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Guardant Health, Illumina, Janssen, Roche, Thermo Fisher Scientific 
및 Vazyme과 함께 준비한 이 보고서를 공유하게 된 것을 매우 자랑스럽게 
생각합니다.

차세대 염기서열 분석(NGS)의 혁신력과 영향력은 의심의 여지가 없지만, 
품질과 적합성을 보장하기 위해 워크플로우 최적화, 커스터마이징 및 데이터 
분석을 표준화할 방법에 대한 여러 이해 관계자의 시각이 필요합니다.

이 논문에 제시된 권장 사항은 아시아 태평양(APAC) 지역에서 NGS 검사의 
표준화와 품질을 촉진하고 지원하기 위한 것입니다. 이러한 권장 사항에 
도달하기 위해 전문가들은 다음과 같은 주요 문제에 대해 논의했습니다. NGS
가 중요한 이유는 무엇입니까? NGS의 가치를 보장하려면 어떤 품질 표준화가 
필요하며 이를 구현할 방법은 무엇입니까?

전 세계의 모범 사례를 활용해 지역 전체의 품질 보증 수립을 위한 첫 단계로 
아시아 태평양 지역을 위한 맞춤형 권장 사항을 이 논문에서 제시합니다. 
이 논문과 이에 포함된 권장 사항은 주로 규제 전문가/정책 전문가를 위한 
것입니다. 단, 업계 전문가, 암 연구자, 병리학자, 의사 협회 및 환자 등 다른 
이해 관계자는 NGS의 가치와 해당 지역 내 NGS의 활용에 권장되는 방법을 
파악하면 도움이 될 것입니다.  

이 기초 단계를 수행함으로써 조화롭고 표준화된 일련의 검사 절차 토대를 
마련하길 희망합니다. 궁극적으로 NGS는 의료 시스템 내에서 개선된 환자 결과 
및 비용 효율성 측면 모두를 확인할 수 있는 수치화 된 가치이므로 중요합니다.

저희는 협회의 회원들과 함께 이 작업을 계속하길 기대합니다.

서문2

Harjit Gill
CEO
Asia Pacific Medical Technology Association(APACMed)



요약

NGS 기술의 발전, 비용 감소 및 정밀 의학에 대한 아시아 태평양 정부의 집중도가 높아짐에 따라 NGS가 종양학 진단 및 치료 의사 
결정의 패러다임을 바꿀 기회가 생겼습니다. 

이를 현실로 만들기 위해서는 NGS의 가치 강화와 품질 보증 및 표준화 필요성에 초점을 맞춘 효과적이고 시장에 적합한 

국가 정책 전략을 수립해야 합니다.
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이를 위해 2022년 5월, APACMed는 암 연구자, 병리학자, 유전학자, 규제 기관/정책 전문가 및 업계 전문가 등 지역 및 국제 전문가와 
두 차례에 걸친 회의를 소집했습니다. 

광범위한 토론 이후, 참가자들은 NGS 검사의 품질을 보장하기 위한 일련의 권장 사항에 동의했습니다. 권장 사항은 아시아 태평양의 
모든 시장에서 실용적이고 달성 가능하도록 고안되었습니다. 품질의 최소 기준을 설정하는 과정은 지역 규제의 차이를 고려해야 
한다고 인정되었습니다.

품질 외에도 회의 참가자들은 기존 의료 시스템의 몇 가지 여러 구성 요소가 NGS의 진정한 가치 실현을 방해하고 있다고 강조했습니다. 
이러한 구성 요소는 향후 성명서의 주요 논점으로 고려될 것입니다. 예를 들어 NGS 검사에 대한 보험 급여의 부족은 환자에 대한 높은  
본인 부담금 및 의사의 인식 부족, 낮은 가용성/맞춤식 치료에 대한 보장 범위 부족과 같은 접근 장벽 발생 등을 야기합니다. NGS
의 품질을 시행하는 것은 더 나은 NGS에의 접근과 궁극적으로 암 환자의 더 나은 치료를 위한 토대를 마련할 첫 기초 단계입니다.

저희 APACMed 협회에서는 NGS를 임상적으로 유의미하고 실행 및 재현 
가능한 결과를 정확하게 보고하는 검사로 정의합니다. 
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권장 사항

• IASLC의 조사에 따르면 품질과 표준화의 부족은 높은 비용에 이어 아시아 내 폐암 환자의 분자 검사에 
대해 두 번째로 빈번한 장벽이었습니다. 현재 많은 아시아 태평양 국가 내 가이드라인이 부족하다는  
점을 고려해 볼 때 NGS 품질 가이드라인을 수립할 필요가 있습니다.

분자 검사 절차 표준화 및 품질 부족

과제

공공 기관은 전체 워크플로우에 걸쳐 NGS의 표준화 및 품질을  
보장하기 위한 가이드라인을 게시해야 합니다. 

• 모든 시장이 NGS 기반 검사를 수행하는 실험실에 대한 규정을 공식화한 것은 아닙니다. 일부 실험실은 
자체적으로 규제하도록 되어 있습니다. 그 결과로 인해 동일한 샘플을 사용하는 실험실 간에 NGS  
검사 결과의 차이가 관찰되어 실험실의 역량 및 결과에 대한 사용자의 신뢰에 대한 우려가 제기되었습니다.

NGS 검사를 수행하는 실험실 규제 가이드라인의 일관성 부족

과제

권장 사항

공공 기관은 표준화 및 품질을 보장하기 위해  
국제 인증/증명 수용을 포함하여 NGS 실험실에  
적용할 공인 인증/증명 목록을 수립해야 합니다.

• 미국 FDA는 검사실 자체 개발 검사(LDT)의 품질 보증 부족이 바람직하지 않은 결과를 초래할 수 있다는 
많은 사례 연구를 발표했습니다. 임상 사용 시 검사의 성능 검증이 부족하여 환자가 부적절하게 치료된 여러 

사례가 있었습니다. 

환자에게 바람직하지 않은 결과

과제

권장 사항

공공 기관은 일반적인 임상적 활용의 경우, 명확한 임상 유용성이  
있는 검증된 검사(사전 분석, 분석, 임상 유효성)만 수행하도록  
제한해야 합니다.



소개
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아시아 태평양 지역의 암 부담율은 높습니다. 2020
년에는 580만 명이 사망했으며1 이는 전 세계에서 

암으로 인한 사망의 거의 50%를 차지합니다.2 NGS 
검사의 발전과 검사 비용의 감소는 이 기술이 환자에게 
효과적인 치료법을 맞춤 제공하고1 모니터링 개선을 위한 
암 재발 위험 평가를 제공함으로써2 증가하는 암 인구에 
대한 종양 진단 및 치료의 패러다임을 바꿀 가능성이 
있음을 의미합니다. 시퀀싱 기술의 발전으로 NGS 검사 
플랫폼의 빠른 임상 도입이 이루어졌고, “개인 맞춤형” 
또는 “정밀” 의학의 약속이 실현되었습니다. 다른 
체외 진단(IVD)과 마찬가지로 고품질의(즉, 정확하고 

신뢰할 수 있는) NGS 검사는 공중보건을 보호하고 
증진하기 위한 주요 토대입니다. 부정확한 NGS 검사는 
의료 시스템에 불필요한 비용을 부과하고 환자 관리를 
위태롭게 할 수 있는 오진 및/또는 잘못된 치료로 이어질 
수 있습니다. 더 많은 아시아 태평양 정부가 NGS가 핵심 
기둥 중 하나가 되는 정밀 의학(예: Australia Cancer 
Plan, Singapore’s PRECISE)의 국가적 이니셔티브를 
주도함에 따라 NGS 기술의 잠재력을 최대한 활용하기 
위해 NGS 개발 및 사용에 대한 품질과 표준화를 고려할 
필요가 있습니다.

NGS의 품질 및 표준화의 구현 및 시행은 NGS 검사가 
정확하고 신뢰할 수 있으며 임상적으로 유의미함을 
임상의에게 보장하는 데 도움이 됩니다. 미국, 유럽  
및 조기에 이를 도입한 일부 아시아 태평양 시장에서는 
상세한 NGS 품질 및 가이드라인을 수립했습니다. 
그러나 많은 아시아 태평양 시장은 임상 사용을 위한 
NGS 품질 표준을 아직 정의하지 않았습니다. 

