로 여러 의견들이 제시되었다. 먼저, 의료적 지원으로는 변이 

보유자에 대한 국가암검진 대상자 포함, 검사 대상자 확대, 검사와 

진료가 많은 일부 희귀질환인 유전자 변이 보유자의 산정특례 지정 검토 

등 건강보험 급여 범위를 확대해야 한다는 의견이다. 다만 유전성암 

검사의 건강보험 급여 확대는 불필요 검사의 남용 등 부작용이 있으므로 

신중하게 검토해야 한다는 의견도 있었다. 또한, 검사 전•후 정확한 안내 

및 관리에 대한 가이드라인 제공, 변이 보유자에 대한 심리적 돌봄 지원 

등 전문적인 관리가 필요하다는 의견이 많았으며 이를 위해 
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‘유전상담’을 제도화해야 한다는 의견이 제시되었다.  

민간보험 가입, 취업 시 유전성암 유전자변이 보유자들을 차별하거나 

차별할 가능성은 상존하는 것으로 보이며, 이를 위해 현재 법률에서 

보장하고 있는 차별금지 준수 여부를 보다 면밀하게 모니터링하고 관리 

감독을 강화해야 한다는 의견도 제시되었다. 

한편, 유전성암 유전자변이 보유자들을 보다 보호하고 관리하기 

위해서는 제도적, 인식적 측면의 지원이나 개선이 필요하다는 전문가 

의견들이 많았다. 검사 대상자, 고지 범위 및 방법 등 변이 보유자 관리에 

대한 전반적인 시스템이 마련되어야 하며 이와 관련하여 고지의 

책임이나 개인정보 보호 등에 대한 사회적 합의 마련도 필요한 것으로 

나타났다. 그리고 대국민 인식 개선을 위한 노력도 필요한 것으로 

나타났으며, 이를 위해 유전자 검사 전반에 대한 대국민 홍보 및 교육 

방안도 필요한 것으로 나타났다.  

(라) 착상 전 배아유전자검사 허용에 대한 태도 및 이유 

유전성암 유전자변이 보유자 대상으로 ‘착상전 배아유전자검사’ 

허용 여부에 대한 질문에 ‘허용하지 말아야 한다’는 의견은 12명, 

‘허용할 수 있다’는 의견은 7명, 판단을 보류한 경우는 1명이었다. 
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허용 반대 입장의 전문가들은 대부분 단호한 반대 의사를 밝힌 반면 

‘허용할 수 있다’는 의견을 가진 경우도 상당수 특별한 조건에서의 

허용 또는 매우 신중한 조건에서의 허용 의견을 제시한 것으로 나타나 

허용할 수 있다는 입장이 매우 조심스럽고 제한적이었다. ‘허용할 수 

있다’는 의견을 제시한 허용 가능 근거로는 ‘출산에 대한 개인 선택을 

존중해 주어야 한다’의 이유가 많았으며, 암 등 ‘중증질환 발병 

위험성을 선제적으로 조치하는 방법’ 으로써 검토할 필요가 있다는 

의견도 주요 이유였다. 또한, 인공수정에 의한 배아 선택은 필수적인 

과정이며, 착상 전 배아는 ‘생명’으로 보기 어렵다는 의견도 

제시되었다.  반면, ‘허용하지 말하야 한다’는 의견의 근거로는 

유전성암 유전자변이는 미발생, 불확실하며, 태아나 산모에 치명적이지 

않으므로 이를 허용하는 것은 과도하다는 의견이 다수였으며, 암에 대해 

예방 가능성도 있고 암 발현 시 치료 가능성도 있으므로 과도한 

조치라는 의견도 제시되었다. 부정적 의견의 기저에는 ‘배아를 

선별한다’는 점이 생명윤리에 문제가 있다는 인식과 이러한 선별이 

오남용 될 경우 ‘우생사회화’ 된다는 우려의 인식이 있는 것으로 

나타나며, 이에 대한 논의가 필요함이 드러났다. 
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(마) 착상 전 배아유전자검사 허용 고려 시 평가 기준 항목 

유전성암 유전자변이 보유자 대상으로 착상 전 배아유전자검사 

허용을 한다고 검토할 경우 중요한 평가 기준으로는 ‘관련 암의 

발생가능성(높을수록)’, ‘관련 암의 치명도’가 가장 많이 

언급되었다. ‘관련 암의 발병 나이(어릴수록)’, ‘관련 암에 따른 

증상의 중증도’, ‘관련 암의 예방적 치료 가능성(예방적 치료가 

불가한 암)’ 등도 다수의 전문가들로부터 중요하게 평가되어야 할 

요소인 것으로 지적되었다. 
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고     찰 

 

 데이터 중심의 5 차 산업혁명의 대표적인 분야인 바이오 헬스산업에 

있어, 유전정보 기반의 정밀의료는 미래를 이끌어갈 것으로 높이 

기대되는 최첨단 미래과학기술 산업이다.(112) 최첨단기술의 

연구성과가 실생활에 적용되기까지의 과정과 기간의 단축은 기술의  

발전을 촉진하나 기술에 대한 이해와 그 장단점에 대한 경험이 충분히 

성숙하지 않음으로 그 효과에 대한 불확실성을 높이게 된다. 이러한 

현상은 사회에 기술에 대한 맹신으로 기술 만능주의를 초래하거나 

반대적인 기술에 대한 불신과 거부감을 키우게 된다. 이러한 여러 

갈등과 윤리적 문제를 예방하기 위해서는 최첨단기술의 적용 관련 

정보와 과정에 대해 투명하게 공개하고 공유하며, 기술의 한계를 

극복하기 위한 제도적이고 교육적인 방안을 마련하기 위한 노력이 

필요한데 이러한 접근 방식을 ELSI 라고 할 수 있다.   유전정보기반의 

정밀의료 구현을 위해 관련 산업이 활성화되며 지식기반의 

바이오헬스산업에 의해 인류가 더 건강해지고 번영된 슈퍼 휴먼(super 

human)을 기대하나,(113)  기술의 발전과 장점에만 강조되며,  이의 
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활용으로 드러나는 특정 집단이 제도적으로 소외되고 사회적 차별을 

받는  등 여러 윤리적 쟁점이 발생될 수 있음에 많은 우려가 있다. 본 

연구에서는 암유전자검사가 활성화되며 점차 늘어나는 암고위험군인 

프리바이버(previvor)의 권익증진을 위한 여러 쟁점 중에 

유전자검사의 시행과 결과공유, 결과에 따른 조치에 대한 윤리적, 법적, 

사회적인 영향에 대해 고찰하고 제도적 개선방안을 제시하고자 한다. 

