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FOCUS ON

AI-Based Liquid Biopsy Technology for 
Multi-Cancer Early Detection

암은 초기단계에서는 대부분 뚜렷한 증상이 없기 때문에, 적절한 스크리닝 검사가 이루어지지 않으면 더 늦게 발

견된다. 한국에서도 현재 주요 6대 암 검진 프로그램이 국가에서 제공되고 있지만, 이러한 프로그램은 특정 암

종에 중점을 두고 있으며, 검진 방법의 성능에도 한계가 존재한다. 이에 다중암을 조기에 발견할 수 있는 혁신

적인 기술이 개발되고 도입된다면 암 환자의 치료기회를 높이고, 생존율을 향상시킬 수 있을 것으로 기대된다. 

액체생검은 혈액에 떠돌아다니는 종양 DNA 또는 RNA를 활용해서 암을 진단하는 방법이다. 3-4기의 이미 진단

받은 암 환자에서 표적항암제를 선정하기 위한 용도로 주로 활용되고 있다. 1-2기의 초기암에 적용되지 못하는 

이유는 종양에서 유래된 ctDNA가 전체 cfDNA중에서 아주 소량 존재하기 때문에, 기존 돌연변이에 기반한 검사

법으로는 높은 민감도를 달성하기 어렵기 때문이다.

조은해
GC Genome
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액체생검의 민감도의 한계를 극복하고 암의 조기

진단에 이용하기 위해서 여러 회사들이 메틸레이션 

(Methylation) 마커의 활용과 cfDNA의 단편체학

(fragmentomcis)을 활용하고 있다. 

다중암 조기진단분야에서 선두주자인 그레일(Grail)

사는 cfDNA의 메틸레이션 마커들의 조합으로 50

여종이상의 암을 진단하고 분류하고 있으며, 이미 

2021년부터 검사서비스를 제공하고 있다. 특히 영

국의 NHS는 공동연구를 통하여 14만명의 데이터를 

확보하고 있으며, 향후 백만명이상으로 확대할 계획

을 가지고 있다. 이그젝트 사이언스(Exact Sciences)

사는 약 만여명의 여성을 대상으로 기존의 검진검사

와 비교하는 Detect-A 연구를 발표한 바 있다 (1). 

DELFI Diagnostics사는 cf-WGS에 기반한 DELFI 알

고리즘을 개발하였으며, 폐암 및 간암등 다양한 암에

서 추가 임상 연구를 진행중이다 (2)  

GC Genome에서는 다중암의 조기진단을 목표

로 KAIST와 공동으로 인공지능 알고리즘을 개발하

였으며, 이를 올해 Nature communication지에 

“Integrative modeling of tumor genomes and 

epigenomes for enhanced cancer diagnosis by 

cell-free DNA” 라는 제목으로 발표한 바 있다. (3). 

이 연구는 9가지 암 종류의 2,125명의 환자 샘플과 

1,241명의 정상 대조 샘플에서 cf-DNA WGS을 수

행하였으며, 암환자를 검출할 수 있는 인공지능 알고

리즘을 개발하였고, 추가로 208명의 암샘플과 214

명의 정상 대조군 샘플에서 성능을 검증하였다. 암

환자를 초기에 민감하게 검출하기 위해서 genome 

model과 epigenome model를 개발하여 이를 통합

하였다(Fig 1). Genome 모델은 저밀도 전장유전체

에서 생산된 변이들의 밀도와 signature를 인공지능

으로 학습시켜 암을 진단하고 분류하고자 하였다. 이

미 암종마다 돌연변이 빈도와 signature가 다르게 나

타난다는 것은 알려져 있다. 알고리즘 개발을 위해

서 PCAWG에서 확보된 데이터셋에서 암종류별로 

high mutation density와 low mutation density 영

역을 선별하였고, 150개의 변이유형을 모델의 피처

로 사용하였다. 또한 저밀도 전장유전체 시퀀싱(low 

depth cfDNA-WGS)의 경우 많은 시그널 노이즈를 

가지고 있기 때문에 20,529명의 건강한 샘플들을 바

탕으로 각 샘플마다 변이 필터링을 수행하였다. 변이 

필터링을 통해서 정제된 데이터를 2726개의 유전체 

영역에서의 변이 밀도와 150개의 변이 유형을 구하

고, 인공지능 알고리즘으로 학습하여 암 환자와 정상

인을 감별할 수 있는 알고리즘을 개발하였고, MGI와 

Illumina로 학습 데이터에 대해서 AUC (Area Under 

the ROC Curve) 0.9 이상의 우수한 성능 달성하였

다. (표 1) epigenome 모델은 NDR(Nucleosome-

Depleted Region)이 암 환자와 정상인에서 또한 

암종마다 다른 패턴을 보인다는 것을 이용하였다. 

health medical 
examination
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Epigenome 모델의 프로필을 구축하기 위해서 TCGA 샘플의 ATAC-seq 데이터

를 활용하여 영역을 선별하고 합성곱 신경망을 이용하여 모델을 구축하였다. 여러 

데이터셋에서 Genome 모델과 Epigenome 모델을 결합하였을 때 가장 우수한 

성능을 확인할 수 있었다. (Fig 1)

GC Genome에서는 이러한 결과를 바탕으로 다중암 조기진단의 가능성을 확인

하였으며, 추가적인 임상 연구를 진행중이며 상용화 준비중에 있다. 이러한 결과

들이 암 스크리닝 검사의 패러다임을 변화시킬 것으로 혁신적인 기술이 될 것으

로 기대한다. 

Fig 1. � genome model과 epigenome model
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표 1. Model performance of cancer detection
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염색체마이크로어레이의 임상적 활용 방안
Clinical Utility of Chromosomal Microarray 

Analysis as a Complimentary Test

전통적으로 CNV (copy number variation)는 G-banding Karyotyping, FISH 또는 염색체 마이크로어레이  

분석 (chromosomal microarray,CMA)을 사용하여 연구되어 왔습니다. 오늘날에는 Whole Exome Sequenc-

ing (WES) 또는 Whole Genome Sequencing (WGS)의 분석 가격이 하락함에 따라 앞의 고전적인 방식들보

다 더욱 보편화되고 있습니다. WES의 임상적 유용성이 증가하고 있지만 과연 오늘날의 임상 연구 및 진단 영역에 

적합한 것이 맞을까요?

ACMG (American College of Medical Genetics and Genomics) 지침에 따르면, 오늘날에는 CMA가 산전 

및 산후 샘플의 염색체 이상 검사의 1차 분석으로 권장되고 있습니다1. CMA로 정상 결과가 나온 경우, WES를 

후속 검사로서 사용할 수 있습니다. 그러나 산전 검사의 경우에는 임신 주기 안에서 적절한 시간을 맞추기 어렵

기 때문에 사용이 어려울 수 있습니다. 

써모피셔사이언티픽
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특히, 신경 발달 질환에 대한 근거가 증가함에 따라 

엑손 수준의 CNV가 소아 의학분야에서 중요하게 여

겨지고 있습니다. 유전자 내 돌연변이는 하나 또는 

두 개 이상의 엑손에 영향을 미치는 케이스가 최대 

40% 이상이며 이로 인해 중대한 임상적 증상을 초

래할 수 있다고 보고되고 있습니다. 2

산전 및 산후 검사 시에서 우리가 직면한 몇 가지 과제

와 실험실에서의 관점을 시간, 품질, 비용 및 리소스로  

나누어 살펴보겠습니다.  

