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과 중 하나로 선정된 바 있다[1]. 1963년 Robert Guthrie에 의해 세

균억제법(bacterial inhibition assay)이 개발되어 페닐케톤뇨증의 

집단선별검사로 처음 도입되었고, 이로써 정신지체 질환의 유병률

을 획기적으로 감소시킬 수 있었다[2]. 이후 방사면역법, 효소비색

법, 효소면역법, 탠덤질량분석법, 분자유전검사법 등이 개발되었

고, 1990년대 초부터는 탠덤질량분석법을 신생아 선별검사에 이용

함으로써 광범위 신생아 선별검사(expanded newborn screening)

시대가 도래되었다[3]. 국내에서는 1985년에 경기도에서 신생아 선

별검사가 시범사업으로 처음 도입되었고, 1991년에 모자보건사업

으로 채택되어 저소득층 신생아를 대상으로 시행되다가 1997년부

터는 모든 신생아를 대상으로 확대되었다[4-7]. 2006년부터는 페닐

케톤뇨증과 선천성갑상선기능저하증, 단풍당뇨증, 호모시스틴뇨

증, 갈락토스혈증, 선천성부신과형성증 등 6개 질환에 대해 정부에

서 지원하고 있으며, 40여 종의 추가 질환에 대해서 민간 주도로 

검사가 이루어지고 있다[8, 9]. 

신생아 선별검사의 대상이 되는 유전성 대사질환은 개별적으로

는 희귀질환이지만, 질환의 종류가 매우 다양하여 전체 질환을 대

상으로 하였을 때는 대략 2,000명당 1명에서 환자가 발생된다[10]. 

나라와 인종, 검사 방법, 검사 질환의 종류에 따라 질환의 유병률은 

서  론

신생아 선별검사는 증상이 없는 신생아를 대상으로 유전성 대

사질환을 조기에 발견하여 치료함으로써 합병증 및 사망률을 감

소시키고자 도입되었다. 지난 50여 년 동안 꾸준한 기술적 진보를 

통해 질환의 조기진단 및 치료에 획기적으로 기여함으로써, 신생

아 선별검사는 최근 미국 질병통제예방센터(Centers for Disease 

Control and Prevention, CDC)에 의해 10가지 중요한 공중보건 성
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Newborn screening (NBS) has been effective for detecting asymptomatic newborns with inherited metabolic diseases and has facilitated early 
clinical intervention, which has resulted in significant decreases in the rates of morbidity and mortality caused by these diseases. The outcome of 
the NBS program heavily depends on technological advances. Since Dr. Robert Guthrie developed a bacterial inhibition assay to screen for meta-
bolic diseases in the early 1960s, use of the NBS program has spread to many countries. Tandem mass spectrometry (TMS) was a second major 
technological breakthrough that has allowed screening to be extended to disorders of fatty acid and organic acid metabolism as well as to those of 
amino acid metabolism, and recently screening has also been expanded to include lysosomal storage diseases. TMS can detect multiple analytes 
rapidly and simultaneously and is currently applied to nearly 80% of the newborn population in Korea. Next-generation sequencing (NGS) technol-
ogy could be another major breakthrough to improve the current NBS program. To integrate NGS into the NBS program, various considerations 
about its analytical validity, clinical validity, clinical utility, and ethical, legal, and social implications should be addressed on the basis of population 
screening. Here, the authors review population screening criteria, the current status of NBS, and recent advances in NGS. In addition, we discuss 
the practical and ethical issues, opportunities, and challenges regarding the implementation of NGS in NBS.
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다양하지만 높은 유병률로 인해, 대부분의 국가에서 공중보건의 

핵심 프로그램으로 관리되고 있다. 유전성 대사질환은 동일한 질

환에서도 다양한 임상증상을 보이는 한편, 여러 질환에서 임상양

상이 비슷한 경우도 있어, 임상양상만으로는 진단하기가 매우 어

려운 것으로 알려져 있다. 이처럼 높은 유병률과 질환의 이질적 특

성으로 인해 유전성 대사질환의 정확한 조기진단 및 치료를 위해

서는 보다 향상된 검사법의 개발 및 진단 지침의 개발이 요구된다. 

