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정밀의료의 성공 전략
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장기정_KISTEP 연구원
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1. 서론

2015년 우리나라의 국민의료비 지출은 총 1,259억 달러로 GDP의 7.2%에 달할 것으로 예상된다.[1] 의료비 

지출은 2000년 340억 달러에서 연평균 9.1%씩 빠르게 증가해왔고, 2000년에서 2014년 사이 GDP 

연평균 증가율이 6.4%임을 감안할 때 의료비 지출의 증가는 국가차원에서 장기적인 전략 마련이 필요한 

사안이다. 또한, 질환별 대표 약물이 일부 환자에게만 효과를 보이기 때문에 2 [2] 보다 효율적인 방식의 

헬스케어에 대한 필요성이 꾸준히 제기됐다. 선진국들은 일찌감치 치솟는 의료비 문제에 대응하고, 

보다 효과적인 치료를 제공하기 위해 새로운 헬스케어 패러다임의 청사진을 준비해왔고, 오늘날 많은 

전문가들과 이해당사자들이 필요한 기술의 확보와 플랫폼 구축에 매진하고 있다.

버락 오바마 미 대통령은 인간 유전체 프로젝트(Human Genome Project, HGP) 3 완성 후인 2006년 당시 

상원의원 자격으로 Genomics and Personalized Medicine Act를 발의했다. 비록 제정에는 실패했지만 이 

법안이 표명한 유전체 연구의 확대와 가속, 질병 진단의 정확도 향상, 의약품의 안전성 제고, 새로운 치료법 
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발견 등은 2015년 연두교서(State of the Union Address)에서 발표한 Precision Medicine Initiative(PMI)를 

통해 현실화 됐다. 이듬해인 2016년 연두교서에서는 Cancer Moonshot Initiative를 잇따라 발표함으로써 

새로운 헬스케어 패러다임으로의 전환에 박차를 가하고 있다. 축적된 유전체 연구의 성과, 날로 발전하는 

정보처리 기술, 그리고 인공지능의 진화가 어우러진 지금이 개인화된 질병 및 건강관리 플랫폼 구현의 

적기라고 판단한 결과다.

이 새로운 헬스케어 패러다임을 가장 현실적으로 정의하는 것이 정밀의료다. 정밀의료는 유전정보, 

생활습관 등 개인 건강정보를 토대로 최적화된 진단 및 치료를 적용하는 헬스케어 패러다임이다. HGP의 

완성으로 인류는 스스로를 규명하는 생물학적 근간인 유전자 염기서열 정보를 확보했고, 이를 기반으로 

다양한 생명현상을 이해하고 혁신적인 치료 방안을 고안하는 데 활용하고 있다.

<그림 1> 한국의 GDP 대비 의료비 지출 증가 추이
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<그림 2> 유전체 해독 비용
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정밀의료의 실현 가능성을 높이는 데 여러 요인들이 작용했지만, 핵심 요인은 유전체 염기서열 

해독(sequencing) 4 비용의 하락이다. 유전체 해독비용은 HGP가 완료될 무렵인 2000년대 초반만 해도 1억 

달러에 달했다. 그러나 불과 10년 만에 약 1/20,000인 5,000 달러로 낮아졌고,5 2015년 10월 기준으로 

1,245 달러까지 낮아졌다. 염기서열 백만 개를 해독하는 데 필요한 비용은 고작 0.014 달러다.

빅데이터를 분석할 수 있는 기술도 한 몫을 했다. 인간의 유전체는 생식세포를 기준으로 약 30억 

개 염기서열로 이루어져 있고, 이를 분석하기 위해서는 다량의 데이터를 처리하는 기술이 반드시 

뒷받침되어야 한다. 개인 염기서열 간의 차이, 유전 정보가 발현되는 정도, 특정 단백질의 생성과 역할, 

염기서열의 물리적 형태 등 각종 오믹스 연구결과로부터 유용한 의미를 도출하기 위해서 빅데이터의 

활용은 필수가 되었다. 생물학적 실험만큼이나 컴퓨터를 활용한 접근도 생명현상의 이해에 한 축을 

담당하게 된 것이다. 

정밀의료를 가능하게 한 유전체 연구는 대규모 재원이 필요한 분야로 정부의 정책적 지원이 필요하다. HGP 

당시 유전체 연구는 값비싼 염기서열 해독비용으로 인해 대규모 재원이 필요했고, 이미 해독비용이 낮아진 

지금은 보다 많은 사람들을 대상으로 연구 범위가 확장됐기 때문에 여전히 대규모 재원이 필요한 연구 

분야다. 미국, 영국 등 주요 선진국들은 HGP를 위해 국가 차원에서 의지를 가지고 지원했고, 국가 간 협력도 

이끌어 냈다. 최근까지도 선진국을 중심으로 다양한 목적의 유전체 정보 생산 및 분석을 위해 컨소시엄 

형태의 협력연구가 활발히 진행 중이다.6

우리는 앞으로 우리의 생활에 큰 변화를 가져올 정밀의료의 실현 가능성을 제고하고, 그간 축적된 역량을 

십분 활용하여 새로운 헬스케어 패러다임을 선도할 수 있는 방안을 모색하고자 한다. 2장에서는 유전체 

연구의 역사 속에서 우리나라가 걸어온 길을 돌아보고, 3장에서는 이제 막 시작된 정밀의료의 의의를 논할 

것이다. 4장에서는 정밀의료와 밀접한 관계가 있는 기술의 최신 동향을 소개하고, 5장에서는 정밀의료의 

성공을 위한 조건들을 살펴보고, 정책적 측면에서 종합적인 결론을 제시하도록 하겠다.

2. 유전체 연구의 역사

(1) 유전체 연구의 역사(유전학의 태동에서 유전자 편집까지)

1865년 유전학의 아버지라 불리는 멘델은 완두콩 교배를 통해 세대 간 형질이 유전되는 법칙을 발견했다.7 

멘델의 발견은 발표 당시에는 주목받지 못했으나 점차 중요성을 인정받게 되었고, 1905년 윌리엄 

베이트슨에 의해 재확인되며 유전학 8 의 시작을 알렸다.

유전형질의 핵심요소가 DNA(Deoxyribonucleic acid, 디옥시리보핵산)라는 사실은 시간이 조금 지난 후에 

밝혀졌다. 1869년 스위스의 생화학자 프리드리히 미셔가 최초로 DNA를 동정하였으나 당시에는 DNA가 

유전물질이라는 것을 알지 못했고, 1952년 앨프리드 허시와 마사 체이스의 박테리오파지 실험을 통해서 이 

동정된 물질이 형질의 유전에 관여하는 핵심적인 요소라는 것이 밝혀졌다.[3]

1953년 제임스 왓슨과 프란시스 크릭은 4가지 염기(Adenine, Thymine, Guanine, Cytosine)가 상보적 

결합을 통해 이중나선구조로 형성되어 있는 DNA 구조를 해독하여 생명의 실체에 접근할 수 있는 근간을 

마련했다.[4] 이후 분자생물학적 접근을 통해 유전물질의 복제, 전사, 번역 등 생명 현상의 작동 원리가 

밝혀졌고, 2003년에는 인간 유전체 염기서열을 해독하는 HGP가 완료되면서 포스트 게놈(post-genome) 

4_ 보통 유전체 분야에서 sequencing을 

유전체 분석이라고 칭하지만 본 글에서

는 유전체를 구성하는 염기의 서열을 밝

히는 과정으로 제한하여 해독이라는 용

어를 사용했다.

5_ HGP는 2003년 4월 종료되었고, 

NHGRI(美 국립인간유전체연구소)의 조

사에 따르면 2013년 기준 유전체 해독 

비용은 5,096달러다.

6 _ 국내 연구진들은 암을 연구하는 

ICGC(International Cancer Genome 

Consortium)와 장내미생물을 연구

하는 IHMC(the International Human 

Microbiome Consortium)에 참여하고  

있다.

7_ 우열의 법칙(law of dominance), 분리

의 법칙(law of segregation), 독립의 법칙

(law of independence)으로 구성 

8_ 유전현상의 이해를 위해 유전자와 그

의 기능에 관해 연구하는 학문(NHGRI)
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시대가 열렸다.

유전체 연구는 생명체가 가진 유전물질 전체의 구조와 기능, 전체 유전자 정보를 분석하는 기술과 이론을 

다루며,[5] 유전체 연구의 발전은 질병에 대한 이해 수준을 높여왔다. 과거에는 단일 유전자 변이와 질환과의 

상관관계를 파악하는 유전학적 접근이 주가 되었으나, 차세대 염기서열해독기술(Next Generation 

Sequencing, NGS)의 등장으로 유전체 정보 생산의 시간과 비용이 혁신적으로 절감된 현재는 심혈관질환, 

당뇨병 등 다수 유전자 변이와 환경적 요소에 의해 발병하는 복잡한 질환연구가 활발히 수행되고 있다.

