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서론

착상 전 유전진단(preimplantation genetic diagnosis)은 

유전질환의 위험이 있는 부부에서 유전병에 이환되지 않은 

정상적인 태아를 임신하기 위해 시행되는 방법이다. 기존에

는 유전질환이 있는 가계에서 유전병을 피하기 위해서 피

임을 하거나, 임신 후 산전진단을 통해 태아의 유전병 여부

를 진단하여 이환된 경우 임신중절을 고려할 수밖에 없었다. 

산전진단은 임신이 된 후 임신 초기 융모막 융모검사나 임

신중기 양수검사를 통해 얻어진 태아세포에서 유전질환이

나 염색체 이상을 진단하는 방법이므로, 유전질환 또는 염

색체 이상을 가진 태아가 진단될 경우 임신중절을 고려하

는 윤리적 문제 및 고통을 겪게 된다. 부부의 염색체 이상이 

있는 경우에는 습관성 유산의 원인이 되며, 자연유산이 임

신 초기에 발생되므로 산전진단이 불가능하다. 이에 기존 산

전진단보다 더 조기에 진단할 수 있는 방법이 필요하다. 착

상 전 유전진단은 착상 전 배아에서 유전질환이나 염색체 

이상을 진단하여 정상적인 태아의 임신을 성립시키는 방법

으로서, 매우 초기 단계의 산전진단으로 볼 수 있다. 그 과

정은 체외수정 시술을 시행하여 얻어진 수정란으로부터 할

구세포 또는 영양배엽세포를 생검하여 유전진단을 시행하

고, 유전적으로 정상인 배아만을 선별적으로 자궁 내에 이

식함으로써 정상임신을 시도한다. 착상 전 유전진단은 배아
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의 초기 발달 단계에 있어 부정형 난할이라는 현상에 기초

하며, 즉, 8세포기 정도의 초기 배아로부터는 한 개 내지 두 

개의 할구를 떼어내도, 남은 할구세포로부터 정상적으로 온

전한 개체가 발생한다는 것이다[1]. 최초의 착상 전 유전진

단은 X-연관 열성 유전질환을 가진 가계의 부부에서 정상

인이나 보인자가 되는 여아를 진단하여 선택적으로 이식하

여 임신에 성공한 예였다[2]. 이후 체외수정 시술(in vitro 

fertilization and embryo transfer)의 발전과, 형광직접보

합법(fluorescent in situ hybridization, FISH), 중합효소연

쇄반응(polymerase chain reaction, PCR) 등 단일세포에서 

진단을 할 수 있는 기법의 발달에 따라 다양한 유전질환에서 

착상 전 유전진단의 시행이 확대되어 왔다[3,4]. 본 종설에서

는 착상 전 유전진단에 이용되는 진단기법 및 임상적 적용에 

대하여 알아본다. 

착상 전 유전진단의 방법

1. 체외수정 시술  

착상 전 유전진단에서는 수정란을 검사해야 하기 때문에 

체외수정 시술을 시행해야 한다. 성선 자극호르몬 효현제 

또는 길항제와 성선자극호르몬을 사용하여 과배란 유도를 

하고, 난포가 충분히 성장하면 난자 채취를 한다. 난자와 

정자를 수정시킬 때 다른 세포의 유전물질이 혼입되는 것

을 막기 위해서 미세조작술로 세포내정자주입술을 시행하

여 한 개의 정자만 난자에 넣어 수정을 시도한다. 정상적인 

배아 발달과정에서 수정 1일 후 전핵 단계, 제2일에 4세포

기, 제3일에 8세포기, 제4일에 상실기, 제5일에 배반포로 

발달하게 된다. 

2. 배아 생검방법

먼저 난자나 수정란을 둘러싸고 있는 투명대를 절개하는

데 최근에는 레이저 부화술이 가장 널리 사용된다. 이외에 

산성 Tyrode 용액을 이용하여 배아의 투명대를 녹이는 방

법도 많이 사용된다. 다음단계로 난자나 배아로부터 세포 생

검을 한다. 

1) 난할 단계 배아의 할구 생검

현재까지 가장 많이 이용되는 방법이다[4]. 수정란의 할구

의 밀착이 완전히 일어나면 세포를 분리하기가 어려우므로 

수정 3일째(6-10 세포기) 시행한다. 방법은 산성 Tyrode 용

액 또는 레이저 부화로 투명대에 구멍을 만든 후에 생검 피

펫(pipette)으로 1-2개의 할구를 흡인하여 할구를 분리해 낸

다(Figure 1). 이 방법의 단점은 단 1-2개의 세포를 이용하

여 진단을 해야 하는 제한이 있고, 배아의 모자이시즘이 있

을 수 있다는 점이다. 