최근 임상유전학에서 차세대 유전체분석법(next-generation se-

quencing, NGS)을 통한 질환의 원인유전자 규명에 대한 임상 연구

가 활발히 이루어지는 가운데, 집단선별검사로의 적용 가능성에 

대한 이슈가 대두되었다. 2013년에는 미국 국립보건원(National 

Institutes of Health, NIH)에 의해 유전체분석기술에 기반한 신생

아검사를 평가하고자 5년 동안 2,500만 달러를 투자하겠다는 프

로젝트가 발표되었다[11]. NGS는 전통적인 염기서열분석법에 비해 

비용과 시간을 획기적으로 절감하는 등 여러 가지 장점이 있어 선

별검사에서 그 역할이 기대된다. 이에 본 원고에서는 집단선별검

사 기준, 신생아 선별검사의 현황, NGS의 최신 동향을 살펴보고, 

NGS가 신생아 선별검사 프로그램의 일환으로 통합되기 위해 고려

해야 할 분석적 타당성, 임상적 타당성 및 유용성, 윤리적·법적·사

회적 이슈 등에 대해 검토해보고자 한다. 또한, 새로운 유전체시대

를 맞이하여 우리에게 주어진 기회, 향후 해결해야 할 과제를 전망

하고자 한다.

차세대 신생아선별검사

1. 집단선별검사를 위한 기준

무증상 신생아를 대상으로 일괄적인 집단선별검사를 시행하는 

것은, 검사법의 분석적 타당도와 상관없이 상당한 정도의 윤리적·

사회적 문제를 야기할 수 있다. 특히 적절한 치료 및 예방이 가능

하지 않은 질환이나 자연경과가 알려져 있지 않는 질환의 경우, 집

단선별검사를 통한 질환의 조기발견은 오히려 환자에게 상당한 해

악을 가할 수 있기 때문이다. 그뿐만 아니라, 신생아는 일반 성인과

는 달리, 자기결정권이 가능하지 않은 약자이기 때문에, 집단선별

검사를 위한 기준 선정에 주의 깊은 검토가 요구된다. 1968년 Wil-

son과 Jungner[12]에 의해 작성된 세계 보건 기구(World Health 

Organization, WHO) 보고서에는 집단선별검사를 위한 10가지 기

준이 확립된 바 있다. 보고서에 따르면, 임상적으로 잘 규명된 질환

이며 중요한 공중보건 문제를 일으키는 질환으로, 자연경과가 잘 

알려져 있으며, 치료가 가능한 질환들을, 안전하고 경제적인 검사

를 통해 선별할 것을 권고하고 있다[12]. 현행 신생아 선별검사에 

포함된 질환의 종류는 나라마다 다양하게 운영되며, 1990년대 중

반부터는 탠덤질량분석법을 이용하여 다양한 질환에 대해 확대 

시행되고 있어, Wilson과 Jungner에 제안된 전통적인 10가지 기준

을 그대로 현행 신생아 선별검사에 모두 적용시키는 것은 가능하

지 않다. 하지만 오랫동안 신생아 선별검사의 윤리적 기준으로 변

함없이 받아들여지고 있는 두 가지 기본 원칙이 있다. 무엇보다 신

생아의 건강에 최선의 혜택이 될 수 있는 선별검사(best interest of 

child)를 지향해야 한다는 것이며, 발병시기가 다소 늦은 질환이나 

보인자 검사를 위한 선별검사는 지양해야(right to an open future) 

한다는 것이다[13]. 

2. 신생아 선별검사의 현황

현행 신생아 선별검사는 효소면역법 및 탠덤질량분석법에 의한 

1차 선별검사와 2차 확진검사로 구성되어 있다. 탠덤질량분석법은 

두 개의 질량분석기를 나란히 결합한 분석 시스템으로서, 질량 대 

전하의 비(m/z)로 대사물질의 질량을 측정하는 검사법이다. 검체 

당 2-3분 내로 여러 대사물질을 동시에 측정 가능하여 탠덤질량분

석법을 이용하면 저렴한 비용으로 여러 질환을 동시에 선별하는 

것이 가능하다. 