 

질환 위험 유전자검사 시행 대상의 제한에 대한 쟁점 

유전자검사가 활성화되면서 유전성 질환 관련 유전자검사를 

일반인에게도 허용해달라는 산업계 요구가 지속적으로 높아지고 

있다(114) 반면에, 의학계와 정부에서는 이에 대한 확대를 위해서는 

유전자검사에 대한 의학적, 윤리적, 과학적인 근거가 부족하다는 의견이 

있어(115) 이에 대한 논란이 지속되고 있다. 

본 연구에서 시행한 대규모 설문에 의하면 유전자검사가 질환의 

예방과 치료에 도움이 될 거라는 긍정적인 기대가 85.9%`~96.4%로 

높으며, 질환예방과 고위험여부를 알 수 있는 유전자검사를 

검진차원에서 추가하는 것에 찬성하는 일반인과 암환자의 비율은 
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67.7%~73.2% 높았으나, 임상전문가에서는 30%로 낮은 편으로, 

검사시행에 대하여 임상전문가와 일반인, 암환자 간의 의향차가 있음을 

알게 되었다.  심층면접조사를 통해 유전자검사에 대한 접근성의 향상이 

모든 사람이 원할 때 자유롭게 원하는 유전자검사를 받을 수 있도록 

허용하여 남용되는 것에 대해서는 우려가 높음을 알 수 있었다. 즉 질환 

예측 유전자검사 시행에 대한 선택의 자유와 과학적 근거에 의한 검사 

대상에 대한 제한 간의 쟁점이 존재한다. 일본 암환자 대상의 

설문조사에서도 BRCA 검사에 대한 의향은 86%로 높았으며,(116) 

미국의 일반인 대상 조사에서도 87.7%로 높은 의향을 보였다. 

국내법에서는 의료기관에서 의사의 처방에 의해서만 질환관련 

유전자검사를 시행할 수 있도록 하였는데, 이를 이용해서 최근 국내 빅 5 

중 한 곳을 제외하고 많은 의료기관의 검진센터에서 일반인 대상으로 

암과 심혈관질환, 노인성질환, 약물유전학적 고위험 유전자검사를 

시행하고 있다.(117-122) 이는 검사항목을 검진센터 수검자 누구나 

검사항목을 자유롭게 선택하는 소비자주도유전자검사 활용 모델을 

특정 질환의 진단과 치료에 대한 진료목적으로 유전자검사를 비급여 

항목으로 의료기관에서 시행하는 왜곡된 모델이다.  우리나라에서는 
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의료기관에서의 유전자검사 시행에 대한 진료권고안이 별도로 없으며, 

급여기준에 대한 대상을 엄격히 관리하고 있어, 비급여로 시행되는 

검진센터에서는 대상자선별이나 사전, 사후 유전상담에 대한 관리가 

미흡하다.  

미국의 경우, 소비자주도 유전자검사가 활성화되며 민간기업이 

정보교류나 정부의 규제에 비협조적이자 2011 년부터 검사대상 유전자 

항목에 대해 규제를 강화하였으며, 허가항목을 조상 찾기나 웰니스 

범위로 축소하였다.(123)  그러나, 2015 년부터는 질환예측 유전자를 

검사항목으로 조금씩 확대 허용하였다. 또한 2018년 3월에 소비자주도 

유전자검사 기업인 23andMe 에 BRCA 1,2 에 대한 검사가 

허용되며(124)  질환관련 예측 유전사검사의 활성화에 대한 기대를 

높이고 있다. 미국에서는 소비자주도 유전자검사결과 병적변이가 

의심되는 경우, 확진 검사와 유전 상담을 받도록 권유하고 있다. 

유전성질환은 유소아때부터 질환이 발현되는 경우가 많으며, 이는 

선천성 유전질환으로 분류된다. 성인이후에 발생되는 유전성 질환은 그 

원인이 유전성 소인이 생활습관과 환경노출에 의해 복합적으로 영향을 

받아 질환으로 발현된다.  성인기에 발생하는 암이나 고지혈증, 치매, 
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치매 등의 질환은 대표적인 유전성 질환이나, 대부분은 유전성 소인이 

없이도 발생하며 유전성 소인이 있는 경우에도 발생을 안 할 수 있다.  

그 질환 진단 이후에 유전자검사를 받아 유전성 질환 관련 변이에 대해 

알게 되는 경우가 많다.  성인기에 발생하는 질환인 경우, 유전자변이 

여부와 함께, 개인의 질환발생 관련 여러 복합적인 요인 평가와 

발생위험에 대한 고려가 필요하다. 성인기에 발생하는 유전성 질환인 

경우, 그 질환발생과 관련된 여러 요인에 대한 고려 없이 유전자 

변이만을  확인한다면, 유전자결정론(genetic determinism)적인 

접근으로 국한 될 가능성을 높이게 된다 것이다.(36) 이에 여러 복잡한 

요인이 분석되거나 고려되지 않는 소비자주도유전자검사로 질환예측 

유전자검사를 시행하는 것에 대한 우려가 높은 것이다. 또한 질환발생 

기여에 대한 불확실성과 소비자주도 유전자검사의 정책이나 

유전자검사결과에 대한 질관리가 미흡하게 시행되고 있음에도 

불구하고, 이에 대한 질적 보완이나 정보교류보다는 관련 영양제나 

화장품 등 검증이 안된 맞춤형 관리를 위한 고가의 상품의 판매와 

연계되는 경우가 많다.(125, 126) 이와 같은 이유로 국제 윤리적 
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권고안(85)이나 국내법(86)에서도 질환관련 유전자검사의 일반인구 

대상의 검사는 권장되지 않는다.  

따라서 질환관련 유전자검사는 가족력 등을 고려하여 검사대상자를 

선별하며 사전 유전상담을 통해 유전자검사에 대한 장단점과 

검사시행에 대한 충분한 정보제공 후에 검사진행여부를 선택해야 

한다.(104) 유전자검사의 확대를 위해서는,  유전자검사 권고 기준, 

유전자검사와 결과에 대한 질관리와 상담체계, 유전자에 대한 

액션가능성에 대한 근거기반의 관리와 평가에 대한 정립이 우선적으로 

요구된다. 

 

Previvor 대상 유전자검사의 공평한 접근성 보장 

 모든 암환자는 가족력 등을 고려하여 유전성암의 의심되는 경우, 

유전성암 유전자검사를 받을 수 있는 공정한 기회와 검사 접근성이 

보장되어야 한다.  

