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비뇨기초의학연구회에서는 주요 비뇨암 (전립선암, 요로상피암 및 신세포암)의 

국내 첫 유전자검사 가이드라인을 펴냅니다. 암 발생의 기전을 밝히는 연구들이 

꾸준히 이어지면서, 항암치료제의 발전은 세포독성 항암제, 표적치료제 및 

면역항암제로 이어져 왔습니다. 복잡한 발암 기전에서 여러 유전자들이 관여된다는 

것이 밝혀지면서 개별 암종들의 유전자 변화 양상을 파악하는 것이 질환의 예후와 

치료 약제 선택에 영향을 주게 되었습니다. 이로써, 현대의학이 추구하는 맞춤 

의학에 성큼 다가서게 되었습니다. 본 책자에서는 최근 빠르게 변화하는 비뇨암에 

대한 진단과 항암치료의 지식에 밑바탕이 되는 유전자검사의 가이드라인을 통해서 

일목요연하게 최신 지견을 습득하도록 구성해 보았습니다. 

방광암 분야의 집필과 전체 지침 개발을 이끌어 준 윤석중 부회장께 먼저 감사

드리며, 전립선암과 신세포암을 각각 맡아 준 한현호 교수와 강민용 교수에게도 

심심한 감사의 말씀을 드립니다. 아무쪼록 이 가이드라인이 비뇨암의 유전자  

검사에 관심이 많은 선생님들의 지식 습득에 일조할 수 있는 책자가 되기를 기원

합니다.

2022년 10월

비뇨기초의학연구회 회장 변 석 수



나날이 의학 분야가 전문화, 세분화되어 가면서 이와 더불어 방대해지는 의학 

지식을 제대로 익히기는 쉽지 않습니다. 대한비뇨의학회에서는 비뇨의학 분야의 

환자 진료에 있어 표준화된 진료개발 사업의 일환으로 교과서, 핸드북, 가이드라인 

등 비뇨의학 전문서적을 새로 발간하거나 개정해 오고 있습니다. 

최근 유전자 검사비용이 저렴해지고 암환자의 치료방침 결정에 유전자 정보가 

중요한 역할을 하는 경우가 늘어나면서 비뇨의학 영역에서도 유전자 검사에 대한 

관심과 요구가 증가하고 있습니다. 대한비뇨의학회 비뇨기초의학연구회의 

역점사업으로 이번에 발간되는 “비뇨암 유전자 검사 가이드라인”은 이러한 시대적 

요구에 부응하여 시의적절하게 발간되는 매우 귀중한 가이드라인이라고 

생각합니다. 대한비뇨의학회 전 회원을 대표하여 진심으로 발간을 축하드립니다.

“비뇨암 유전자 검사 가이드라인”은 비뇨암 유전자 검사에 첫 걸음을 내딛는 

비뇨의학을 전공하는 모든 선생님들에게 기본적인 유전자 검사 지식과 함께 진료에 

필요한 유전자 검사를 보다 신속하게 익힐 수 있도록 하여, 환자들에게 보다 나은 

진료를 제공할 것이라 믿어 의심치 않습니다. 

이번 “비뇨암 유전자 검사 가이드라인” 초판에는 암세포 유전자 변이의 해석과 

돌연변이의 정의, 암환자에서 유전자 검사의 의의, 생식세포 돌연변이 검사와 

체세포 돌연변이 검사, 암환자 체세포 돌연변이 검사 방법 (조직생검과 액체 생검), 

고형암 NGS 기반 유전자 패널 검사의 국내현황 등 유전자 검사와 관련한 필수적인 

다양한 내용들이 담겨져 있어서 비뇨암 환자 진료에 큰 도움이 되리라 믿습니다.

대한비뇨의학회 전 회원을 대표하여 세심하게 “비뇨암 유전자 검사 가이드라인”을 

발간하여 주신 대한비뇨의학회 비뇨기초의학연구회 변석수 회장님, 그리고 강민용, 

윤석중, 한현호 집필진분들과 모든 감수진 여러분들의 노고와 열정에 진심으로 치하

의 말씀과 함께 감사를 드립니다.

2022년 10월

대한비뇨의학회 회장 이 상 돈

축사 저자/감수자
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1. 유전자 검사 권고안 제작 배경

유전자 검사 비용이 저렴해지고 암환자의 치료 방침 결정에 유전자 정보가 중요한 

역할을 하는 경우가 늘어나면서 비뇨의학 영역에서도 유전자 검사에 대한 관심이 

증가하였다. 근거 중심 의학의 관점에서 당대의 주요 임상 시험들이 피험자들의 유전자 

검사 결과를 임상 시험 등록 기준이나 환자군 분류 기준으로 활용하고 있어, 이 임상 

시험들의 결과를 바탕으로 작성되는 주요 학회의 진료 가이드라인에도 유전자 검사에 

대한 언급이 종종 등장하고 있다. 이에 비뇨기초의학연구회에서는 비뇨기계 질환 중 

전립선암 (prostate cancer), 요로상피암 (urothelial carcinoma), 그리고 신세포암 

(renal cell carcinoma, RCC) 환자에서 유전자 검사에 대한 권고안을 작성하여 

배포하는 바이다. 본 권고안은 National Comprehensive Cancer Network (NCCN), 

American Urological Association (AUA), European Association of Urology 

(EAU), European Society of Medical Oncology (ESMO) 등에서 제시한 유전자 

검사 권고안 등을 바탕으로 하여 제작되었으며[1-5], 비뇨기초의학연구회와 

대한비뇨의학회 및 대한비뇨기종양학회 진료지침위원회의 감수를 거쳤다.

2. 암세포 유전자 변이의 해석과 돌연변이

임상의사에게 유전자 검사 결과에서 가장 중요한 것은 유전자 변이의 해석이다. 유전자 

변이 (variant) 란 대조군 (주로 전체 인구 집단)에서는 관찰되지 않는 종류의 염기서열 

정보이다. 유전자 변이의 해석은 특정한 형질과의 통계적 연관성, 단백질 구조 및 기능에 

미치는 영향, 그리고 약물 반응 등의 정보를 종합하여 이루어 지며, 대체로 The Ameri-

can College of Medical Genetics and Genomics (ACMG) 에서 사용하는 5 단계 

분류법 – pathogenic (P), likely pathogenic (LP), uncertain significance (US), 

likely benign (LB), benign (B) 을 따른다[6]. 한편 암 환자에서 유전자 변이를 분류할 

때는 Association of Molecular Pathology (AMP), American Society of Clinical 

Oncology (ASCO), 그리고 College of American Pathologists (CAP)에서 제시한 



10 | The Korean Urological Association

비뇨기초의학연구회

4-Tier 분류법을 사용하기도 한다[7]. 본 AMP/ASCO/CAP 분류법에서 Tier 1과 Tier 

2에 해당하는 변이가, ACMG에서 pathogenic variant 와 likely pathogenic variant 

와 대체로 대응된다고 할 수 있다. 임상적으로는 DNA (deoxyribonucleic acid) 서열 

변이들 중 특정 유전자의 기능을 완전히 변화시키는 것으로 알려져 있거나 (pathogen-

ic) 그럴 가능성이 높은 (likely pathogenic) 경우를 병과 연관된 유의미한 소견으로 판

단하며, 변이와 구분하여 돌연변이 (mutation)라는 용어를 사용한다.