이전 선별검사법과 비교하였을 때, 탠덤질량분석법을 이용함으

로써 대사질환 진단의 위양성률을 현저히 낮출 수 있었다. 예를 들

면, 페닐케톤뇨증의 경우 이전 검사법과 비교했을 때, 위양성률을 

0.23%에서 0.05%까지 감소시킬 수 있었다[14, 15]. 또한 대부분의 

아미노산, 지방산, 유기산 질환에 대해 탠덤질량분석법은 전반적

으로 우수한 민감도(99.67%)와 특이도(96.36%)를 갖는 것으로 보

고되었다[15]. 탠덤질량분석에서 이상 소견을 보이는 경우 양성예

측도(positive predictive value)는 대상 질환의 유병률 및 연구에 

따라 다양하나, 10-20%로 보고된다[16]. 이와 같이 탠덤질량분석

법은 선별검사로 적합할 뿐만 아니라, 분석적으로도 우수하여, 최

근에는 리소좀축적질환의 선별에 대해서도 적응증이 확대되고 있

다. 탠덤질량분석법의 사용 기간이 상대적으로 짧아서 아직은 임

상적 유용성을 체계적으로 평가한 연구는 부족하지만 일부 연구

에 의하면 임상적으로도 유용한 것으로 평가되었다. 한 연구에 의

하면, 탠덤질량분석법에 의해 선별된 신생아의 58%가 실제 질환 

양성이었으며, 이들은 증상이 발생하기 전에 질환을 조기에 진단

하여 치료할 수 있었음을 보고하였다[15]. 

한편, 탠덤질량분석법을 이용하여 다양한 희귀질환을 발견하게 

됨으로써, 임상적 의미가 불분명한 일부 질환과 양성 질환들이 발

견되는 경우가 있다. 예를 들면, 탠덤질량분석법의 도입 이후 자주 

발견되는 3-methylcrotonyl CoA carboxylase deficiency 같은 양성질

환의 경우 조기 진단의 이익이 불분명하다. 그럼에도 불구하고, 탠

덤질량분석법은 다양한 중증 질환을 효율적으로 선별함으로써, 신

생아 선별검사 프로그램을 선도하는 기술로 자리매김할 수 있었다. 
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3. 차세대검사법 도입의 필요성 

탠덤질량분석법은 질환의 조기 진단과 치료에 크게 기여했음에

도 불구하고, 대사물질에 따라, 검사실에 따라 다양한 수준의 비

정밀도 및 높은 위양성을 보이는 경우가 있어, 결과를 해석하는 데 

상당한 어려움이 존재한다[17]. 그뿐만 아니라, 2차 검사로 이용되

는 효소 활성도 분석법 역시 많은 노동력과 오랜 시간을 요구하는 

반면, 반정량적 결과만을 제시할 뿐이며 소수의 질환에 대해서만 

적용 가능하다는 점에서 한계가 있다(Table 1). 또한, 2차 분자유전

학적 검사로 전통적인 염기서열분석을 순차적으로 시행하는 경우

에는 많은 비용과 시간이 소요될 뿐만 아니라, 유전적 이질성(ge-

netic heterogeneity)을 보이는 질환의 경우 미진단 결과에 이르기

도 한다(Table 1). 따라서 현행 선별검사의 단점을 보다 개선할 새

로운 검사법의 필요성이 대두된다. 최근 대중화되고 있는 NGS를 

신생아 선별검사에 적용한다면, 저렴한 비용으로 대부분의 질환

에 대해 동시에 선별할 수 있고, 현행 선별검사의 위양성률을 감소

시킬 수도 있으며, 새로운 원인 돌연변이의 발굴로 이어질 수 있을 

것으로 기대된다. 순차적으로 진행되는 현행 신생아 선별검사 시

스템을 발전시켜, 적절한 단계에서 NGS를 활용한다면, 조기에 질

환을 확진하는 것도 가능하다. 신생아 선별검사 프로그램의 발전 

방향을 고려할 때, 향후에는 1차검사로 탠덤질량분석법을 이용하

고 2차검사로 NGS를 활용하거나 NGS와 TMS를 1차 선별검사로 

활용하게 될 것으로 기대된다(Fig. 1). 이러한 전망이 현실화되기 

Fig. 1. Types of newborn screening workflow. (A) Current newborn screening workflow. (B) Use of next-generation sequencing as a second-tier 
tests. (C) Use of next-generation sequencing as a main screening method.
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Table 1. Comparison between current and next-generation newborn screening

Current newborn screening

Next-generation newborn screening
First-tier tests

Second-tier tests

Biochemical analysis Molecular tests

Purpose Screening Screening and/or confirmatory Confirmatory Screening and/or confirmatory

Methods Enzyme immunoassay Amino acid analysis Targeted genotyping Whole-exome sequencing