소요시간

임상 연구에서 검사 결과 보고까지의 소요시간 (TAT)

이 매우 중요합니다. CMA는  일반적으로  1-2주 소요 

되나  WES의 경우 5~18주가 소요됩니다. 이 소요 

시간의 비교는 환자로부터 샘플이 수집되는 시점부

터  실험실에 샘플 처리, 데이터 분석, 결과 해석 및 

보고가 포함됩니다. 

산전 검사의 경우 소요시간이 가장 중요한 요소입니

다. 임신중 임상의와 예비 부모는 임신을 계속할지 

아니면 안전하게 임신을 종료할지 결정을 내리기 위

한 정확한 정보가 필요합니다. 하지만 태아의 변화와 

성장이 실시간으로 이루어지기 때문에 시간을 지연

시킬 수가 없기 때문입니다. 산후 검사 역시 가족 구

성원들이 근본적인 문제 또는 원인을 파악하고 후속 

검사 및 치료 방향을 찾는 등의 계획을 세우기 위해 

빠른 검사 결과 보고가 매우 중요합니다.

CMA와 WES/WGS의 실험과정에서는 몇일정도만

이 차이가 날 수 있지만,  CMA 에 비해 WES/WGS

는 결과 분석에서 변이 호출 (call) 빈도수가 훨씬 더 

높습니다4. NGS 기술의 발달로 인해 그동안 명확히 

규명되지 못했던 다양한 희귀 유전질환 에 대한 진

단율은 증가했지만, 유전 질환을 앓고 있는 환자의 

50% 이상이 여전히 질환에 대한 진단을 받지 못하

고 있습니다5. 데이터 분석 및 변이해석에 있어서는

VOL.23  ㅣ  SEPTEMBER, 2023
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여전히 개선이 필요합니다. 변이 이상 수가 많을수록, 

특히 VOUS (variants of uncertain/unknown sig-

nificance)를 정확하게 식별하고 해석하기 위한 부담

이 증가됩니다.  이로 인해 정기적인 재평가가 필요하

며 후속 활동을 위한 의료 시스템이나 환자의 비용이 

증가할 수 있습니다. 

품질

CMA검사와 해석에 대한 전문가들의 합의된 의견

과 모범 권장 사례1,6,7들이 잘 정리되어 있기는 하지

만  WES를 사용한 산전 및 산후 유전자 검사 연구 

범위는 현재까지 매우 제한적이며 이를 적용할 수 있

는 합의된 의견서와 권장하는 케이스는 정해져 있습

니다. CNV 분석 데이터를 적용할 수 있는 명확한 가

이드라인의 부재로 이를 활용해 분석 및 해석에 아직

까지 많은 시간이 필요합니다. 또한 특히 작은 Seg-

ment8,9를 분석시 결과 일치도가 낮다는 의견도 있

습니다.  WES 데이터를 해석하는 것은 매우 복잡

하고 힘든 프로세스이며 알고리즘을 정확히 이해하

고 교육하기 위해서는 여려 명의 Bioinformatics 전

문가들이 필요합니다. 간혹 , 이미 경험이 많은 Bio-

informatics 전문가들이 있는 연구실 간에도 결과가 

다를 수 있습니다10. 이러한 불일치성은 보이는 이유

는 연구실별로 다른   분석 툴과 소프트웨어 패키지를  

사용하기때문에 다른 결과가 도출될 수 있으며, 불일

치 결과 중 일부는 분석 툴내  annotation script로 인

한 다양한 요인들로 인해 나타날 수 있습니다.  

WES에 대한 연구에서 2,278개의 poor region이 

1,615개의 유전자에 영향을 미쳤으며, 그 중 183

개는 OMIM 데이터베이스에서 인간 질환과 관련이 

있음이 밝혀졌습니다. 이러한 region에는 HGMD 

(Human Gene Mutation Database)데이터베이스

에서 1,044개의 질병 돌연변이와 ClinVar 데이터베

이스에서 277개의 pathogenic 또는 likely patho-

genic 변이가 포함되어 있습니다11.  이러한 결과를 

토대로  WES를 보완할 수 있는 신뢰도 높은 대안 기

술의 필요함이 지속적으로 대두되고 있습니다.

Cytoscan™ array 의 가장 큰 장점은 높은 정확도와 

재현성 입니다. 다양한 사양과 특징을 가진 제품들을 

통해 보다 정확하고 재현성있는 CNV 분석이 가능합

니다.   

자사에서는 CNV검출의 정확도와 재현성을 높이기 위

해 전체 게놈의 영역을 포함하며 샘플의 특성에 맞춰 선

택이 가능한  Cytoscan™ HD / 750K / Optima array 와 

전체 엑손 영역을 포함하는 Cytoscan™ XON array 까지 

genomic coverage를 점차 넓혀가고 있습니다. 

비용 및 자원 

지난 10년 동안 Next-Generation Sequencing (NGS) 

기기의 가격은 크게 하락하였고 처리량은 급격히  

증가하여 더 많은 멀티플렉싱이 가능해졌지만, NGS 

기기는 여전히 높은 자본의 투자가 필요한 제품으로 

간주되며 분석 비용도 여전히 높습니다. 게다가 일부 

NGS 워크플로우는 더 효율적이고 원활한 분석을 위

해 부모와 자녀의 트리오 분석3(both parents and 

child)을 필요로 하며 이러한 케이스는 추가로 비용이 

발생하게 됩니다. 

분석 비용에 영향을 미치는 요소는 다양합니다. 일반

적으로 기기와 소모품에 대한 기본 구매 비용만을 가장  
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먼저 떠올릴 수 있으나 그 외 실험 및 데이터 분석을 

위한 인건비 뿐만 아니라 대조군 및 비교군 샘플과 같

은 샘플관리 및  기기 유지 보수와 같은 기타 비용도 

고려해야 합니다. 또한 WES는 대용량 파일과 데이

터를 생성하고 분석 및 저장 파이프라인을 지원하기 

위해 IT 인프라도 함께 구축되어야 합니다. 빅데이터

를 생산, 저장, 관리를  위한 인프라비용이 발생 될뿐

아니라 빅데이터 분석하기 위한 전문적인 Bioinfor-

matics 인력이 필요합니다. 

Whole exome에 대한 CNV 분석 알고리즘

2017년에는 Thermo Fisher Scientific에서는 전체 엑

손에 초점을 맞춘 제품이 개발되었습니다. 이는 엑손  

수준에서 이상을 식별하기 위한 요구 사항을 해결하

기 위한 것입니다. 

약 26,000개의 유전자 중 엑손영역을 기준으로 

84%는 완전한 커버리지로 포함되며 16%는 부분

적인 커버리지로 확인할수 있습니다, 특히, 많은 영

역에서는 단일 엑손의 이상까지 검출할수 있는 검출

한계를 가지며  넓은 exon region을 커버하여 임상

적 유의미한 결과를 도출할 수 있는 높은 민감도를 갖

추고 있습니다. 