<	AMP/ASCO/CAP	에서	제시한	암	조직	체세포	돌연변이	분류법	>
Tier 1:  중요한 임상적 의미를 가진 변이들 (Variants with strong clinical significance)
Tier 2:  잠재적 임상적 의미를 가진 변이들 (Variants with potential clinical signifi-

cance)
Tier 3:  알려지지 않은 임상적 의미를 가진 변이들 (Variants of unknown clinical signif-

icance)
Tier 4:  양성 또는 양성 가능성이 있는 변이들 (Variants deemed benign or likely benign)

3. 암환자에서 유전자 검사의 의의

암환자에서 유전자 검사는 암의 유전성 경향을 찾아내는 것, 그리고 암의 예후 (재발, 

전이 등) 를 예측하고 치료 방침 결정의 근거를 얻는 데 의의가 있다. 예를 들어 혈액종양 

분야에서는 일찍이 BCL/ABR fusion이 만성골수성백혈병 (CML) 진단 기준이자 표적 

치료제 사용의 근거 자료로 활용되기 시작하였으며, 유방암, 난소암, 전립선암 등 고형암

에서도 BRCA1, BRCA2  등 유전자 검사 결과가 유전성 암을 찾는 것뿐 아니라 poly 

adenosine diphosphate-ribose polymerase (PARP) 억제제 등 항암 약물의 선택에

도 유의한 정보를 제공하기 시작하였다. 

4. 생식세포 돌연변이 검사와 체세포 돌연변이 검사

유전자 돌연변이는 크게 생식세포 돌연변이 (germline mutation) 와 체세포 돌연변이 

(somatic mutation) 으로 나눌 수 있다. 

◈  생식세포 돌연변이 검사는 부모로부터 물려받아 우리 신체의 거의 모든 세포에서 발
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견되는 DNA 돌연변이를 검사하는 것이다. 암세포가 아닌 정상 세포 (예: 말초혈액 

백혈구 또는 타액이나 구강 세포) 로부터 추출한 DNA가 생식세포 돌연변이 검사에 

사용된다. 암환자에서 생식세포 돌연변이 검사의 목표는 암의 유전성 여부 평가, 환

자 본인과 가족에서 추가 암 발생 위험 확인, 그리고 이미 진단된 암에서 예후 예측 

및 치료 방침 결정의 근거 마련 등이다. 

◈  체세포 돌연변이 검사는 생식세포 돌연변이 검사와는 대비되는 개념으로 암세포로부

터 기원한 DNA에서 돌연변이를 검출하는 것이다. 체세포 돌연변이 검사는 주로 종

양에서 직접 채취한 DNA를 사용하는데, 정상 세포와 암세포의 유전정보가 섞여 있

을 수 밖에 없으므로 대립유전자 빈도 (variant allele frequency, VAF) 라는 개념을 

적용한다. 예를 들어 정상세포와 암세포가 9:1로 섞여 있는 종양에서, 정상세포의 유

전형은 AA, 암세포의 유전형은 Aa라 할 때, a의 예상 대립유전자 빈도는 5%이다. 

통상 VAF 3~5% 수준을 검출 한계 (limit of detection, LOD)로 적용한다. 만약 

VAF가 50% 이상의 높은 빈도로 보고되는 경우, 생식세포 돌연변이로 의심해볼 수 

있다. 반대로 체세포 돌연변이 검사에서 특정한 유전자의 변이가 보고되지 않았더라

도, 체세포 패널에서 사용되는 생물정보학 알고리즘에서 생식세포 돌연변이를 보고

하지 않거나 제외하였을 수도 있기 때문에, 체세포 돌연변이 검사로 생식세포 돌연변

이 검사를 대체할 수는 없으며, 정확한 진단을 위해서는 생식세포 돌연변이 검사를 

따로 시행해야 한다.

5. 암환자 체세포 돌연변이 검사 방법 – 조직 생검과 액체 생검

고형암 환자에서 종양의 체세포 돌연변이 검출은 원칙적으로 생검이나 수술적 절제를 

통해 얻은 종양 조직으로 시행한다. 그러나 만약 종양에서 직접 채취가 기술적으로 어렵

거나, 빈번하게 체세포 돌연변이 검사가 필요한 경우, 혈액이나 소변 등 체액으로부터 추

출한 순환 종양 DNA (circulating tumor DNA, ctDNA) 를 검체로 사용하기도 한다. 

ctDNA를 이용한 체세포 돌연변이 검사의 경우, 발견되는 변이가 생식세포 돌연변이일 
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가능성 외에도, 조혈모세포의 일부에서 발생하는 클론성 조혈증 (clonal hematopoei-

sis of indeterminate potential, CHIP)의 가능성을 염두에 두어야 한다. CHIP은 혈액

암이 없는 건강한 성인에서도 발견될 수 있으며, 나이가 들수록 발견 빈도가 높아지는 것

으로 알려져 있다[8, 9]. 따라서 ctDNA를 이용한 체세포 돌연변이 검사를 수행할 경우 

생물정보학 알고리즘만으로 변이 여부를 감별하는 것은 부족하며, 정상 세포의 DNA 검

사를 반드시 시행해야 한다.