International Association for the Study of Lung 
Cancer(IASLC)에서 수행한 연구에 따르면 많은 아시아 
참가자들은 품질과 표준화의 부족이 비용 다음으로 
두 번째로 빈번하게 나타나는 분자 검사의 장벽이라는 
사실에도 불구하고 현재 시장에서 NGS를 포함하는 
분자 검사의 품질을 다룰 전략이 없다고 보고했습니다.3

이는 아시아 태평양 내 NGS의 품질과 표준화를 
수립하고 시행해야 함을 강조합니다. 이 논문은 의료 
시스템 내에서 환자 결과와 비용 효율성 측면에서 
NGS의 가치와 이점을 설명하고 아시아 태평양 내 
NGS에 대한 품질 표준을 설정하기 위한 필요 조치를 
제공합니다.  

4
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  *  조직 및 액체 샘플을 모두 포함하고 내부 검사 실험실 및 해외 실험실을 포함하여 전장 NGS 프로세스에 대한 
모든 제공업체를 포함합니다

회의와 본 논문에 걸쳐 차세대 염기서열(NGS)이라는 용어는 DNA 또는 RNA의 서열을 결정하는 고처리량 
기술을 의미합니다.

임상용 NGS*의 정의는 다음과 같습니다.

검사 용도: 예후, 스크리닝, 치료 결정, 미세잔존암 검사 및 재발 모니터링 목적을 위한 NGS를  
포함합니다. 
검사 유형: 소형 유전자 패널, 핫스팟 패널, 종합 유전체 프로파일링(CGP), 전장 유전체 분석(WGS), 전장 
엑솜 분석(WES)을 포함합니다.
질병 유형: 종양학



차세대 염기서열  
분석의 가치

본 논의에 참여한 전문가들은 NGS 검사의 가치와 이점을 인정했습니다. 
NGS는 아래에 제공된 예시에서 볼 수 있듯이 아시아 태평양 지역에서 개선된 환자 결과와 비용 효율성을 제공할 
가능성이 있습니다. 두 번의 논의를 통해 소집된 전문가들은 수치화할 수 있는 이점이 NGS의 중요성과 가치를 
요약하고 아시아 태평양 지역 전체에 적용할 수 있다는 데 동의했습니다.
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NGS는 아시아 태평양 지역에서 개선된 환자 결과와 비용 
효율성을 제공할 가능성이 있습니다.  
NGS는 다음을 수행할 수 있습니다.

• 환자에게 임상 시험을 포함하여 효과적인 개인 맞춤식 치료 요법을 적용할 수 있도록 하고 
표준 검사보다 좀 더 유효한 생체지표를 식별할 수 있습니다. 

• 진단 시간을 단축하고 진단 및 재발 모니터링에 대한 결과의 정확도를 높일 수 있습니다. 

• 입원 방문, 입원 기간, 치료 비용 및/또는 부정확한 검사로 인한 낭비를 줄이고 치료를 
시작하기 전에 잠재적인 치료 내성 변이를 식별하여 의료 시스템 내에서 비용 효율성을 
개선할 수 있습니다.

5
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NGS가 제공하는 가치의 범위는 임상 시나리오(예: 암의 유형 및 단계), 치료 가능성, 효능 및 치료  
패러다임에 따라 다릅니다. 

환자 결과 개선 

NGS는 환자에게 효과적인 개별 맞춤식 치료 요법과 적절한 임상 시험을 적용하여 암 환자의 생존율(PFS, OS)을 높이고 삶의 
질을 개선함으로써 환자 결과를 개선할 수 있습니다.

• 2020년 NGS 검사에 따라 그에 맞는 치료 요법을 받은 담도암(BTC) 환자를 대상으로 한 연구에서 기존 치료 요법(예: 
화학 요법/수술)으로 치료받은 환자에 비해 무진행생존기간(PFS)이 더 길고 질병 통제율이 더 높은 것으로 나타났습니다. 
이는 담도암에 대한 전반적인 예후가 낮다는 것을 보여줍니다.4 NGS 검사에 따라 그에 맞는 치료 요법을 받은 환자는 질병 
통제율이 61% 대 35%로 더 높았고, 무진행생존기간은 4.3개월로 NGS 검사를 받지 않고 맞춤 치료를 받지 않은 환자의  
3개월과 차이가 있었습니다.  

• 2021년 MAST 연구는 진행성 고형암 환자에서 NGS 검사를 사용하여 임상 결과가 개선되었음을 입증했습니다. 일치하는 
요법을 받은 환자는 표준 요법을 받은 환자의 2.76개월에 비해 PFS 중앙값이 6.47개월로 더 높았습니다.5 

• 미국의 말기암 환자를 대상으로 한 후향적 연구에서 NGS에 따라 상응하는 표적 치료를 받은 환자의 전체 생존 중앙값은 
51.7주, 대조군은 25.8주였습니다.6 

 
NGS는 비NGS 검사에 비해 보다 많은 유효한 생체지표를 식별하여 환자 결과를 개선할 수 있으며 현재의 표준 치료를 이미 다 

받은 환자에게 특히 중요한 더 많은 치료 옵션을 제공합니다.

• 한국의 진행성 비소세포폐암(NSCLC) 환자를 대상으로 한 연구에서 조직 NGS 패널을 사용하면 유효한 변이의 84%가 
검출된 것으로 나타났습니다. 이에 비해 조직 기반 단일 유전자 검사를 사용한 경우, 65%가 검출되었습니다. 이 연구는 또한 
유효한 유전자 변이가 있는 추가 환자를 검출하기 위해 조직 기반 NGS 및 단일 유전자 검사 외에도 순환 종양 DNA(ctDNA) 
기반 NGS 검사를 사용할 때의 이점을 보여줍니다.7   

• NGS 검사는 높은 민감도와 특이성을 제공하는데 이는 진단 결과의 정확성을 보장하는 데 매우 중요하기 때문에 거짓양성 
또는 거짓음성 결과를 줄일 수 있습니다. 잘못된 결과는 환자 치료에 해로울 수 있으므로 이는 중요합니다. 비소세포폐암 환자 
사이에서 EGFR 유전자의 변이를 포괄적으로 식별하는 PCR과 NGS의 능력을 조사한 미국 연구는 일반적으로 사용되는 PCR 
검사가 EGFR 변이를 보유한 627명의 환자(NGS 검사로 식별됨) 중 305명(48.6%)만 식별했을 것이라는 것을 입증했습니다.8 

• 흑색종 환자의 경우, BRAF 억제제는 BRAF V600 변이 진행성 흑색종 환자에서 높은 반응률을 보였습니다. NGS를 사용한 
CGP 검사는 PCR 기반 방법으로는 변이가 발견되지 않은 환자 중 37%에서 BRAF 변이를 식별할 수 있었습니다.9 
 
 

NGS는 잠재적인 재발을 모니터링하는 예후적 가치를 제공하여 환자 결과를 개선할 수 있습니다.

• NGS는 암 재발을 예측하는 생체지표를 감지할 수 있어 의사가 재발을 사전에 모니터링할 수 있습니다. 결과적으로 조기 
발견의 기회가 증가할 수 있으며, 이는 환자 결과 개선과 관련이 있습니다.10   

• 예를 들어 혈장에만 있는 순환 종양 DNA에 대한 NGS는 사후 치료 목적으로 결장암 수술 환자를 모니터링하는 데 도움이 
되어 재발 위험이 높은 환자를 식별할 수 있습니다. 이러한 경우, 종양 조직이 제거되었으므로 NGS는 종양 조직 없이 재발을 
예측할 수 있는 옵션을 제공합니다. 이는 또한 종양의 크기를 줄이기 위해 선행보조요법으로 치료되었기 때문에 수술에서 
남은 종양 조직이 적은 경우에도 유용합니다.11 
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비용 효율성

NGS는 입원 방문, 입원 기간, 치료 비용 및/또는 부정확한 검사로 인한 낭비를 줄여 의료 시스템 내에서 비용 
효율성을 개선할 수 있습니다.15,16

• 2018년 미국 연구에 따르면 NGS로 시험하고 이에 따라 상응하는 표적 치료를 받은 말기 암 환자의 주간  
치료 비용은 USD 2,720인 반면, NGS와 이에 따른 표적 치료를 받지 않은 환자의 주간 치료 비용은  
USD 3,453인 것으로 나타났습니다.17 

• 전이성 비소세포폐암 미국 환자를 분석한 결과, 유전체 프로파일링에 대해 NGS를 사용하는 것이 PCR 검사 
전략과 비교했을 때 변이에 대해 양성으로 확인된 환자가 더 많아졌고 환자당 평균 검사 비용이 낮아졌으며

(NGS의 경우 $4,932, PCR의 경우 $6,605) 적절한 표적 치료 시작까지의 시간이 단축되는 것으로 
나타났습니다(NGS의 경우 2주, PCR의 경우 6주). 이는 전이성 비소세포폐암에 대한 약 1,119개의 검사를 
포함한 100만 회원의 가상 적용 범위를 기반으로 집계되었습니다.18 

NGS는 치료 저항성 변이를 식별하여 의료 시스템의 비용 효율성을 잠재적으로 향상시킬 수 있습니다.