본 연구의 조사결과에 의하면 암환자들은 유전자검사에 대해 치료에 

도움이 될 거라는 기대가 96.4%높으며 유전자검사의 수용성이 높으나, 

검사비용에 대한 부담을 갖고 있다(90). 유전자검사에 대한 참여의향은 
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무료라면 94.3%로 높은 편이었으며, 시나리오 기반의 암에 대한 

유전자검사의 시행에는 70.3%로 다소 낮은 참여의향이 있었는데, 

비용에 대한 부담이 암환자에서는 9.5%, 일반인은 14.2%로 비용에 

대한 저항이 있음을 알 수 있었다. 해외사례로, 영국에서는 암고위험 

유전자 검사를 관련 암환자와 가족에게 국가차원의 네트워크를 

활용하여 시행하며 인지율을 높이고 previvor 를 적극적으로 찾고 

예방적 관리를 시행하고 있다.(73) 프랑스와 일본의 경우, 지역암센터 

네트워크를 통해 유전자검사를 시행함으로, 유전자검사에 대한 

국가차원의 접근성을 높일 수 있도록 하고 있다.(127, 128) 암환자가 

유전성암이 의심되는 가족력이 있어 유전성암 유전자패널 검사를 

받거나 암유전자패널에서 생식세포의 유전자 병적변이(germline 

pathologic variant gene)가 확인이 된다면, 프리바이버라 할 수 

있으며,거의 가족들에게도 변이가 확인된 유전자에 대한 검사(sanger 

sequencing)를 받도록 권유된다.(98, 99) 

우리나라는 미국 건강보험청(Center for Medicare and Medicaid 

Services, CMS)보다 빨리 2017 년부터 차세대 

염기서열분석검사(NGS)를 국민건강보험 선별급여(본인부담금 
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50%)로 암환자에게 적용하고 있어 유전자검사에 대한 제도적 접근성이 

보장되었다고 할 수 있다.(11, 129) 그러나, 환자들에게 진료목적으로 

차세대 염기서열 검사를 시행할 수 있도록 심평원에 승인 받은 

의료기관은 69 개소에(2023 년도 2 월 기준) 불과한데, 이는 대부분 

수도권에 있거나 상급종합의 대형병원이다.(130) 이는 심평원 진료의 

질평가대상인 암치료기관의 39.7%~54.3%(대장암 232 개소, 

29.7%,`20 년보고 기준; 위암 208 개소, 33.2%,  21 년보고 기준, 

유방암 175 개소, 39.4%, 21 년보고 기준; 폐암 135 개소, 51.1%, 

2020기준; 간암 127개소, 54.3%, ̀ 22년보고기준)에 불과하다(131). 

이는 과반수이상의 많은 의료기관이 암치료는 시행하나 유전자변이에 

대한 NGS검사는 시행하지 못한다는 것을 의미한다. 암환자의 암진료와 

함께 제공도어야 할 최첨단 유전자검사에 대한 접근성 격차를 보여주고 

있으며, 이는 유전정보기반 정밀의료에 대한 격차로 이어진다. 

정밀의료에 기준이 되는 유전자검사의 격차는 지역별 신약 임상시험 

접근성 격차와(2019 년 식약처 승인 암임상시험 202 건의 

시행지역비율 서울 92%와 지방 33%)관련성이 높다 할 수 있다.(132) 

BRCA 변이와 차세대 유전자 염기서열 검사에 의해 진단되는 
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상동재조합결핍(Homologous Recombination Deficiency, HRD) 

발견시에 사용가능한 표적치료제인 Olaparib 등 효과가 입증된 

약물유전체 기반 항암제의 사용 격차에도 영향을 준다.(9) 이제 

임진료현장에서 차세대염기서열분석(NGS)은 암환자의 치료와 생존을 

위한 필수적인 검사로 인식되고 있다.(133, 134) 유전자검사기관으로 

승인 받기위한 요건에 외부기관으로 수탁검사를 보내더라도 고가의 

유전자검사 장비를 구비해야 하는 요건이 확산의 장애로 여겨지고 

있다(135).  

유전성암 유전자검사에 대한 접근성을 높이기 위해서는 

차세대염기서열분석(NGS) 허용 의료기관 승인 요건을 장비구비 

보다는 유전자검사결과를 해석하고 유전자 데이터를 관리하기 하기 

위한 교육요건이나 데이터 관리, 유전상담제공 등에 대한 요건으로 

변경이 필요하며, 보험급여도 중증질환 산정특례 (본인부담금 5%)를 

적용 받게 하여 경제적 부담을 낮추는 정책변화가 요구된다. 

 

프리바이버(previvor)의 정확한 유전자검사결과를 알 권리 
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진료 또는 연구 목적으로 유전자검사를 시행 받은 검사자는 그 결과를 

알 권리가 있다. 유전자검사결과의 회송(return the genetic 

results)은 유전자 변이에 대한 확인과(136) 그에 대한 

해석(interpretation)(24), 정보의 제공단계로 구분할 수 있다. 

첫번째 단계인 정확한(valid) 유전자검사의 시행은 유전자에 대한 

염기서열을 알아내는 단계이다. 이번 연구에서 시행한 대규모 

설문에서는 유전자검사결과를 신뢰하지 않는 비율은 임상전문가는 0%, 

기초연구자와 암환자는 3.1%, 일반인에서 8%로 대체로 유전자검사를 

신뢰하고 있었다. 또한 면접조사에서는 유전자검사결과의 해석을 

위해서는 전문적인 정보와 데이터베이스가 필요하며 이를 위한 준비가 

충분하지 않다는 의견이 있었다. 기업에 의해 유전자검사결과를 직접 

제공받게 하는 소비자주도유전자검사 시범사업의 참여기관간 검사결과 

일치도는 75%에 불과하였으며, 유전자검사를 연구목적으로 시행하는 

경우는 별도의 유전자검사의 질 관리를 받고 있지 않아 질관리가 되지 

않은 검사는 제공되는 것이 검사대상자에게 해가 될 수 있다.(137) 

미국의 경우, 연구에서 생성된 유전정보의 회송에 대한 조건으로 

FDA 의 승인을 받은 검사장비를 사용하고 미국 건강보험청(CMS)의 
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‘임상검사 실험실 표준 인증(Clinical Laboratory Improvement 

Amendments, CLIA) 인증으로 검증된(validated) 검사를 요건으로 

제시한다.(64)   우리나라는 연구목적의 유전자검사에 대한 검사기관 

관리 체계가 불분명하고, 소비자주도 유전자검사 도입 시 검사기관 질에 

대한 문제가 드러나며, 검사기관 인증을 강화하였으며, 건강보험으로 

차세대염기서열분석(NGS) 유전자검사의 도입 때에도 유전자검사 

질관리의 중요성에 대해 논란이 되었으나, 이에 대한 개선은 아직 

미흡하다.(138, 139) 향후, 유전자검사 결과 제공을 활성화 하기 

위해서는  우선적으로 유전정보 생성과 분석을 담당하는 검사기관에 

대한 질 관리 체계 수립이  요구 된다.(139) 