Radioimmunoassay Acylcarnitine analysis Sanger sequencing Whole-genome sequencing

Tandem mass spectrometry Organic acid analysis Targeted sequencing

Enzyme activity assay

Advantages Inexpensive Confirmation Confirmation Reducing false positives

Fast Identification of de novo mutations Early diagnosis and confirmation 

Suitable for mass screening Identification of de novo mutations

Disadvantages High false positive rate Expensive Expensive Moderately Expensive

Low specificity Semi-quantitative and highly variable Limited and delayed results Bioinformatic burden

Imprecision (10-30%) Not suitable for potentially oligogenic diseases Diagnostic odysseys Need for further  validation
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위해서는 선별대상 질환에 대한 주의 깊은 검토와 유전체분석기

술의 타당도 검토를 비롯하여 해결해야 할 과제들이 많다. 향후에

는 NGS를 신생아 선별검사의 일환으로 적절하게 활용하여, 질환

으로 인한 의료비용 및 사회경제적 손실을 감소시키고 공중보건 

향상에 더 기여할 수 있을 것이다.

4. 차세대유전체분석법의 최신 동향

NGS는 유전체를 작은 조각으로 나누고 각 조각의 유전정보를 

병렬적으로 분석하여 유전체 전체 정보를 비교적 빠른 시간 내에 

해독해내는 기법이다. 전통적인 염기서열분석법과는 달리, 무세포

계(cell free system)에서 라이브러리를 생성하여, 병렬적 염기서열

반응을 진행함으로써, 전례 없는 속도로 유전정보 분석이 가능하

게 되었다. 2004년에 처음 상용화된 이후 NGS에 소요되는 비용은 

지속적으로 감소하고 있는 반면, 플랫폼은 획기적으로 진화하고 

있다. 플랫폼 외에도, 라이브러리 생성 과정도 개선됨으로써 DNA

검체요구량을 크게 감소시켜 현재는 나노그램 단위의 검체만으로

도 분석이 가능하다. NGS의 단점으로 지적되는 짧은 리드 길이(35 

bp, Illumina)에 대한 문제 해결을 위해, 화학반응 및 분석 알고리

즘을 꾸준히 개선하였고, 현재는 수천 bp의 리드를 생성하는 플랫

폼(PacBio)도 개발되었다. 데이터 생성량도 꾸준히 증가하여 최근

에는 1.8 테라바이트의 유전체 데이터를 3일 내로 생성할 수 있는 

플랫폼(HiSeq X Ten)이 출시되어 인간 유전체의 대규모 분석도 가

능하다. 이와 같은 기술 발전은 NGS의 임상 도입을 가속화시켰고, 

이는 다시 임상에 적합한 플랫폼(GS Junior, MiSeq, Ion torrent 

PGM)의 개발을 유도하는 촉진제가 되었다. 이 중에는 반도체 기

술을 접목하여 염기서열 검출 속도를 높이고, 비용을 감소시킨 플

랫폼(Ion torrent PGM)도 개발되었다. 기술이 발전되는 가운데, 

NGS는 현재까지 다양한 멘델성 유전질환 및 희귀질환과 암종의 

원인 유전자 발견 및 기전 규명에 크게 기여해왔다. 이러한 동향에 

따라 2013년에는 미국식품의약국(Food and Drug Administration, 

FDA)에서 Illumina MiSeqDx 플랫폼을 임상 진단용으로 허가한 

것에 이어, 2014년에는 Thermo Fisher (Life Technologies)의 Ion 

PGM 플랫폼을 Class II 임상의학장비로 등재하기도 하였다[18, 19]. 

이 외에도, NGS의 단점으로 언급되는 PCR 증폭으로 인한 바이어

스를 없애기 위해 단일분자 염기서열분석법(single molecule real 

time sequencing, SMRT)이 개발되어 또 다른 지평을 열고 있다. 요

컨대, NGS 플랫폼은 단점을 개선하는 방향으로 발전을 거듭하고 

있으며, 최근에는 임상 진단 영역으로의 도입이 가속화되어 그 중

요성이 더 높아질 것으로 기대된다.