• NGS는 검사 통합12 및 생검 필요성 감소13,14로 비용을 상쇄시킬 수 있습니다.

• 치료 저항성 변이의 조기 발견은 비효율적인 치료를 시작하는 환자와 관련된 비용을 줄일 수 있는 잠재력이 
있습니다. 예를 들어 항EGFR 항체 요법은 진행성 결장암을 치료하는 데 사용되지만 KRAS 유전자에 특정 변이가 
있는 환자는 이러한 요법의 이점을 얻지 못합니다. 따라서 항EGFR 치료에 적합한 진행성 결장암 환자는 치료 
전에 이러한 저항 변이에 대해 검사를 받아야 합니다.그러나 '유전자 선택적' 핫스팟 검사를 사용하는 KRAS 
변이 검사는 CGP 검사에서 식별된 KRAS 비코돈 12/13 변이가 있는 환자의 88%를 선별할 수 없었습니다.19  
 
 
 

NGS는 임상 시험 등록을 늘려 비용을 상쇄할 수 있습니다.

• NGS 결과 전후 환자의 추이를 조사한 관찰 영향 연구 결과, 실험적 치료를 사용하는 임상 시험에 
참여하자는 제안이 크게 증가한 것으로 나타났습니다. NGS 분석 후 비율은 5%(n = 614명 중 31명)에서 
28%(n = 614명 중 178명)로 증가했습니다.76  별도의 3년 후향적 비용 전환 분석 연구에 따르면 1단계 임상 
시험에 등록한 환자의 경우, 지불인에게 발생하는 환자당 약 $25,000의 비용편익이 있을 수 있습니다.77 

• 등록이 지연/연장됨에 따라 임상 시험 비용이 증가한다는 사실을 고려할 때 NGS를 사용하면 적격 환자 
식별을 더 빠르게 가속화할 수 있고, 궁극적으로 전체 비용에 긍정적인 영향을 미칠 수 있습니다. 일본의 
GOZILA 연구에 따르면 다양한 생체지표 기반 임상 시험 코호트에 대한 환자를 식별하기 위한 스크리닝 
검사로 조직 NGS를 포함했으며, 액체생검 NGS를 추가하면 등록이 가속화되고 조직 NGS와 유사한 결과가 
나타났습니다.78 등록을 가속화하기 위한 스크리닝 검사로서 액체생검 NGS의 유용성을 뒷받침하는 여러 
다른 연구가 있습니다.79
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차세대 염기서열  
분석을 위한 모범 사례 
가이드라인 및 참고 자료

회의 참가자들은 NGS 검사 워크플로우의 모든 단계에서 품질이 보장되어야 한다는 데 동의했습니다. 

NGS 검사 워크플로우에는 아시아 태평양 지역에서 NGS의 표준을 설정하는 데 지침이 필요한 몇 가지 
중요한 포인트가 있습니다. 이러한 각 단계에서 미국, 유럽 및 NGS를 조기 도입한 일부 아시아 태평양 시장

(예: 일본 및 한국)을 포함한 특정 시장의 가이드라인은 이미 수립되어 있습니다. 이러한 시장에서 시행된 
지침의 예는 다음 페이지에 제공됩니다. 

이전 섹션에서는 다른 방법과 비교하여 NGS의 가치와 이점을 정의했습니다. 그러나 NGS에는 다양한  
품질 표준이 있습니다. NGS의 이점을 최대한 활용하려면 일련의 품질 표준을 충족해야 합니다.  
이 모범 사례 가이드라인 섹션은 NGS가 준수해야 하는 품질 표준을 정의합니다.

NGS 검사 워크플로우의 모든 단계에서 품질을  
보장해야 합니다. NGS 검사 품질에 대한 가이드라인이 
필요한 워크플로우에는 여러 포인트가 있습니다.

모범 사례 가이드라인은 미국, 유럽 및 조기에 NGS를 
도입한 일부 아시아 태평양 시장을 포함한 특정 시장에 
이미 수립되어 있으며 이는 아시아 태평양 내 임상 및 
품질 지침의 시행을 안내하는 예시를 제공합니다. 

6



검사의 정확성,  
재현성 및 반복성 보장

환자와 HCP가 정보에 입각한 
결정을 내리는 데 필요한 정확한 
정보를 갖도록 보장

NGS 검사의 임상적 유용성 입증  
및 이에 따른 검사 결과가 적절한 
치료 및 환자 관리에 도움이  
될 수 있음을 확인

HCP 및 환자를 위한  
표준화된 검사, 신뢰성  
및 품질 관리 보장  

일관성 있고 신뢰할 수 있는  
데이터 분석 및 해석 지원

NGS 검사를 위한 품질 
가이드라인 

생성된 NGS 데이터에  
대한 데이터 보고 기준

NGS 사용을 위한 임상 
가이드라인

실험실을 위한 품질 
가이드라인 

NGS 검사 데이터 분석  
및 해석을 위한 품질  
가이드라인
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달성 목표 지침 표준 



NGS 검사를 위한 품질 가이드라인  

NGS 검사의 품질은 검사의 정확성, 재현성, 반복성 및 유용성을 보장하며 이는 분석 유효성, 임상 유효성 및 임상 유용성의  
세 가지 주요 영역으로 나눌 수 있습니다.

분석 유효성
분석 유효성은 NGS 검사가 특정 유전자의 유무 또는 유전적 변이를 얼마나 정확하고 신뢰할 수 있게 예측할 수 있는지를 의미합니다. 분석 
유효성 평가에는 일련의 사전 정의된 지표에 대한 검사의 성능 측정이 포함되어 검사가 그 사용목적에 적합한지 및 사전 정의된 성능 사양을 
충족하는지 여부를 입증합니다. NGS 검사의 정확도, 정밀도 및 검출 한계와 관련된 분석 유효성에 대한 주요 품질 지표는 다음과 같습니다. 

• 정확도: 미국 FDA는 양성 일치율, 음성 일치율, 기술적 양성 예측값을 각 변이 유형에 대해 사전 정의하고 평가할 것을 
권장합니다.20 

 
• 정밀도(재현성 및 반복성): 미국 FDA 권장 사항에 따라 재현성 및 반복성에 대한 임계값은 각 변이 유형에 대해 별도로 

검사된 각 조건과 유전적 정황에 대해 사전 정의되고 보고되어야 합니다. 이러한 임계값은 객관적인 증거와 유효한 통계 
기법을 사용하여 정당화되어야 합니다.21 또한 The Association of Molecular Pathology(AMP)와 College of American 
Pathologists(CAP)의 공동 가이드라인은 모든 단계에서 장기간에 걸쳐 최소 3개의 샘플(모든 기기, 검사 담당자, 
시약들의 여러 로트 포함)을 평가할 것을 권장합니다. (검사 내) 복제 및 (검사 사이) 반복 검사도 수행해야 합니다.22   

• 검출 한계: 미국 FDA는 제조업체가 허용 가능한 수준의 유효하지 않은 판정 또는 판정 결과 없음과 함께 검사 실행의 
95%가 예상 결과를 제공할 수 있도록 하는 DNA의 최소 및 최대 양을 설정하고 문서화할 것을 요구합니다(즉, 정확도 
손실이 없어야 함).23 

임상 유효성
임상 유효성은 NGS 검사가 유전자형과 관련된 임상 상태를 얼마나 잘 탐지하거나 예측할 수 있는지를 의미합니다. 민감도, 특이도, 
양성 예측률(PPV) 및 음성 예측률(NPV)은 임상 유효성을 측정하는 핵심 특성입니다.