6. 고형암 NGS 기반 유전자 패널 검사 국내 현황

암환자에서 유전자 돌연변이는 고전적인 방법으로 생어 염기서열 분석 (Sanger se-

quencing), 역전사 중합효소 연쇄반응 (RT-PCR), 다중 결찰의존 프로브 증폭법 (mul-

tiplex ligation-dependent probe amplification, MLPA) 등이 널리 사용되었으나, 최

근에는 차세대 염기서열분석기술 (next generation sequencing, NGS) 이 주로 활용

되고 있다. NGS는 기존 유전자 분석 기술 대비 분석에 소요되는 비용과 시간을 큰 폭으

로 감소시켜, 수백 개의 유전자를 빠르게 분석하여 종양을 유발하는 표적유전자를 확인

하는 작업을 일상적으로 수행할 수 있게 하였다. 이러한 NGS의 기술과 비용효과성의 개

선은 NGS가 고형암 환자의 정밀 의료에 있어 표준 진료영역으로 자리매김 하는 계기가 

되었다[10, 11]. 국내에서는 2017년부터 NGS 기반 유전자 패널검사가 건강보험 선별

급여항목으로 지정되어 임상에서 이용되기 시작했다. 고형암 환자에서 시행 건수는 

2017년 연간 4,000건에서 2019년 연간 10,000건으로 증가 추세에 있어, NGS 방식이 

암환자 유전자 검사의 표준 검사 방법으로 자리잡아 가고 있다.

◈  NGS 검사 국내 수가 기준 (1): 

 유전자 수가 많거나 유전자 길이가 긴 경우, 검사에 소요되는 원가 차이가 발생하

며, 유전자 수가 2개~5개 이하더라도 유전자의 길이가 긴 경우 유전자를 분석하는

데 소요비용이 높은 점을 감안하여, 유전자 수 또는 유전자 길이에 따라 수가를 레벨 

1, 레벨 2로 분리하여 적용하고 있다. (고형암 체세포 돌연변이 검사시 비유전성 

NGS 기반 유전자 검사 레벨 1: 유전자 수 5개-50개 미만 또는 표적 크기 150kb 



대한비뇨의학회 | 13

비뇨암 유전자 검사 가이드라인 | 서문

미만; 레벨 2: 유전자 수 50개 이상 또는 표적 크기 150kb 이상). NGS 검사의 본인

부담액은 유전자의 수나 길이에 따라 레벨1이 45만~46만원, 레벨2가 64만~66만

원 수준이다.

◈  NGS 검사 국내 수가 기준 (2): 유전성 유전자 패널 검사와 비유전성 유전자  패널 

검사로 분류하여 수가를 산정하고 있다. 고형암 체세포 돌연변이 검사시 비유전성 

유전자 검사에 해당하며, 진단시 검사 1회 인정을 원칙으로 하되 재발 및 치료불응 

시에 한하여 추가 1회를 인정한다. 진행성, 전이성, 재발성의 경우에는 본인부담률 

50%를 적용한다. 고형암의 진행, 전이, 재발의 정의는 「암환자에게 처방, 투여하는 

약제에 대한 요양급여의 적용기준 및 방법에 관한 세부사항」을 따르되, 별도의 명시

가 없는 경우 에는 암병기 3기, 4기로 하고, 병기설정이 어려운 일부 암은 「한국표

준질병사인분 류(KCD)」 신생물의 형태 분류에 따라 행동양식 분류부호 /3 이상으

로 한다. 이외 산정특례 암환자의 경우에는 본인부담률 90%를 적용하며, 치료 등 

의학적 타당성에 대한 의사소견서를 첨부하여야 한다. 

◈  NGS 검사 국내 수가 기준 (3): 고형암 NGS 검사를 급여 대상으로 시행할 때는 반

드시 다음의 14개 유전자를 포함해야 한다. 

 HER2, EGFR, ALK, KRAS, NRAS, BRAF, BRCA1, BRCA2, KIT, PDGFRA, 
IDH1, IDH2, MYC, MYCN
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본 비뇨암 유전자 검사 가이드라인에서는 비뇨암 중 대표적 암에 해당하는 전립선암, 요

로상피암 그리고 신세포암에 대하여, 각 암종에서 권장하는 생식세포 돌연변이 검사와 체

세포 돌연변이 검사에 대한 내용을 기술하였고, 검사별 대상 환자군 (Who?), 대상 유전자 

종류 (Which Genes?), 그리고 검사 방법 (How?) 을 나누어 정리하였다.

1. 전립선암
                         한현호 (연세의대)

생식세포 돌연변이 검사

Who? 전이성 전립선암 환자의 경우, 호르몬 반응성 여부를 불문하고 생식세포 

돌연변이의 빈도가 10-15% 내외로 보고되고 있다[12]. 빈도 순으로는 BRCA2, 

ATM, CHEK2, BRCA1, PALB2 등이 흔하다. 한편 전이 여부와 관계 없이 환자의 

가족력, 개인 질병력 등에  근거하여 생식세포 돌연변이 검사를 시행한 환자들에서, 

실제로 생식세포 돌연변이가 발견될 확률은 17% 정도이며, 빈도는 BRCA2, CHEK2, 

ATM, MUTYH, BRCA1, HOXB13, APC, MSH2, TP53, PMS2 등의 순이다[13]. 

BRCA1, BRCA2 돌연변이가 있는 가계는 유전성 유방/난소암 증후군 (Hereditary  

Breast and Ovarian Cancer Syndrome) 으로, 유방암, 난소암, 전립선암, 

(외분비)췌장암이 빈번히 발생한다. 예를 들어 BRCA1/2 돌연변이 보유자가 70세 

이전에 유방암을 진단받을 확률은 최대 65%, 난소암을 진단받을 확률은 최대 39%에 

이른다. 전립선암 환자인 남성 본인에서 유방암을 진단 받은 과거력이 있는 경우에도  

생식세포 돌연변이가 발견될 가능성이 높다. MLH1, MSH2, MSH6, PSM2, EPCAM 

돌연변이는 린치 증후군 (Lynch Syndrome)으로, 50대 이전에 대장암 또는 다른 특정 

유형의 암이 발생할 가능성이 높으며, 유전성 비폴립 대장암 (hereditary nonpolyposis 

colon cancer)이라고도 한다. 대장암, 자궁내막암, 위암, 난소암, 췌장암, 

상부요로상피암, 담도암, 소장암, 뇌교모세포종 등이 해당한다. 따라서, 본 권고안에서 

전립선암 환자에서 생식세포 돌연변이검사는 다음의 경우 권고한다 (표1 참조). 단, 

전이성 전립선암, 가족력, 개인 질병력 등 하기의 적응증에 해당하지 않는 전립선암 
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환자에서도 생식세포 돌연변이가 발견될 수 있으므로, 본 권고안을 유전자 검사를 

시행하지 않는 근거로 사용해서는 안된다. 

Which Genes? 전립선암 환자에서 생식세포 돌연변이 검사는 다음의 유전자들을 포

함한 NGS 기반 유전자 패널 검사로 시행할 것을 권고한다 (목록의 유전자는 중복될 수 

있음).