2) 영양세포외배엽 생검

포배기에 도달하면 내부세포괴와 영양외배엽으로 나뉜

다. 영양외배엽은 주로 태반을 형성하며 태아형성에는 직접 

관여하지 않으므로 세포를 여러 개 생검해도 태아에게 해

를 주지 않는다는 장점이 있으며, 생검되는 세포의 수가 많

으므로(10-30 cells) 좀더 정확한 착상 전 유전진단이 가능

하다[5]. 발생 5-6일째에 포배기 배아의 부화 전에 내부세

포괴의 반대편에 피펫이나 레이저로 투명대에 구멍을 만들

어 6-24시간 후 일부 영양세포외배엽이 이탈되면 그 일부

Figure 1.  Blastomere biopsy with acid Tyrode’s solution or laser in cleavage stage embryo. (A) Position cleavage stage embryo on holding pipette. (B) Zona opening for 
cleavage stage embryo has been performed by acid Tyrodes or laser. (C,D) Removal of blastomeres by aspiration.
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를 생검한다. 세포수가 많으므로 더욱 포괄적인 유전진단이 

가능하다. 그러나 단점으로는 수정란의 약 36-66%만이 포

배기에 도달하므로 진단을 할 수정란이 수적으로 제한된다

는 점과[6], 태아와 태반세포 사이에 염색체 상태가 다른 태

반 모자이시즘인 경우에는 태반세포와 태아의 유전자 상태

가 다를 수 있고, 포배기 배아이식까지 진단시간이 짧다는 

점이다. 따라서 생검된 배아를 동결하였다가 이식을 하는 

방법도 이용되고 있으며, 초자화 동결방법을 이용하여 생검

된 포배기 배아를 동결-융해하여 이식 후 성공적인 임신이 

보고되고 있다[7,8].

3) 극체 생검

극체의 염색체나 유전자 상태는 난자의 것과 상호 관련되

므로 극체를 생검하여 유전검사를 시행하면 난자의 상태를 

진단할 수 있다[9]. 극체 생검은 유전자 검사 후 이식까지 걸

리는 시간에 여유가 있으며, 수정란에 조작을 가하지 않는다

는 장점이 있다. 그러나 난자, 즉 모계에서 유래되는 질환에

만 적용이 가능하고, 2개의 극체를 모두 얻는데 작업량이 많

다는 단점이 있다. 난자를 피펫으로 잡고, 투명대에 레이저

로 예리한 구멍을 만든 후, 얇은 피펫으

로 극체를 생검한다.

3. �배아로부터 생검된 단일 

세포에서의 유전학적 분석방법

1) 형광직접보합법

염색체의 구조적 이상이나 염색체의 

이수성을 진단하기 위해서는 FISH 기

법을 이용한다[10]. 각 염색체의 특이 

반복서열에 대한 형광 반복서열탐침자

를 사용하면 여러 개의 DNA 대한 신호

를 동시에 관찰할 수 있다. 휴지기 세포

에서 X, Y, 13, 16, 18, 21, 22 등의 염

색체를 동시에 진단할 수 있다. 제한점

으로는 신호의 판독상의 문제, 사용할 

수 있는 색의 제한으로 몇몇 염색체만

을 진단할 수 있고, 모자이시즘이 있을 

수 있다는 점이다[11].

2) 중합효소연쇄반응 및 관련 기법

단일 유전자 질환에서는 특정 유전자 돌연변이 부위에 

대한 PCR로 유전자를 증폭하여 진단한다. Fluorescent 

primer를 이용한 fluorescent PCR의 도입과 PCR 산물의 

fluorescent DNA sequencing기법을 이용함으로써 진단의 

민감도가 증가되었다(Figures 2,3) [12,13]. 

주의할 점은 1-2개의 세포를 증폭하여 진단을 하게 되

므로 다른 세포의 혼입의 문제, 반응의 특이성 문제, 대

립유전자탈락의 문제 등이다. 비특이적으로 증폭이 되는 

것을 방지하고 정확성을 높이기 위하여 heminested 또

는 nested primer를 사용하여 2단계의 PCR을 시행한다. 

즉, 첫 단계의 PCR로 일단 증폭한 fragment의 내부에 2단

계 시발체들이 결합할 수 있도록 하여 원하는 부위만을 증

폭하는 방법으로, 착상 전 유전진단에서 대부분 적용하고  

있다[14,15]. 