유전체 수준에서 유의미한 개인 간 유전자 변이를 비교분석하기 위해서는 방대한 양의 유전체 정보 수집이 

필수다. HGP 당시에는 인간 유전체 지도 작성을 위해 10년이 넘는 연구기간 동안 약 27억 달러의 연구비가 

투입 되어 대규모 유전체 해독은 엄두도 못 냈다. 그러나 차세대 염기서열 분석기술의 등장으로 개인 유전체 

분석 시간은 1-2일 정도로 단축되었고 비용 또한 약 1,000달러 수준으로 하락하면서 대규모 유전체 연구가 

가능해졌다. Genomes Online Database를 살펴보면 NGS 등장 이후 유전체 해독 프로젝트 수가 빠르게 

증가한 것을 알 수 있다. 

유전체 연구의 발달은 유전체 빅데이터를 활용한 개인별 맞춤의료, 나아가 정밀의료와 같은 미래기술의 

가능성에 대한 논의를 활성화 시켰다. 인류는 대규모 유전체 정보의 해독으로 생명현상의 원리에 

근접해가고 있으며, 최근에는 크리스퍼(CRISPR) 9 로 잘 알려진 유전자 편집기술이 더해져 보다 능동적인 

유전정보의 활용이 가능해졌다. 크리스퍼 기술은 그동안 유전학 및 유전체학을 통해 축적된 구조적/기능적 

정보 10 를 이용하여 기능 보정이 필요한 유전자를 편집하는 기술로 유전질환 치료와 유전정보의 이해에 

있어 획기적인 도약을 가져다줄 것이라는 기대를 받고 있다.

(2) 정부 정책 및 R&D 프로그램 변화

우리나라 생명과학 연구의 정착과 발전은 유전공학에 대한 인식의 확산으로부터 시작되었다고 봐도 

무방하다. 1970년대 후반부터 1980년에 이르기까지 유전공학기술이 국내에 소개되고, 과학계, 언론, 

정부관료 사이에서 기술의 발전 가능성과 유용성에 대한 공감대가 형성되었다.[6] 정부 11 는 각계의 

<그림 3> Genomes OnLine Database에 등록된 유전체 해독 프로젝트 수
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수요를 반영하여 1982년 제5차 경제사회발전 5개년 계획에 유전공학 분야를 포함하고 적극적인 지원을 

시작했다.[7] 이후 1983년 ‘유전공학육성법’ 제정을 통해 유전공학 기술의 연구를 지원할 법적 근거를 

마련했다.12 한편, 정부는 생명공학 분야의 효율적인 연구개발을 촉진하기 위하여 ‘유전공학육성법’에 

명시한 종합계획인 ‘제1차 생명공학육성기본계획(Biotech 2000, 1994-2007)’을 수립함으로써 연구개발 

투자를 지속적으로 확대하는 기조를 밝혔다. 이후 2006년 ‘제2차 생명공학육성 기본계획(BioVision 2016, 

2007-2016)’으로 이어지면서 그동안 확보한 연구기반을 바탕으로 바이오산업 생태계를 형성하려는 

움직임을 보이고 있다.

다른 국가연구개발사업과 마찬가지로 국내 생명공학에 대한 R&D 지원은 특정연구개발사업에서부터 

시작됐다.[8] 1982년에 시작된 특정연구개발사업은 생명공학 분야 중 유전자재조합, 세포융합 및 핵치환기술 

확보 등을 중점과제로 지원했다.[9] 오늘날 우리에게 더 친숙해진 유전체 해독과 기능의 탐구로 볼 수 있는 

유전체 분야의 집중적인 지원의 예는 21세기 프론티어사업의 인간유전체기능연구 사업단이다. 사업단은 

인간 유전자원의 확보, 신규 질병 유전자의 정밀 분석 등 염기서열 자료구축을 목표로 10년간 약 1,000억 

원을 지원받았다.[10] 이후 추진된 포스트게놈다부처유전체사업에서는 이전까지의 사업을 통해 구축한 서열 

자료를 토대로 본격적인 유전체 분석 및 활용 연구를 수행하고 있다.

2016년 현재 보건복지부, 미래창조과학부 등 주요 부처는 정밀의료의 기반을 갖추기 위한 R&D를 기획 중에 

있다. 보건복지부는 2016년 3월 정밀의료 연구개발 추진위원회를 구성하고 개인의 유전체 및 진료정보를 

고려한 맞춤의료(유전체 의학)와 건강, 생활환경, 습관(lifelog) 정보에 기반을 둔 사전적 건강관리(모바일 

헬스케어)가 통합된 맞춤형 예측 의료(예방·진단·치료) 서비스를 포함한 정밀의료 분야 연구에 대한 

구상에 착수했다. 과학기술전략회의는 9대 국가과학기술전략 프로젝트 중 하나로 정밀의료를 선정하여 

개인의 진료·유전·생활습관 정보 등을 빅데이터로 통합 분석해 효과를 높이는 맞춤형 정밀의료시스템을 

구축하겠다고 밝혔다. 미래창조과학부는 정밀의료의 적용과 활용에 필요한 차세대 의료정보시스템 생태계 

구축을 위한 신규사업 추진을 준비하고 있다.

<그림 4> 유전체 관련 년도별 법/계획/사업

1982 1987 1992 1997 2002 2007 2012 2017

제5차경제사회발전5개년계획
생명연구자원의 확보관리 및 활용에

관한 기본계획 수립
제1차생명공학육성기본계획

제2차생명공학육성기본계획

생명공학육성법 개정

생명공학육성법 개정

생명공학육성법 개정

생명연구자원의 확보관리 및
활용에 관한 제정

특정연구개발사업
(’82~)
2,886억 원

*생명보건분야 전체

21세기 프론티어사업
(’00~’10)
1,094억 원

*인간유전체기능연구 사업단

포스트게놈다부처유전전체사업
(’14~’21)
4,122억 원*

*인간유전체 분야

생명공학육성법
(유전공학육성법)제정

12_ ‘유전공학육성법’은 이후 1995년 ‘생

명공학육성법’으로 명칭을 변경하면서 

‘유전공학’에서 ‘생명공학’으로 법의 대상

범위를 확대했고, 이후 1997년에는 유전

체, 2003년에는 기초의과학, 2011년에는 

뇌연구 분야까지 그 범위를 확장해왔다.
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3. 정밀의료 시대의 개막

(1) 정밀의료의 정의

정밀의료(precision medicine)의 개념은 우리에게 더 친숙한 ‘맞춤의료(personalized medicine)’라는 

용어로 비교적 오랫동안 존재해 왔다. NRC(National Research Council, 美 국립연구회의)는 맞춤의료를 

환자의 특성에 맞게 의학적 치료 방식을 재단하는 것으로 정의했다.[11] NRC는 13 맞춤의료가 자칫 개별적인 

치료제나 기구 등을 만들어내는 듯한 인식을 주는 것을 경계하여 ‘정밀의료’라는 용어를 보고서의 제목으로 

채택하고 사용을 권장했다.[11]

정밀의료와 맞춤의료의 유사성은 백악관의 Precision Medicine Initiative(PMI)에서도 드러난다. 백악관이 

제시한 정밀의료의 목적에서 개별화된 관리(individualized care)라는 용어의 사용은 정밀의료가 추구하는 

바가 그간 헬스케어 분야에 널리 통용되어온 맞춤의료의 지향점과 맞닿아 있음을 보여준다.

“�To enable a new era of medicine through research, technology, and policies that 

empower patients, researchers, and providers to work together toward development 

of individualized care.” 	 - The White House Precision Medicine Initiative

정밀의료는 개인의 유전정보, 질병정보, 생활정보 등을 토대로 보다 정밀하게 개인을 분류하고(stratify), 

이를 활용하여 효과적인 치료방법(표적항암제 등)을 선택한다는 점에서 맞춤의료의 개념을 구체화 했다고 

볼 수 있다. 또한, 정밀의료는 대규모 유전체 정보 분석을 통한 보다 선제적인 헬스케어 서비스 제공까지도 

포함하는 개념으로 발전하고 있다. 우리는 앞으로의 논의에서 정밀의료를 구체화된 맞춤의료, 즉 개인을 

유전정보, 생활습관 등 개인화된 정보에 따라 특정 질병의 발현 가능성, 특정 치료방식의 수용성 등 의학적 

카테고리로 분류하고, 각 개인에 최적화된 진단 및 치료를 적용하는 헬스케어 도구로 간주하겠다.