1)  유전성 유방/난소암 증후군 관련 유전자: BRCA1, BRCA2
2)  린치 증후군 관련 유전자: MLH1, MSH2, MSH6, PMS2, EPCAM
3)  전립선암 환자에서 고빈도 생식세포 돌연변이가 보고된 유전자: APC, ATM, 

ATR, BRCA1, BRCA2, BRIP1, CDH1, CDKN2A, CHEK2, FAM175A, GEN1, 
HOXB13, MRE11A, MSH2, MUTYH, NBN, NF1, PALB2, PMS2, RAD50, 
RAD51C, RAD51D, TP53

How? 전립선암 환자에서 생식세포 돌연변이 검사는 말초혈액 백혈구, 타액 혹은 구강

세포로부터 추출한 DNA로 시행한다. 전립선암 환자에서 생식세포 돌연변이 검사는 유전 

상담 (genetic counselling) 이 가능한 의료 기관이라면 유전 상담과 같이 시행할 것을 

권고한다. 유전 상담이 가능하지 않은 의료 기관이라고 하더라도 생식세포 돌연변이 검사

가 가능한 경우에는  시행할 것을 권고한다. 

체세포 돌연변이 검사

최근 전이성 전립선암 환자의 치료 방침 결정에 종양 유전체 특성을 확인할 필요성이 

늘어나고 있다. BRCA1, BRCA2 등 상동 재조합 복구 (homologous recombination 

repair, HRR) 유전자 돌연변이가 있는 전이성 전립선암 환자 (약 20-25% 빈도) 에서 

PARP 억제제 olaparib 과 rucaparib이 생존률 개선 효과를 입증하였고[16], 현미부수

체 불안정성 종양 (Microsatellite instability high tumor, MSI-H) 으로 보고되거나 

DNA 불일치 복구 (mismatch repair, MMR) 유전자 4종 (MLH1, MSH2, MSH6, 

PMS2) 중 1종 이상의 결함 (defective MMR, dMMR) 이 있는 전이성 전립선암 (약 

1-3% 빈도)의 경우, 면역 관문 억제제 pembrolizumab이 질병 조절 효과를 입증한 바 
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있다[14]. BRCA 등 HRR 유전자와 MMR 유전자의 변이는 생식세포 돌연변이 또는 체

세포 돌연변이로 발견될 수 있기에, 전이성 전립선암 환자에서는 해당 유전자들의 생식

세포 돌연변이와 체세포 돌연변이 모두를 확인해야 한다. 

Who? 전립선암 환자에서 체세포 돌연변이 검사는 전이성 전립선암 단계에서 권고하

나, 검사의 구체적 시점에 대해서는 아직 전문가 의견 일치가 이루어지지 않은 상태이다. 

최근 Advanced Prostate Cancer Consensus Conference (APCCC) 2021 에서는 

유전 검사 (genetic testing), 종양 분자적 특성 분석 (tumor molecular characteri-

zation), 그리고 표적 치료제 선택과 관련한 100여명의 전문가 패널을 대상으로 설문한 

결과를 보고하였다[15]. 투표에 참가한 전문가의 48%는 혈액종양내과 전문의, 31%는 

비뇨의학 전문의, 21%는 방사선종양학 전문의였다. 전립선암 환자에서 체세포 돌연변

이 검사를 권장하는 시점에 대한 설문 결과, 거세저항성 전이성 전립선암 (metastatic 

castration-resistant prostate cancer, mCRPC) 일 때 (48%), 진단 당시 전이가 확

인된 호르몬 반응성 전립선암 (synchronous metastatic hormone-sensitive pros-

tate cancer, mHSPC) 또는 진단 시점 이후 전이가 확인된 asynchronous mHSPC 

일 때 (39%), synchronous mHSPC 일 때만 (9%), 그리고 검사를 권장하지 않음 

(4%) 순으로 나타났다. mCRPC 일 때 종양 체세포 돌연변이 검사를 권장한다고 답변한 

전문가들 중에서는 다수 (76%)가 1차 신 호르몬 치료제 (new hormonal agents; e.g. 

enzalutamide or abiraterone) 시행 후 질병이 진행한 mCRPC 시점에 검사를 권장한

다고 하였다. 

현재 전립선암 환자에서 체세포 돌연변이 검사를 시행하는 가장 강력한 근거는 PARP 

억제제 등 약물 치료 방침의 결정이다. PARP 억제제 olaparib은 1차 신 호르몬 치료제  

시행 후 질병이 진행한 mCRPC 환자에서 사용할 수 있으나, 지역별로 사용 승인 기준이 

되는 유전자 목록이 상이하다. 미국의 경우 BRCA1, BRCA2 외 12종의 유전자 돌연변

이가 적응증에 포함되었으나, 유럽의 경우 BRCA 유전자 돌연변이로만 한정하였다. 이

는 olaparib의 생존률 개선 효과를 유전자 별로 분석한 “PROfound: gene by gene 

analysis” 연구 결과에 근거한다[16]. 우리나라 또한 2021년 10월자로 이전에 신 호르
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몬 치료제 치료 후 질병이 진행한 경험이 있는 BRCA 변이 전이성 거세 저항성 전립선암 

환자의 치료제로서 olaparib을 사용할 수 있게 되었기에, 1차 신 호르몬 치료제  시행 후 

질병이 진행한 mCRPC 로 확인된 시점에 이 검사를 권장한다.

최근 PROpel (olaparib + abiraterone), MAGNITUDE (niraparib + abiraterone) 

2가지 임상 시험에서 BRCA 돌연변이가 있는 mCRPC 환자의 1차 치료제로서 PARP억

제제와 신 호르몬 치료제 병합 요법이 신 호르몬 치료제 단독요법 대비 무진행 생존기간 

향상 효과를 입증한 바 있으며, CASPAR (rucaparib + enzalutamide), TALAPRO-2 

(talazoparib + enzalutamide) 등의 임상 시험 등도 진행중인 점을 고려할 때, mHSPC 

또는 mCRPC 진단 시점에서 종양 체세포 돌연변이 검사를 시행하는 것 또한 근거가 있

다.