자사 제품은 copy number와 SNP (Single Nucleotide 

Polymorphism) 프로브를 모두 포함하는 hybrid-mi-

croarray 로, 일반 microarray 에서 커버하지 못하는 mo-

saic segment, homozygosity, genomic contamina-

tion 또는 멘델 유전 법칙 패턴을 식별하고 copy number 

변이를 검출 할수 있습니다. 이를 통해 높은 정확도는 물

론 데이터에 대해 높은 신뢰도를 가질 수 있습니다.   

임상적 유용성 

Children’s National Medical Center, Radbound 

University Medical Center, Children’s Hospital 

Los Angeles 및 Greenwood Genetic Center와 같

은 많은 클리니컬 센터와 병원에서는 Cytoscan™ 

HD / 750K / Optima array 와 Cytoscan™ XON 

array를 사용하고 있으며 결과를 보완하거나 컨펌을 

목적으로 WGS/WES와 함께 또는 독립적으로 활용

하고 있습니다. 스웨덴 스톡홀름에 있는 Karolinska 

Institute의 연구에 따르면 CMA를 WES와 함께 활

용하면 각각 단일 테스트만 사용한 것에 비해 자폐 

스펙트럼 장애 환자에 대한 진단율이 거의 두 배 증

가함을 확인하여12 오늘날과 같은 ‘시퀀싱 시대’에도 

CMA의 임상적 유용성을 입증하였습니다. 

CMA는 여전히 ‘골드 스탠다드’이며 ACMG 지침에 

따라 산전 및 산후 샘플에 대한 1차 분석으로서 권장

됩니다. 전반적인 Cytoscan™ array는  WES와 함께 

사용하여 최고의 진단 결과를 제공할 수 있는 상호 보

완 기술입니다. 두 검사는 복잡한 형태학적 표현형이 

있는 경우에 상호 보완적으로 가장 잘 작동하는 효과

적인 기술입니다. 

Cytoscan™ array

 Next-Generation Sequencing 
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Zilebesiran, 고혈압 치료를 위한 

RNA interference agent

문수영
이원 의료재단

진단유전학회 소식지에 왠 치료 약제 이야기가 실리는지 모르겠다고 생각이 들 수 있겠습니다. 그러나 이 물질은  

RNA interference agent고, 한번 주사하면 간에서 angiotensinogen 합성을 오랜 기간 저해하여 매일 먹는  

항고혈압제를 대체하고자 하는 목적으로 개발되었습니다. 이제 64명에게 투여한 phase 1 study의 결과물이나, 

한번 피하 주사로 투여 8~24주 후까지 angiotensin 농도가 낮아지고 혈압이 낮아졌다는 고무적인 소식이어서  

공유합니다. 

NOTABLE RESEARCH



먼저 이 약은 small interfering RNA (siRNA)로, SMA (spinal muscular atrophy) 치료제로 많이 알려진 ASO 

(antisense oligonucleotide)와 유사하지만 구조와 기전 상 몇 가지 차이가 있다. 아래 그림을 보면 혈압을 높이

는 renin-angiotensin system을 공략하여 혈압을 낮추는 여러 약물에 대한 설명이 있고, zilebesiran은 간에서 

angiotensinogen의 생성을 막는, 가장 상위 단계의 조절을 목표로 함을 알 수 있다. 오른쪽 C 그림을 보면 단일 

가닥인 ASO와 달리 siRNA는 double stranded RNA로, target mRNA에 결합하여 분해시키는 것은 동일하나, 

이번 siRNA는 passenger strand가 세포내 단백질과 complex를 이루기 전까지 guide strand와 결합하여 안정

화시켜준다. 

결국 angiotensinongen을 합성하는 유전자 AGT의 mRNA를 간에서 전사 후에 억제시키는 기작으로, angioten-

sin II의 생성을 억제시켜 결국 혈압을 낮추는 개념의 약물이다. 본 약물은 간에 특이적인 수용체 결합을 거쳐 흡수

되므로 신장, 뇌, 지방 조직과 같은 조직에 영향을 주지 않는다고 한다. 

본 phase 1 RCT (randomized controlled trial)에서는 part A, B, E로 나누어 총 107명의 고혈압 환자가 포함

되었고, A에서는 투여군:대조군을 2:1 비율로 7가지 다른 용량의 zilebesiran을 투여하였고, B에서는 저염식 및  

고염식 후 800mg을 투여하고 대조군과 비교하였고, E에서는 zilebesiran 투여군과 irbesartan 추가 투여군을 

비교하였다. 
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투여 결과 part A만 보면, 1주부터 serum angiotensinogen 농도가 모든 치료군에서 확연히 낮아지는 양상을  

보였으며, 약물 용량이 높을수록 그 감소 정도가 컸고, 200~800mg에서는 서로 비슷한 효과를 보였다. 1회 투여로  

나타난 이 효과는 3~4주에 최저치를 이루어 24주까지도 지속되었다. 
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아래는 SBP와 DBP의 투약 후 주별 변화로, 800 mg 투여시 SBP 16, DBP 7 mmHg 정도 하강 효과가 있었고 

angiotensinogen level과 유사하게 24주까지 지속되는 양상을 관찰할 수 있었다. 

VOL.23  ㅣ  SEPTEMBER, 2023

15KSGD NEWS FORUM ㅣ Notable Research



본 연구에서 투약군 80명 중 58명 (72%)에서 부작용

이 나타났는데, 대부분은 두통과 투여부위주작용, URI in-

fection이었다. Serious 2건은 투여 중 발견한 prostate 

cancer, 위내시경 및 조직검사 중 발생한 acute anemia 

이었고, 상세 내용이 없는 severe 1건 또한 발생하였다. 
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종합적으로 본 연구는 고혈압의 근원 물질인 angiotensinogen의 간에서의 합성을 지속적으로 저해하는 siRNA

의 첫 인체투여 시험으로, 1회 투여로 최대 24주까지 효과가 지속되는 현상을 관찰할 수 있었다. 향후 부작용 등

에 대해 더 지켜봐야겠지만, 유전자 발현 조절을 통해 작용할 수 있는 약물이 만성질환에도 이론대로 잘 작동하는 

것을 관찰한 것은 긍정적이라 할 수 있겠다. 

[References]

1. �Desai AS, Webb DJ, Taubel J, et al. Zilebesiran, an RNA Interference Therapeutic Agent for Hypertension. N Engl  
J Med. 2023;389(3):228-238. 

VOL.23  ㅣ  SEPTEMBER, 2023

17KSGD NEWS FORUM ㅣ Notable Research



선천성 이상의 염색체마이크로어레이 검사 지침 

part II: 해석 및 보고 지침

원동주
연세의대 세브란스병원

본 지침은 선천성 복제수변이(copy number variant, CNV)의 변이 해석 및 결과 해석, 결과지 작성에 대한 

내용을 중점으로 하였다. 