(2) 미국의 Precision Medicine Initiative

① 규모와 범주

오바마 대통령의 PMI가 발표된 후 예산과 추진체계 등 실질적인 운영방식에 이목이 집중됐다. 미국 

보건복지부(Department of Health and Human Services)는 2016년에 PMI 관련 총 2.15억 달러의 예산을 

신청했고, 그 중 대부분인 2억 달러를 NIH(National Institutes of Health, 美 국립보건연구원)와 NIH 소속 

NCI(National Cancer Institute, 美 국립암연구소)에 할당했다.[12] 가장 많은 예산을 배정받은 NIH의 임무는 

연구 수행의 기반을 마련하기 위해 국가 전역에 자발적인 코호트 14 를 구축하는 것이다. NCI는 기존에 

추진해온 종양유전체학(cancer genomics) 연구를 선도하여 종양 관련 정밀의료 연구의 추진에 앞장서게 

된다. FDA(Food and Drug Administration, 美 식품의약국)는 정밀의료 실현 관련 규제체계 지원을 위한 

전문성 함양과과 정제된 데이터베이스를 구축을 담당하고, ONC(Office of National Coordinator for Health 

Information Technology)는 협력 연구를 위한 상호운용 표준, 개인정보 보호 및 정보보안 등으로 연구를 

지원하게 된다.15

결국 PMI의 일차적인 목표는 대규모 코호트 구축과 이를 기반으로 유전정보와 질병, 특히 종양과의 

상관관계를 파악하는 것이다. NIH는 종양유전체학을 확장하여 보다 나은 예방과 치료 방법을 찾아내는 

것을 단기 목표로 제시하고 있다. 장기적으로는 종양 이외의 모든 질병으로 정밀의료를 확장하겠다는 

목표를 가지고, 이를 위해 백만 명 이상의 코호트 구축 계획을 밝히고 있다. NIH는 코호트 참여자의 

13 _ NRC 산하 Committee on a 

Framework for Development a New 

Taxonomy of Disease

14_ 코호트(cohort)란 어떤 특성을 공유

하고 있어 연구에 필요한 데이터를 제공

하는 집단을 의미하는 것으로 건강보험

공단이 보유 중인 2002~2013년 표본 

코호트(100만명), 건강검진 코호트(51만

명), 노인 코호트(55만명) 등이 있다. 이와 

같은 코호트를 활용하면 특성별 추적 연

구 및 통계적 결과 도출이 가능하다.

15_ 의회는 이 중 2.02억 달러(NIH 1.3억, 

NCI 0.7억, FDA 0.2억)를 승인했다.
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유전정보, 생체시료, 생활정보 등이 질병의 예측, 이해와 진단, 치료의 개선에 기여할 것으로 기대하고 

있다.[13]

② NIH의 역할

NIH는 대규모 코호트 정보를 효율적으로 축적하고 관리하기 위해서 PMI Coordinating Center 구축을 

제안했다.[12] 이는 NIH가 다수 센터가 참여하는 컨소시엄 형태의 연구를 추진할 때 활용해온 방식이다. 

<그림 5>에서와 같이 Coordinating Center는 각 데이터 센터들에서 수집한 임상정보 등을 집적하여 

관리하면서 데이터 허브의 역할을 수행한다. 이 때 공통된 데이터 모델을 수립하여 통일성 있는 

데이터베이스를 구축하고, 조회(query) 방식의 데이터 전송과 분석이 가능하도록 설계하는 것이 중요하다.

이러한 대규모 코호트의 구축은 넓은 범위의 질병에 대한 체계적인 연구를 가능하게 하고, 특히 개인의 

유전 정보를 질병과 연계함으로써 질병의 유전적 근원, 환경과의 상관관계를 밝히는 데 매우 유용하다. 

유전자 관련 질병의 발병에는 일차적으로 연관된 생물학적 경로(biological pathway) 내에 존재하는 유전자 

변이가 주된 요인으로 작용한다. 그러나 유전자 변이가 아니더라도 후성적인 요인에 의해 유전자의 발현이 

제어되기도 한다.

NIH는 PMI가 궁극적으로 추구하는 백만명 이상의 코호트를 체계적으로 관리하고, 생산된 데이터를 

통일된 형식으로 축적, 분석, 가공하는 역할을 수행할 것으로 예상된다. 실제로 NCI는 Genomic Data 

Commons(harmonized cancer datasets)를 통해 2016년 6월 14,531 건의 종양과 관련된 유전체 정보를 

<표 1> 2016년 PMI 예산 요구현황

기관 2016 예산(백만 USD) 목적

NIH 130 건강과 질병에 대한 이해도 증가와 새로운 연구 기반 마련을 위한 자발적 국가 연구 코호트 구축

NCI 70 암유전체 연구의 확장과 보다 효과적인 암 치료법 개발

FDA 10
정밀의료의 혁신을 앞당기는 데 필요한 규제 체계를 지지할 추가적인 전문성 획득과 고 품질, 큐레이션 데이터

베이스 개발 촉진

ONC 5 상호운용성 표준, 개인정보를 다루는 조건의 개발 지원과 시스템 간 안전한 데이터 교환 방식 지원

※ 출처: The Precision Medicine Initiative Cohort Program - Building a Research Foundation for 21st Century Medicine, PMI Working Group, NIH(2015)

<그림 5> PMI Coordinating Center 모식도
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가공하여 공개했고, 데이터 정제와 분석이 진행됨에 따라 그 수는 계속 증가할 것이다.[14] 현재 공개된 

데이터는 TCGA 16 와 TARGET 17 프로그램 하에 수행된 39개 프로젝트에서 수집된 정보로 질환, 성별, 연령, 

인종, 생존여부 등의 기본정보가 연계되어 통계적인 분석이 가능한 수준이다. PMI의 추진이 본격화되고 

방대한 임상정보와 유전체 데이터가 연동되어 공개되면 이를 활용하여 유전정보와 질환의 상관관계를 

밝히고, 나아가 유형화된 검사, 진단, 처방이 가속화될 것으로 전망된다.

③ 정보 공유 전략

질환과 관련된 유전적 특이사항을 의미 있는 진단 및 치료방법의 적용에 활용하기 위해서는 방대한 양의 

유전정보와 임상정보가 필요하다. 단일 주체가 생산할 수 있는 데이터의 양은 제한적이기 때문에 PMI가 

성공하기 위해서는 데이터의 공유가 필수적이다. NIH가 제안한 PMI Coordinating Center는 분산돼 있는 

코호트 그룹의 데이터를 공유할 수 있는 플랫폼으로 작용할 것으로 예상된다.

그러나 데이터 공유가 단순한 문제는 아니다. 예를 들어 Cancer Moonshot Initiative의 일환으로 Foundation 

Medicine이 NCI에 제공하게 될 18,000명의 종양유전체 정보에는 환자의 치료경과 등의 임상정보가 

포함되지 않았다.[15] 이러한 정보의 공백은 당초 정보를 생산할 때 누락되거나, 법·제도에 따라 공유 가능한 

정보 범위의 제한 등의 이유로 발생할 수 있다. 따라서 데이터 공유를 통한 성공적인 데이터베이스 구축을 

위해서는 정부기관 등 책임과 권한을 가진 주체가 현재 데이터를 생산하고 가공하는 주체들과 지체 없이 

데이터 표준에 대한 동의를 이끌어 내고, 정보보안 기준을 마련하고 개인정보 보호 전략을 수립하는 등 

데이터 공유 프레임을 만들어야 한다. 백악관은 PMI 정보보안 정책 보고서(Precision Medicine Initiative: 

Data Security Policy Principles and Framework)에서 이와 같은 기준들을 제시하고 있다.

(3) 주요국의 정밀의료 추진현황

생명과학 연구의 국제적인 경쟁 속에서 미국 뿐 아니라 다른 나라들도 대규모 코호트를 구축하여 유전체 

정보와 임상 정보를 연계할 계획을 마련했거나 이미 시행하고 있다. 영국은 100,000 Genome Project를 

통해 75,000명의 18 유전체를 분석하여 암과 희귀질환 발생에 관여하는 유전체 정보를 밝히는 중이다.[16-17]  

영국은 이에 앞서 UK10K 프로그램을 통해 질병과 유전체간 상관관계를 밝히려는 시도를 한 바 있다. 중국 

역시 정밀의료 분야에 15년간 600억 위안(약 10.7조 원)을 투자할 계획을 발표하면서 정밀의료 경쟁에 

뛰어들었다.[18] 중국은 현재 세계 최고 수준의 유전체 해독 기술을 보유한 것으로 평가받고 있으며, 19 

대규모 코호트를 대상으로 빠른 유전체 해독이 완료될 경우 기술 경쟁에서 우위를 차지할 것으로 전망된다. 

프랑스는 Genomic Medicine France 2025를 발표하고 2020년까지 전국을 커버하는 12개 유전체 해독 

서비스 네트워크를 구축할 계획을 밝혔다.[19] 초기 5년간 민간 예산을 포함한 6.7억 유로가 투입될 예정이다. 

프랑스는 2006년부터 28개 지역 거점 기관을 지정하고, 폐암, 대장암 환자를 대상으로 표적 항암제 적합성 

판단을 위한 유전자 검사를 무료로 제공한 바 있다. 일부 환자에게만 약효가 있는 표적항암제의 불필요한 

처방을 억제함으로써 진단 비용을 상회하는 비용 절감이 가능하다는 판단에서 시작된 프로그램이다. 

일본은 의료분야 연구개발추진계획의 9개 집중 연구지원 분야에 맞춤 및 게놈의료를 포함하고, 

‘게놈의료실현추진협의회(2015.7)’를 구성함으로써 게놈의료 실용화를 결정했다. 이를 위해 기존 3개의 

바이오탱크에 축적되어 있는 유전자 정보를 취합하여 연구에 활용하고 2016년 1월부터 기존 치료방법의 

효과가 미미한 암환자를 대상으로 게놈진료를 본격적으로 추진하기로 하였다.20[20]

16_ The Cancer Genome Atlas, NCI와 

NHGRI가 공동으로 33종 암의 핵심 유전

체 변이 지도를 구축하는 프로젝트

17_ Therapeutically Applicable Research 

To Generate Effective Treatments, 유년

기 암 발병의 분자유전학적 원인 규명을 

위한 NCI 프로그램

18_ 암 환자 25,000명으로부터 50,000

개 유전체(암세포 + 정상세포), 희귀질환

자 15,000명과 친족 35,000명으로부터 

50,000개 유전체로 총 100,000개 유전

체 정보를 분석

19_ 중국 선전시에 위치한 BGI(Beijing 

Genomics Institute)는 세계 최대 규모의 

염기서열 해독 시스템을 갖추고 있다.