우리나라의 경우, 전립선암에서 NGS 검사는 암병기 3기, 4기의 진행성, 전이성, 재발

성 암에서 2회까지 급여 가능하다. 따라서 기존에 진행성, 전이성, 재발성 전립선암으로 

생식세포 돌연변이 검사를 NGS로 시행하였다면, 1차 신호르몬치료제 시행 후 질병이 

진행한 mCRPC 시점에서 종양 체세포 돌연변이 검사도 같이 NGS로 시행하는 것이 적

절할 것이다. 한편 mHSPC 또는 mCRPC 환자이면서 아직 신 호르몬 치료제의 효과 판

정이 이루어지지 않은 경우라면, 종양 체세포 돌연변이 검사를 NGS로 시행하고, 생식세

포 돌연변이 검사는 같이 NGS로 시행하거나 종양 체세포 돌연변이 검사 결과 확인 후 

NGS 외의 방법으로 시행할 수 있다. 

Which Genes? 전립선암 환자에서 체세포 돌연변이  검사는 다음의 유전자들을 포함한 

NGS 기반 유전자 패널 검사로 시행할 것을 권고한다 (목록의 유전자는 중복될 수 있음).

1)  PARP 억제제 적응증 관련 HRR 유전자: BRCA1, BRCA2, ATM, ATR, PALB2, 
FANCA, RAD51D, CHEK2, CDK12

2)  Pembrolizumab 적응증 관련 MMR 유전자: MLH1, MSH2, MSH6, PMS2, 
microsatellite instability (MSI), tumor mutational burden (TMB)

3)  전립선암 환자에서 예후와 연관성이 보고된 유전자: AR, CDKN1B, CDKN2A, 
CDKN2B, FANCA, FANCL, FOXA1, KRAS, PIK3CA, POLE, PTEN, RB1, 
SMAD4, SPOP, TP53
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How? 전립선암 환자에서 종양 체세포 돌연변이 는 조직 (tissue) 또는 ctDNA 를 이

용하여 검사할 수 있다. 특히 ctDNA를 이용한 검사의 경우, 질병이 진행하는 시점에 검

사할 것을 권장하는데, 이는 전이암 환자라 하더라도 약제에 대한 반응이 잘 나타나고 있

는 시점에 검사하였을 때는 유의한 수준의 ctDNA를 얻지 못할 가능성이 높기 때문이다

[17].

표1. 전립선암 생식세포 돌연변이 유전자 검사 권고 대상 
대상 환자군 • 본인 전립선암 외 다른 장기의 원발암 진단의 과거력

•  부모, 형제, 자녀에서 60세 이전 진단된 전립선암 또는 전립
선암으로 인한 사망

•  부모, 형제, 자녀, 조부모, 손자녀 및 사촌내 혈족 중 50세  
이전 진단된 유방암, 대장암 또는 자궁내막암, 또는 (진단 연
령과 관계 없이) 난소암, (외분비)췌장암 또는 고위험/전이성 
전립선암

•  부모, 형제, 자녀, 조부모, 손자녀 및 사촌내 혈족 중 본인  
제외 2명 이상의 유방암이나 전립선암

•  전이성 전립선암 (거세 저항성 여부와 관계없이)
•  국소 진행성 전립선암 고위험군 (N1, cT3/4, Gleason 

grade group 4-5 또는 PSA > 20)
•  국소 전립선암에서 발견된 Intraductal/ductal or cribri-

form histology
대상 유전자 및 
검사 목적

유전성 유방/난소암 증후군 확인 (BRCA1, BRCA2)
린치 증후군 확인 (MLH1, MSH2, MSH6, PMS2, EPCAM)
기타 유전성 암 확인 (APC, ATM, BRIP1, CDH1, CDKN2A, 
CHEK2, FAM175A, GEN1, HOXB13, MRE11A, MUTYH, 
NBN, NF1, PALB2, RAD50, RAD51C, RAD51D, TP53)
전이성 전립선암인 경우 PARP 억제제 olaparib 및 백금계열 
항암제 사용 가능성 확인 (BRCA1, BRCA2)
전이성 전립선암인 경우 면역관문 억제제 pembrolizumab 
사용 가능성 확인 (MLH1, MSH2, MSH6, PMS2)
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표2. 전립선암 체세포 돌연변이 유전자 검사 권고 대상

대상 환자군 •  전이성 전립선암 (거세 저항성 여부와 관계없이)

대상 유전자 및 검사 
목적

•   1차 신 호르몬 제제에 실패한 전이성 전립선암에서 PARP  
억제제 olaparib 및 백금계열 항암제 사용 가능성 확인 
(BRCA1, BRCA2)

•   1차 신호르몬제제 또는 도세탁셀에 실패한 전이성 전립선암에
서 면역관문 억제제 pembrolizumab 사용 가능성 확인 
(MLH1, MSH2, MSH6, PMS2, microsatellite instability)

•  전이성 거세저항성 전립선암에서 빈번한 체세포 돌연변이 
(AR, FOXA1, SPOP)

•  전이성 거세저항성 전립선암에서 빈번한 체세포 돌연변이로  
1차 신호르몬제제에 대한 나쁜 반응을 시사 (CDKN1B, CD-
KN2A, CDKN2B, FANCA, FANCL, KRAS, PIK3CA, 
PTEN, RB1, SMAD4, TP53)

2. 요로상피암
윤석중 (충북의대)

생식세포 돌연변이 검사

Who? 현재 주요 학회 가이드라인에서는 MLH1, MSH2, MSH6, PMS2  등 

Mismatch Repair (MMR) 유전자 결손으로 발생하는 린치 증후군 (Lynch Syndrome) 

이 의심되는 경우 외에 방광암 등 요로상피암에서 생식세포 돌연변이에 대한 검사를 

권유하고 있지 않다. 예를 들어, 일반적으로 상부요로상피암보다 방광암의 발생 빈도가 더 

높지만, 린치 증후군 환자에서는 방광암보다 상부요로상피암에서 유병율이 더 높다 

(방광암 – 1%; 상부요로상피암 – 9%) [18]. 린치증후군은 비뇨기계 종양으로 나타났을 

때 낮은 진단율을 보이는 유전질환 중 하나로 알려져 있어, 임상의로서 주의를 기울여야 

하며, 특히 상부요로상피암이 진단된 경우 유전자 검사를 고려해야 한다. 린치증후군에 

대한 유전자 검사가 필요한 경우는 아래와 같다.
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1) 60세 이하에서 상부요로상피암 발병
2)  본인이 Lynch-spectrum 종양*이 있는 경우

또는 부모, 형제, 자녀 중 50세 이하에서 Lynch-spectrum 종양이 있는 경우
또는 부모, 형제, 자녀 중 두 명 이상에서 Lynch-spectrum 종양이 있는 경우

*    Lynch-spectrum 종양: 린치증후군으로 진단되었을 때, 장기별 평생 유병 가능
성은 대장/직장암의 경우 20-80%, 자궁암 40-50%, 위암 1-13%, 간췌담도암 
1-4%, 요로상피암 (상부요로상피암 및 방광암) 1-18%, 소장암 1-6%, 췌장암 
1-6%, 및 뇌종양 1-3% 등의 순이다.