• AMP 및 CAP의 공동 가이드라인에 따라 임상 민감도와 특이도를 포함한 NGS 검사의 임상 유효성을 검사 설계 중에 
결정하고 밸리데이션 과정 중에 평가해야 합니다. 또한 예측 알고리즘을 사용하는 다중 분석 NGS 검사에는 철저한 임상 
밸리데이션이 필수적이며 분석 밸리데이션에 대해 정의된 가이드라인 및 계산을 사용하여 수행해야 합니다.25
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임상 유용성
임상 유용성은 질병 진단, 치료, 관리 및 예방에 유용한 정보를 제공하는지 여부를 포함하여 NGS 검사에서 얻은 결과의  
유용성을 의미합니다. 임상 유용성을 결정할 때 중요한 고려 사항에는 검사가 환자의 건강 결과를 개선했는지 여부가 
포함됩니다.26 

• The Australian National Pathology Accreditation Advisory Council(NPAAC)의 체외 진단용 의료기기

(IVD)에 대한 요건에 의하면 새로운 검사/사용을 위한 IVD는 검사를 사용하려는 특정 환자 모집단에 대한 
임상 유용성에 대한 충분한 증거가 있는 임상적인 환경에서만 제공되어야 한다고 명시되어 있습니다. 증거 
수준은 National Health and Medical Research Council(NHMRC), Evaluation of Genomic Applications 
in Practice and Prevention(EGAPP2), Eurogentest Clinical Utility Gene Cards 또는 해당 증거의 평가를 
위한 기타 가이드라인과 같은 관련 기준에 따라 평가되어야 합니다.27  

• 데이터 분석 및 해석에는 궁극적으로 질병 관리 및 환자 치료에 영향을 미치는 유전자 변형을 감지하기 위해 
상당량의 데이터(원시 시퀀스) 처리가 포함됩니다. 계산적으로 복잡한 프로세스에는 훈련되고 자격을 갖춘 
인력과 더불어 생물정보 파이프라인, 분석 소프트웨어, 참조 데이터베이스 및 해석의 품질 관리 및 검증이 
필요합니다. 적절하게 검증된 프로세스와 데이터 분석 및 해석에 대한 품질 보증이 이루어지지 않으면 결과가 
부정확한 결과를 도출해 임상 해석 및 환자 치료에 부정적인 결과를 초래할 수 있습니다.28   

임상 협회, 인증 기관 및 정책 전문가는 표준을 수립하고 NGS 실험실의 데이터 분석 및 해석에 대한 규정 준수를 시행해야 
합니다. 

• AMP 및 CAP는 생물정보 파이프라인을 포함하여 프로세스 검증을 위한 지침을 발표했습니다. 여기에는 
프로세스의 사용 목적, 프로세스에 걸쳐 보존할 샘플 식별, 평가할 지정된 품질 관리/품질 보증 매개변수가 
포함됩니다.29 또한 이러한 가이드라인은 NGS 데이터 분석을 위해 적절하게 훈련되고 자격을 갖춘 분자 
전문가를 보유하는 것의 중요성을 강조합니다. 

• Association for Clinical and Genomic Science(ACGS)에서 지정한 분석 품질 메트릭은 파악하고자 하는 

영역의 깊이, 관심 영역 및 복제 수의 분석입니다.30 

• 데이터 분석에 사용되는 소프트웨어의 경우, ACGS는 임상 설정 내에서 사용하기 전에 모든 소프트웨어의 
유효성을 검사하도록 요구합니다.31 또한 AMP 및 CAP는 실험실에서 개발하고 유지 관리하는 소프트웨어 
및/또는 스크립트의 경우, 적절한 코드 저장 도구(예: GitHub, Mercurial 및 Subversion)를 사용하여 버전 
제어 및 소스 코드 문서화를 시행할 것을 권장합니다.32 

• 또한 AMP, CAP 및 American Society of Clinical Oncology는 NGS 검사에 대한 권장 데이터베이스, 
검출된 변이를 해석하기 위한 리소스, 결과의 임상적 중요성에 기반한 계층화된 보고 시스템을 다루는 NGS 
결과 해석 및 보고에 대한 지침을 발표했습니다.33 

 » 미국 FDA는 다양한 응용 분야에 대한 참조 데이터베이스를 구축했습니다. 예를 들어 인간 유전자 참조의 
경우, FDA는 국립보건연구원이 자금을 지원하는 ClinGen Expert Curated Human Genetic Data를 
참조 유전자 데이터베이스로 사용하도록 지정했습니다.34
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데이터 보고에 대한 가이드라인 및 표준은 모든 NGS 보고서에 주치의와 환자가 검사를 거친 유전자형, 도출한 결과 및 결과의 
임상 해석에 영향을 미칠 수 있는 추가 요인을 이해하는 데 필요한 정보를 포함하도록 합니다. 또한 불완전하거나 불분명한 데이터 
표현이 임상 오류 및 잘못된 환자 관리로 이어질 수 있으므로 검사에서 발견하지 못한 사항(관련 음성 또는 차선의 신호)을 
보고하는 것은 중요합니다. 정밀 종양학은 빠른 속도로 발전하고 있으므로 임상의는 이러한 보고서가 고착화되지 않으면서 관련 
변경 사항에 대한 최신 정보를 유지해야 한다는 점을 이해해야 합니다.
 

• The European Society of Human Genetics는 잘못된 해석을 피할 수 있는 명확한 결과 보고에 대한 가이드라인을 
유전체 커뮤니티에 제공하기 위해 진단 유전자 검사 결과 보고에 대한 권장 사항을 업데이트했습니다. 업데이트에는 “
현재 방법론의 맥락에서 수행된 검사의 한계를 이해하고 보고하는 것의 중요성”과 “임상적으로 중요하지 않은 결과, 추가 
검사에 대한 부수적인 결과 및 권장 사항 보고”와 같은 추가 정보 보고의 필요성이 포함됩니다.35 
  

• ACGS가 제시한 표적 차세대 염기서열 분석 및 해석에 대한 실무 가이드라인에 따르면 보고서는 읽는 사람으로 하여금 
채택된 기본 접근법(시퀀싱된 것)을 이해할 수 있도록 충분히 간결한 정보를 전달해야 하며, 결과가 재현 가능함(변이 
명명법의 표준화, 변이의 확인)을 보장해야 하며 검사 한계(민감도, 적용 범위, 기술적 제약)를 이해해야 합니다.36 

• 전 세계적으로 대부분의 가이드라인은 발견된 모든 유전자 변형에 주석을 달고 보고할 때 HUGO 유전자 명명법 위원회(HGNC)
로 통합된 인간 유전체 변이 학회 명명법을 사용할 것을 권장합니다. HGNC 데이터베이스는 게놈, 단백질 및 표현형 정보에 대한 
링크를 포함하여 HGNC에서 승인한 유전자 명명법, 유전자 그룹 및 관련 리소스가 있는 선별된 온라인 저장소입니다.37,38,39,40 

 » AMP, CAP 및 미국 임상 종양 학회의 공동 합의에 따르면 변이의 기능적 주석, 융합 검사 여부와 융합 검사의 종류, 
치료적 의미 및 변이 클론성을 포함하여 유전적 변이을 명확하게 설명해야 한다고 권장했습니다. 예를 들어 유전자 
기능에 영향을 미치는 모든 변이가 치료적으로 유효한 것은 아니므로 보고서에는 암에서의 가능성 있는 역할과 
치료적 의미를 다루는 특정 정보가 포함되어야 합니다. 반면에 중요성이 알려지지 않은 변이인 경우, 특히 치료적으로 
유효한 것으로 간주되는 유전자에서 명확하게 표시되어야 합니다.41
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생성된 NGS 데이터에 대한 
데이터 보고 가이드라인
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NGS 사용에 대한 임상 가이드라인은 NGS 검사의 임상 유용성이 입증되고 검사 결과가 적절한 치료 및 환자 치료에 
도움이 될 수 있음을 확인하는 데 중요합니다. 현재 아시아 태평양의 많은 의사들은 현지 지침이 없거나 최신이 아닐 
수 있기 때문에 NGS의 임상적 사용에 대한 국제 가이드라인을 따르고 있습니다. 국제 가이드라인의 예시는 다음과 
같습니다. 

• 신경내분비종양, 경부, 침샘, 갑상선 및 외음부암의 분화 상태에 따른 종양변이부담 검사 뿐만 아니라 

비소세포폐암, 담관암, 전립선 및 난소암과 같은 종양 다유전자 NGS 사용과 같은 전이성 암환자를 위한 

NGS의 사용에 대해 European Society for Medical Oncology (ESMO) Precision Medicine Working 
Group이 게시한 권장사항 .42 최근 ESMO는 진행성 암 환자를 위한 검증되고 민감한 ctDNA 기반 NGS 
분석의 사용에 대한 권장 사항을 발표하기도 하여 표적 치료와 연결되는 유효한 변이를 식별했습니다.43 

• 전이성 또는 진행성 암 환자의 체세포 유전체 검사에 대해 ASCO에서 게시한 권장 사항. ASCO는 하나  
이상의 생체지표가 규제 기관에서 승인한 치료법과 연관될 때마다 다중 유전자 패널 기반 게놈 검사를 
강력히 권장합니다. 이러한 검사가 임상 치료에 정보를 제공하려면 적절하게 인증된 실험실에서 검사를  

수행해야 합니다.41

중국, 일본, 한국과 같은 일부 아시아 태평양 시장의 의료 협회는 NGS 모범 사례를 교육하고 공유하기 위해 임상 진료 
가이드라인을 발표했습니다.