20_ 게놈의료란 질병의 원인 유전체를 

밝혀 치료법을 개발하고 약물의 효과와 

부작용 발현 등을 유전체로부터 파악하

여 환자에 적합한 약물을 선택하여 치료

하는 활동이며, 게놈진료란 환자의 유전

체 검사를 통해 부작용이 적고 효과가 좋

은 약을 처방 또는 치료방법으로 진료하

는 방안을 가리킨다.
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<표 2> 주요국의 정밀의료 지원계획 요약

미국 영국 중국 프랑스 일본

코호트 규모 >100만 7.5만 >100만 - 21 약 10만 22

지원 기간 2015~ 2012~2017 2016~2030 2016~2025 2015~

중점 질환 암 암, 희귀질환 암(간암, 위암 등 특정) 암, 비만, 희귀질환 암, 치매, 희귀·난치질환

연간 예산 약 2,500억 원 약 1,100억 원 23 약 7,000억 원 약 1,700억 원 24 약 960억 원 25

4. 관련 분야 기술동향 및 국내 역량

(1) 관련 분야 기술동향

정밀의료와 관련된 다양한 기술 중 핵심적인 기술들은 유전체 정보 생산을 위한 유전체 염기서열 분석기술, 

유전체 기능의 이해와 능동적인 활용을 위한 유전자 편집 기술, 다량의 유전 정보와 건강 및 생활정보를 

분석하고 의미를 발견하기 위한 빅데이터 기술, 건강 및 생활정보 수집을 위한 웨어러블 디바이스, 유효한 

생물학적 타겟을 토대로 처방할 표적항암치료제 등이다.

① 유전체 염기서열 해독기술

1970년초 미국 코넬대학의 레이 우 교수는 DNA 상에서 특정 위치의 프라이머 26 를 확장하는 전략을 

사용하여 DNA 염기서열을 해독하는 방법을 최초로 개발했다.[21] 1977년 영국 MRC(Medical Research 

Council, 의학연구위원회) 분자생물학 연구소 소속 과학자 프레더릭 생어는 레이 우 교수가 개발한 방법을 

활용하여 생어 염기서열 해독(Sanger sequencing) 27이라는 획기적인 DNA 염기서열 분석방법을 고안하고 

1980년 생애 두 번째 노벨상을 받게 된다. 1986년에는 로이 후드에 의해 생어 염기서열 분석방법을 개선한 

자동화된 DNA 염기서열 해독기술이 등장했다.[22] 로이 후드는 생어 염기서열 해독에서 표지(labeling) 및 

감지를 위해 사용하던 방사성물질을 형광물질로 대체하고, 데이터 분석도 수작업에서 컴퓨터 기반 데이터 

분석으로 대체하였다. 미국 Applied Biosystems는 이 방식의 해독기기를 상용화하여 다수의 모델 생명체 

유전체 분석에 기여했다. 그러나 이 방법 역시 샘플을 옮기는 과정 등 일부 수작업으로 인해 오류가 발생할 

수 있고 긴 시간이 소요되는 단점이 있었다.

이후 병렬 구조의 모세관을 이용하는 모세관 전기영동(capillary electrophoresis) 기반 DNA 염기서열 

해독 시스템이 등장했다.[23] 이 방법은 기존 자동화된 DNA 염기서열 해독방법의 단점을 극복하여 보다 

용이하고 빠른 해독을 가능하게 하였다. 생어 염기서열 해독방법을 기반으로 발전된 고효율의 자동 

염기서열 해독 시스템은 1988년 시작된 HGP의 주된 DNA 염기서열 해독기술로 활용되었고, 프로젝트 기간 

단축에 일조했다. HGP에는 인간유전체연구 국제컨소시엄(International Human Genome Consoritum)과 

민간업체인 Celera Genomics가 참여했는데, 계층화된 염기서열해독(heirarchical shotgun sequencing)과 

전장유전체 염기서열해독(whole genome shotgun sequencing)이라는 각기 다른 전략으로 유전체지도 

작성에 공헌하였다.[24]

HGP를 통해 인간 유전체지도의 완성이 공표된 직후 차세대염기서열해독기술(Next Generation 

21_ 프랑스는 유전체 해독 및 분석에 초

점을 두고 연간 약 22만 명에 해당하는 

해독 능력을 확보할 계획을 밝히고 있다.

22_ 일본은 Japan Multi-Institutional 

Collaborative Cohort를 통해 2005년부

터 2014년까지 100,600명 코호트를 구

축했고, 2025년까지 추적연구 계획을 밝

혔다.

23_ 당초 3억 파운드 규모의 계획에서 

3.75억 파운드 규모로 확대했다.

24_ 초기 5년간 연간 소요 예산, 민간 자

본 35% 포함

25_ 2016년 예산

26_ DNA 합성의 기시점이 되는 짧은 유

전자 서열

27_ DNA 염기서열 해독 과정에서 DNA 

가닥이 합성될 때 디디옥시뉴크레오시드 

3인산(ddNTP)이 참여하는 과정마다 합

성이 연쇄 종결(chain termination)되어 

해당 염기서열을 확인할 수 있다.
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Sequencing, NGS)이라고 불리는 2세대 염기서열 해독법이 등장했다. 스위스 제약기업 Roche는 2004년 

최초로 이 혁신적인 DNA 염기서열 해독기술 상용화에 성공했고,[25] 그 결과 HGP를 시작할 당시에 비하여 

염기서열 해독에 소요되는 기간과 비용이 놀라울 만큼 절감되었다. 이후 Illumina, Thermo Fisher, Pacific 

Biosciences(PacBio) 등 다양한 NGS 회사에서 각기 장단점을 지닌 NGS 플랫폼을 발표했는데, 이들 중 

현재까지는 Illumina 사의 DNA 염기서열 분석기기가 연구자들에게 상당한 신뢰를 얻으며 압도적인 

점유율을 보여주고 있다. NIH GenBank
Ⓡ

 에 등록된 유전체 DNA 분석 데이터의 90% 가량이 Illumina 사 

플랫폼으로 분석되어 있으며,[26] 2013년 기준 NGS 시장의 71%를 점유하고 있다.[27] 결과적으로 타 NGS 

기술들은 Illumina 사의 시장지배력과 분석 신뢰도를 뛰어넘어야 하는 과제를 안게 됐다.

최근에는 단일분자 염기서열 해독법(single-molecule sequencing)이라는 3세대 염기서열 해독 기술이 

주목받고 있다.[28] 이 3세대 염기서열 분석기술은 유전체를 증폭하지 않고 단일 가닥 DNA 염기서열을 

해독함으로써 증폭과정에서 발생할 수 있는 각종 오류 28 를 방지한다. 3세대 해독기술 분야에서는 

PacBio사가 선도적인 위치를 차지하고 있는 가운데,[29] Roche는 2013년 자사의 NGS 기술인 454 플랫폼의 

개발 중지를 발표하고[30] 2014년 3세대 해독기술 스타트업 Genia를 인수하는 등 업계 간 경쟁도 가속화되고 

있다.

앞으로도 새로운 해독기술의 등장과 치열한 기술경쟁은 더욱 심화될 것이다. 유전체 해독기술 발전은 

유전체 해독 효율 향상과 비용 절감으로 이어지고, 유전체 활용연구는 더욱 확대될 것으로 예상된다.

② 유전자 편집 기술

2012년 캘리포니아 버클리대학의 제니퍼 다우드나 교수와 스웨덴 우메오대학의 엠마뉴엘 샤펜티어 교수 

연구팀이 박테리아의 면역체계 연구 도중 크리스퍼-카스9(CRISPR/Cas9) 시스템 29 을 발견한 것은 유전자 

편집에 획기적인 변화를 가져왔다.[31] 3세대 유전자 가위로 불리는 크리스퍼 기술은 박테리아의 자연적인 

면역체계를 활용하여 살아있는 세포 안에서 정확하고 의도된 유전자 편집을 가능하게 하는 기술이다. 1세대 

<그림 6> HGP에서 사용된 염기서열 해독 전략

유전체 DNA

BAC 라이브러리구축

콘티그(contig)지도작성

샷건방법(shotgun approach)으로
각각의콘티그염기서열해독

샷건방법(shotgun approach)으로
각각의염기서열조각(fragment)해독

인접한서열(contiguous sequence)정열(alignment)

조립(assembly)

…ACTGCCTAATTGGGCTGATACTGCTTAAA

TACTGCTTAAATTGGGCTGATACTGCAATTTGC

CAATTTGCTACTGCTTAAATTGGGCTGATA…

…ACTGCCTAATTGGGCTGATACTGCTTAAATTGGGCTGATACTGCAATTTGCTACTGCTTAAATTGGGCTGATA…

1) 계층적염기서열해독
(hierarchical shotgun sequencing)
: 인간유전체연구국제컨소시엄

2) 전장유전체염기서열해독
(whole genome shotgun sequencing)

: Celera Genomics

2 8 _  증 폭 이  편 향 ( s y s t e m a t i c 

amplification bias)되거나 돌연변이 생성 

등의 오류가 발생할 수 있다.