1. 해석

2020년 개정된 산전 또는 산후 CNV의 해석 및 보고를 위한 ACMG/ClinGen 지침은 주로 상염색체 우성  

유전에 따른 유전자 또는 유전체 영역의 CNV 평가를 위해 작성되었다. CNV 해석을 위해 복제수 결실 및  

중복에 각각 40 종류의 확인해야 할 항목들이 있다. 각 항목들에 대해 부여된 점수 합산에 의해 CNV를 5-티어  

체계(pathogenic: ≥0.99, likely pathogenic: 0.90 ~ 0.98, uncertain significance: -0.89 ~ 0.89, likely 

benign: -0.98 ~ -0.90, benign: ≤-0.99)로 분류할 수 있다. 각 항목들에 대해서는 일반적으로 권고되는 점수  

및 사용자가 상대적 강도에 따라 유연하게 선택할 수 있는 점수 범위가 있다. 항목들은 총 5개의 섹션으로 구성 

되어 있고, 평가를 시작할 때는 결실인지 중복인지 확인한 다음 섹션 1부터 순서대로 각 항목들을 확인한다.

임상지침



CNV의 티어를 분류할 때 개별 환자의 임상 증상과 분리하여 판단해서 한 종류의 

복제수변이는 각 환자의 임상적 중요성과 관계없이 일관된 해석이 되어야 한다.

2. 보고서 작성

일반적으로 보고서에 포함되어야 하는 내용은 샘플의 출처 및 유형, 인종 정보,  

샘플의 수령 날짜, 보고 날짜, 샘플 적절성, 플랫폼, 게놈 구축, 방법, 해상도 

등이 포함된다. 결과는 International System for Human Cytogenomic 

Nomenclature (ISCN) 명명법에 따라 기술되어야 하고, 결과분석에 사용한  

데이터베이스(ClinGen, DECIPHER, DGV, OMIM 등)의 출처가 기술되어야 하

며, 참고문헌을 추가할 수 있다. 또한, 결과 보고의 기준, 검사의 제한점이 명시 

되어야 한다. 그리고 CNV에 대한 임상적 유의성을 설명하고 필요한 경우 유전자  

상담 또는 추가 검사를 권장해야 한다. 보고서에는 CNV를 보고하는 기준 

(예: 변이의 분류, 변이의 크기)과 분류에 대한 설명(예: 점수 측정 기준)이 포함

되어야 한다. 검사실은 일반적으로 병원성 변이(pathogenic), 병원성 가능성

이 있는 변이(likely pathogenic), 불확실성 변이(uncertain-

significance)는 모두 보고한다. 양성(benign) 또는 양성일 

가능성이 있는(likely benign) CNV는 보고할 수도 

있고 보고하지 않을 수도 있는데, 이러한 검사실의 

보고 정책은 보고서와 실험실의 변이 보고 지침에 

명시되어야 한다. CNV에 포함된 유전자는 모두 

보고서에 명시되어야 한다.

섹션 1 섹션 2 섹션 3 섹션 4 섹션 5

 CNV가 발견된 

유전체 내용

(genomic content)에 

대한 초기 평가

확립된 병원성

(pathogenic) 또는 

양성(benign) 용량 민감 

(dosage sensitivity)  

유전자/유전-체  

영역과 중첩

유전자 개수의 평가

문헌 보고, 공개 데이터

베이스, 내부 검사실 

데이터를 사용한 평가

환자의 유전 양식/

가족력 평가
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1) 불확실성 변이(Variants of uncertain significance, VUS) 보고

선천성 기형/정신지체/발달 장애/자폐증 환아에서 발견되는 400 kb 이상의 

VUS는 일반적으로 보고하는 것이 권장된다. 다만 400 kb 이하의 VUS라도 

추후 병원성 변이로 재분류 가능성이 높을 경우 보고될 수 있다고 보고서에 

명시하고 보고할 수 있다. 시간이 지나면서 데이터가 축적됨에 따라 VUS로 

해석되었던 대부분의 CNV는 benign/likely benign으로 판명되지만 일부는 

pathogenic/likely pathogenic으로 밝혀질 수도 있다. 때문에 의학 문헌의 주

기적 검토를 위해 VUS 포함된 모든 RefSeq 유전자들을 보고서에 기술하는 것

이 권장된다.

2) 이중접합부재(Absence of heterozygosity, AOH)의 보고

부모가 혈족관계가 아닌 경우, 하나의 염색체에서 10 Mb 초과 크기(각 검사 

실에서 기준을 다르게 설정할 수 있음)의 이중접합부재(Absence of hetero-

zygosity, AOH)가 관찰된다면 유전체 각인질환(imprinting disorder) 연관 

염색체(예: 6, 7, 11, 14, 15번 염색체) 해당 여부를 확인하고 단친이염색체성

(Uniparental disomy) 질환 가능성에 대해서 보고해야 한다. 부모간 혈족관계

인 경우, AOH는 임상에서 요청이 있지 않은 이상 보고되어서는 안된다. 

3) 검사 이유와 관계없이 발견되는 변이 또는 보인자로 발견된 변이에 대한 보고 

검사 이유와 관계없이 발견되는 임상적으로 중요한 변이 또는 보인자로  

발견된 변이에 대해 검사실마다 정책을 수립해야 하고, 

임상 보고서에는 그러한 정책을 명시할 수 있다. 

표1에 부수적으로 발견되는 복제수변이 보고에 

대한 일반 권고사항을 기술하였다.
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표 1. 보인자 및 검사 이유와 관계없이 발견되는 CNV에 대한 일반 권고사항 

보인자 상태의 보고 

- 일반적으로 보인자 상태의 CNV 보고는 권장되지 않는다. 
- �만일 검사실이 보인자 상태의 CNV를 보고하는 방침을 세운 경우, 의뢰와 연관된 일차 보인자 상태의 CNV와 의뢰와 상관없는 

이차 보인자 상태의 CNV를 구분하여 보고 여부를 결정한다. 

증상이 나타나기 전 또는 진단되기 전 발견된 변이의 보고 

- 증상이 나타나기 전 상태와 관련된 CNV는 의료에 대한 조기 접근을 용이하게 하기 위해 일반적으로 보고되는 것이 권장된다.

암의 위험도를 증가시키는 변이의 보고 

- �침투도, 암 발생 위험, 관련된 암 등에 대하여 잘 알려져 있고 인간에게 잘 알려진 돌연변이가 발견된 종양 억제 유전자에 대한  
결실은 보고되는 것이 권장된다. 
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2016년 Elaine R Mardis 의 사설에 실린 삽화. NGS 기술의 개발 이후 생산된 빅데이터에 대한 고민이 담겨있다.

Source: Dis Model Mech (2016) 9 (5): 483–485.

From: 고려대학교 안암병원 임지숙

지금도 많이 달라지진 않았네요
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2016년 Elaine R Mardis 의 사설에 실린 삽화. NGS 기술의 개발 이후 생산된 빅데이터에 대한 고민이 담겨있다.

가을을 여는 詩 한자락

시의 제목은 “Unveiling the Genome: A Genetic Odyssey”라고 하네요.

Source: Chat GPT

From: 고려대학교 안암병원 임지숙
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뉴스포럼의 새로운 코너    에서는 

진단유전 관련 이미지를 게재합니다. 