5. 신생아 선별검사에 차세대유전체분석법의 적용 가능성

2005년 영국 인간유전학위원회(UK Human Genetics Commis-

sion)에서는 신생아의 유전적 프로파일링은 이익보다는 해악이 높

아 시기상조라고 판단하였다[20, 21]. 이후 신생아 유전체분석에 대

한 논의가 이루어지고 있는 가운데, 2013년 미국의학유전학회

(American College of Medical Genetics, ACMG)와 미국소아과학회

(American Academy of Pediatrics, AAP)에서는 신생아 유전체분석

은 환아에게 최선의 이익이 있는 경우에 시행되어야 하나, 전장유

전체분석(whole-genome sequencing, WGS)은 신생아에게 1차 선

별검사법으로 사용해서는 안 된다고 주장하였다[22]. 또한, 유럽유

전체학회(European Society of Human Genetics, ESHG)에서는 임

상적 유용성 및 선별기준을 고려하지 않은 WGS의 시행을 유보해

야 한다는 입장을 밝힌 바 있다[23]. 한편 신생아의 유전체분석에 

대한 부모들의 관심도를 연구한 2014년 보고에 의하면, 신생아 선

별검사의 일환으로 WGS이 시행될 경우, 70-74%의 부모가 관심을 

보이는 것으로 확인되었다[24]. 이와 같은 사회적 관심 속에, 최근

에는 NGS를 이용한 신생아 선별검사법을 개발하여 2차 확진검사

로서의 이용 가능성을 구현한 연구가 있었다[25]. 요약하면, NGS를 

이용한 신생아 선별검사는 사회적 관심이 높을 뿐만 아니라 기술

적으로도 타당하지만, 사용 목적과 허용 범위 등에 대해서는 아직 

합의에 이르지 못하였다. 따라서, NGS의 분석적 타당성과 별도로, 

임상적 타당성과 유용성 및 윤리적 합의를 갖기 위해서는 명확한 

지침을 개발하는 것이 급선무다. 왜냐하면, 신생아 선별검사는 검

사실 검사뿐만 아니라 진단과 추적관찰, 교육, 유전상담 및 정도 관

리 및 지속적인 프로그램 평가 등을 포괄하는 통합 시스템이기 때

문이다.

6. 유전체분석법을 적용할 때 제기되는 이슈와 고려사항

NGS가 신생아 선별검사 프로그램의 일환으로 통합되기 위해서

는 분석적 타당성 및 임상적 유용성 이외에도 다양한 윤리적·법

적·사회적 이슈 등이 고려되어야 한다. 2000-2004년에 유전자검사

의 임상 도입을 평가하기 위한 절차로서 CDC 주도로 ACCE 프로

젝트(Analytical validity, Clinical validity, Clinical utility, Ethical, 

legal, and social implications) 및 이에 기반한 EGAPP 프로젝트

(Evaluation of Genomic Applications in Practice and Prevention)

가 진행되었다[26]. 이에 따르면, 유전자검사를 임상에 도입하기 전

에, 찾고자 하는 유전자형을 정확하고 믿을 만하게 검출할 수 있는 

분석적 타당도(analytical validity), 해당 질환이나 표현형을 정확하

게 예측하거나 검출하는 임상적 타당도(clinical validity), 검사의 

이용으로부터 얻을 이익과 위험도를 평가하는 임상적 유용성

(clinical utility), 윤리적·법적·사회적 이슈(ethical, legal, and social 

implications, ELSI)를 고려해야 한다. 신생아 선별검사 프로그램에 

NGS를 도입하기 위해서는 이 4가지 기준을 다시 해석할 필요가 있

다. 기존 유전자검사와는 달리 신생아를 대상으로 한다는 측면에



박경진 외: Next-Generation Newborn Screening

http://dx.doi.org/10.3343/lmo.2015.5.4.169 www.labmedonline.org   173

서, 무증상 집단에서 선별검사를 제공한다는 측면에서, 단일 유전

자가 아니라 유전체를 대상으로 한다는 측면에서 특수성이 있기 

때문이다. 

첫째, 신생아 선별검사에 NGS의 적용은 기술적으로 가능하다

는 점에서, 분석적 타당도는 우수하다. 최근 연구에 의하면, 기존

의 신생아 선별검사에 사용된 채혈지로부터 DNA를 추출하여 

NGS에 성공적으로 적용할 수 있었고, 또한 질환의 원인 돌연변이

를 비교적 정확하게 검출할 수 있었다[25, 27]. 신생아 선별검사 대

상 질환 126개 유전자에 NGS를 적용한 최근 연구에 의하면, 분석

적 민감도 99.8%로 보고한 바 있다[25]. 물론, 전통적인 염기서열분

석법을 이용하여, 변이를 다시 검증 과정이 수반되어야 하며, NGS 

결과의 위양성과 위음성의 가능성에 대한 주의 깊은 해석이 요구

된다.

