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NGS기반의 암유전자 변이패턴(Genomic Signature)의 

정확한 분석으로 유전성 암 질환의 

예측이 가능한

정밀의료 검사입니다.

유전성 암 패널 검사는

암의 위험도를 분석하여 조기 진단하고 

치료방향을 제시합니다.
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차세대 염기서열 분석기법은 대량의 유전체 염기서열을 무수히 많은 조각으로 만들어 각 조각을 동시 다발적으로 

염기서열을 분석하는 방법입니다.  

이전 방식의 염기서열 분석법은 개인의 유전체 분석을 위해 막대한 시간과 비용이 요구되었습니다. 이러한  한계점을 

극복하여 개인의 유전체를 한번에 대량으로 처리할 수 있는 차세대 염기서열 분석(NGS)법이 개발되었습니다.

NGS 유전자 패널 검사는 유전자 변이로 인한 질병을 진단 및 예측하고, 각 개인에게 맞는 치료제 선택을 돕는 검사

입니다. 

NGS 유전자 패널 검사는 질병 관련  유전자를 선택적으로 증폭하는 방법으로 민감도와 특이도를 증가시킵니다.

또한, 해당 질병의 후보 유전자를 한꺼번에 검사할 수 있어 시간과 비용을 절감하는  장점이 있습니다.

차세대
염기서열분석
(Next Generation 
Sequencing, NGS)

NGS 유전자 
패널 검사
(NGS Panel Test)

대용량 염기서열 반응 단계

1. Sample preparation

DNA 추출 및 라이브러리 제작

3. Sequencing

형광 표지된 염기를 이용한 염기합성반응

2. Target enrichment - Cluster generation

주형을 증폭시켜 클러스터 형성

4. Data Analysis

얻어진 염기서열을 표준염기서열과 비교, 분석 및 판독

유전학적 진단 및 치료

여러 유전정보를 한 번에  획득 검사절차 간소화

NGS 유전자 패널 검사의 장점

질병진단, 조기발견, 발생 예측
• 유전성 유방암/난소암/대장암 – BRCA1/2, TP53, MLH1  등

• 희귀 질환과  관련된 다수의 유전자

개인별 약물 용량 결정, 

약효 또는 부작용 예측
• MTX 항암치료 환자(MTHFR)

환자 맞춤형 표적 치료 • 유방암(HER-2), 폐암 및 대장암(EGFR), 피부암(BRAF)

Input DNA Fragmentation Adaptor ligation
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[ 보건복지부 고시 제2017-25호 ]
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발견된 유전자 변이는 미국의학유전학회(American College of Medical Genetics and Genomics, ACMG)의 

최신 가이드 라인에 따라 5단계로  분류하여 보고합니다. 또한, 최신 연구 자료를 바탕으로 임상적인 해석이 제공됩니다.

차세대 염기서열분석 기반 유전자 패널 검사가 2017년 3월부터 요양기관에서 실시가 가능해졌습니다. 실시기관은  

절차를 거쳐 승인된 기관에서만  가능하며, 이원의료재단에서는 2017년 3월 승인을  획득하였습니다.

NGS 검사결과 
해석

NGS 유전자 패널
검사 선별급여 
적용

• NGS 유전자 패널 검사 선별급여(본인부담률50%)로 지정

• 유전자 수(크기)에 따라 레벨 I, II로 분리하여 적용

• 3가지 패널(유전성 질환 패널, 혈액암 패널, 고형암 패널) 및 패널별 필수유전자 지정

NGS 유전자 패널 검사 대상질환

유전 질환 (4개군)

•유전성 망막색소 변성

•유전성 난청

•샤르코마리투스병

•기타

혈액암 (5개군)

•급성골수성백혈병

•급성림프구성백혈병

•악성림프종

•형질세포종

•골수형성이상 골수증식종양

고형암 (10종)

•�위암, 폐암, 대장암, 유방암,  

난소암, 흑색종, 악성뇌종양, 

위장관 기저종양, 소아신경모 

세포종, 원발성불명암

ACMG STANDARD AND GUIDELINES
5-tier classification

Pathogenic
variant

Variant of
uncertain significance

Likely pathogenic
variant

Likely benign
variant

Benign
variant

병인성 변이 준병인성 변이 준양성 변이 양성 변이의미를 알 수 없는 변이

발견된 유전자 변이가 질병과 

연관될 가능성이 높은 변이

발견된 유전자 변이가 질병과 

연관될 가능성이 낮은 변이

질환과의 연관성에 대한 근거가 

불충분하거나 명확하지 않은 변이
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RiskCare Cancer 
panel 29종 ED0016 WB(EDTA)/5mL 냉장 월-금/45일 NGS - 나598-1가(1)

CB00100KZ

비소세포성 폐암 
동반진단 패널

 NGS024 Tissue 실온 월-금/45일 NGS -

RiskCare Cancer Panel 검사는 유전성 암과 연관된 29개의 주요 유전자 변이를 동시에 확인합니다.

● 젊은 나이에  암 진단을 받은 경우

● 양쪽에 존재하는 장기에 각각 암이 발생한 경우

● 여러 장기에서 다발성 암이 발생한 경우

● 가족 중 2명 이상의 암환자가 있거나 가족 중  젊은 나이에 발병한 암환자가 있는 경우

● 가족 중 유전성 암 유전자 검사에서 병인성 변이가 발견된 경우

유전성 암의 위험군

●  NGS기술을 적용하여 8종의 암에 관련된 29개의 주요 유전자 염기 변이 검출

     ⇒ 유전성 암 증후군 위험도 예측

●  염기변이의 임상적 해석은 ACMG(Recommendations for standard for interpretation and reporting of 

sequence variants)에 따른 지침 적용

● 차세대 염기서열분석 기반 유전자 패널 검사-유전성 유전자 검사  Level Ⅰ의 선별급여 적용

RiskCare Cancer Panel 검사의 유용성

유방암
BRCA1, BRCA2, TP53, PTEN, STK11, CDH1, 
PALB2, CHEK2, ATM, NBN, BARD1, MRE11, 
RAD50

위암

MLH1, MSH2, MSH6, PMS2, EPCAM, APC, 
TP53, STK11, CDH1, BMPR1A, SMAD4, BLM

췌장암
BRCA1, BRCA2, MLH1, MSH2, MSH6, PMS2, 
EPCAM, APC, CDKN2A, CDK4, TP53, STK11, 
BMPR1A, SMAD4, PALB2, ATM, VHL

흑색종

BRCA2, CDKN2A, CDK4, TP53, PTEN 

대장암
MLH1, MSH2, MSH6, PMS2, EPCAM, 
APC, MUTYH, TP53, PTEN, STK11, CDH1, 
BMPR1A, SMAD4, CHEK2, BLM, MRE11

전립선암

BRCA1, BRCA2, TP53, NBN 

자궁내막암

MLH1, MSH2, MSH6, PMS2, EPCAM, TP53, 
PTEN, STK11 

난소암
BRCA1, BRCA2, MLH1, MSH2, MSH6, PMS2, 
EPCAM, TP53, STK11, BRIP1, RAD51C, 
RAD51D, MRE11, RAD50

RiskCare Cancer Panel 분석항목

나598-1나(1)(가)주
CB00700KZ