진단유전과 관련된 흥미롭거나, 

유익한 이미지를 게재하고 

현재 유전분야의 동향 및 단면을 제시하고, 

기록으로 남기고자 합니다. 

  에서는 
회원분들의 
응모를 받습니다. 
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| 제출 사항
❶ 진단유전 관련 사진 또는 이미지

❷ 간략한 제목 및 설명

❸ 출처

❹ 보내주신 분 소속과 성함

| 보내주실 곳
ksgd.office@gmail.com

대한진단유전학회 회원분들의 응모를 받습니다. 

진단유전 관련 사진 또는 이미지와 출처, 

간략한 설명을 보내주시면, 

선정되신분께는 소정의 상품권이 지급됩니다. 

사진과 이미지의 주제와 형식은 자유이고, 

단순히 재미있는 이미지도 환영하므로, 

많은 관심과 참여를 부탁드립니다. 

  코너에서는 
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최신 보험정보

항목 제목 세부인정사항 고시

누680 
핵산증폭

누680라
다종그룹4-(02)

혈류감염증 병원체
(그람양성세균, 

그람음성세균, 진균) 및 
약제내성유전자 
검사의 급여기준

누680라 다종그룹4-(02)혈류감염증 병원체(그람양성세균, 그람음성 
세균, 진균) 및 약제내성유전자 검사는 혈액배양 양성이 보고된 후  
8시간 이내에 실시한 경우에 인정하며, 「선별급여 지정 및 실시 등에  
관한 기준」에 따라 본인부담률을 50%로 적용함.

- 다   음 -
 가. �급여대상: 중환자실에 입원 중인 패혈증(의심) 환자에서 혈액배양 

양성검체의 그람염색을 통해 균이 확인된 경우
나. �급여횟수: 입원기간 중 병원체 진단목적으로 1회 인정하며, 혈액배양 

양성검체의 그람염색 결과가 변경된 경우에 1회 추가 인정함. 
단, 항균제 치료의 효과판정을 위해서는 인정하지 아니함.

보건복지부 고시 
제2023 - 85호 

(2023년 5월 1일부터 시행)

누680 
핵산증폭 
누685 

핵산증폭

다종그룹 검사의 
급여기준

다종그룹 검사는 2종 이상의 분석물질에 대하여 다종 검사키트(multi-
plex, panel)를 이용하여 검사를 실시한 경우에 산정하며, 다종그룹 
검사의 필수 분석물질 목록과 급여기준은 다음과 같이 함

 
- 다   음 -

 가. 다종그룹검사의 필수 분석물질 (표1 참조) (표1)
나. 인정횟수 
    �다종그룹 검사는 질환의 진단을 위하여 실시한 경우 1회 실시함을 원

칙으로 함. 다만, 급격한 증상 변화가 있어 임상적으로 필요한 경우 사
례별로 추가 인정함.

다. 기타 
1) �상기 나.에도 불구하고 「요양급여의 적용기준 및 방법에 관한  

세부사항」에서 세부인정사항을 별도로 정한 항목은 해당 고시에서  
정한 기준을 따름.

2) �다종그룹 검사의 종수 계산에서 분석물질의 아형(subtype)은  
여러 개의 아형을 검사해도 해당 아형들이 속한 분석물질만  
계산함. 또한 복수의 종(species)이 있는 바이러스의 경우 해당  
바이러스가 속한 분석물질 1종에 대해서만 계산함(파라인플루엔자바
이러스, 코로나바이러스, 로타바이러스, 아데노바이러스 등). 
이 밖에 인플루엔자바이러스는 세부사항 고시된 A형과 B형 이외의  
형(type)에 대해서는 종수 계산하지 않음.
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항목 제목 세부인정사항 고시

누680 
핵산증폭

각 분류항목별 
세부 검사항목

라. 다종그룹4 
(01) 호흡기 병원체(바이러스, 폐렴원인균) 및 약제내성유전자 
(02) �혈류감염증 병원체(그람양성세균, 그람음성세균, 진균) 및  

약제내성유전자

보건복지부 고시  
제2023 - 85호 

(2023년 5월 1일부터 시행)

사람유전자  
분자유전검사-
나580 유전성 
유전자검사

유전성 유전자검사 
항목별 유전자 종류

나. 중합효소연쇄반응-확장 
(1) 중합효소연쇄반응-교잡반응 중 (12) NUDT15 Gene

보건복지부 고시 
제2023 - 102호 

(2023년 6월 1일부터 시행)

나600 
염색체검사

나600가(3)(가) 
염색체 마이크로어레이

검사의 급여기준

나600가(3)(가) 염색체검사-선천성이상의 염색체검사-염색체 마이크로
어레이검사-고해상도는 「생명윤리 및 안전에 관한 법률」을 준수하여  
시행하여야 하며, 다음의 조건에 모두 해당되는 경우에 요양급여를  
인정함. 또한, 동 검사를 위탁하고자 하는 요양기관은 다음의 가.와 
다.를, 수탁기관은 나.를 수탁일 현재 충족하여야 함 

- 다   음 -
가. 적응증
  1) 정신지체 (Mental retardation/Intellectual disability)
  2) 발달장애 (Developmental disorders)
  3) 자폐 (Autism)
  4) 다발성 선천성 기형 (Multiple Congenital malformations)

나. 시설, 인력, 장비 기준
  1) 시설
   아래의 가)~다)를 모두 충족하는 요양기관

- 아   래 -
가) �「생명윤리 및 안전에 관한 법률」제49조에 따라 신고된  

   유전자검사  기관
나) 「생명윤리 및 안전에 관한 법률 시행규칙」 제49조의2에 따른  
         ‘유전자검사의 숙련도 평가 인증서’ 또는 ‘면제 통보서’를 3회 이상 
         받은 기관
다) 요양급여 실시일 현재 (1)~(3)의 조건 중 한 가지를 충족하는 기관
    (1) �한국유전자검사평가원에서 시행한 검사실 운영과 평가범주 1의 

현장평가가 A 등급이고, 평가범주 1의 외부정도관리 점수 90점  
이상을 획득한 기관

    

보건복지부 고시 
제2023 - 102호 

(2024년 1월 1일부터 시행)
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항목 제목 세부인정사항 고시

나600 
염색체검사

나600가(3)(가) 
염색체 마이크로어레이

검사의 급여기준

 (2) �진단검사의학재단에서 시행한 검사실 운영과 세포유전검사 분야에
서 1년 인증을 획득하고, 대한임상검사정도관리협회의 신빙도 조사
에서 분자유전학(대분류)-유전학검사(중분류)에 해당되는 검사에서 
품질인증을 획득한 기관

(3) �대한병리학회에서 운영일반(검사실 운영)과 분자병리 분야의 질관
리평가가 A등급이면서, 숙련도평가(외부정도관리)의 분자병리 분야
에서 적합으로 평가받은 기관

2) 인력
    �전문의 자격 취득 후 5년 이상의 경험이 있는 진단검사의학과 또는  

병리과 전문의가 1인 이상 상근하고, 임상병리사 1인 이상이 상근해야 함
3) 장비
    검사 장비 및 Biochip(DNA Chip)의 해상도는 400kb 이상으로 함