유전자 변이(variant)에 대한 해석(interpretation)은 미국 

의학유전학회 (American College of Medical Genetics, ACMG)에서 

제시한 5 단계 분류를 사용한다.(24) 이 분류가 불명확한(uncertain 

significance) 미분류변이(Variant of Uncertain Significance, 

VUS)는 질병 관련성에 현재 확보된 DB 로는 확인이 어려운 변이로, 

이에 대해 추후 DB 가 업데이트  되는 DB 에 근거한 재 

분류(reclassification)에 따라 양성(benign) 또는 병적(pathogenic) 



93 

 

변이로  분류되게 된다.(140) 국내 의료기관 11 개 의료기관의 BRCA 

VUS 에 대한 조사에 따르면 VUS 보고율은 0%에서 42.5%로 매우 

다양하였으며 추가적인 데이터분석으로 재분류를 시행할 때 약 13 년의 

추적분석을 통해 25%는 양성변이로  5.1%는 병적변이로 재분류가 

되었다. 한국인 특성에 따른 VUS 를 병적변이의 재분류로 DB 를 

업데이트 하지 않는다면 한국인의 변이에 대한 VUS 비율은 높을 수 

밖에 없다.(141) DTC 시범사업에서의 검사 해석의 차이를 줄이고 질을 

높이기 위해서도 DB 구축의 필요성이 제기되었다.(142) 암환자와 

일반인, 전문가들의 설문조사를 통해서도 본인의 유전자검사 결과를 

기증하여 국가차원의 유전정보 DB 구축에 참여하고자 하는 의향이 

높음을 확인하였다.(90) 또한 이번 연구 조사에서는 일반인과 암환자, 

전문가들의 유전자검사결과에 대한 신뢰는 높았다. 우리나라를 비롯해 

많은 나라에서 연구차원으로 국가차원의 유전정보 DB구축을  추진하고 

있다.(143) 그러나 변이에 대한 해석정보를 제공하기 위한 서비스를 

제공하는 DB 는 미국의  ClinGen 이나 ClinVar 등으로 매우 

제한적이다.(144, 145) 또한 전장 유전체 연관분석(Genome Wide 

Association Study, GWAS)를 이용한 26 개 연구를 분석한 결과 전체 
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참여자의 9.3%만이 아시아인으로 대부분은 유럽관련 인종 

이었다.(146) 한국인의 유전적 특성이 국제적인 해석 참조 

데이터베이스에 반영되기 위해서는 이를 적극적으로 수행하기 위한 

별도의 국가적 조직과 제도가 필요하다. 질적연구에 참여한 전문가들은 

우리나라의 독립적인 유전자 참조 데이터베이스의 구축에 대해 

부정적이며 기 구축된 국외 시스템에 대한 사용의지가 더 있음을 

확인하였다. 그러나 국제적인 참조 데이터베이스에는 한국인의 

유전정보가 반영되기 위해서는 우리나라의 진료와 연구에서 생성되는 

유전정보와 임상정보를 통합 구축하여 해석에 활용될 수 있는 관리가 

필요하다. 국제적인 참조데이터베이스와의 연계와 지속적인 최신화로 

다양한 유전자 해석을 위한 참조 데이터베이스(reference DB)의 

구축은 지속가능한 다량의 변이정보와 함께 암발생 등 결과정보가 함께 

지속적 최신화 될 때 가능하다.(141)    

 유전자검사결과의 제공과 환류(return the results)는 소비자주도 

유전자검사(DTC)에서 본격적으로 서비스되기 시작하였다. 

유전자검사결과의 복잡성과 이에 대한 신체적이고 심리사회적인 

영향에 대한 관리가 필요하여  유전자검사의 시행과 결과에 대한 설명은 
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유전상담전문가에 의한  ‘유전상담(genetic counseling)’서비스로 

제공되는 것이 국제적으로 통용되고 있는 방식이다.(147) 미국에서는 

1970 년대부터 유전상담에 대해 학위과정을 운영하고 있으며, 유전자 

검사 관련 산업과 진료, 연구에서 활발히 활용되고 있다.(148) 

연구에서의 유전자검사결과 환류도 새로운 쟁점으로 논의되고 있으며, 

이에 대한 권고안이 개발되고(64, 149, 150) 미국과 일본 등에서는 

효율적 정보제공 방식에 대한 연구가 진행되고 있다.(61, 151) 본 

연구에서 시행된 대규모 설문조사에 의하면 치료나 예방법이 없는 

유전자변이 결과를 56~68%에서 알고 싶어했으며, 치료나 예방법이 

있는 유전자변이 결과만 알고 싶은 경우는 23~38%로 낮았으나 

의료진에서 가장 높은 편이었다. 소비자주도유전자검사(DTC) 

시범사업 초기에서 제기된 제공된 대상자들이 받은 검사결과들 간의 

차이는 검사결과 제공에 있어 여러 질관리와 표준적 방안 제시의 

필요성을 드러냈다.(152) 또한 우리나라에서는 진료에서 

생어(Sanger)유전자검사나 차세대염기서열분석법(NGS)시행에 있어 

유전상담이나 VUS 에 대한 재해석은 진료에 포함되어 있지 않아 

실제적인 표준적 유전자검사결과의 제공이 불가능한 상태이다(153). 
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특히 Previvor는 본인이나 가족이 암 진단되기 이전에는 일반인과 같은 

건강상태를 영위하나 암고위험 유전성 유전자의 보유가 확인 된 

이후부터 특별한 존재로 인식된다.(80) 따라서 previvor 와 그 

가족들은 유전자검사결과에 대해 정확히 이해하고 이에 대처할 수 

있어야 한다.(154) 미국에서 제시하는 유전자검사결과 제공의 주요한 

지표로 유전자변이에 대한 대처에 대한 정도를 나타내는  

액션가능성(actionability)을 제시하고 있다.(64, 68, 95) 

액션가능성은 유전자검사에서의 이차적 검사결과(secondary 

finding)이나 부수적 검사결과(incidental finding)의 제공기준으로도 

제시된다.(68, 96)  

과학적인 근거는 보건의료 윤리성 평가에서 중요하게 검토되는 

분야이다.(155) 보건의료윤리의 기본적인 명제 아래,  우리나라에서 

액션가능성이나 투과도, 치사율과 질환의 중등도를 파악하기 위해서는 

유전자검사결과와 함께 임상결과와 양상이 포괄적으로 수집되어 분석 

될 수 있는 유전자정보를 포함한 의료정보 DB 의 구축과 이를 관리할 

수 있는 조직이 필요하며, 이를 기반으로 국제적인 정보교류가 이뤄져야 

한다.(56, 58) 향후 우리나라 국민과 암환자, 암전문가들 대상으로 
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유전자검사결과와 그 조치에 대한 지식과 인식개선 교육이 필요하며, 

효과적인 메시지가 전달 될 수 있도록 진료와 연구목적으로 수행된 

유전자검사의 결과 환류방안과 유전상담에 대한 표준적 질 관리 체계가 

필요하다.  