29_ CRISPR는 Clustered Regularly-

Interspaced Short Palindromic Repeats

의 약자로 박테리아의 면역에 관여하는 

유전체 군집(일정한 간격으로 나타나는 

짧은 회문구조의 반복된 염기서열)을 의

미하며, Cas9은 크리스퍼 연관 단백질

9(CRISPR associated protein 9)로 제한

효소(restriction enzyme)다.
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징크핑거뉴클리아제(zinc-finger nucleases, ZFNs) 유전자 가위는 FokI 제한효소를 사용하고 단백질이 타겟 

DNA 염기서열을 인식하는 구조로 제작비용이 높고 절단 성공률은 낮았으며, 같은 방식으로 작동하는 

2세대 탈렌(transcription activator-like effector nucleases, TALENs) 기술은 정확성은 향상되었으나 1세대에 

비해 크기가 커 세포전달이 어려운 등의 단점이 있었다.[32] 3세대 크리스퍼 기술은 가이드 RNA(Ribonucleic 

Acid)가 DNA를 인식하고 제한효소 단백질인 Cas9이 절단하는 방식으로, 1,2 세대 기술과 비교하여 

정확성과 효율이 높으면서도 제작이 용이하다.[32] 비용 또한 1세대 징크핑거뉴클리아제기술이 건 당 

5,000달러 이상이었던 것과 비교하면 30달러 수준으로 매우 저렴하다.[33]

최근에는 크리스퍼 기술을 인간에 적용하기 위한 실용화연구 움직임이 확대되는 추세다. 중국과 영국은 

인간 배아 유전자를 편집하는 유전체 교정 연구 승인했고,[34-35] 미국 NIH는 크리스퍼 기술을 적용한 암 

치료 임상연구 지원을 결정했다.[36] 이와 관련하여 생명윤리 및 기술의 안전성에 대한 우려도 있어 연구 

추진과 동시에 사회적 합의를 도출해야 할 것으로 보인다. 

우리나라는 유전자가위를 활용한 유전체 교정 연구분야에서 높은 기술수준을 가지고 있다. 크리스퍼 

기술을 이용한 슈퍼돼지 개발,[37] 혈우병 치료 가능성 제시,[38] 외부 DNA를 사용하지 않은 농작물 교정[39] 

등의 연구성과가 발표된 바 있다. 또한, 최근 클래스 2 크리스퍼-카스(Calss II CRISPR/Cas) 시스템인 

크리스퍼-Cpf1(CRISPR/Cpf1) 시스템이 발견됐는데,[40] 국내 연구진이 세계최초로 크리스퍼-카스9 

시스템보다 편집의 정확도가 높다는 것을 입증했다.[41]

HGP가 종료되고 인간 유전체의 염기서열이 공개된 지도 10년이 지났으나 30억개에 이르는 유전체 

염기서열은 생각보다 많은 비밀을 간직하고 있다. ENCODE 프로젝트(Encyclopedia Of DNA Elements 

Project) 30 연구진은 인간 유전체의 80% 정도가 대략적으로 기능이 밝혀졌음에도 구체적인 특성을 

파악하기 위해서는 보다 많은 시간이 필요할 것으로 판단하고 있다.[42] 단일 유전자로부터 생산 가능한 

단백질이 다양하고, 그 기능에도 차이가 있다는 점을 감안하면 아직 보다 많은 기초연구와 근거가 축적돼야 

한다.[43] 전문가들은 혁신적인 기술로 주목받고 있는 유전자 가위 기술이 이러한 유전 정보의 기능과 역할을 

규명하는데 최선의 방법으로 활용될 수 있을 것으로 내다보고 있다.[44-45]

③ 빅데이터 기술

빅데이터 기술은 기존의 데이터관리 패러다임을 벗어난 규모의 데이터와 이를 분석하는 기술을 

총칭한다.[46] 그러나 이는 단순히 대량의 데이터만을 의미하는 것이 아니라 더그 래니가 제안한 3V(Volume, 

Velocity and Variety) 차원에서 높은 값을 갖는 데이터와 그 처리과정을 포함한다.[47-48] 말 그대로 Volume은 

데이터의 양을, Velocity는 데이터 생산 및 처리 속도를, Variety는 다양성을 의미한다.

정밀의료의 핵심이라고 할 수 있는 개인의 유전체 정보와 생활 및 임상 정보는 빅데이터의 조건을 

모두 갖추었다. 한 사람의 총 염기서열을 데이터로 환산하면 200기가(2×1011)바이트에 달한다.31 

유의미한 변이를 찾아내기 위해 십만 명의 염기서열을 비교분석할 경우 염기서열을 기록하는 데만 

20페타(2×1016)바이트가 필요하다. 단위 유전체 당 분석 비용이 지속적으로 하락하고 있고 자동화된 

장비의 진보로 인해 유전체 정보의 생산 속도 역시 빠르게 증가하고 있다. 또한 개인마다 건강상태, 

생활습관, 임상적인 특성이 상이하기 때문에 아주 다양한 종류의 데이터들이 만들어질 수 있다.

대용량 데이터를 빠르게 분석하기 위해서는 분석 도구인 컴퓨터의 연산속도가 뒷받침 되어야 한다. 

CPU(Central Processing Unit) 성능의 발전과 다중 코어(multi-core) 기술이 반도체 기반 정보처리 기술을 

30_ NHGRI에서 인간 유전체 염기서열의 

모든 기능적 요소를 발견하기 위해 착수

한 프로젝트이다.

31_ 인간염기서열 수(약 30억 바이트)  × 

커버리지(30x) × DNA 가닥 수(2) = 약 

1800억 바이트. 커버리지는 염기서열해

독의 정확성을 높이기 위해 반복해서 읽

게 되는 횟수를 말한다
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비약적으로 향상시켜왔다. Intel사가 1971년 11월 발표한 CPU의 데이터 처리 속도(clock speed)는 108 

KHz였다. 2016년 현재 약 10 GHz의 CPU 속도를 구현할 수 있으므로 단순 속도의 차이로는 약 10만 배에 

달하는 성능의 향상이 이루어졌다. 최근에는 그래픽 데이터 처리의 효율성을 높이기 위해 시작된 다중 코어 

처리장치가 딥러닝 등 방대한 양의 정보를 동시에 처리할 필요가 있는 분야에서 각광받고 있다.32

빅데이터 분석은 컴퓨터의 자연어 처리, 데이터 색인 및 정보검색, 인간의 학습 기능을 모방한 딥러닝, 

대규모 텍스트로부터 의미를 추출하는 텍스트마이닝 등이 발전함에 따라 다양한 분야에 활용되고 있다. 

헬스케어 분야에 있어서 빅데이터의 적용은 올바른 생활습관의 선택, 근거-기반의 안전하고 효과적인 

치료, 임상 효과를 높여줄 의료제공자의 선택, 의료비용의 절감, R&D 생산성 강화 등을 가져올 것으로 

전망된다.[49] 우리나라도 건강보험심사평가원이 2014년 보건의료빅데이터센터를 개소하고 통계분석 

서비스를 제공하는 등 헬스케어 분야의 빅데이터 활용에 관심을 보이고 있다.

④ 생활기록과 웨어러블 디바이스

정밀의료가 보다 확장되기 위해서는 유전체 정보뿐 아니라 생활기록(life-log) 정보의 수집과 분석을 

연계해야 한다. 과거에는 환자의 증상을 토대로 의료진의 직관 및 경험에 따라 의료 서비스가 제공되었으나 

현재는 환자의 의무기록을 기반으로 패턴을 분석하여 의료 서비스가 이루어지고 있다.[50] 향후에는 병원의 

의무기록뿐만 아니라 유전 정보, 생활기록(개인의 식습관, 환경 등)이 통합된 빅데이터를 기반으로 개인에 

맞춤화된 의학적 처방을 제공하는 방향으로 발전이 예상된다.[50]

이러한 생활기록 정보를 수집하고 분석하기 위해서는 주로 웨어러블 디바이스(wearable device)를 이용하기 

때문에 이 두 개념은 주로 같이 언급된다.[51] 웨어러블 디바이스는 사용자 신체의 가장 가까운 위치에서 

32_ Nvidia는 GPU(Graphics Processing 

Unit)를 활용한 딥러닝 솔루션을 제공 

한다.