다. 수가 산정 방법
1) 인정횟수 : 진단 시 1회 인정
2) �나600가(1)(나) 염색체검사-선천성이상의 염색체검사-핵형검사[배양

검사 포함]-고해상도와 중복 산정할 수 없음

라. 기타
동 검사를 실시하고자 하는 요양기관은 위의 ‘나. 1)’에 해당하는 ‘평가 
인증서’ 또는 ‘면제통보서’를 건강보험심사평가원에 제출하여야 함
1) 제출시기 : 매년 1월과 7월, 1일에서 14일까지 제출
2) 적용기간 : 제출한 다음달부터 12개월간 적용

보건복지부 고시 
제2023 - 102호 

(2024년 1월 1일부터 시행)

사람유전자 
분자유전검사 

- 나583 
비유전성 

유전자 검사

비유전성 유전자검사 
항목별 유전자 종류

나. 중합효소연쇄반응-확장 
(1) 중합효소연쇄반응 
   -교잡반응 중 (33) PIK3CA Gene ((별첨) 세부기준 참조) (표2) 
 
다. 염기서열분석
(6) 12회 이상 중 (06) SF3B1 Gene

보건복지부 고시
제2023 - 121호 

(2023년 7월 1일부터 시행)
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1) 표1

구분 필수 분석물질

급성설사 원인 바이러스
아데노바이러스 (Adenovirus)
로타바이러스 (Rotavirus)
노로바이러스 (Norovirus)

급성설사 원인 세균

캄필로박터 (Campylobacter spp.)
살모넬라균 (Salmonella spp.)
시겔라균 (Shigella spp.)
장출혈성 대장균 Enterohemorrhagic
Escherichia coli (EHEC, Shiga 독소 생성 E.coli)

뇌수막염 / 뇌염/  
수막뇌염 원인 세균

대장균 (Escherichia coli)
헤모필루스 인플루엔자균 
(Haemophilus influenzae)
리스테리아 모노사이토게네스 
(Listeria monocytogenes)
수막염균 (Neisseria meningitidis)
B군 사슬알균 (Streptococcus agalactiae)
폐렴사슬알균 (Streptococcus pneumoniae)

뇌수막염 / 뇌염/  
수막뇌염 원인 
바이러스

엔테로바이러스(Enterovirus)
단순포진바이러스 1형
(Herpes simplex virus type 1)
단순포진바이러스 2형
(Herpes simplex virus type 2)
수두-대상포진바이러스
(Varicella zoster virus(VZV))

뇌수막염 / 뇌염/  
수막뇌염 원인 진균

크립토콕쿠스 네오포르만스/가티
(Cryptococcus neoformans/gattii)

폐렴 원인균

폐렴 미코플라지마
(Mycoplasma pneumoniae)
레지오넬라뉴모필라
(Legionella pneumophila)

호흡기 바이러스

인플루엔자바이러스 A (Influenzavirus A)
인플루엔자바이러스 B (Influenzavirus B)
호흡기합포체바이러스 (Respiratory syncytial virus)
파라인플루엔자바이러스 (Parainfluenza virus)
아데노바이러스 (Adenovirus)
SARS-CoV-2
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구분 필수 분석물질

성매개 감염균
(하부요로생식기감염, 질염 등)

질편모충 (Trichomonas vaginalis)
마이코플라스마 제니탈리움 (Mycoplasma genitalium)
클라미디아 트라코마티스 (Chlamydia trachomatis)
임균 (Neisseria gonorrhoeae)

혈류감염증 그람양성세균
장알균 (Enterococci)
황색포도상구균 (Staphylococcus aureus)
폐렴사슬알균 (Streptococcus pneumoniae)

혈류감염증 그람음성세균

대장균 (Escherichia coli)
폐렴막대균 (Klebsiella pneumoniae)
녹농균 (Pseudomonas aeruginosa)
아시네토박터 바우마니  
(Acinetobacter baumannii)

혈류감염증 진균 칸디다 알비칸스 (Candida albicans)

메디실린 내성 포도알균 
유전자형 mecA

반코마이신 내성 
장구균 유전자형 vanA, vanB, vanA/B

카바페넬 분해효소 유전자 KPC, NDM, VIM, IMP, OXA-48
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2) 표2

구분 세부기준

PIK3CA Gene
검사의 급여기준

나83(1)(33) PIK3CA Gene은 치료약제(Alpelisib) 투여를 위한 환자 선별 목적으로 실시하는 검사로 다음과 같은  
경우 요양급여를 인정함.

-다음-
가. 급여대상
진행성 유방암 환자(폐경 후 여성 및 남성) 중 호르몬 수용체(HR)가 양성이고, 사람상피세포성장인자수용체2(HER2) 
음성인 환자

나. 인정기준
1) �조직 검체를 일차적으로 사용하되, 조직검사가 불가능한 경우(병변이 경추 및 상부 흉추, 골반골, 복막, 흉막, 종격

등 림프절 등에 위치)에 한하여 혈장 검체 사용을 인정함.
2) �요양급여비용 청구 시 ｢요양급여비용 청구방법, 심사청구서 명세서서식 및 작성요령｣에 따라 특정내역(JT001)에 

검체 종류별 코드 (T21(조직), B01(혈장))를 기재하여야 함.
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P 플래티넘 PLATIUM

KAPA Hyper Exome/Choice/Explorer, cobas CMV, cobas 6800/4800 system대표제품
스위스 헬스케어그룹인 로슈의 진단사업부 국내법인으로서 1990년 외국인 투자기업으로 창립되었으며 혈액, 체
액, 조직 등을 검사하여 질병의 조기발견, 예방, 진단, 치료 및 모니터링을 위한 혁신적인 제품과 서비스를 공급하고 
있다. 진단검사사업부(Core Lab & Point of care Solutions), 분자진단사업부(Molecular Lab), 조직진단사업부
(Pathology Lab), 임상 의사결정 지원 사업부(Clinical Decision Support), 당뇨관리사업부(Diabetes Care)의 5개 
사업본부로 구성되어 있으며 로슈진단은 병원 및 검사실의 대용량 분석용 체외진단시스템, 생명과학분야의 연구용 분
석기기 및 시약은 물론 병원의 현장 검사용 기기와 혈당측정기 등 환자자가 검사기기에 이르는 광범위한 제품 포트폴
리오를 갖추고 있으며 국내는 물론 세계 체외진단(IVD)업계의 선두기업이다. 2019년 클라우드 기반의 임상결정 지원 
데이터 플랫폼 네비파이 튜머보드(Navify Tumor Board)를 출시하며 디지털 헬스케어 영역에 본격 진출했다. 특히, 
로슈진단은 로슈제약과의 공조를 통해 개인의 유전적, 조직적 특성을 진단해 최적의 치료법을 선택할 수 있도록 환자
와 의료진 모두를 위한 맞춤의료시대를 본격적으로 열어 인류의 삶의 질을 향상시킬 수 있도록 노력하고 있다. 또한 한
국로슈진단은 아프리카 어린이 돕기 자선 걷기대회, 사회공헌 협약을 통한 국내 저소득층 어린이 지원, 피학대 아동 지
원, 소아당뇨환자 지원 등의 꾸준한 사회공헌 활동을 통해 기업의 사회적 책임을 다하기 위해 노력하고 있다. 에이온휴
잇(Aon Hewitt)이 선정한 ‘한국 최고의 직장(Best Employer in Korea)’ 본상을 2015년, 2016년, 2017년 3회 연속 
수상했으며, 2019년, 2020년에는 Great Place To Work Institute 주관 ‘대한민국 일하기 좋은 100대기업’에 선정되
었다. 보다 자세한 정보는 홈페이지 www.roche-diagnostics.co.kr에서 확인할 수 있다.