• Chinese Society of Clinical Oncology는 NGS의 품질 요건, 샘플 처리, 생성된 데이터의 시퀀싱 및 관리를 
포함하는 NGS 검사에 대한 지침을 발표했습니다.44   

• Japanese Society of Medical Oncology, Japanese Society of Clinical Oncology 및 Japanese 
Cancer Association은 공동으로 암 프로파일링 및 치료에 NGS를 적용하기 위한 임상 지침을 발표했습니다. 
여기에는 NGS 검사의 특성에 따른 선택, 샘플 채취 및 처리, 환자에게 정보 전달, 검사 결과 처리, 병원 내 
NGS 시스템 및 워킹 그룹 구축에 대한 제안이 포함되어 있습니다.45 

• 한국의 경우, 대한진단유전학회에서 혈액암 진단에 NGS를 적용하기 위한 임상 지침을 발표했습니다. 
여기에는 NGS 기기 선택 및 NGS 성능 특성(예: 양성 백분율 일치 및 PPV)에 대한 지침이 포함되어 
있습니다.46 

• 대한종양내과학회와 대한항암요법연구회에서도 진행성 암 환자를 위한 NGS 및 분자종양위원회의 사용에 
대한 임상 지침을 발표하였으며, 여기에는 NGS 샘플 채취 시 고려사항 및 분자종양위원회의 운영 방법에 대한 
지침이 포함되어 있습니다.47
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품질 표준은 임상 NGS 검사를 수행하는 실험실의 인증을 안내하는 데 필요하며, 이러한 인증을 담당하는 지역 또는 국제  
기관이 있습니다.

• 미국의 경우, NGS를 실행하는 실험실은 Clinical Laboratory Improvement Amendments(CLIA), Clinical Laboratory 
Evaluation Program(CLEP) 또는 관련 전문 학회(예: College of American Pathologists laboratory accreditation)
에서 발행한 기타 품질 표준을 준수하여 인증을 받아야 합니다.48,49 미국 FDA는 또한 CLIA 인증 실험실에서만 LDT를 
설계, 제조 및 사용할 것을 요구합니다.  

• EU의 경우, NGS LDT는 품질 관리 시스템을 마련하여 체외 의료 기기 규정(IVDR) 2017/746을 준수해야 하며 유효한 
ISO 15189 인증서 또는 해당되는 경우 적절한 국가 인증을 보유해야 합니다. NGS LDT는 제조와 같은 IVDR의 특정 
섹션에서 면제될 수 있으나 면제는 상업적으로 이용 가능한 검사가 없는 경우에만 적용됩니다. 이에 따라 LDT는 
상업적으로 이용 가능한 검사의 최소 안전 및 유효성 요건을 충족해야 합니다.50   

• 한국의 경우, 한국인정기구(KOLAS)와 한국 유전자 검사 평가원이 NGS 실험실을 인증합니다51. 대한병리학회에서도 
NGS 암 패널 검사 절차 및 임상 NGS 실험실 요건에 대한 실험실 가이드라인을 발표했습니다.52   

• 중국의 경우, 의료 기기 규정, 국무원 훈령 No.739에 따라 중국 시장에서 동일한 유형의 검사가 없는 경우 자격을 갖춘 

의료 기관이 시약을 자체적으로 개발하고 동일한 범주의 제품이 중국에서 승인되지 않은 경우, 임상적 필요에 따라 기관 
내에서 사용할 수 있습니다.53   

• 호주의 경우, LDT는 NPAAC 표준 규정을 준수하기 위해 National Association of Testing Authorities(NATA)의 인증을 
받습니다. NATA는 LDT의 분석 및 임상 성능에 대한 기술적 평가에서 Therapeutic Goods Administration의 지원을 
요청할 수 있습니다.54   

• 대만의 경우, 보건복지부(MOHW)에서 정밀 의학 분자 검사를 위한 실험실 개발 검사 및 서비스에 대한 지침을 
발표했습니다. 이러한 지침에는 해외 실험실에서 수행되는 LDT에 대한 규정이 포함됩니다. LDT 실험실의 품질 표준에는 
의료 실험실의 ISO 15189 준수 및 CLIA 인증이 포함되며 TFDA 실험실 인증은 2026년부터 의무화됩니다.55 

• 싱가포르의 경우, 임상 유전자/유전체 검사 제공을 위한 최소 요건 기준이 공개된 “임상 유전자/유전체 검사 서비스 및 
임상 실험실 유전자/유전체 검사 서비스 제공에 대한 표준”에 정의되어 있습니다. 공개된 표준은 싱가포르의 보건부가 
현지 및 해외 검사 모두에 대해 인정한 외부 품질 평가 체계를 제공하는 승인된 실험실 인증 기관의 목록을 제공합니다.56 

실험실을 위한 품질 가이드라인 
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회의 참가자들이 폭넓은 논의와 고려를 거쳐 제안한 하기의 권장 사항은 NGS 검사의 
품질과 NGS 검사의 정확하고 유효하며 재현 가능한 결과를 생성할 수 있는 능력을 
보장하기 위한 것입니다. 이는 제공되는 NGS 검사가 앞서 언급된 검사의 가치를 제공할 
수 있도록 하기 위한 것입니다. 이는 더 나은 환자 결과와 비용 효율성을 향상시킵니다. 
NGS 검사에 대한 새로운 장애물을 만들거나 기존의 장애물을 더 늘리려는 의도가 
아닙니다. 오히려 이러한 검사가 필요한 일관성있는 품질을 유지하도록 보장하는 
것입니다. 
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과제 및  
권장 사항

7

아시아 태평양은 많은 시장으로 구성된 이질적인 지역으로 의료 시스템과 정책에 상당한 다른 점이 있습니다. 이러한 
다른점은 NGS 검사의 접근성, 규제 환경 및 품질에 큰 차이를 초래합니다. 

이 일련의 권장 사항은 아시아 태평양의 모든 국가에서 실용적이고 달성할 수 있도록 고안되었습니다. 그러므로 이 권장 
사항은 모든 아시아 태평양 시장에서 수용 가능하고 적용 가능하며 실행 가능하게 구현될 수 있는 최소한의 표준 기반을 
제공하여 해당 지역 내 NGS 검사의 수준을 높일 것입니다. 더 엄격한 현지 기준이 있는 시장은 현재 기준을 유지해야  
합니다. 현재 품질 기준이 없는 시장은 다른 시장에서 수립한 품질 기준을 도입할 수 있습니다.

최소 허용 NGS 품질을 설정하는 이 초기 단계에서 이 일련의 권장 사항은 단일 생체지표, 핫스팟 패널 및 CGP와  
같은 보다 널리 사용되는 표적 생체지표 NGS 검사에 대해 암을 위한 표적 생체지표 NGS 검사의 임상적 사용을  
다루기 위해 고안되었습니다. 

권장 사항 1:

공공 기관의 NGS 전체 

워크플로우에 대한 표준화 및 

품질을 보장하는 가이드라인 발표

권장 사항 2:

공공 기관에 의한 실험실  
인정/인증 시행

권장 사항 3:

일상적인 임상에서의 사용을 
명확한 임상적 유용성과 함께 

검증된 검사(사전 분석, 분석, 임상  
유효성)로만 제한합니다. 
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아시아 태평양 내 분자 진단 절차의 표준화  
및 품질 부족

과제: 

IASLC가 수행한 대규모 조사에서 품질 및 표준화 부족은 비용 다음으로 아시아 폐암 환자의 분자 진단에서 두 번째로 빈번한 
장벽이었습니다.57 표준화 및 품질 부족은 NGS의 세 가지 측면으로 나눌 수 있습니다. 이는 환자 샘플 처리, 결과의 생물정보 분석 
및 결과 보고입니다.

환자 샘플 처리: 예를 들어 조직 샘플의 경우, 검사를 위한 종양 세포의 양 부족(81%), 부적절한 조직 품질(52%), 분석 민감도 부족 
또는 분석 사용 실패(22%) 및 실험실의 부적절한 전문 기술력(12%)이 포함되어 있습니다. 실제로 이 연구는 생검 조직의 양이나 
품질이 불충분하기 때문에 환자의 50% 미만이 EGFR, ALK 및 ROS-1 이외의 생체지표를 위한 검사를 받았다는 것을 나타냅니다.58

생물정보학: 검증 및 확인되지 않은 생물정보학 파이프라인은 높은 비율의 위음성 오류로 이어질 수 있습니다. Genomics of Drug 
Sensitivity in Cancer 및 Cancer Cell Line Encyclopaedia와 같은 데이터베이스에서 43%나 높은 변이 결과의 불일치를 조사한 
연구는 고도로 다중화된 NGS가 높은 비율의 위음성 오류를 가지고 있음을 보여줍니다. 위음성 오류는 변이의 매우 높은 민감도 
감지를 위해 설계되어 낮은 비율의 암세포가 있는 조직을 분석하는 데 중요한 요소가 될 수 있습니다.59 이 연구는 신뢰할 수 있고 
정확한 결과를 보장하기 위해 NGS 검사에 대한 규정의 필요성을 보여주며 NGS의 중대한 오류를 지적한 이전 보고서를 뒷받침합니다.