둘째, 유전체분석법을 이용하여 질환을 정확하게 검출하는 임

상적 타당도를 만족하기 위해서는, 의미가 불분명한 변이(variant 

of unknown significance, VUS)의 해석을 어떻게 할 것인가를 생

각해야 한다. VUS는 단일 유전자 검사에서보다 유전체 분석 이후 

급격히 증가하였는데, VUS에 대한 잘못된 해석으로 해당 질환을 

잘못 예측하는 것은 오히려 환아에게 이익보다 해악을 가할 수 있

다. 변이의 투과도(penetrance)가 잘 알려져 있지 않은 경우가 많

고, 새로운 변이의 기능을 예측하는 것은 쉽지 않은 일이다. 기존

에 알려진 변이라고 할지라도, 현재 데이터베이스에는 아직 돌연변

이와 SNP가 상당히 혼합되어 있어 질환의 원인 변이로 확정하기보

다는 표현형과의 상관관계를 분석하고 임상적으로 해석하는 것이 

중요하다. 유전형-표현형 상관관계에 대한 데이터베이스가 부족한 

현 상황에서는 발굴한 변이를 질환의 원인으로 성급하게 결론짓

기보다는 인구유전학적 접근과 분석이 필요하다.

셋째, 임상적 유용성을 만족시키기 위해서는 신생아의 건강에 

최선의 혜택이라는 신생아 선별검사의 기본 윤리원칙에 부합하는 

질환을 선정하는 것이 중요하다. 즉, 임상적으로 잘 규명되어 있고, 

의학적으로 치료할 수 있는 질환을 대상으로 해야 한다. 하지만, 

유전체를 대상으로 한 검사에서는 원래의 목적과는 무관한 부수

적 발견(incidental finding, IF)이 있을 수 있다. 예를 들면, 치료제

가 없는 헌팅턴병이나 발병시기가 늦은 암 또는 알츠하이머 치매

의 원인 유전자 등이 발견되는 경우는 당장 신생아의 건강에 최선

의 혜택을 가져오지 않을 뿐만 아니라, 원래의 목적과도 무관하다. 

그러므로 NGS를 신생아 선별검사로 통합하기 위해서는 대상질환

에 대해 유전자를 선정하고 이에 한정하여 분석하는 표적 유전체 

검사(targeted genomic analyses)가 문제의 해결이 될 수 있다. 

2013년 ACMG에서는 유전체분석법을 이용하여 부수적 발견을 한 

경우라도, 결과통보를 의무화한 유전자 56개의 리스트를 선정한 

바 있다[28]. 돌연변이 여부를 미리 알고 있다면, 증상 발생 전에 예

방 가능한 질환 선정이라는 임상적 유용성이 상당함에도 불구하

고, 검사 당사자의 자율성을 존중하지 못했다는 점에서 이는 성급

한 가이드라인이라는 전문가들의 비판과 논의가 있었다[29]. 이 질

환 리스트는 성인을 대상으로 지정된 것이므로, 신생아 선별검사

에 그대로 적용하는 것은 적절하지 않다. 즉, 신생아 선별검사를 위

한 유전자 리스트는, 신생아의 건강에 최선의 혜택을 준다는 기본 

원칙하에 다시 검토되어야 할 것이다.

넷째, 신생아에서 유전체분석법을 이용하여 선별검사를 시행한

다는 것은, 다양한 윤리적·법적·사회적 이슈를 수반한다. 신생아

를 대상으로 한다는 점에서 특수성을 갖게 되는데, 부모의 동의 

하에 검사가 이루어지고, 그 결과에 대한 접근 권한이 부모에게 있

기 때문이다. 자율성 문제는 별도로 하더라도 신생아의 이익이 부

모 및 가족의 이익에 대해 우선될 수 있을지 생각해보아야 한다. 

당장 신생아의 건강에는 이익을 가져다주지 않은 보인자 정보가 

가족의 이익에는 도움이 되는 경우가 있기 때문이다. 또한, 집단선

별검사에서는 무증상 신생아의 유전체를 분석하기 때문에, 환자

만을 대상으로 하는 임상검사와 달리 공중보건시스템에 미치는 

부담과 비용은 높다. 많은 양의 정보를 처리하고 보관할 데이터 전

문가 확보 및 인프라의 구축이 선행되어야 한다. 