회사소개

한국로슈진단

진단/병리 검사대표제품

1983년 국내 최초 검사 전문기관으로 설립된 SCL(재단법인 서울의과학연구소)은 체계적인 정도관리시스템과 혁신
적인 검사 프로세스 도입을 통해 세계적 수준의 검사기관으로 자리매김했다. 1992년 PCR 분석법 개발 및 24시간 논스
톱 검사시스템 도입을 비롯해 1998년 국내 최초로 세계적 정도관리기관인 CAP(College of American Pathologists)
로부터 인증을 획득한 후 현재까지 검사의 질 향상을 위해 지속적인 노력을 이어왔다. 특히 아시아 최대 자동화 시스템
을 비롯해 SCL은 자동화운영·진단혈액·분자진단·진단면역·특수분석 등 12개 검사부서에서 400여 종의 최신 장비
를 통해 4,000여 개 검사 항목을 시행할 수 있는 체계적인 검사시스템을 구축했다. 뿐만 아니라 SCL은 검사실과는 별
도로 기술혁신센터, 의료기기임상시험센터 등 연구파트를 구축해 연구기술력 역량 강화를 위해 힘써왔다. 전문의를 
포함한 전문 연구인력을 대거 포진시켜 신규 검사법 개발은 물론, 임상시험지원, 인체유래물은행에 이르기까지 SCL 
연구기술력 향상에 주력하고 있다. SCL은 국내뿐만 아니라 오랜 기간 쌓아온 연구·분석 역량을 바탕으로 해외 의료기
관과 공조체계를 구축하여 감염병 확산 방지에도 기여하고 있다.

회사소개

서울의과학연구소

G 골드 GOLD

Ion TorrentTMIonS5XL(차세대 염기서열분석기, NGS), CytoScan® Dx (마이크로어레이, CMA)대표제품

써모피셔 사이언티픽 (ThermoFisher Scientific)은 전 세계 50여 개 국가, 약 70,000명의 직원들과 함께 연 매출 
$200억 이상을 달성하는 세계적인 과학 회사입니다. 써모피셔 사이언티픽은 고객들이 세상을 더욱 건강하고, 깨끗
하며, 안전하게 만들 수 있도록 돕는다는 사명을 가지고, 생명과학 분야 연구 촉진, 복잡한 분석 난제 해결, 환자 진단 
개선 및 의약품 개발, 실험실 생산성 향상에 주력하고 있습니다.

회사소개

써모피셔사이언티픽

대표제품 체외진단용 의료기기 & Next Generation Sequencing System

▶다우바이오메디카 회사소개 : Dow Biomedica is a market developer & distributor of in-vitro diagnostics 
products. Through partnership with global leaders, we are introducing cutting-edge technology 
products to our customers. Dow intends not to compete in the established market segments but to 
develop specialty areas which may be required for development. Dow is proud to have contributed 
to improvement of medicare for human health through providing innovative technology products.  
▶일루미나코리아 회사소개: There is a dramatic ‘DNA revolution’ happening today and Illumina is leading 
it. Our technology and the solutions we continue to bring to market are transforming our understanding 
of the genome and will ultimately transform health care.

회사소개

다우바이오메디카 & 일루미나코리아

AlphaLiquid®100 NGS 패키지대표제품

IMBdx는 혈액 내 암세포에서 나온 DNA의 분석을 통해 암을 진단하고 개인맞춤형 정밀의료를 구현할 수 있는 기술
력과 임상 경험을 가진 국내 유일의 액체생검 전문기업입니다. 회사명이 In My Blood Diagnostics 의 약자인 것에
서 의미하듯이 혈액을 이용한 액체생검에 높은 전문성을 보유하고 있으며, 자체 보유한 특허기술을 적용하여 암을 
정복해가고 있습니다. 더 나아가 AlphaLiquid® 플랫폼을 통해 암과 맞서 싸우는 전세계의 환자와 그들의 가족 그리
고 그들을 돌보는 의료진에게 IMBdx만의 독창적인 액체생검 기술과 전문성으로 유용한 정보를 제공하고, 암의 진단
과 모니터링, 치료 방식을 혁신하고 있습니다.

회사소개

아이엠비디엑스
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대표제품 BRCAaccuTest PLUS / HEMEaccuTest / ONCOaccuPanel / HLAaccuTest / NGeneAnalySys

NGS 정밀진단 선도기업 엔젠바이오는 BT 기술과 IT 기술 결합을 통한 정밀진단 플랫폼 구축으로 국내∙외 정밀진
단 기술을 선도하는 글로벌 정밀의료 혁신 기업입니다. 엔젠바이오는 2017년 국내 최초 NGS 기반 유전성 유방암 및 
난소암 정밀진단 제품 상용화를 시작으로 혈액암, 고형암, 희귀유전질환, 조직적합항원 정밀진단 제품 등 다양한 제
품 포트폴리오를 구축하고 있습니다. 또한 엔젠바이오는 임상검사실에서 방대한 유전체 데이터를 정확하고 손쉽게 
분석할 수 있도록 분석 소프트웨어를 상용화해 제품과 함께 제공하고 있습니다. 정확한 설계, 정교한 검증 및 고도화
된 기술 등을 통해 임상적 유효성을 확보하였으며, 최상의 정밀의료 서비스를 위해 진단제품과 검사 서비스 모두 엄
격한 품질관리시스템을 통해 관리하고 있습니다. 또한 지속적인 핵심 기술 상용화 및 확장을 통해 진단 영역의 다양
한 분야 확대를 추진하고, 항암제 관련된 동반진단(CDx), 질병의 예후와 예측에 필요한 액체 생검, 감염병 진단 분야
에서도 가시적인 성과를 창출하며 기술 및 사업 확장을 지속하고 있습니다.

회사소개

엔젠바이오

SureSelect, Magnis, 4150/4200TapeStation대표제품

Agilent is a leader in life sciences, diagnostics and applied chemical markets. The company provides 
laboratories worldwide with instruments, services, consumables, applications and expertise, enabling 
customers to gain the insights they seek. Agilent’s expertise and trusted collaboration give them the 
highest confidence in our solutions.

회사소개

한국애질런트

대표제품 키트루다 / 린파자 (AZ Alliance product)

MSD는 1891년 설립 이래 130년 이상 전 세계 사람들의 삶에 의미 있는 변화를 만들기 위해 혁신 의약품, 백신을 개발
해 온 연구 중심의 바이오 제약회사로 더 건강한 세상을 만들어 가고 있습니다. 연구 중심의 바이오 제약회사로서 암
과 HIV 및 에볼라를 포함한 감염질환, 새로운 동물질환 등 생명을 위협하는 질환의 예방과 치료를 위해 최선을 다하고 
있습니다. 앞으로도 생명을 구하고 삶의 질을 높이는 ‘삶을 위한 발명(Inventing for life)’을 이어갈 것입니다. 생명을 
구하고 더 나은 삶을 만드는 것, “Inventing for life”가 MSD의 유일한 비전이자 미션입니다.