 

Previvor 가 유전자검사 결과에 근거한 적절한 임상적 조치를 받을 수 

있는 권리 

유전정보에 근거한 질환의 진단과 치료, 예방적 조치를 맞춤형으로 

제공하는 것이 궁극적으로 정밀의료가 추구하는 바이다.(20)  

본 조사연구에서 가장 대표적인 previvor 대상 예방적 조치로 알려진 

BRCA 유전자변이 보유 시 예방적 유방전절제술이나 예방적 

난소난관절제술을 선택하려는 비율은 임상전문가에서 37.5%와 

57.5%로 높은 편이었으나, 일반인, 암환자, 기초연구자는 

20%~30%대로 낮은 경향을 보였다. 이는 실제 BRCA 보유자에서 

시행한 난소난관절제술이 시행된 42.5%보다 낮은 비율로, 

임상현장에서는 더 적극적으로 예방적조치를 시행하려는 경향이 

있음을 알 수 있다.(156) 
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우리나라에서는 2012 년부터는 BRCA 유전자검사에 대한 급여와 

함께   BRCA1 에서 44%와 BRCA2 에서 17% 난소암 발생 위험을 

감소시키기 위한 난소난관절제술(tubo-oophorectomy)과 

2017년부터는 양측 유방암 발생50~60% 감소하기 위한 유방암진단을 

받은 반대쪽 유방에 대한 예방적 유방전절제술과 재건술(prophylactic 

total mastectomy and reconstruction) 에 대해 건강보험 급여로 

시술을 받을 수 있다.(157) 그러나  그 이외로 previvor 에 대해 

임상적으로 보장되는 조치는 없다. 대부분의 암 고위험유전자 변이는 

previvor 들에게 하나 이상의 암 발생의 위험을 높인다.(158) 따라서 

정밀의료의 실현을 위해 유전자검사의 정보제공 여부와 이에 따른 

임상적 조치의 시행여부를 판단하는 기준 중 하나로 임상적 

액션가능성(clinical actionability)이 사용된다.(101, 102) 

액션가능성에 대한 평가 지표로 다양한 요인들이 활용되고 있는데,  

건강 위해 심각도(severity),(101, 102)  첫 증상 발현 시간(time to 

first manifestation),(101) 유전유형(reproductive 

relevance),(101) 변이로 인한 중증결과를 초래할 

가능도(likelihood),(102) 예방가능성(possibility of 
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prevention),(101) 예방적 조치 시행에 따른 위험의 감소 효과 

(effectiveness),(102) 치료가능성(possibility of treatment),(101) 

예방적 조치의 위험도와 부담 (nature of intervention),(102) 관련 

질환이 사전에 진단 안될 위험성(chance to escape clinical 

detection),(102) 과학적 신뢰도(scientific reliability)(101), 질환 

발현율(risk of developing disease)(101) 등이 활용된다. 

조치가능성은 선천성 유전질환과 유전성암에 대한 것으로 구분하여 

적용되는데, 액션가능성과 유전자변이 관련 질환발생 정도에 대한 

유전자 침투율(transparence), 질환에 대한 건강 부담(burden of 

disease)에 대해 검토될 수 있다.(102)   

암은 흡연이나 음주, 미세먼지 등 생활습관과 환경요인에 의해 

발생한다. 암고위험 유전자를 보유할 경우, 암에 대한 위험이 더 

높으므로 더 철저한 암예방 생활습관 관리로 암 위험도를 낮출 수 

가능성에 대한 방광암, 난소암, 갑상선암 등에서의 여러 연구들이 

발표되고 있어, (159-161) 이에 대한 추가 연구와, 검증과 권고안 

개발이 필요하다. 
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유전자변이에 따라 일반인에 비한 해당 암종별의 발생확률인 

투명도(penetrance)와 암발생 연령, 각 암종별 조기검진의 효과성과 

위험도, 각 암종별 생존율과 치료법, 각 암종별 진단과 치료에 따른 중증 

후유증의 심각도, 예방적 생활습관 관리, 예방적 수술법 등 복합적인 

요인에 대한 최신의 자료를 체계적으로 관리해야 한다. 유전자검사의 

확대로 다양한 암위험유전자(cancer predisposition gene)에 대한 

프리바이버(previvor)가 늘어나고 있기에 다양한 암 고위험 유전자에 

대한 예방적 조치에 대한 더 많은 연구와 근거 마련이 필요하다. 

 

프리바이버(previvor)의 가임력 보존과 가족계획 관련 유전상담과 

의학적 조치 관련 쟁점 

유전상담에 있어, 유전자변이를 가진 환자와 previvor 들을 대상으로 

가임력(fertility)과 가족계획(family plan)에 대한 상담은 매우 민감한 

주제로, previvor 와 배우자, 부모, 자녀 등과 관련된 포괄적인 내용을 

포함한다.(154, 162, 163) 임상유전학적으로 가족계획(family 

planning)에 활용될 수 있는 방법으로는 (1) 가임력보존술(fertility 

preservation), (2) 착상 전 배아대상 유전자검사(pre-implantation 
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genetic diagnosis, PGD)와 인공 수정(IVF, invitro fertilization), 

(3)태아대상 유전자검사와 인공임신중절이 있다. (164) 

「모자보건법」에서는 가임력보존술(fertility preservation)과 

인공수정(artificial fertilization)을 구분없이 혼인관계의 난임에서만 

허용되는 보조생식술로 규정하였다. 소아청소년이나 가임기 암환자는 

암치료로 불임이나 난임의 확률이 높아지므로, 결혼여부와 관계없이 

암치료 전 난소와 정자를 보존하는 가임력보존술에 대한 진료권고안이 

적용되고 있으며(165, 166) 우리나라에도 가임력보존에 대한 

학계에서의 관심이 높아지고 있다.(167) 모자보건법에서의 

보조생식술에 대한 모호한 개념은 대한산부인과학회에서 제정한 

‘보조생식술 윤리지침’에서도 가임력보존에 해당하는 난자 또는 

정자채취와 임신을 도와주는 시술을 구분하지 않고 ‘보조생식술’로 

정의하였으며, 가임기 비혼자에서의 가임력보존 시술을 윤리지침에 

대한 위반으로 인식되고 있다.(168) 최근엔 사회적 쟁점인 비혼 여성의 

시험관 시술로 임신과 출산을 허용하는 것에 대해, 국가인권위원회는 

산부인과학회의 윤리지침개정을 권고했으나 학회에서는 

불수용하였다.(169) 이 사안에서도 보조생식술을 가임력 보존과 
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인공수정/시험관시술에 대한 개념분리 없이 논란이 확산되면서 