<표 3> 주요 기업의 웨어러블 디바이스 및 플랫폼

애플 삼성 구글 MS

하드웨어 Apple watch Simband 등 Google glass 외 다양한 디바이스 MS밴드

형태 시계형 손목밴드 안경형 손목밴드

기능

•활동량 측정

•�다양한 헬스케어 및 의료 센서 

포함

•�외부사업자가 개발한 다양한 헬

스케어 관련 앱 활용

•구동 가능 헬스케어 앱 264개

•�심박수, 심박변이도, 산소 포화도 

등을 계측하기 위한 광센서

•�온도/전기 피부 반응 등을 계측하

기 위한 센서

•�활동량 측정을 위한 가속도계, 심

전도 측정을 위한 센서 등 포함

•�실시간 사진 촬영, 길 찾기, 동영

상 재생, 메시지전송, 인터넷접속

•�심박수, 수면의 질, 체온, 걸음수, 

보행거리, 칼로리 소모량, 스트레

스, 자외선 노출 정도 등

소프트웨어 HealthKit, ResearchKit SAMI Google Fit 헬스볼트(MS Health)

기능

•�Healthkit에 900여개에 달하는 

앱과 다양한 디바이스가 연동되

어 70여 가지의 헬스케어 및 의

료 관련 데이터를 측정, 보관, 통

합 가능

•�병원·전자의료기록 솔루션 업체 

등과 협업

•�사미를 통하여 다양한 개인 생체

정보를 수집하고 분석함

•�건강 진단 기능을 강화한 스마

트 워치 개발과 20여 개 의료기

기업체, 연구기관, 건강관리업체 

등과 제휴

•�자사 웨어러블을 포함한 다양한 

단말기로 이용자 헬스정보를 수

집, 가공

•�구글글라스와 전자의료기록을 

결합시키기 위해서 ‘구글 글라스’ 

앱 개발업체인 오그메딕스, EHR 

솔루션업체 더치로노와 제휴함

•�일반 의료 솔루션을 모바일과 클

라우드로 확산함(취약계층 대상)

•�미국 가상이동통신사업자 트랙

폰, 비영리 지역보건센터 HCN 등

과 전략적 파트너십을 체결

특징

•�ResearchKit: 의학 연구자를 위

한 플랫폼으로서 시간적, 물리적 

제약없이 전 세계 아이폰 사용자

를 임상 연구자 풀로 활용 가능

•�SAMI를 통해 수집 및 분석되는 

개인 정보는 각 개인이 관리함으

로써, 데이터 보안 유지를 철저히 

하고자 함

•�사용자의 허가가 있을 경우 통합

된 건강 데이터를 마음껏 활용하

도록 해 다양한 업체들이 파트너

로 참여할 수 있도록 함

•�검색 엔진 Health Vault Search도 

발표했는데, 이를 이용하면, 사용

자가 온라인으로 관련 건강정보 

콘텐츠를 보다 빨리 정확하게 찾

을 수 있음
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사용자와 소통할 수 있는 전자기기로서 주변 환경과 개인의 신체 변화에 대한 정보를 지속적으로 수집한다.

웨어러블 디바이스는 1960~70년대에는 전자기기를 단순히 부착하는 형태로 시작하였으나 1980~90년대 

들어서는 착용하여 간단한 입출력 기능이 가능한 형태로까지 발전되었다. 이후 1990년대~2000년대 

들어서는 속도가 빨라지고 경량화가 진행되어 군사/산업분야에서 실제로 적용 가능해졌으며 2000년 이후 

스마트 디바이스와 결합함으로써 상용화가 시작되었다.[52-53] 현재 IoT(Internet of Thing)와 더불어 웨어러블 

디바이스의 발전 역시 빠르게 진행되고 있다. 이 분야에 선제적으로 움직인 곳은 삼성과 애플, 구글, MS 등 

ICT 기업들로 현재 웨어러블 디바이스 및 이를 통해 수집해 구축한 플랫폼 시장을 선점하기 위하여 치열한 

경쟁을 펼치고 있다.[54-55]

기기의 형태도 기술의 발전에 따라 변화하고 있다. 기존의 시계와 같은 ‘악세사리형’에서 전자회로를 활용한 

‘직물/의류일체형’ 기기가 등장하고 있으며, 향후에는 생체 친화적 소재를 사용하여 신체에 직접 부착하거나 

이식하는 형태로까지 발전할 것으로 전망된다.[53] 글로벌 통계업체인 Statista에 따르면 미국 소비자들이 

가장 관심을 가지는 웨어러블 디바이스는 데이터 전송가능 의료기기(38%)이고 뒤이어 손목 착용 

제품(33%), 헤드셋/스마트 안경(21%), 직물/의류형(8%) 순으로 나타났으며 시장규모는 빠르게 증가하여 

2018년까지 58억 달러에 달할 것으로 예상된다.33

⑤ 표적항암치료제

암은 지난 한 세기 동안 인류가 가장 치열하게 싸워온 질병이고, 전문가들 사이에서 정밀의료를 가장 빠르게 

적용할 수 있는 질병이 암이라는 데는 이견이 없다. 또한, 정밀의료가 가장 절실한 질병이 암이기도 하다. 

표준약물치료를 처방했을 때 치료효과를 보이는 환자가 25%에 불과하기 때문이다.[2]

우리나라는 1996년 제1기 암정복 10개년 계획을 시작으로 암환자의 완치율을 높이기 위해 지속적으로 

노력해왔다. 제2기 암정복 10개년 계획이 종료된 현재, 최근 암환자의 5년 상대생존율(’09-’13)은 69.4%로, 

시행전(’93-’95)의 생존율(41.2%)과 비교하여 28.2%p 증가되었다. 5년 상대생존율 34의 높은 증가에는 조기 

진단, 의술의 발달 등 다양한 요인이 작용했겠으나, 항암제의 발달이 큰 기여를 했다고 볼 수 있다.

<그림 7> 웨어러블 디바이스 시장 전망	 (단위: 십억달러)
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33_ Statista(2016) Forecasted value 

of the global wearable devices market 

2012-2018

34_ 해당기간 중 발생한 암환자가 5년 이

상 생존할 확률을 추정한 것으로 암 이외

의 원인으로 사망했을 경우의 효과를 보

정하기 위하여 관찰생존율을 일반인구의 

기대생존율로 나누어 구한 값(국가암정

보센터)
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<표 4> 주요 암종 5년 상대생존율 추이	 (단위: %)

발생순위 암종
발생기간

증감*
’93-’95 ’96-’00 ’01-’05 ’06-’10 ’09-’13

- 모든 암 41.2 44.0 53.8 65.1 69.4 28.2

1 갑상선 94.2 94.9 98.3 99.9 100.2 6.0

2 위 42.8 46.6 57.7 68.1 73.1 30.3

3 대장 54.8 58.0 66.6 73.5 75.6 20.8

4 폐 11.3 12.7 16.2 20.0 23.5 12.2

5 유방 77.9 83.2 88.5 91.1 91.5 13.6

6 간 10.7 13.2 20.2 27.8 31.4 20.7

7 전립선 55.9 65.72 80.2 91.0 92.5 36.6

8 췌장 9.4 7.6 8.2 8.3 9.4 0.0

9 담낭 및 기타담도 17.3 19.7 22.8 27.1 29.0 11.7

10 비호지킨 림프종 46.6 50.8 60.0 65.5 68.4 21.8

* 증감: ’93-’95년 대비 ’09-’13년 암발생자의 생존율 차이

※ 출처: 국가암정보센터

1세대 항암제인 화학항암제는 1950년대 처음으로 등장하여 1960년대부터 본격적인 연구개발이 

진행되었다.[56] 1세대 화학항암제는 현재까지도 암을 치료하는데 주요하게 활용되고 있다. 그러나 빠르게 

증식하는 세포에 비특이적으로 반응하는 약의 작용 원리 탓에 정상세포까지 공격함으로써 입안이 헐거나, 

머리가 빠지는 등의 부작용이 발생한다.[57]

2000년 초반 만성 골수성 백혈병 치료제인 노바티스사의 글리벡의 등장으로 표적항암제의 시대가 

열렸다. 2세대 항암제인 표적항암제는 암 발생의 원인이 되는 특정 유전자 변이를 표적하여 암세포만을 

직접 공격함으로써 1세대 화학항암제보다 부작용을 낮추고 치료 효과를 높였다. 예를 들어, 글리벡은 만성 

골수성 백혈병 환자에게 공통적으로 나타나는 Bcr-Abl 융합유전자에 특이적으로 작용하여 암의 증식을 

저해한다.[58] 그러나 암세포가 해당 약물에 내성을 지니면 그 효과가 급격히 떨어지는 단점도 존재한다.

최근에는 3세대 항암제로 체내 면역 시스템을 자극하여 암을 치료하는 면역항암제가 주목받고 있다. 

면역항암제는 2세대 표적항암제와 마찬가지로 암세포에 특이적이며, 작용하는 기작에 따라 크게 2가지 

방법으로 구분된다.[59] PD-L1 35 의 단일항체 약물인 키트루다(Keytruda)와 같이 항체 등으로 종양에 대한 

면역을 자극하는 방법과 면역세포치료제인 카이메릭 항원 수용체 (Chimeric Antigen Receptor, CAR) T 

세포치료법처럼 환자 개인의 면역 세포를 조작하여 암세포를 공격하는 방법이 있다.[59]

현재까지는 면역항암제와 표적항암제 치료 시 적용할 수 있는 항암제 수가 제한적이고, 처방이 

가능하더라도 화학항암제에 비해 건강보험급여가 지급되지 않는 경우가 많아 환자의 경제적 부담이 

증가되는 경향이 있다.[60] 그러나 향후 면역항암제와 표적항암제의 수요와 공급은 지속적으로 늘어날 

것이며 이와 같은 문제점은 장기적으로 해소될 것으로 예상된다.36

면역항암제와 표적항암제의 활용은 정밀의료가 지향하는 맞춤형 치료의 효과를 극대화시킬 수 있다. 