회사소개

한국아스트라제네카&한국MSD

B 브론즈 BRONZE

DES/CMA/NGS패널/G-NIPT대표제품

GC녹십자지놈은 GC녹십자의 유전체분석 부문 자회사로서 산전 유전체 및 유전자 검사와 암유전체 분석, 개인별 약
물반응 예측 등 유전체 분석을 통한 질병 진단 서비스 사업을 진행하고 있습니다. GC녹십자지놈은 향후 유전체 분
석정보를 활용한 맞춤 치료를 실현하여 건강산업의 패러다임을 바꿔나가고, 유전체 분석 시장의 리더로 성장해 나
갈 것입니다.

회사소개

GC지놈

대표제품 Alinity m, m2000systems, VIP 2000, Bioview system

Abbott의 모토는 ‘전 세계 사람들이 더욱 건강한 생활을 영위할 수 있도록 돕는데 기여하자’에서 출발했으며, 이를 토
대로 현재까지 오랜 전통을 확립해 나아가고 있습니다. 사람들이 최신 치료법의 혜택을 받을 수 있도록 진단 테스트
를 개발하고, 최첨단 제품을 창출함으로써 모든 분야에서 과학 및 혁신의 선두에 자리하고 있습니다. 또한 세계 수준
급 제품의 제공함으로써, 한국에서 사람들이 더욱 건강하고 풍요로운 삶을 살아갈 수 있게 도와줄 수 있는 수많은 선
도적인 제품을 제공합니다. 현재 서울 본사에는 진단의학, 분자진단, 제약, 혈관, 당뇨 사업부가 위치해 있으며, 또한 
안산 물류센터를 비롯하여 대구, 대전, 부산, 광주 지역에 지방사무소를 두고 있습니다.

회사소개

한국애보트

체외진단의료기기(NGS)대표제품
저희 디엑솜은 2017년 6월 설립이래 "Everything About Dx" 라는 기본가치를 바탕으로 NGS(Next Generation 
Sequencing) 분석을 기반으로 한 진단사업을 제공하여 삶의 질을 향상시키는데 기여하고자 합니다. 우리회사는 혈
액으로 암을 진단하는 액체생체검사(Liquid biopsy) 분야 ctDNA(cell-free tumor DNA) 를 이용한 암의 조기진단, 
치료후 예후 진단, 항암치료제 효과를 분석하는 검사 방법을 주력으로 연구개발에 매진하고 있습니다.

회사소개

디엑솜



KAPA HyperCap DS NHL Panel  
A research solution for highly sensitive detection 
and longitudinal analysis of ctDNA in NHL samples

The KAPA HyperCap Design Share (DS) non-Hodgkin lymphoma (NHL) Panel is a research solution that 
covers single nucleotide variants (SNVs) in coding and/or untranslated regions of 383 genes, plus additional 
intergenic regions for a total capture size of 341 Kb. These genomic regions are enriched in genomic 
alterations associated with NHL. This panel can be used in combination with the KAPA HyperCap workflow1 
and open-source KAPA bioinformatics analysis for longitudinal detection of circulating tumor DNA (ctDNA).2

Unique panel design proven in a large pivotal study

Leverage a panel that is based on years of rigorous research and panel design that was used with 
research samples from the POLARIX study to validate ctDNA as a prognostic biomarker3

• Take advantage of over a decade of R&D by Roche scientists and academic researchers1

• Advance your research with panel content that has been used to analyze over 1000 samples3

• Unlock insights from a panel with strong proof of principle data1,2

Simplified and reliable NHL research workflows

Utilize robust and streamlined KAPA workflows with the new KAPA HyperCap DS NHL panel and 
customizable open-source bioinformatics analysis

• Leverage the robust KAPA HyperCap workflows1

• Easily customize an open-source analysis pipeline to better meet your needs2

• Scale up by using an automation-friendly workflow

1.  Bermejo C, Agarwal P, Chien R et al. The KAPA HyperCap Design Share NHL Panel enables highly sensitive, longitudinal 
detection  of non-Hodgkin lymphoma circulating tumor DNA. Roche white paper. MC--11981.

2.  Chien, R. KAPA bioinformatics analysis for longitudinal detection of circulating tumor DNA. Roche white paper. MC--12095.
3.  Herrera et al. Risk Profiling of Patients with Previously Untreated Diffuse Large B-Cell Lymphoma (DLBCL) By Measuring 

Circulating Tumor DNA (ctDNA): Results from the POLARIX Study. Blood 2022; 140 (supplement 1): 1297 – 1300. doi: https://
doi.org/10.1182/blood-2022-157559.
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CytoScan® Dx Assay
Blood test by Chromosomal Microarray Analysis (CMA)

	 	발달	지연	및	지적	장애	(ID/DD),	또는	다수의	선천성	기형을	가진	경우	

환자의	산후	평가를	위한	세포유전학적	마이크로어레이	(CMA)

	약	270만개의	기능성	마커	포함

	높은	해상도에서	게놈	전체의	복제수	판별	가능

	단	한	번의	분석으로	포괄적인	유전자	분석	가능

FDA cleared

해당	제품은	의료기기이며,	사용	방법과	주의사항을	잘	읽고	사용하십시오.

CytoScan	Dx	Assay:	수허	17-580호	

대한진단학회광고.indd   1 2019-09-02   오전 10:17:54



Take cancer
from uncertainty to insight

- Separate assays to support tissue (FFPE) or liquid (blood) biopsies

- Provide unique tumor insights, get complementary information from both tumor and
blood by leveraging same DNA panel design

- TSO 500 ctDNA Assay gives an additonal option when tissue samples may not be
accessible (e.g. tumor location or size, patient health)

Enabling in-house comprehensive genomic profiling 
from tissue and liquid biopsies

TruSight™ Oncology 500 Portfolio
Portfolio offers flexibility based on available sample type:

TTrruuSSiigghhtt  OOnnccoollooggyy  550000                          AAssssaayy TTrruuSSiigghhtt  OOnnccoollooggyy  550000  
ccttDDNNAA  AAssssaayy

TTrruuSSiigghhtt  OOnnccoollooggyy    550000  HHiigghh--TThhrroouugghhppuutt  AAssssaayy
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서울시 구로구 디지털로 288, 대륭포스트타워1차 414호
02-867-9798 / business@ngenebio.com

NGS 기술 기반으로 
FLT3-ITD 및 TKD 변이 

동시 검출

진단, 예후, 예측 
동시 수행 가능

지속적인 MRD 모니터링을 
통해 환자들에게 치료 방향 

설정 도움

변이해석 
시간 단축 

혈액암 환자들의 

MRD 유전자 검사 

“MRDaccuPanel™ AML FLT3”

삶을 변화시키는   

NGB-GM-003A(0)-016-P
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