한편 이형접합세포의 대립유전자 중 한 대립유전자에서는 

많이 증폭이 되고, 다른 대립유전자에서는 약하게 증폭이 일

어나는 경우를 선택적 증폭이라고 하며, 선택적 증폭이 극단

Figure 2.  Direct sequencing of the polymerase chain reaction product spanning exon 37 in the preimplanta-
tion genetic diagnosis for osteogenesis imperfecta. (A) Normal male partner showing G/G sequence, (B) af-
fected female partner demonstrating heterozygous G>A transition, (C) normal embryo showing G/G sequence, 
and (D) abnormal embryo showing G/A transition (From Kim MJ, et al. Korean J Reprod Med 2008;35:99-110, 
according to the Creative Commons license) [13].
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적으로 되어 한쪽 대립유전자에서만 증폭이 일어나고 다른 

쪽에서는 증폭이 거의 안되면 대립유전자 탈락이라고 한다. 

대립유전자 탈락률을 줄이기 위하여 할구 2개를 생검하거

나, 민감도가 높은 fluorescence PCR과 multiplex PCR 기

법이 이용되고 있다[16,17].

(1) 다중 중합효소연쇄반응

PCR 증폭 시 여러 개의 서로 관계없는 시발체 세트를 혼

합하여 한번에 PCR을 시행하는 방법으로, 2개 이상의 여러 

유전자를 동시에 진단할 수 있다. 이로써 대립유전자 탈락 

문제를 해결하는데 도움이 되는데, 병을 유발하는 돌연변이 

유전자 및 이와 인접한 linked polymorphic marker를 이용

한 연관분석을 시행한다(Figure 3) [16,17].

(2) 형광 중합효소연쇄반응

일반적인 PCR 기법은 정성적인 방법이므로 비슷한 크기

의 PCR 산물을 구별할 수 없다. Fluorescent PCR에서는 형

광물질이 부착된 형광 올리고 핵산염을 사용하여 증폭시켜 

레이저 분석기로 PCR 산물을 감지해 내므로, 민감도가 기존 

PCR의 약 1,000배 이상으로 높아서 대립유전자 탈락이나 

선택적 증폭 문제를 해결할 수 있다[12,16]. 

3) 포괄적인 유전진단 방법

(1) 전 유전체 증폭

착상 전 유전진단에서는 1-2개의 할구로부터 얻은 극

소량의 DNA를 이용하므로, 포괄적

인 진단을 하기에는 DNA 양이 제한

적이다. 이에 DNA 양을 증폭시키기 

위해 primer extension preampli-

fication (PEP)-PCR, degenerate 

oligo-nucleotide primed (DOP)-PCR 

등의 whole genome amplification 

(WGA) 방법들이 개발되었다[18,19]. 

이는 PCR 방법을 기반으로 하여 DNA 

전체 서열에 무작위적으로 결합하는 

random oligonucleotide primer 또

는 degenerate oligonucleotide primer

를 사용하여 증폭함으로써 극소량의 

DNA(약 6 pg/cell)로부터 다량의 DNA 

(5-10μg)를 얻을 수 있다[20]. 

최근에는 기존의 PCR 방법에 기초한 WGA 방법과는 다

르게 isothermal 방식을 사용하며, DNA를 변성시킨 후 일

정 온도에서 random hexamer primer를 결합시키고 bac-

teriophage에서 추출한 phi29 DNA polymerase를 이용하

여 strand displacement 방법으로 DNA를 합성하는 방법인 

multiple displacement amplification (MDA) 방법도 많이 

사용되고 있다[21]. 이 외에 genomic DNA를 무작위적으로 

자른 후 그 절편들의 양 말단에 universal adaptor를 붙여 

library를 만든 후, 이 library를 대상으로 universal primer

를 이용하여 증폭하는 OmniPlex 방법도 개발되어 사용되

고 있다[22,23]. 현재에는 모든 DNA가 고르게 증폭되지 않

는 현상을 보였던 초기 PEP-PCR 또는 DOP-PCR 방법의 

WGA 방법보다는 MDA이나 OmniPlex 방법의 WGA 방법

들을 많이 사용하고 있다.

(2) Array comparative genomic hybridization and 

single nucleotide polymorphism array

염색체 이상의 진단 시 FISH 기법은 몇몇 염색체만을 진

단할 수 있을 뿐 모든 염색체를 관찰할 수 없는 단점이 있

다. 최근 single nucleotide polymorphism (SNP)에 대한 

oligonucleotide probe 또는 BAC clone 등을 고정시켜 놓은 

수백에서 수만 개의 spot으로 이루어진 microarray chip을 

Figure 3.  Preimplantation genetic diagnosis for Charcot-Marie-Tooth disease by using duplex nested polymer-
ase chain reaction and multiplex-fluorescent-polymerase chain reaction with linked marker. Arrows indicate 
polymorphic markers linked with affected allele (From Lee HS, et al. Clin Exp Reprod Med 2013;40:163-168, 
according to the Creative Commons license) [17].
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제작하여 포괄적인 유전진단을 적용할 수 있다. SNP array

를 이용하여 단일유전자 질환에서의 돌연변이 진단과 함께 

linked polymorphism 을 진단할 수 있

고, 동시에 염색체 이수성도 함께 진단

할 수 있다[24,25].  