정밀의료를 통해 환자에게 적합한 특정항암제 처방을 위한 효과적인 동반진단 및 치료 방법이 개발될 경우, 

항암제 선택의 혼선이 줄어들고 치료 효과가 향상되어 암의 완치율이 증가될 것으로 예상된다. 또한, 국가적 

35_ 암세포 표면에 있는 리간드 단백질

로 T세포의 PD-1 수용체과 결합하여 면

역 기능 회피에 작용한다.

36_ 글리벡은 출시초기 한달 약값이 

300만원에 달하였으나, 현재는 건강보

험급여 적용, 특허 만료에 따른 제네릭 출

시 등의 요인으로 환자의 경제적 부담이 

크게 경감되었다. 
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차원에서는 불필요한 항암제 사용의 최소화 등으로 의료비 지출이 경감되는 효과도 함께 기대할 수 있을 

것이다.

(2) 국내 정밀의료 관련 역량

우리나라 의료 서비스의 질은 매우 높은 수준이다. 2015년 기준 서울은 도시 단위의 임상시험 사이트 

수에서 1위 휴스턴과 1개 차이밖에 나지 않는다.37 상위 병원들의 장비, 인프라는 최첨단을 다투고, 우수한 

임상인력의 수준에 더해 최근에는 병원 기반의 R&D를 집중 추진하는 등 헬스케어 혁신의 장이 마련되고 

있다고 볼 수 있다.

최근 의료 서비스의 질을 한층 높인 정밀의료에 대한 연구나 서비스 플랫폼을 구축하는 주체들이 

다수 나타나고 있다. 국립암센터는 정밀의료 연구를 전담할 조직을 설립하고 관련 연구를 수행중이며, 

2016년 6월 관련 연구자 등이 참여하는 국제심포지엄(Precision Medicine: Bridging Genetics to Cancer 

Continuum)을 개최하기도 했다. 이에 앞서 마크로젠과 암환자 대상 유전체 정보 기반 정밀의료 공동연구를 

위한 MOU를 체결하는 등 혁신을 위한 기반 마련에 집중하고 있다. 암센터는 환자 유전자 분석을 통한 개별 

맞춤 치료 프로토콜 개발 및 정밀의료 시행, 치료 내성 및 암 재발 기전 발굴을 통한 새로운 치료법 개발과 

새로운 치료 예측인자 발굴을 통한 정밀의료 적용 확대를 핵심 목표로 삼고 있다. 삼성유전체연구소는 

암 환자의 유전체 분석으로 80여 가지 암에 관여하는 유전자 변이를 검사하는 CancerSCAN™을 서비스 

중이다. CancerSCAN™은 유용한 유전체 정보를 선별적으로 심층 분석하는 방식으로 비용을 낮추고 

속도와 정확성을 높이는 전략을 선택하고 있다. 삼성의료원은 이 서비스를 환자에 적용하여 효과적인 

표적항암치료제를 선정하는 데 활용하고 있다.

유전체 분석 분야의 민간 기업 역량 역시 높아지고 있다. 마크로젠은 1997년 설립 이래 한국인 유전체 지도 

초안 완성, 한국인 전장 유전체 분석 등에 참여하면서 서열분석 역량을 제고해왔고, 2016년 2월부터는 

3년간 아시아인 10만 명의 유전체를 분석하는 Genome Asia 100K 프로젝트에 참여하고 있다. 또한 분당 

서울대병원, 고대 안암병원, 국립 암 센터에 정밀의학센터를 개설하고 질병 유전체 연구에 협력할 계획을 

밝혔다.38 디엔에이링크는 2001년 설립 후 기초연구 역량을 축적해왔고, 2016년 질병 예방, 피부건강, 

헬스 및 뷰티 부문의 개인 유전자 분석 서비스를 출시했다. 랩지노믹스는 분자진단 서비스 분야의 강점을 

기반으로 비침습 산전검사 부문에서 두각을 나타내고 있다. 최근 삼성서울병원과 협력하여 암유전체 

진단을 고도화할 계획을 가지고 있으며, NGS 기반 개인 유전체 서비스 부문까지 사업 영역을 확장하고 

있다.

최근에는 일반소비자들이 병원을 통하지 않고 직접 유전자검사 서비스를 이용할 수 있는 길이 열렸다. 

2016년 6월 30일 생명윤리 및 안전에 관한 법률의 일부 개정으로 비타민C 농도, 모발 굵기, 탈모, 색소침착, 

피부노화, 피부탄력, 체질량지수, 중성지방농도, 콜레스테롤, 혈당, 혈압, 카페인대사 등 미용과 건강에 

관련된 42개 유전자에 대한 DTC(Direct to Customer) 검사를 허용했다. 정부가 그간 유전자검사의 허용에 

있어 보수적인 입장을 지켜왔던 점을 감안하면 상당히 전향적인 움직임을 보인 셈이다. 그러나 임상적 

유효성을 입증해야 하고, 검사의 신뢰도 등 품질과 절차 관리가 까다로운 질병 관련 유전자 검사의 허용은 

보류하고 있다.39

이와 같이 기관별로 정밀의료의 개념을 적용한 플랫폼이 다양하게 등장하는 것은 현장에서 새로운 

패러다임의 필요성을 인식한 결과로 볼 수 있다. 또한, 국내 병원과 기업들이 상당한 기술수준을 확보했고, 

37_ 휴스턴 601개, 서울 600개(한국임

상시험산업본부)

38_ 2016 Korea Bio Plus 발표내용

39_ 일각에서는 소비자가 해외기업(국

내기업의 해외법인 포함)에 검사를 의뢰

하는 경우 해당 서비스를 직접 이용할 수 

있어 국내 유전자 검사서비스 업체에 역

차별 우려가 있다는 주장이 있다.



 29 

추가적인 기술개발과 플랫폼 구축에 의지를 보인다는 면에서 매우 긍정적이다. 그러나 국가 차원의 

어젠다로 이끌어 가기 위해서는 이런 다양한 주체들의 이해관계를 조율하고, 협력을 유도해야 하는 과제가 

남아 있다.

5. 정밀의료의 성공 전략과 정책적 시사점

(1) 정밀의료의 성공 전략

앞선 장에서는 유전체 연구의 흐름과 정밀의료의 출현, 그리고 이를 가능하게 한 기술의 발전 양상을 

살펴보았다. 각국의 정밀의료 추진현황과 관련 기술여건 등을 종합할 때 우리는 정밀의료라는 헬스케어 

패러다임으로의 성공적인 전환을 위해 다음의 조건들을 충족해야 한다.

첫째, 무엇보다도 충분한 양의 데이터 확보가 핵심이다. 정밀의료는 개인을 유전 정보와 생활 및 임상 정보를 

토대로 분류하는 것으로부터 시작한다. 건강 상태, 연령, 환경 등 다양한 변수들을 고려한 인구를 장기간 

관찰하고, 이들의 유전체 정보를 분석할 수 있는 코호트 구축이 필요하다. 코호트가 제공해야 하는 정보는 

개인의 유전체 정보뿐 아니라 질병상태, 건강기록, 식습관, 거주환경, 생활습관에 이르기까지 방대하다.40 

따라서 필요한 코호트 구축을 위한 제도적인 유인책과 이익 공유 전략을 마련해야 한다.

둘째, 다수의 연구 주체가 공동으로 기여하고 활용할 수 있는 개방적인 데이터 플랫폼 구축이 선행되어야 

한다. 대규모 코호트 구축 시 물리적으로 분산될 수밖에 없다는 현실을 감안할 때 다수의 연구 주체가 

동일한 기준으로 데이터를 생산하고 관리해야 데이터 호환을 위한 불필요한 노력을 아낄 수 있다. 따라서 

개인별 유전체 정보와 생활 및 임상정보를 체계적으로 수집, 관리하기 위해 데이터를 표준화하고, 다수의 

주체가 생산하는 데이터의 품질을 관리할 수 있는 방안도 마련해야 한다. 정보보안에 대한 원칙도 사전에 

수립할 필요가 있다. 취급해야 하는 정보들이 개인적으로 민감하고, 다수의 주체가 서로 다른 목적을 가지고 

정보에 접근하고자 할 개연성이 크기 때문에 정보의 접근과 사용 권한 부여에 있어서 상업적인 목적을 

일차적으로 배제하는 방법도 필요하다. 나아가 이러한 사항들이 포함된 데이터 플랫폼을 주도할 수 있는 

지위와 역량을 갖춘 조직이 필요하다.

40_ 백악관의 PMI 정보보안 정책 보

고서(Precision Medicine Initiative: 

Data security policy principles and 

framework)에서 임상 및 보험 청구 자

료, 설문조사 및 인구학적 데이터, 유전

체 및 다른 검체에서 생성된 데이터, 모

바일, 이식 형태, 또는 기타 장비들로부터 

생성되는 데이터 등을 포함한다고(“could 

include, but are not limited to”) 명시하

고 있다.