결과 보고:회의에서 비표준화된 NGS 보고 용어의 영향에 대한 우려가 제기되었으며, 이는 이러한 결과에 대한 의사의 해석과 해당 
결과에 의미에 대한 환자의 이해를 저해할 수 있습니다. 예를 들어 유전적 변이가 다른 용어를 사용하여 보고될 때 혼란이 발생할 수 
있습니다. 특정 유전적 변이에는 상응하는 맞춤형 치료가 있을 수 있으므로 유전적 변이를 올바르게 해석하는 것은 종양 전문의가 
적절한 치료 과정을 결정하는 데 중요합니다.

권장 사항: 

공공 기관은 NGS 전체 워크플로우에 걸쳐 표준화 및 품질을 보장하기 위한 가이드라인을 발표해야 합니다. (미국 FDA, 싱가포르 
HSA 및 일본 PMDA가 했던 위의 예시와 유사하게)

• NGS 워크플로우의 각 단계에 대한 글로벌 및 아시아 태평양 수준의 모범 사례는 이전 섹션 “차세대 염기서열 분석의 

품질을 위한 모범 사례 가이드라인 및 참고 자료”에서 자세히 설명했습니다. 이러한 가이드라인이 없는 시장은 다른 지역 
또는 해당 지역 내에서 수립된 가이드라인을 도입 할 수 있습니다. 

• 언급된 측면 중 하나인 사전 분석 검증에 대한 예를 들자면 중국 및 일본과 같은 지역 내에서 지역 의료 협회가 품질 요건 및 
샘플 취급, 수집 및 처리에 대한 제안을 포함하는 임상 진료 가이드라인을 발표한 모범 사례가 있습니다. 생검 샘플 투입이 
NGS의 품질에 매우 중요하다는 점을 고려할 때, 그러한 지침은 검사와 재샘플링의 지연을 완화하기 위해 적절한 샘플링과 
취급을 보장하는 데 도움이 됩니다. 

NGS의 가치를 실현하려면 NGS는 유효하고 재현 가능한 결과에 대한 정확한 보고와 
함께 약속한 대로 제공되어야 합니다.

궁극적으로 환자의 안전과 치료에 영향을 미치는 잠재적 파급성과 함께 NGS 검사의 
품질 보증 부족에 대한 몇 가지 우려 사항이 있습니다. 

현재 품질에 대해 통일된 규정이 없는 상황에서 아시아 태평양 전반에서 NGS 품질 
표준화가 필요하다는 데 의견이 일치했습니다.
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실험실이 어떻게 NGS 검사를 수행하는지에 대한 
규제의 일관성 부족

과제:

전통적인 IVD는 기업에 의해 개발되고 광범위하게 검증되고 규제 기관에 의해 규제되는 검사입니다. IVD는 모든 시장에서 규제 
기관의 승인을 필요로 하기 때문에 최종 사용자들은 IVD의 품질을 확신합니다. 그러나 매우 복잡한 분석인 NGS 기반 IVD의 경우, 
샘플 처리, 라이브러리 준비 및 시퀀싱, 생물정보 분석, 실험실 검사자 훈련 및 품질 관리 시스템과 같은 실험실 프로세스는 NGS 
검사의 품질을 보장하는 데 중요합니다. 

반면, LDT는 일반적으로 단일 실험실 내에서 수행하도록 개발되었습니다. 일부 시장에서는 LDT에 대한 공식 규정 및 외부 검증이 
없어 품질에 대한 우려가 제기되고 있습니다. 전문가들은 지역에서 LDT가 많이 수행되고 있으며 미국 및 EU와 같은 시장에서는 
대규모 중앙 집중식 실험실에서 진행되는데 비해 아시아 태평양의 경우 일반적으로 소규모 실험실에서 LDT가 수행된다는 점에 
주목했습니다. LDT는 일반적으로 검사 수준으로 규제되지 않지만 실험실 수준에서 규제되며 대규모 실험실은 프로세스와 품질을 
검증할 수 있는 더 많은 자원을 가지고 있기 때문에 이는 품질에 영향을 미칩니다.  

또한 특정 아시아 태평양 국가의 현지에서 수행된 NGS 검사는 규제 승인 및 보험에 대한 과정이 더 쉬운 반면, 고품질의 잘 검증된 
미국 FDA의 승인을 받은 발송 검사는 현지 규제 및 지원 승인에 대한 경로가 없습니다. 이는 CLIA, CAP 인증 및 ISO 15189를 
준수하는 해외 실험실에서 수행되는 잘 검증된 발송 NGS 검사에 부정적인 압박을 초래합니다. 또한 맞춤식 치료 지원 결정은 진단에 
사용된 검사가 현지에서 등록되었는지 여부에 따라 달라집니다. 이는 결과를 개선하기 위해 유효한 진단의 기회를 개선하려 최상의 
검사를 사용 사용하려는 의사와 환자에게 추가적인 좌절감을 야기합니다. 환자는 이러한 규정으로 인해 고통을 받습니다.

일부 시장에서는 NGS 검사를 수행하는 실험실에 대한 가이드라인과 규정이 있습니다. 

• 미국의 경우, 실험실이 CLIA, CLEP 또는 CAP의 인증을 받아야 합니다.  

• EU의 경우, IVDR의 실행으로 LDT를 수행하는 NGS 실험실이 IVDR에 따라 규제되므로 IVD 및 LDT의 규제가 현실에 
가까워지고 있습니다. 

• 아시아 태평양의 예로는 호주의 National Pathology Accreditation Advisory Council, 대만의 Ministry of Health and 
Welfare 및 싱가포르의 Ministry of Health가 시행/발표하는 규정/가이드라인이 있습니다.60,61,62  

다른 곳에서는 규정이 없어 자율적으로 규제할 수 있습니다. 동일한 샘플을 제공한 실험실 간에 결과의 차이가 관찰되어 실험실의 

능력 및 결과에 대한 사용자의 신뢰에 관한 우려가 제기되었습니다.63,64

권장 사항:

공공 규제 기관은 표준화 및 품질을 보장하기 위해 국제 인증/증명을 인정해 주는 것을 포함하여 공인 NGS 실험실 인증/증명 목록을 
수립해야 합니다.

• 제약사가 생산공장에 대한 GMP 인증을 할 때와 마찬가지로 국내 및 해외의 모든 NGS 실험실에 대해서도 이와 

유사하게 인증을 받아야 합니다. 

• 이러한 목록은 공인된 인증/증명에 대해 현지 규제 기관에 유연성을 제공합니다. 수용되어야 하는 해외 인증/증명이 
수립되어 있으며 산업이 초기 개발 단계에 있기 때문에 많은 유용한 NGS 검사와 유능한 NGS 실험실은 환자 샘플이 
수집되는 시장 외부에서 이용할 수 있습니다.  

 » 전문가가 강조한 인증에는 ISO 15189, CLIA 및 CAP가 포함됩니다.  

• 싱가포르의 보건부는 국내 및 해외 검사에 대해 인정하는 실험실 인증 기관 및 해외 기관 목록을 발표했습니다.65
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환자에게 바람직하지 않은 결과

과제: 

미국 FDA는 실험실에서 개발한 검사(LDT)의 품질 보증 부족으로 인해 환자가 필요한 치료를 받지 못하는 등 바람직하지 않은 결과를 
초래할 수 있는 사례 연구를 발표했습니다.66 위험을 보여주는 예는 실험실에서 개발한 예후 유전자 패널로 전립선 암에 대한 치료 
권장 사항을 제공한 것입니다. 검사 결과에 따라 환자는 모니터링 또는 치료를 권장합니다. 치료 옵션에는 호르몬 테라피, 수술, 
방사선 또는 화학 요법과 같은 SOC 절차가 포함되어 있습니다. 그러나 이러한 치료 권장 사항이 적절한지 여부를 검증하는 전향적 
연구가 없었기 때문에 환자가 전립선암에 대해 과잉 치료를 받았거나 과소 치료를 받았을 수 있습니다.