Which Genes?

린치증후군 관련 유전자: MLH1, MSH2, MSH6, PMS2, EPCAM 유전자

How?  린치증후군 의심 시 MLH1, MSH2, MSH6, PMS2, EPCAM 유전자에 대한 

NGS 유전자 패널 검사를 시행할 수 있다. 생식세포 돌연변이 검사는 말초혈액 백혈구, 

타액 혹은 구강세포로부터 추출한 DNA로 시행한다. 종양 조직에 대하여 MLH1, 

MSH2, MSH6, PMS2의 면역화학염색으로도 진단할 수 있다.  

체세포 돌연변이 검사

요로상피암의 경우, 피부 흑색종 (melanoma), 폐암 다음으로 체세포 돌연변이 빈도가 

높은 암종이다 [19]. 그럼에도 불구하고 요로상피암에 대한 체세포 돌연변이 검사는 주

요 가이드라인에서 거의 언급되고 있지 않은데, 이는 방광암에서 유전자 돌연변이에 근

거한 정밀 의학 치료가 아직까지 정립되지 않은 상황과 관련이 있다.

Who? 요로상피암에서, 비근육침윤방광암 (non-muscle invasive bladder cancer) 

의 경우 유전자 검사에 대한 권유가 현재까지 없다. 다만 비근육침윤방광암의 NGS를 이

용한 유전체 연구에서 DNA damage repair (DDR) 관련 유전자들의 변이가 고등급 비

근육침윤방광암에서 자주 발견되며 그 중 ERCC2 변이가 제일 흔했고, 또한 BCG 치료 

실패에 ARID1A 돌연변이가 관련이 있음을 보고하여 [20], 추후 이들 유전자가 가이드
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라인에 포함될 가능성이 있다. 

근육침윤방광암 등 진행성 요로상피암의 조기에 유전자 검사를 실시하는 것이 다음 

치료제들의 투여 지연을 예방할 수 있으며, 추후 시행할 수 있는 임상 시험 적합성을 선별 

등 치료 결정을 용이하게 할 수 있다. 근육침윤방광암의 근치적 방광절제술 후 

atezolizumab의 보조치료 (adjuvant therapy) 효과를 연구한 IMvigor 010 

임상연구에서 비록 생존율 개선을 입증하는 데 실패하였지만 환자의 혈액에서 ctDNA가 

검출된 환자들은 atezolizumab 치료 효과가 유의하게 관찰되어 ctDNA가 치료 선택 

표지자가 될 수 있음을 시사하였다 [21]. 주요 가이드라인에서는 stage IVA (cT4b, any 

N, M0; any T, any N, M1a)나 IVB (any T, any N, M1b) 에서 체세포 돌연변이 

검사를 시행할 것을 권장하며 [22], stage IIIB (cT1-T4a, N2, 3)의 경우에도 체세포 

돌연변이 검사를 고려할 수 있다. 서문에서 언급한 바와 같이 우리나라에서는 별도의 

명시가 없는 경우 암병기 3, 4기에 해당하는 진행성 고형암에 해당한다면 NGS를 이용한 

패널 유전자 검사를 시행할 수 있다.

미국 식품의약청(FDA)은 FGFR3 또는 FGFR2 유전자 돌연변이가 있으면서 백금 계열 

항암 화학 요법 이후 진행한 국소 진행성 또는 전이성 요로상피암 환자에서, FGFR 

억제제인 erdafitinib의 사용을 승인하였다. 사용 승인 근거가 된 BLC2001 임상 

시험에서는, 객관적 반응률 (objective response rate)가 32.2% 로 보고되었고, 평균 

반응 기간은 5.4개월이었다 [23]. 

Which Genes? 방광암에서 흔하게 관찰되는 유전자 변이로는 cyclin-dependent 

kinase inhibitor 2A (CDKN2A, 34%), FGFR3 (21%), phosphatidylinositol 3-ki-

nase catalytic subunit alpha (PIK3CA, 20%)과 ERBB2 (17%) 등이 있다 [24]. 또

한 우리나라 식약처에서는 아직 erdafitinib이 사용 승인되지 않았으나, 향후 승인 가능

성 등을 고려할 때, 요로상피암 환자에서 체세포 돌연변이 유전자 검사를 할 때는 

FGFR3 및 FGFR2 유전자를 포함해야 한다.

1) FGFR 억제제 (erdafitinib 등) 적응증 관련 유전자: FGFR2, FGFR3
2)  요로상피암에서 빈번하게 돌연변이가 보고된 유전자: CDKN2A, PIK3CA, ERBB2
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How? 종양조직에서 FGFR2 혹은 FGFR3 gene mutation 또는 gene fusion을 

RT-PCR 혹은 NGS등을 통해 확인 할 수 있다. Erdafitinib 사용 승인 근거가 된 

BLC2001 임상 시험에서는 FGFR2, FGFR3 gene fusion 또는 gene mutation을 확

인하는데 RT-PCR 방법을 사용하였다[23]. 향후 우리나라 식약처에서 erdafitinib 허가 

검토 때 RT-PCR 과 NGS 방법 등 권장 검사 방법이 명시될 것으로 예상된다.

표3. 요로상피암 생식세포 돌연변이 유전자 검사 권고 대상
대상 환자군 •  60세 이하에서 발생한 상부요로상피암

•   본인 요로상피암 외 다른 장기의 Lynch-spectrum 종양 진단
의 과거력

•  부모, 형제, 자녀들 중 50세 이하에 진단된 Lynch-spectrum 
종양

•  부모, 형제, 자녀들 중 두 명 이상에서 진단된 Lynch-spec-
trum 종양

•  Lynch-spectrum 종양 (빈도):  대장암(20-80%), 자궁내막암
(40-50%), 위암(1-13%), 간췌담도암(1-4%), 요로상피암(1-
18%), 소장암(1-6%),(외분비) 췌장암(1-6%) 및 뇌종양

대상 유전자 및 
검사 목적

•  린치 증후군 확인 (MLH1, MSH2, MSH6, PMS2, EPCAM)

표4. 요로상피암 체세포 돌연변이 유전자 검사 권고 대상
대상 환자군 •  3기 진행성 또는 4기 전이성 요로상피암
대상 유전자 및 
검사 목적

•  FGFR 억제제 erdafitinib 사용 가능성 확인 (FGFR2, FGFR3)
•  요로상피암에서 빈번하게 돌연변이가 보고된 유전자 (CD-

KN2A, PIK3CA, ERBB2)
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3. 신세포암  
강민용 (성균관의대)

생식세포 돌연변이 검사

신세포암 은 유전성 또는 새롭게 발생하는 단일유전자의 생식세포 변이로 인하여 발생

할 수 있다. 유전성 신세포암 (Hereditary RCC)는 전체 신세포암의 2 – 8 %정도에서 

관찰되는 것으로 알려져 있지만 [25, 26], 실제보다 유전성 신세포암의 유병률이 과소평

가되었을 가능성이 높다. 특히 전이성 신세포암의 경우 약 38%에서 생식세포 돌연변이

가 관찰되는 것으로 보고된 바 있다 [27]. 