비혼상태에서의 가임력보존에 대한 쟁점은 논의조차 차단되고 

비윤리적인 시술로 간주되어 버렸다.  이에 우리나라에서 처음으로 

암환자의 가임력보존술에 대한 지자체의 지원사업이 추진되었으나, 

「모자보건법」에 근간을 두고 기혼자에 국한되는 안타까운 결과를 

초래하였다.(111) 암환자와 previvor 의 가임력보존을 위해서는 

「모자보건법」을 개정하여 가임력보존술이 비혼자에게도 가능하도록 

해야하며 소아 및 비혼 암환자에게도 국가지원이 허용되도록 해야 한다. 

Previvor 대상 착상전 배아선별유전자검사(pre-implantation 

genetic diagnosis, PGD)의 시행은 유전자검사는 여러 의학적 

가이드라인과 윤리적 지침에서 찬반에 대한 논란이 있어왔다.(170-

174) 우리나라의 생명윤리법상 배아선별 유전자검사와 태아대상 

유전자검사 대상 질환을 구분하지 않아, 태아대상으로 시행하는 

것까지를 허용하지 않고 착상전 배아대상으로만 허용하는 것이 

불가능하다. 따라서 부인종양학 전문의들 대상의 Previvor 의 PGD 에 

대한 설문조사(175)와 전문가 심층면접조사를 통해 previvor 들에 

대한 PGD 시행에 대해 태어날 권리에 대한 침해에 대한 우려와 
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우생학적 접근이며 비윤리적이라는 인식과 거부감이 있었다. 암 질환은 

선천적 유전질환과 달리 성인에서 발병되는 것으로 그 발현에 대한 

불확실성(uncertainty)과 향후 의과학에 대한 발전으로 치료가능성이 

있음에도 선별을 통해 유전자변이를 질환 시 한다는 것으로, 유전자 

결정론적인 정책으로 주장을 하기도 한다.  그러나 대규모설문조사에서 

유전자변이를 가진 사람과의 결혼을 기피하는 의향은 일반인에서 

76.3%로 높았으며 심층면접조사에서 암환자와 암임상전문의들에서는 

비암성 유전질환처럼 previvor 에서도 PGD 를 허용해야 한다는 의견도 

강하게 제시되었다. 이는 우리나라의 법령의 모호성에 기인한다고 할 

수 있다. 배아와 태아대상 유전자검사를 구분하지 않고 

「생명윤리법」에 한 조항으로 규제하고 있다. 대상 유전질환에 

대해서는 국가생명윤리위원회의 심의로 결정되어 생명윤리법에 의한 

별표와 보건복지부 고시로 대상 질환을 제한하고 있다.(176) 전체 

리스트 중, 암관련 질환은 ‘유전성다발성대장용종증’만 

해당되었다가 최근 고시에 의해 4 개 유전성암 관련 유전질환, 

포이츠제거스 증후군, 갑상선수질암, 린치증후군, HLRCC 신장암이 
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추가되었다(109).  그러나, 그 근거에 대한 언급은 어디에도 밝히지 

않고 있어 5 개 질환이 지정된 근거를 알 수 없다.  

「생명윤리법」에 의한 태아대상 유전자검사와 유전자검사 결과에 

따른 합법적인 인공임신중절은 「모자보건법」에서 우생학적 

유전질환이라는 모호한 표현으로 허용되고 있다. 인공임신중절은 

태아의 태어날 권리를 침해하고 모성의 심리적·신체적 위해도 뿐만 

아니라, 가족에게도 많은 부담을 주는 매우 고위험 시술이다.(92) 

따라서 태아대상 유전자검사의 시행은 태아를 임신하고 있는 모성과 

아이의 부성과 가족, 또한 임신중절을 시행하는 의료진 모두에게 어렵고 

힘든 시술이다. 태아대상 유전자검사 대상 질환은 착상전 배아대상 

유전자검사 대상과 같이 취급하는 것이 부적절하다.  

프리바이버(previvor)에게 가족계획과 관련한 유전상담을 제공하고, 

유전자변이에 따라 조치가능한 의학적 시술을 받을 수 있는 것은 

윤리적으로 필요한 조치이다. 그러나 이는 과학적으로 투명한 평가에 

의해 선별된 대상자에 한해 제공되어야 한다.  이러한 근거는 많은 

환자들의 유전정보와 임상정보를 포괄적이고 지속적으로 검증할 때 

가능하다. 배아 및 태아대상 유전자검사 대상 질환으로 암질환 고위험 
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유전자변이가 포함이 확대되기 전에, 향후 투명성(transparency)을 

확보하기 위해 배아 및 태아대상 유전자검사 시행 대상의 선정기준과 

이의 산출에 대한 공개가 필요하다. 또한 「생명윤리법」의 개정을 통해 

배아대상 유전자검사를 태아대상 유전자검사와 구분하여 정의를 할 

필요가 있다. 또한 유전자검사대상을 질환명으로 제시하는 방식을 

유전자명으로 변경하여 갑상선수질암처럼 유전성암으로 특정되지 않는 

일반명으로 제시되어 혼란을 주는 것을 방지하고 다발성 암 발생에 대해 

증후군으로 별도의 질환명이 없는 경우에도 적용받을 수 있도록 개정할 

필요가 있다. 유전자변이를 가진 모성 또는 부성의 심리적·신체적 

부담과 유전자변이의 질환발생 가능성, 중증도, 액션가능성 등에 대한 

포괄적인 유전상담의 마련이 시급히 필요하다. 

 

Previvor 가 의무기록에서 개인의 유전정보를 보호받을 권리 

유전정보는 「개인정보 보호법」에 근거한 ‘민감한 개인정보’이며 

「생명윤리법」에 의해 유전정보는 다른 진료기록과 구분하여 별도의 

조치를 두도록 하고 있다.  유전정보에 대한 보호조치는 국제적인 

유전정보 데이터 관리 규정에도 강조되고 있다.(56-58) 
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 대규모 설문조사에 의하면 암환자와 일반인은 유전자검사결과를 

국가에 제공할 의향이 78.7%와 67.4%로 높으나 이들이 인지하는 

유전자검사결과로 인한 차별의 위험성도 68.8%와 70.7%로 높았다. 