신생아 유전체검사가 도입되기 위해서는 전 단계에 걸쳐 전문화

된 유전상담이 이루어져야 한다. 검사로부터 기대되는 이익 및 위

험, 검사의 한계, 부수적 발견의 종류, 알게 될 결과의 범위 등에 대

해 검사 전 상담에서부터 충분한 정보가 제공되어야 한다. 유전상

담의 내용을 환아의 부모에게 적절하게 제공하기 위해서는 다양

한 분야의 전문가들의 – 검사실 인력, 생물정보학자, 유전체 전문

가, 일차 진료의, 의료 윤리학자, 의료법 전문가 – 협력 시스템의 정

립이 필요하다. 환아의 진료를 담당하는 일차 진료의가 유전체검

사 전 과정과 생물정보학적 분석 과정, 유전체 결과 해석 및 진단

에 이르는 모든 과정을 이해하는 것은 불가능하기 때문이다. 또한, 

부수적 발견으로 인한 윤리적 딜레마로부터 ‘알 권리’와 ‘모를 권

리’를 침해하지 않고, 환아의 건강에 최선의 혜택이 되는 원칙에 적

합한 유전상담을 제공하기 위해서는 유전체 검사의 윤리적 검토

가 반드시 필요하다.

결론 및 향후 전망

기술적으로는 이미 신생아에서 유전체분석법을 이용한 집단선

별검사가 가능하나, 공중보건 향상을 위한 프로그램으로 실용화

되기 위해서는 다양한 전문가 집단이 지속적인 논의와 상호 협력

을 통해 진료지침이 마련되어야 하며, 이를 위한 정책적 지원이 필

요하다. 신생아 선별검사에 NGS를 도입하려는 시도는 4가지 의료

윤리의 원칙 중 선행의 원칙에 합당하다. 하지만, 부수적으로 제공 
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가능한 정보로 인해 자율성 존중의 원칙, 악행금지의 원칙, 정의의 

원칙이 침해되지 않는지에 대해서는 주의 깊은 판단이 요구된다. 

요컨대, ACCE 모델에서 제시한 기준 및 신생아 선별검사의 특수성

이 고려되어 NGS가 신생아 선별검사에 적용된다면, 현행 선별검

사의 단점을 보완할 뿐만 아니라, 유전성 대사질환으로 인한 의료

비용 및 사회경제적 손실을 감소시키고, 궁극적으로는 공중보건 

향상에 기여할 수 있을 것으로 기대된다. 

요  약

신생아 선별검사는 증상이 없는 신생아를 대상으로 질환을 조

기에 발견하여 치료함으로써 합병증 및 사망률을 감소시키기 위해 

도입된 프로그램이다. 꾸준한 기술적 진보를 통해 신생아 선별검사 

프로그램은 공중보건 향상에 크게 기여하였다. 1960년대 초반 R. 

Guthrie에 의해 세균억제법이 개발된 이후, 프로그램은 여러 나라

로 널리 확대 시행되었다. 이후, 탠덤질량분석법이 개발되어 지방

산질환 및 유기산질환, 최근에는 리소좀축적질환까지 선별할 수 

있게 되었다. 탠덤질량분석법을 이용하면 단시간 내 여러 물질을 

동시에 분석할 수 있어, 선별검사 프로그램 향상에 획기적 기여를 

하였다. 현재 국내에서는 신생아의 80% 정도에서 탠덤질량분석법

을 이용하여 신생아 선별검사를 시행한다. 향후에는 차세대유전체

분석법의 적용에 의해 현행 신생아 선별검사 프로그램이 더 향상

이 될 것으로 기대된다. 차세대유전체분석법을 신생아 선별검사 

프로그램의 일환으로 통합하기 위해서는 분석적 타당성, 임상적 

타당성, 임상적 유용성 및 윤리적·법적·사회적 이슈 등을 집단선별

검사라는 관점에서 고려하여야 한다. 이에 본 종설에서는 신생아 

선별검사의 현황, 집단선별검사 기준, 차세대유전체분석법의 최신 

동향을 살펴보고, 차세대유전체분석법을 신생아 선별검사에 적용 

시, 고려사항 및 기회 및 해결과제 등에 대해 논의하고자 한다. 
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