Who? NCCN 가이드라인, AUA 가이드라인 및 EAU 가이드라인에 따르면, 하기와 같

은 상황에서 유전성 신세포암을 의심하고 생식세포 돌연변이 검사를 시행할 것을 권고하

고 있다[28]. 
1) 양측성 (bilateral) 또는 다발성 (multiple) 신종양 (renal mass) 으로 발견된 경우
2) 46세 이전에 신세포암 이 진단된 경우
3)  부모, 형제, 자녀, 조부모, 손자녀 및 사촌내 혈족에서 신세포암이 진단된 가족력

이 있을 경우

이외에도, 암 감수성 유전자 (cancer susceptibility gene)의 알려진 병원성 변이형 

(pathogenic variant)를 가진 사촌 이내의 가까운 가족이 있는 경우, 종양의 조직학적 

유형 (histology)가 hereditary RCC syndrome에서 흔히 관찰되는 특징 (multifocal 

papillary histology, multiple chromophobe, RCC with fumarate hydratase 

deficiency, multiple chromophobe나 oncocytoma와 같은 Birt-Hogg-Dube 

syndrome-related histology 등)을 동반한 경우에는 유전자 위험도 평가 (genetic 

risk assessment) 후, 유전자 검사 시행을 권고할 수 있다. 

Which Genes?
1)  유전성 신세포암 증후군 (von Hippel-Lindau (VHL), Hereditary papillary re-

nal carcinoma (HPRC), Birt-Hogg-Dube syndrome (BHDS), Tuberous scle-
rosis complex (TSC), Hereditary leiomyomatosis and renal cell carcinoma
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 (HLRCC), BAP1 tumor predisposition syndrome (TPDS), Hereditary par-
aganglioma/pheochromocytoma (PGL/PCC) syndrome) 해당 유전자: 
VHL, MET, FLCN, TSC1/2, FH, BAP1, SDHA/B/C/D 

2)  Cowden syndrome, MITF cancer syndrome, CHECK2-associated syn-
drome, Hyperparathyroid jaw tumor syndrome 해당 유전자 [29] : 
PTEN, MITF, CHECK2, CDC7

How? 신세포암 환자에서 생식세포 돌연변이 검사는 혈액 등 체액 기원 DNA를 이용

하며, 유전자 수가 많으므로 NGS 유전자 패널 검사를 권장한다. 

체세포 돌연변이 검사

Who? 신세포암 환자에서 체세포 돌연변이의 특징은 TCGA (The Cancer Genome 

Atlas) 프로젝트를 통해 많이 밝혀졌다 [30]. 특히, 체세포 돌연변이의 경우, 조직학적 

유형에 따라 돌연변이의 양상이 다르기 때문에, 각각의 유형별로 특징을 살펴볼 필요가 

있다. 

1)  Clear cell type: 신세포암에서 약 80% 정도 빈도를 보이는 투명세포 신세포암 

(clear cell RCC) 에서 가장 흔한 유전자 돌연변이는 VHL (60-70%), PBRM1 

(40%), SETD2 (15%), BAP1 (10%) 등의 순이며, 이들 유전자는 chromosome 

3p.21 영역에 모두 인접하여 있다 [30]. 흥미롭게도, VHL 유전자 돌연변이는 투명

세포 신세포암에서 종양신생혈관 형성 및 암세포 성장에 중요한 요인으로 여겨지고 

있지만, VHL 유전자 돌연변이가 환자의 예후나, VEGF 억제제에 대한 효과와는 유

의한 연관성이 있다는 연구 결과들은 아직까지 없다 [31]. 한편 PBRM1 유전자의 

경우, 연구에 따라 상반된 결과들이 보고되기도 하였으나, 최근 발표된 Check-

Mate-009, -010 및 CheckMate-025 연구에서 수행된 NGS 데이터 분석 결과

에 따르면, PBRM1 변이가 있는 경우에 면역관문억제제인 anti-programmed 

cell death-1 (PD-1) 억제제 반응성 및 환자 예후가 보다 우수한 것으로 관찰되었

다 [32, 33]. 반면, BAP1 및 SETD2 유전자는 histone 및 chromatin remode-

ling 조절 인자로 알려져 있으며 TP53, CDKN2A 유전자 등의 돌연변이와 함께 전
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반적으로 불량한 예후를 시사한다 [31, 34]. 이외에, ARID1A 유전자 돌연변이가 

있을 경우, atezolizumab (anti–PD-L1 inhibitor) 및 bevacizumab 병합군이 

sunitinib 대비 우수한 무진행 생존 (progression-free survival)이 관찰되었다 

[35]. 또한 DNA damage repair (DDR) 유전자 (CHEK2, ATM, MSH2, MSH6 

등) 돌연변이 존재 여부에 따라, tyrosine kinase inhibitor (TKI) 치료군에서는 큰 

차이가 없었으나, 면역관문억제제 투여군에서는 DDR 유전자 변이가 있는 환자들에

서 유의한 생존 향상 효과가 보고된 바 있다 [36]. 

2)  Papillary type: 유두상 신세포암 (Papillary RCC)는 신세포암의 약 10-15% 정도

를 차지하고 있으며, 투명세포 신세포암과는 달리, VHL 유전자 돌연변이는 약 1%

에서만 발견된다 [30]. 대신, MET (8%) 및 CDKN2A (5-18%) 유전자의 돌연변이

가 흔하다. MET 신호전달경로 억제제인 crizotinib, savolitinib 및 foretinib 등 

TKI 제제가 2상 임상시험에서 유의미한 치료 효과를 보였다는 점에서 향후, MET 

유전자 변이 여부가 유두상 신세포암 치료 약제를 선택하는 데에 중요한 근거가 될 

것으로 예상된다 [31]. 투명세포 신세포암 사례와 마찬가지로, CDKN2A 유전자 변

이가 있을 경우 유두상 신세포암 에서도 대체로 예후가 좋지 않다.