이로 인해 국가차원으로 기증받은 유전정보를 신중히 관리하여 

개인이나 관련 그룹이 낙인이나 차별을 받지 않도록 유전정보의 보호에 

대한 조치가 필요함을 알 수 있다. 

우리나라의 경우, 진료기록에는 유전자검사 후 그 결과에 대한 기록인 

‘유전자검사결과지’ 외에 의사나 간호사에 의한 진료기록에도 

기록될 수 있다. 그러나 「의료법」에 근거한 임상현장에서 시행되는 

‘진료기록 열람 및 사본발급의 업무 지침’에는 「생명윤리법」에 

의한 별도의 조치가 제시되지 않아 현재 어떠한 조치없이 진료기록에 

기록된 유전자검사결과는 일반 진료기록과 함께 열람과 사본발급이 

되고 있다. 유전정보 보호는 유전자의 개인의 고유성으로 인해 유출 시  

개인식별가능성과 이로 인한 차별과 낙인의 위험이 높다는 것인데, 이는 

유전성 질환인 생식세포에서의 변이(germline variant)에 대한 정보일 

때 적용이 필요하다 할 수 있다(136) 반면에 암세포에의 체세포 

변이(somatic variant)는 종양간 또는 종양내 
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이질성(heterogeneity)을 속성으로 가지고 있어 유전정보의 개인 

고유성이 없으므로 식별가능성이 없어 이에 대한 보호수준은 강하게 

요구되지 않는다. 따라서 체세포변이에 대한 유전자검사와 생식세포 

유전자검사를 구분하여 보호수준을 제시할 필요가 있다. Previvor 와 

유전성질환에 대한 생식세포변이를 가진 환자들을 보호하기 위해서는 

생식세포 유전자변이에 대한 검사기록 뿐 아니라 의료기록의 열람 및 

사본발급시 정신과진료기록처럼 별도의 보호조치를 받을 수 있게 해야 

한다.  이는 의료법에서의 전자의무기록의 시스템 인증에도 반영될 수 

있어야 할 것이다. 최근엔 BRCA 유전자변이에서 사용되는 항암제인 

PARP(poly ADP ribose polymerase) inhibitor 가 사용되면서 

직접적인 유전정보 기록이 아닌 처방정보만으로도 previvor 라는 것이 

식별될 수 있게 된다. 유전정보는 유전정보의 특성상 식별의 위험성을 

갖고 있어 비식별 조치에서도 그 시행방법의 제시가 보류되었다.(47)  

이제는 기술적인 보호조치에 국한된 유전정보에 대한 보호의 한계를 

인정하고 재식별의 시행이나 유전정보로 인한 차별에 대한 규제를 

강화로 보완할 필요가 있다. 이를 위해 생명윤리법과 의료법이 
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일치되도록 해야하며, 의무기록내 유전정보기록에 대한 분리 보관과 

사본발급시 분리발급할 수 있도록 관련 규정을 정비하여야 한다. 

 

프리바이버(previvor)가 보험차별을 받지 않을 권리 

 우리나라의 「생명윤리법」 뿐만 아니라 국제적인 윤리적 지침, 해외 

여러 나라의 법률에서는 유전정보로 인한 보험차별을 받지 않을 권리에 

대해 명시적으로 기술하고 있다. 우리나라는 국가차원의 건강보험을 

모든 국민을 대상으로 차별없이 가입을 시행하고 있으나, 사보험 가입도 

70% 이상으로 가입되어 있다.(177)  그러나 우리나라의 

「보험업법」내 규정에서는 장애인에 대한 보헙차별금지에 대한 

조항이 있으며,(89) 생명보험협회에서 운영하는 ‘보험가입 차별 

신고센터’에서 차별금지의 대상에는 장애인과 장기기증자만 관리되고 

있고, 유전정보로 인한 차별금지가 반영이 되지 않았다.(105) 최근 

공공보건의료 빅데이터의 구축과 활용이 활발해지면서 

민간보험회사에서 이를 사용하고자 하는 시도와(178) 막고자 하는 

주장이 팽팽하게 맞서고 있다.  보험상품개발은 질환과 의료비용간 

분석을 기반으로 보험요율에 차등을 두는 것이 기본 속성임에도 
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민간보험사는 빅데이터분석을 상품개발에 사용하지 않았다는 것을 

공표하는 이색적인 모습을 보이고 있다.(179) 건강증진형 보험상품이 

허용되며 보험회사는 가입자로부터 다양한 건강정보를 수집할 수 있게 

되었으며,(180) 실손보험 청구 간소화의 추진으로(181) 보험사가 

축적하게 되는 개인의 의료정보와 빅데이터의 활용으로 더 정밀한 

상품개발이 용이해지게 될 것이다. 더욱이 보험회사가 유전자검사를 

이용하여 보험영업을 하고자 하는 시도는 유전자검사에 대한 강요이며 

추후 유전정보에 대한 보험가입 차별로 확대될 위험성이 있다.(182) 

따라서 개인의 유전정보를 수검자가 채용된 기업이나 가입한 민간 

보험회사로 제공하는 것은 잠재적인 차별 가능성으로 인해 우려가 되며, 

주의가 요구되는 사항이다.(40, 56, 57) 최근엔 청구간소화 시스템의 

도입과 웰니스 보험상품의 개발 등으로 민간보험회사로 개인의 

건강정보와 의료정보 제공의 가능성이 높아지므로, 보험업법내 규정을 

개정하여 생명윤리법에 근거한 유전정보에 따른 보험가입 차별이 

발생되지 않고 프리바이버에 대한 보험가입 보호가 반영되고 보험가입 

차별신고센터의 신고대상에 추가되도록 선제적인 조치가 필요하다.  
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 프리바이버(previvor)의 권익증진을 위한 윤리적, 법적, 사회적인 

영역에서의 다양한 접근이 요구된다.  유전정보 기반의 정밀의료가 

발전하기 위해서는 책임감있게 유전정보와 임상정보, 암진단과 

동반질환 진단, 치료에 대한 반응, 사망 등 생의학적인 정보가 통합되고 

해석될 수 있게 관리되어야 한다. 또한 과학적 발전에 따른 제도 보완이 

시의적절하고 일관되게 추진되어야 하며  프리바이버(previvor)의 

권익보호에 대한 기본법인 「생명윤리범」의 규정이 「모자보건법」과 

「의료법」, 「보험업법」등과 합치되어 시행될 수 있도록 법률의 

개정이 필요하다.  또한 각 유전정보를 활용한 정밀의료의 기술개발 

연구와 활용 정책의 의사결정의 각 과정과 그 내용에 대해 투명하게 

공개되도록 해야한다. 또한, 이에 대한 일반 국민과 

프리바이버(previvor), 질환자들, 전문가들의 인식과 지식의 격차를 

줄이기 위한 노력이 지속적으로 필요하다.  