<그림 8> 정밀의료의 성공 전략
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셋째, 유전체 해독과 분석 비용의 절감이 지속적으로 이루어져야 한다. 개인의 유전체 염기서열을 확보하는 

것이 어떤 이익을 줄 수 있는지가 불명확한 상태에서 일반 시민들에게는 부담스러운 비용으로 받아들여질 

수 있다. 다행히도 2000년대 초반부터 지금까지 무어의 법칙을 뛰어넘는 속도로 유전체 염기서열해독 

비용의 하락이 이루어졌고, 앞으로도 하락세가 지속될 것이라는 전망은 긍정적이다.

넷째, 소비자들에게 신뢰도 높은 서비스를 제공하기 위해 검사의 정확도가 뒷받침 되어야 한다. 유전체 

분석을 기반으로 한 건강 정보의 예측은 이미 알려진 실증 사례를 토대로 이루어진다. 질병을 예측할 수 

있는 마커가 유일하고 통계적 유의성이 높을 경우에는 문제가 없지만, 다수의 마커가 관여하고 통계적 

유의성이 충분히 확보되지 않은 경우에는 마커의 선택에 따라 예측 결과가 상이하게 나타나기도 한다. 

따라서 마커에 대한 기초연구와 임상적 유효성을 밝혀줄 중개연구를 꾸준히 수행할 필요가 있다.

다섯째, 유전체 분석과 임상적인 활용을 둘러싼 적정 수준의 규제가 형성돼야 한다. 정밀의료가 유전체 

정보를 이용하여 추구하는 바는 개인에 특화된 처방을 제공함으로써 의료비용을 절감하고 삶의 질을 

향상시키는 것이다. 의료적 처방 제공의 단서가 될 경우 분석 주체의 선정과 제공할 자료의 신빙성, 자료를 

제공받을 주체와 자료를 토대로 의료적 의사결정을 내리는 과정이 적확하게 계획되어야 한다. 이러한 

일련의 과정에서 행위 주체의 적합성, 도구의 신뢰성, 개인 정보의 보호절차 등에 대한 합리적인 규제를 

만들어야 한다.

끝으로 지속적이고 일관된 정책 지원이 필요하다. 주요국들의 경우 국가 차원의 장기적인 계획을 가지고 

추진하고 있다. 미국의 경우 코호트 구축에만 3~4년이 소요될 것으로 전망하고 있다. 중국 역시 15년이라는 

긴 시간에 걸친 투자 계획을 밝혔다. 프랑스도 2006년부터 암 환자를 대상으로 지속적인 유전자 검사를 

제공해왔고, 최근 2020년까지 지속되는 암 정복 계획을 수립했다. 우리도 국가 차원에서 정밀의료 

청사진을 제시하고 오랜 기간 동안 계획에 맞춰 추진할 의지를 가져야 한다.

(2) 정책적 시사점

정밀의료에서 가장 중요한 데이터의 확보는 코호트 구축으로부터 시작된다. 국내 정밀의료에 투입될 잠정적 

예산, 사업의 규모 등을 고려했을 때 미국, 중국과 같은 대규모 코호트 구축은 어려울 것으로 보인다. 그렇기 

때문에 초기부터 코호트의 규모와 범주, 목적을 명확히 하고, 작은 규모에서도 충분히 유의미한 결과를 

이끌어낼 수 있는 주력 분야를 선정해야 한다. 처음부터 모든 질병과 모든 건강정보 서비스를 목적으로 하게 

될 경우 밑 빠진 독에 물을 붓는 격이 될 우려가 있다. 흔히 말하는 개념검증(proof of concept)이 선행돼야 

새로운 헬스케어 패러다임으로의 전환이 탄력을 받을 수 있다.

또한, 개인의 자발적 참여를 유도하고 코호트 구축과정 중 문제 발생을 최소화 하도록 참여자의 인식을 

개선하기 위한 노력이 필요하다. 코호트 구축을 완료하기까지 참여자에게 상당한 시간과 노력이 요구되는 

만큼, 자발적 참여를 유도하기 위해서는 인센티브 제공과 이익 공유 방안도 마련해야 한다. 코호트 구축 시 

참여자 개인의 유전체정보, 임상정보, 식습관, 생활기록 등 프라이버시를 침해할 수 있는 민감한 개인정보가 

다수 포함되기 때문에 정밀의료 프로젝트의 중요성, 데이터 수집 및 공유 필요성 등을 참여자에게 충분히 

설명하고 과정과 결과를 투명하게 공개함으로써 코호트 구축과정 중 이탈을 방지하고 구축 후 정보 활용에 

문제가 없도록 해야 할 것이다.

기존에 축적된 데이터를 활용하고 새로 생성하게 될 데이터와 연계할 수 있다면 비용을 절감하고 보다 많은 

성과를 달성할 수 있다. 건강보험공단과 건강보험심사평가원에 수십 년간 축적된 국민건강검진기록과 
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보건의료빅데이터는 다른 나라에서는 유례를 찾기 힘든 데이터로 우리가 가진 경쟁력이다. 또한, 

포스트게놈다부처유전체사업 등 유전체 사업에서 추진 중인 맞춤의료과제의 성과 공유 방안을 검토하면 

정밀의료 사업에 투입될 노력 절감 및 신속한 기술개발을 기대할 수 있을 것이다.41

인력양성에도 관심을 가져야한다. 정밀의료의 성공을 위해서는 현장에서 요구되는 적정수준의 유전체 

전문인력, 특히 바이오인포매틱스 분야 인력 양성이 필수적으로 수반되어야 한다. 정부가 바이오헬스 미래 

新산업 육성 전략을 통해 2017년까지 바이오인포매틱스 등 새로운 일자리에 대한 취업확대를 제시한 

만큼, 유전체 분야의 실효적인 교육훈련과 일자리 수요를 창출하여 전문인력의 수준을 강화하고 규모를 

확대해나가야 한다. 그러나 지나친 쏠림 현상으로 인한 역효과가 발생하지 않도록 주의를 기울여야 한다.

장기적으로는 병원의 표준화된 전자의무기록 시스템 구축도 필요하다. 정보는 정밀의료의 시작이자 

끝이라고 해도 무방할 정도로 중요한 요인이고, 내원자에 대한 방대한 양의 정보를 체계적이고 효율적으로 

관리하기 위해 전자의무기록의 활용과 공유가 필요하다. 우리나라는 주요 선진국들보다 병원의 

전자의무기록 구축률이 높다는 점에서 유리하다고 볼 수 있으나, 동시에 시스템이 표준화 돼있지 않다는 

점에서 불리하기도 하다. 국내 대다수 병원들이 도입한 전자의무기록이 건강보험 청구의 편의성에서 

가장 큰 동기를 찾았다는 점은 병원들이 표준화된 전자의무기록 시스템을 구축할 유인 정책의 필요성과 

해법을 동시에 쥐고 있다. 전자의무기록의 비표준이 초래한 빈번한 병원 수출의 실패와 감염자의 타 병원 

진료기록의 확인이 되지 않아 통제에 어려움을 겪었던 2015년 메르스(Middle East Respiratory Syndrome, 

MERS) 사태를 거울삼아 의견을 모아야 한다.

(3) 맺음말

우리는 인류의 역사상 가장 혁신적인 의료 시스템의 출현을 눈앞에 두고 있다. 아직 해결해야 할 문제들이 

남아 있지만 과학적 근거가 축적되고, 우리들 자신에 대한 정보가 쌓이면서 변화의 방향성은 더욱 공고해질 

것이다. 미국 정부는 야심차게 암과의 전쟁을 다시 선포했으며, 1971년 처음 무모한 전쟁을 시작했을 때와는 

상황이 많이 달라졌다. 그 동안 상대를 더 잘 알게 됐고, 우리 자신에 대해서도 더 잘 알게 됐으며, 적절한 

무기와 전략도 손에 넣었다. 미국 등 선진국들이 이슈를 선점했지만 우리나라도 빠르게 추격하려는 의지를 

보이고 있다.

우리가 경험하게 될 변화는 많은 사람들이 열정을 가지고 얘기하는 것보다 더딘 속도로 진행될 것이다. 

임상현장에서 정밀의료를 적용하는 데 있어서 필요한 생물학적 근거를 축적하는 것에도 많은 시간이 

소요된다. 그러나 달리 바라보면 철저하게 준비할 수 있는 충분한 시간이 주어졌다고 볼 수 있다. 오랜 

시간의 투자와 노력이 필요한 일이기 때문에 단순히 경제성의 논리로만 접근해서는 성공하기 어렵다. 

정부의 정책 역시 미래에 다가올 국민들의 보다 나은 건강을 위해 충분히 긴 기간을 염두에 두어야 한다. 

긴 호흡을 갖고 국내외 헬스케어 전문가들의 역량을 결집하여 작게는 대한민국 보건의료 및 생명과학의 

수준을 향상시키고, 나아가 인류의 보다 건강한 삶에 기여할 수 있게 되기를 기대한다.

41_ 포괄적 동의를 받은 대상에 한해서

는 유전체 정보의 공동 활용이 가능할 것

으로 사료된다.
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