3)  Chromophobe type: 신세포암에서 약 5% 정도 빈도로 발견되는 혐색소 신세포암 

(chromophobe RCC)에서는 투명세포 신세포암 및 유두상 신세포암과 달리 TP53 

(31%) 및 PTEN (8%) 유전자 돌연변이가 흔하게 관찰되는 데, 특히 PTEN 유전자 

돌연변이가 있을 경우, 예후가 불량한 것으로 보고되었다 [30, 31]. 

Which Genes? 신세포암에서 체세포 변이 검사를 위한 NGS 유전자 패널 구성시, 

NGS 급여를 위한 필수 유전자 및 신세포암의 조직학적 유형에 따른 차이를 고려해야 하

며, 돌연변이의 빈도, 예후적 가치 및 치료 결과와의 관련성 등을 감안하여야 한다.
신세포암의 조직학적 유형별 빈번하게 돌연변이가 발견되며, 약물 반응 등 예후 
연관성이 보고된 유전자: VHL, PBRM1, SETD2, BAP1, TP53, CDKN2A, ARID1A, 
DNA damage repair genes (CHEK2, ATM, MSH2, MSH6), MET, PTEN 
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How? 신세포암 환자에서 종양 체세포 돌연변이는 원발 종양 또는 전이 종양의 조직을 

이용하여 검사하며, 검사 대상 유전자 수가 많으므로 NGS 유전자 패널 검사를 권장한다. 

표5. 신세포암 생식세포 돌연변이 유전자 검사 권고 대상
대상 환자군 •  양측성 (bilateral) 또는 다발성 (multiple) 신종양 (renal 

mass)
•  46세 이전에 진단된 신세포암
•  부모, 형제, 자녀, 조부모, 손자녀 및 사촌내 혈족에서 진단된 

신세포암
대상 유전자 및 관련 
유전성 신세포암 
증후군

•  본히펠린다우 증후군 (Von Hippel Lindau syndrome) 
(VHL)

•  유전성 유두상 신세포암 (Hereditary papillary RCC) (MET)
•  Birt-Hogg-Dube 증후군 (FLCN)
•  복합 결절성 경화증 (Tuberous sclerosis complex) (TSC1, 

TSC2)
•  유전성 평활근종 (Hereditary leiomyomatosis) 동반 신세

포암 (FH)
•  BAP1 tumor predisposition syndrome (BAP1)
•  Hereditary paraganglioma/pheochromocytoma (PGL/

PCC) syndrome (SDHA, SDHB, SDHC, SDHD)
•  Cowden syndrome (PTEN)
•  MITF cancer syndrome (MITF)
•  CHEK2-associated syndrome (CHEK2)
•  Hyperparathyroid jaw tumor syndrome (CDC7)

표6. 신세포암 체세포 돌연변이 유전자 검사 권고 대상
대상 환자군 •  3기 진행성 또는 4기 전이성 신세포암
대상 유전자 및 
검사 목적

•  PD-1 억제제 등 면역관문 억제제에 대한 약물 반응 예측 
(PBRM1, ARID1A, MSH2, MSH6, CHEK2, ATM)

•  crizotinib, savolitinib 등 MET TKI 에 대한 약물 반응 
예측 (MET)

•  TKI, 면역관문 억제제 등 통상적인 치료제에 대한 나쁜  
반응을 시사 (BAP1, SETD2, PTEN, TP53, CDKN2A)
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비뇨암 유전자 검사 향후 전망

비뇨암에서 유전자 검사는 특히 NGS 기술이 대중화되면서 활용 빈도가 증가하고 있

다. 생식세포 돌연변이 검사는 환자 본인 및 혈연 관계의 친족들에게 발생 가능한 암의 

종류 및 연령대 등 구체적 위험도 정보를 제공할 수 있으며, 체세포 돌연변이 검사는 현

재 전이암 단계에서 표준 치료로 사용 중인 약제들에 대한 저항성 발생 가능성 등을 제시

하고 면역관문 억제제, PARP 억제제 등 치료적 대안에 대한 정보를 제공할 수 있다. 최

근 다수의 비뇨암 대상 임상시험 들에서 동반진단 도구 (companion diagnostics) 또는 

환자군 분류 (stratification) 도구로 NGS 기반  유전자 패널 검사가 사용되고 있기에, 향

후 전이암 뿐 아니라 국소 진행성 암에서 신보조 요법 및 보조 요법의 선택에 있어서도 

유전자 검사가 중요한 정보를 제공할 것으로 예상된다. 현재 NGS 기반 유전자 패널 검

사는 대부분 exon영역에 한정하여 시행되고 있어, 단백질을 만드는데 직접 영향을 주는 

single nucleotide variation (SNV), 크기가 작은 구조 변이 (small indel) 등은 검출할 

수 있으나, 간접적으로 유전자 발현에 영향을 주는 intron 영역의 SNV나 small indel은 

검출할 수 없고, 크고 복잡한 형태의 유전체 구조 변이 (structural variation, SV) 는 검

출하기 어려운 한계가 있다. 따라서 향후 intron영역 등을 포함하여 structural 및 regu-

latory 변이를 확인할 수 있는 전장 유전체 검사 (whole genome sequencing) 가 유

전자 검사에 활용될 가능성도 있어, 이 분야에 대한 관심과 연구도 지속되어야 할 것으로 

판단된다. 혈액, 소변 등에서 채취하는 ctDNA 검사도 비침습적인 암 체세포 유전자 돌

연변이 검사 도구로서 빠르게 발전하고 있어, 진단, 예후 예측 목적 외 치료 반응 및 진행 

평가 (monitoring) 목적의 유전자 검사 시행도 증가할 것으로 예상된다. 유전자 검사 결

과의 해석은 위양성, 위음성의 가능성 및 원래 검사 목적과는 관계없이 발견된 이차성 소

견 (secondary findings) 의 보고 등 다양한 면을 고려해야 하며, 결과의 활용에 있어서

도 환자 본인 및 혈연 관계 친족에 대한 상담, 기관 내외에서 진행중인 임상시험 등록 가

능성 등을 고려해야 하기에, 비뇨의학과 의사 뿐 아니라 환자 치료와 연관된 혈액종양내

과 의사, 병리과 의사, 진단검사의학과 의사 및 유전상담전문가들을 포함한 다학제적인 

접근이 필요할 것으로 보인다.
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