권장 사항: 

공공 기관은 일반적인 임상 사용을 명확한 임상 유용성이 있는 검증된 검사(사전 분석, 분석, 임상 유효성)로만 제한해야 합니다.

• 가이드라인을 설정하는 것과 관련하여 명확한 임상 유용성이 입증된 검사로 일상적인 임상 사용을 제한하는 메커니즘도 
필요합니다. 

• 예를 들어 호주 NPAAC는 분석을 수행하려는 특정 환자 모집단에 대한 임상 유용성의 충분한 증거가 있는 임상 환경에서만 
새로운 IVD의 사용을 허용합니다. 증거 수준은 NHMRC 또는 해당 증거의 평가를 위한 기타 가이드라인과 같은 관련 
기준에 따라 평가되어야 합니다.
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이러한 권장 사항은 NGS 품질 보증 및 표준화의 첫 단계로 
구현되어야 하지만 고려해야 할 몇 가지 기타 고려 사항이 
있습니다. 다음 단계에는 검사 적용 가능성 및 목적 파악,  
보고서 가독성, 용어 정립, 증거 게시 및 참조 데이터베이스의  
편향에 대한 고려가 포함됩니다.
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이 논문에서 지금까지 설명한 권장 사항을 구현한 후 NGS 품질 보증 및 표준화를 지원하기 위해 다음과 같은  
추가 고려 사항도 고려해야 합니다. 

보고서 가독성 개선
NGS 보고서는 보고 지침이 필요한 모든 정보를 포함하는 데  
중점을 두기 때문에 길이가 길 수 있고 중요한 정보를 식별하기 
어려울 수 있습니다.67,68 이로 인해 최종 사용자(전문의 및 환자)
가 NGS 결과를 이해하는 데 난항을 겪습니다. 필요한 모든 정보가 
포함되었는지 확인하는 것 외에도 보고서의 가독성을 개선하기  
위한 노력도 있어야 합니다. 보고서의 임상 유용성을 높이기  
위해 최종 사용자에게 문의할 수 있습니다.

검사 적용 가능성 및 목적에 
대한 명확한 이해 보장 
NGS 검사를 지시하는 의료 전문가는 검사를 지시하기 전에 검사의 
적용 가능성(예: 암의 특정 단계) 및 제한 사항(예: 진단에 필요한  
다른 검사)을 이해하고 그에 따른 교육을 받아야 합니다. 교육은  
전문 개발 과정 또는 업계나 기타 교육 제공자가 주최하는 세미나를 
통해 받을 수 있습니다. 위와 같이 전문가들은 임상의가 다양한  
패널 디자인의 한계를 이해하는 것이 중요하다고 강조했습니다.
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증거 발표
공개 도메인에서 증거 기반 임상 유효성 및 NGS 검사의 유용성 
이점과 같은 정보를 공유하면 해당 분야의 발전을 위한 지식 
체계를 구축하는 데 도움이 될 것입니다. LDT에 대한 규정이 
없는 경우, NGS 검사(IVD 및 LDT)를 검증하기 위한 임상 유효성 
증거를 발표하여 사용자 및 기타 업계 전문가가 품질을 교차 
확인할 수 있도록 해야 합니다.

보고 용어 정립 
이해 관계자 간에 서로 다른 용어를 사용하여 결과를 잘못 
해석하지 않도록 조정해야 합니다. 구어체 명명법 및 Human 
Genome Variation Society(HGVS) 명명법과 같은 특정 명명법은 
일반적인 이해를 돕기 위해 만들어졌습니다. 그러나 전반적으로 
하나의 명명법이 일관적으로 사용되지 않습니다.

이는 보고서 용어의 차이를 야기합니다(예: hTERT 촉진유전자 
변이는 HGVS에서 c.1-124C>T로 보고되며 구어체 명명법에서 
TERT C228T로 보고됨).68 HGVS와 같은 표준화된 명명법을 
채택하면 결과를 해석하는 보편적인 능력이 향상됩니다.

지역 인구에 대한 검사 적용 
가능성 검증 
현재의 생물정보 데이터베이스는 대부분 유럽 개인의 데이터를 
기반으로 합니다.69 대부분의 NGS 검사는 이러한 데이터베이스를 
기반으로 하며 이는 아시아 태평양의 인종을 대표할 수도 있고 그렇지 
않을 수도 있습니다. 규제된 검사의 경우, 호주 및 중국과 같은 일부 
시장에서는 승인 전에 현지 샘플로 NGS 검사를 검증해야 합니다. 
다른 시장의 경우, 제조업체는 현지 샘플을 사용하여 검사의 시판  
후 임상 검증을 수행해야 합니다.
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차세대 염기서열  
분석 이니셔티브

9 차세대 염기서열 분석 이니셔티브26 <<<<
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브라질 내 7개 회사로 구성된 협력단이 비소세포폐암 환자에게 NGS 검사를 
무료로 제공하고 있습니다. 이 지원은 제공되는 NGS 검사의 품질을 보장하는 
동시에 접근을 용이하게 하기도 합니다.70 이 컨소시엄 모델은 페루 및 칠레에서도 
차용되었습니다.

호주의 산업과 연구 기관 간의 협력은 NGS 검사가 임상 사용에서 더 많이 

사용되는 데 필요한 전문 지식, 장비 및 프로세스를 제공하는 것을 목표로 합니다.71 
또한 이 공공과 민간의 파트너십은 암 환자에게 NGS를 제공하여 임상 시험을 
가능하게 하고 호주를 항암제 개발의 허브로 설정하여 의료 시스템의 미래 보장을 
지원하는 데 전념하고 있습니다.72

업계와 호주 정부 간의 또 다른 협력은 CGP, 정밀 의학 및 맞춤형 의료(PHC)의 
영향과 가치에 대한 고품질 실제 임상 및 의료 데이터를 생성할 연구에 공동  
자금을 지원합니다. 이는 CGP와 PHC가 임상 환경에 어떻게 통합될 수 있고 
호주에서 암 치료의 표준 치료 방법이 되었는지에 대한 청사진을 수립할 것입니다.73

싱가포르, 중국, 일본에서는 지역 인구를 시퀀싱하고 인구별 데이터베이스를 
구축하여 생물정보 데이터베이스의 편향을 해결하려는 노력이 진행 중입니다.74,75

브라질

페루

칠레

호주

싱가포르

중국

일본

인도

27 >>>>아시아 태평양 지역 내 차세대 염기서열 분석의 가치 실현 

아시아 태평양 및 기타 지역  
내 NGS를 위한 협업  
이니셔티브
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맺음말

두 업계 회의에 소집된 전문가 패널은 아시아 태평양 전역에 NGS 검사의 표준화와 품질을 보장하기 위한 권장 사항을 제공했습니다. 
이러한 권장 사항은 NGS에 대한 표준을 설정하여 공익을 보호하는 것을 목표로 합니다. 

NGS 검사는 건강관리 시스템 내에서 개선된 환자 결과 및 비용 효율성 측면 모두를 제공할 수 있습니다. 이 가치를 전달하려면 품질 
보증 및 표준화에 지속적으로 초점을 맞춰야 합니다. 아시아 태평양 지역 및 전 세계의 모범 사례 예시를 기반으로 지역 전체의 품질 
보증을 수립하기 위한 첫 단계로 아시아 태평양에 대한 일련의 맞춤형 권장 사항이 제시되었습니다.

품질 보증 표준의 구현이 NGS 검사가 가치를 제공할 수 있도록 보장하기 위한 첫 단계일 뿐이므로 이 논의는 더 큰 대화의 일부가 
되어야 한다고 회의 참석자들은 언급했습니다. 품질 외에도 회의 참가자들은 NGS의 진정한 가치 실현을 방해하는 의료 생태계 내 
몇 가지 다른 구성 요소가 있다고 언급했습니다.

중요한 점은 NGS 검사에 대한 보험 급여 부족으로 인해 환자의 본인 부담금이 높아 대다수에게 접근성이 떨어진다는 것입니다.  
이 지역에서 NGS에 더 쉽게 접근할 수 있도록 하려면 더 많은 작업이 필요합니다. 

이 외에도 NGS에 대한 의사 인식 및 친숙도 부족, 맞춤 치료에 대한 낮은 가용성 및 보장 부족은 의사가 환자를 위해 NGS 검사를 
시행하는 것을 주저할 수 있음을 의미합니다. 

임상 사용을 위한 NGS 품질 표준이 수립된 후 NGS 검사 구현에 대한 이러한 실질적인 문제는 다음 단계로 고려되어야 합니다.