 본 연구는 몇 가지 한계가 있다. 첫째, 본 연구는 유전정보기반 정밀의료 

구현에서 previvor 들에게 발생할 수 있는 여러 윤리적 쟁점에 대하여 

포괄적으로 고찰하려 하였으나, 주로 데이터 수집과 활용, 과학적 

평가의 영역에 대해서만 고찰되었다. 향후 previvor 의 신체적인 
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부담(burden), 재정적인 부담, 심리사회적 영향 등에 대해서도 폭 넓게 

조사하고 고찰할 필요가 있다. 둘째, 본 연구는 암환자와 일반인, 

암전문가, 정책전문가 등 다양한 이해당사자들을 대상으로 

암정밀의료와 유전자검사, 프리바이버(previvor) 관련 현황과 요인에 

대해 조사를 시행하였다. 그러나 면접조사에서 

프리바이버(previvor)는 1 명이었으며, 암환자의 경우 유전자변이 

여부에 대한 추가적인 조사를 시행하지는 못했다. 그러나 모든 사람은 

잠재적인 프리바이버(previvor)이므로 그 의의가 있다고 할 수 있다. 

향후 프리바이버(previvor)와 가족들을 대상으로 직접적인 면접조사나 

대규모 조사를 시행할 필요가 있다.  

유전정보에 대한 윤리적 지침은 의과학기술의 발전과 함께 

지속적으로 발전해왔다. 프리바이버(previvor)의 인권 보호의 

가치(value)를 변화와 변혁속의 의료현장에서 실현하기 위해 법률과 

제도적 지침, 의학적 가이드라인, 윤리적 권고안의 많은 개선이 

필요하다. 이를 위해서는 국가차원의 유전정보 관리와 그 해석을 위한 

유전정보-임상정보 -암등록정보-사망정보 통합 데이터베이스 

구축과 이에 대한 분석 관리와 해석(interpretation), 
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액션가능성(actionability)에 대한 국가차원의 유전정보 관리체계를 

관련 전문가와 암환자, 일반인이 함께 참여하여 구축해야 한다. 또한 

이러한 정보가 국제적 교류를 통해 통합 데이터베이스 구축에 

기여하도록 해야 한다.  프리바이버(previvor)의 권익 증진은 

과학기술의 발전에 따라 변해가는 과학적 근거수준에 부합하는 진단과 

치료법에 따라 그 효과와 위해도를 검증하며 사회의 가치 속에 

윤리적으로 법과 제도의 개선으로 가능할 것이다.   
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Abstract 

 

Introduction: Precision medicine refers to medical care that 

provides personalized diagnosis, treatment, and preventive 

measures by integrating health and medical information based on 

an individual's genetic information. The development of genetic 

technology and the development of the genetic information 

industry have various social impacts, so a comprehensive study 

on ethical, legal, and social implications (ELSI) is needed. There 

is a high risk of social discrimination and stigma as well as 

eugenics approaches to the survivors, who are carriers of high 

cancer risk genetic mutations, which are increasing due to 

precision cancer medicine. In the ethical, legal, and social 

aspects, I would like to make suggestions for promoting the 

rights and interests of previvors. 

Methods: The study includes three main components:(1) 

Normative Review: The normative review involves analyzing 19 
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recommendations from 6 institutions related to ELSI and the 

"Bioethics and Safety Act" concerning the intersection of 

precision cancer medicine and the rights and interests of 

previvor. (2) Large-scale Survey: The large-scale survey 

conducted in this study involved gathering responses from 

1,500 ordinary people, 1,500 cancer patients, and 542 cancer 

experts. This survey likely explores various perspectives and 

opinions regarding precision cancer medicine, genetic testing, 

and the potential impact on previvors. The inclusion of ordinary 

people, cancer patients, and cancer experts helps to capture 

diverse viewpoints on the subject matter. (3) In-depth 

Interviews: The study also includes conducting in-depth 

interviews with 20 stakeholders related to precision cancer 

medicine. These stakeholders could include healthcare 

professionals, genetic counselors, policymakers, patient 

advocacy groups, and representatives from relevant 

institutions. The purpose of these interviews is likely to gain 
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deeper insights into the ethical challenges, concerns, and 

potential solutions concerning the rights and interests of 

previvors in the context of precision cancer medicine. 

Results:  To promote the rights and interests of Previvor, 

various recommendations and regulations in the ethical, legal, 

institutional, and scientific fields related to genes were 

reviewed chronologically from the 1940s to the 2020s, with the 

development of scientific technology and the consequent 

changes in regulations. The normative considerations related to 

genetic ELSI by subject include fair access to genetic testing 

based on the principle of justice, implementation of genetic 

testing based on voluntary consent, genetic counseling, 

provision of test results and opportunities for treatment and 

prevention, possibility of action, right to know, The right to 

receive genetic test results, the right to share benefits, human 

respect and non-discrimination, education, transparency, and 

family planning were carried out. 
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In a large-scale survey on precision cancer medicine, it was 

found that there is a difference in perception between the public 

and cancer patients, clinical experts, and basic researchers 

regarding the implementation of genetic testing, preventive 

surgery for genetic mutations, and sharing of genetic test 

results. In addition, through in-depth interviews on cancer 

precision medicine, stakeholders' positive perceptions and 

expectations for genetic testing and precision medicine are 

high, but awareness of the protection of rights and interests of 

freebies and actionable medical and interest promotion. It 

revealed the necessity of preparing various policy measures. 

Conclusions: 

Various approaches are required in the ethical, legal, and social d

omains to promote the rights and interests of survivors. To devel

op precision medicine based on genetic information, biomedical i

nformation such as genetic information, clinical information, canc

er diagnosis and comorbidity diagnosis, response to treatment, a
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nd death must be managed in an integrated and interpretable man

ner, and institutional supplementation is necessary accordingly. I

t must be implemented in a timely and consistent manner. In addi

tion, it is necessary to transparently disclose each step and to rai

se awareness and share knowledge among the public, survivors, 

patients, and experts. Ethical guidelines for genetic information h

ave continuously developed along with the development of medic

al science and technology. In order to realize the value of previvo

r's human rights protection in the medical field amid change and t

ransformation, many improvements in laws, institutional guidelin

es, medical guidelines, and ethical recommendations are needed. 

The enhancement of the rights and interests of survivors will be 

possible through the improvement of laws and systems within th

e values of society, verifying the effects and risks according to t

he diagnosis and treatment that change with the development of 

science and technology. 

-------------------------------------------------- 
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