10

01섹션 건너뛰기 02 03 04 05 06 07 08 09 10 11



29 >>>>아시아 태평양 지역 내 차세대 염기서열 분석의 가치 실현 

용어 및 약어

약어

WES

PFS

PCR

NGS

LDT

IVD

HGNC

GA

FN

CGP

CDx

WGS

용어

유효한 변이/유전자/생체지표 

생물정보 파이프라인

동반진단

종합 유전체 프로파일링 

복제수 분석

위음성

유전자 패널

게놈 변이 

HUGO 유전자 명명법 위원회 (HGNC)

차세대 염기서열 분석

중합 효소 연쇄 반응 

무진행생존율

표적 생체지표 NGS 검사

변종/변이 콜 (variant/mutation calls) 

전장 엑솜 분석 

전장 유전체 분석 

체외 진단

검사실 자체 개발 검사 

분자 프로파일링

액체생검

핫스팟 패널 
(소형 유전자 패널이라고도 함)

증상이나 질병을 완화할 가능성이 있는 표적 치료와 관련됨

원시 시퀀싱 데이터를 처리하고 데이터 세트에서 해석을 생성하는 일련의 소프트웨어 
알고리즘

특정인에 대한 적용 가능성을 결정하기 위해 치료 약물과 동반하여 사용되는 진단 검사

체세포 또는 생식세포에 일어난 일을 식별하기 위해 검사에서 생성된 데이터를 분석하는 
프로세스 

어떠한 상태가 실제로 존재하는데 검사 결과가 그 상태가 없다고 잘못 나타내는 오류

여러 유전자를 한번에 분석하는 검사 

암을 유발하는 변이, 유전자 융합 및 복제 수 변이를 포함한 유전자 변이 

광범위한 유전자 패널(일반적으로 유전자 50 ~ 500개 이상)에 걸쳐 네 가지 유형의 유전자 
변이(치환, 삽입 및 결실 변이[삽입-결실], 복제수 변이[CNA] 및 유전자 재배열)을 모두 
감지하는 검사

HGNC는 게놈, 단백질 및 표현형 정보에 대한 링크를 포함하여 승인된 유전자 명명법, 
유전자 그룹 및 관련 리소스의 온라인 데이터베이스를 관리함

암에서 일반적으로 변이가 일어나는 여러 유전자(일반적으로 50개 이하)의 특정 부분을 
시퀀싱하는 유전자 패널로 표적 패널이라고도 함 

단일 실험실 내에서 개발, 제조 및 사용되는 IVD로 일부 보건 당국에서는 이를 ‘내부’  
IVD라고 함 

추가 검사를 위한 비고체 생물학적 조직(주로 혈액)의 샘플링

진단 및 치료를 위해 종양의 유전적 구성에 따라 종양을 분류하는 검사 형태

DNA 또는 RNA의 염기서열을 결정하는 고처리량 기술

액체 또는 조직 생검에서 얻은 DNA에 대해 유전자에 DNA 변이가 있는지 검사하는 
저처리량 기술

암과 같은 질병의 치료 중 및 치료 이후 환자가 질병을 안고 살아가지만 악화되지 않는 기간

사전 결정된 선택된 유전자의 염기서열을 검사함. 이는 모든 유전자의 염기서열을 검사하는 
WES 또는 WGS와 대조됨

시퀀스 데이터에서 변이를 식별하는 프로세스 

모든 유전자에 대한 단백질 코딩 영역의(엑손) 변이를 식별하기 위해 엑솜을 시퀀싱하는 
NGS 기술

개인의 DNA에서 모든 뉴클레오티드의 순서를 결정하고 게놈의 모든 부분에서 유전자 

변이를 알아낼 수 있는 NGS 기술

진단, 모니터링 또는 호환성 목적을 위한 정보를 제공하기 위해 인체에서 추출한 표본의 
체외 검사를 위해 개발, 제조 및 의도된 검사. 이 논문에서는 상용화된 IVD 검사, 즉 검사를 
제조하지 않은 실험실에서 수행하는 검사를 지칭하는 데 사용됨. 

정의
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Anurag Mehta, Director, Department of Laboratory and Transfusion Services and Director of Research, 
Rajiv Gandhi Cancer Institute  
Bhawna Sirohi, Medical Director, BALCO Medical Centre, Raipur, India 
Carlo Messina, Senior Director, Medical Affairs Oncology, Roche Diagnostics 
Daniel Tan, Head at SingHealth, National Cancer Centre Singapore  
Danny Ong, Senior Regulatory Specialist, Health Sciences Authority Singapore 
Deng Tao, CapitalBio Medlab CTO, CapitalBio Technology Co., Ltd. 
Ding Ran, Technical Director, Simcere Diagnostics 
Dong Hua, R&D Senior Director, Amoy Diagnostics  
Kathryn Phillips, Professor, UCSF Centre for Translational and Policy Research of Precision Medicine
Leming Shi, Professor, School of Life Sciences and Shanghai Cancer Center, Fudan University 
Luca Quagliata, Vice President of Medical Affairs Clinical Sequencing Division, Thermo Fisher Scientific  
Myung-Ju Ahn, Professor, Department of Haematology & Oncology, Sungkyunkwan University School of 
Medicine, Samsung Medical Centre 
Rajiv Kumar Kaushal, Professor of Department of Pathology, Tata Memorial Hospital  
Richard Vines, Director, Rare Cancers Australia 
Ross Soo, Senior Consultant, Department of Haematology-Oncology, National University Cancer Institute  
Scott Grist, Chief Scientific Officer, GNOMIX 
Stephen Fox, Head of Molecular Pathology Laboratory and Director of Pathology,  
Peter MacCullum Cancer Centre 
Suyog Jain, Associate Director of AMEA, Guardant Health  
Sven Schaffer, Senior Director Medical Affairs, Illumina 
Tet Matsuguchi, Product Manager, Product Development, Guardant Health Inc. 
Trishe Leong, Medical Director and Director of Anatomical Pathology, St. Vincent’s Hospital Melbourne 
Yoon-La Choi, Associate Professor of Pathology, Sungkyunkwan University School of Medicine,  
Samsung Medical Centre 

L.E.K. Consulting

APACMed Digital Health

APACMed NGS Working Group

전문가 회의 참가자

저자 및 도움을 주신 분 

12 저자 및 토론자30 <<<<
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아시아 태평양 지역의 의료 기술 협회(APACMed)는 의료 장비, 기기 및 체외 진단 분야의 제조업체 및 공급업체, 산업 
협회, 아시아 태평양 지역의 의료 기술 산업과 관련된 기타 주요 이해 관계자를 대표합니다. APACMed의 임무는 
이해관계자 간의 혁신적인 협력을 통해 환자에 대한 관리 표준을 개선하여 아시아 태평양 지역 의료의 미래를 함께 
만들어나가는 것입니다. 2020년에 APACMed는 회원들이 디지털 건강의 지역적 문제를 해결하도록 지원하기 위해 
디지털 건강 위원회(Digital Health Committee)를 설립했습니다. 자세한 정보를 알아보려면 www.apacmed.org  
페이지를 방문하십시오.

L.E.K. Consulting 소개 
L.E.K. Consulting은 깊은 업계 전문 지식과 엄격한 분석을 사용하여 비즈니스 리더가 실제로 영향을 미치는 현실적인 
결과를 얻을 수 있도록 지원하는 글로벌 경영 컨설팅 회사입니다. 당사는 고객이 지속적으로 더 나은 결정을 내리고 더 
나은 비즈니스 성과를 만들며 더 큰 주주 수익을 창출할 수 있도록 묵묵히 노력하고 있습니다. 회사는 가장 큰 민간 및 
공공 부문 조직, 사모 펀드 회사, 신흥 기업가를 포함하여 해당 업계의 글로벌 선도 기업에 자문 및 지원을 제공합니다. 
1983년 설립된 L.E.K.는 미주, 아시아 태평양 및 유럽 전역에서 1,600명 이상의 전문가를 고용하고 있습니다. 자세한 
정보를 알아보려면 http://www.lek.com 페이지를 방문하십시오.

“아시아 태평양”은 아시아 태평양 지역의 경제, 즉 호주, 방글라데시, 부탄, 캄보디아, 조선민주주의인민공화국, 홍콩(중국), 파푸아뉴기니, 인도, 인도네시아, 일본, 라오스, 마카오(
중국), 말레이시아, 몽골, 미얀마, 브루나이, 네팔, 뉴질랜드, 태평양제도, 파키스탄, 중국, 대만, 필리핀, 싱가포르, 한국, 스리랑카, 태국, 동티모르, 베트남을 의미합니다.

http://www.apacmed.org 
http://www.lek.com
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