전체 염색체 이수성을 진단하는 데에

는 array comparative genomic hybri-

dization (CGH) 기법이 많이 이용되는

데, microarray chip에 염색체 핵형을 

알고 있는 정상 대조군과 시험군의 시

료에 서로 다른 형광물질을 부착하여 혼

합한 후 경쟁적으로 hybridization 시키

면, 발현되는 형광의 차이로 염색체의 

gain 또는 loss를 확인한다(Figure 4). 

Array CGH 방법은 미세결실이나 중복 

등의 copy number variation을 진단할 

수 있고 모든 염색체의 진단이 가능하므

로 매우 효과적이다[26,27].

(3) Next generation sequencing 

기존의 염기서열 분석방법인 Sanger 

sequencing 방법은 높은 정확도를 보

이나 비용과 시간이 많이 들고 처리 속

도가 늦어 소량의 정보만을 처리한다는 

단점이 있다. 이에 비해 차세대 염기 서

열 분석(next generation sequencing, 

NGS) 방법은 한번의 플랫폼을 통하여 

수십만 내지 수십억 개의 서로 다른 염

기서열 분석반응이 동시에 진행되고 판

독 가능한 방법으로, 이를 통하여 분석

가능한 유전적 범위가 확대되고 대량의 

유전 정보를 얻을 수 있는 장점이 있다. 

이에 최근에는 array CGH 방법보다 더 

많은 유전정보를 얻을 수 있고 상대적

으로 비용이 저렴한 NGS 방법이 시도

되고 있으며, Wells 등[28]은 NGS와 

array CGH 방법을 비교하여 정상과 비

정상배아의 진단이 일치함을 보고하였고, 검사한 모든 염색

체(1,296개)의 진단 일치율은 99.7%로 조사되었다(Figure 

Figure 4.  Example of array comparative genomic hybridization based preimplantation genetic diagnosis result 
from aneuploidy embryos with trisomy 21. Arrow indicates chromosomal imbalance of a shift of the clones 
towards the green line (gain).

Figure 5.  Aneuploidy analysis of cells biopsied from a human blastocyst. (A) Analysis of embryo using next 
generation sequencing predicting a female trisomic for chromosome 21. (B) Microarray comparative genomic 
hybridization analysis confirming the next generation sequencing result (From Wells D, et al. J Med Genet 
2014;51:553-562, according to the Creative Commons license) [28].
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5). 또한 염색체의 이수성 검사와 동시에 cystic fibrosis의 

CFTR ΔF508 돌연변이도 동시에 정확하게 진단하였다. 이

처럼 NGS 방법의 사용은  저비용과 빠른 처리속도, 다양

한 유전정보의 획득, 그리고 정확성에 있어서 효용성이 있

으며, 추후 많은 전향적인 연구가 필요할 것이라 생각된다

[29,30].

착상 전 유전진단의 적응증 및 임상 결과

착상 전 유전진단의 적응증은 크게 단일 유전자 질환과 염

색체 이상이다. 염색체 이상에 있어서는 염색체의 구조적 이

상(전좌, 역위 등)과 염색체의 이수성 스크리닝을 위해 시행

한다(Table 1). 최근에는 Huntington’s disease 등 late onset 

disease 유전성 종양이나, 줄기세포 이식을 위한 human 

leukocyte antigen (HLA) matching을 하는 designer baby

에 이르기까지 그 적용범위가 확대되고 있다. 유럽생식의

학회(European Society for Human Reproduction and 

Embryology) 산하의 착상 전 유전진단 컨소시엄의 보고에 

의하면, 1997년부터 2009년까지 전세계적으로 32,000건이 

시행되어 약 6,000여 명의 정상아의 출생이 이루어졌으며, 

시행이 증가되고 있다. 착상 전 유전진단을 통해 출생한 아기

들에서 건강상 또는 선천기형 발생에 차이는 없는 것으로 보

고되었다[4]. 단일 세포를 이용한 시술이므로 진단과정이나 

배아의 모자이시즘 등으로 진단오류가 있을 수 있으며, 전반

적인 진단오류는 약 2% 정도로 보고되고 있다[4]. 따라서 착

상 전 유전진단을 시행하여 임신이 된 경우에는 반드시 산전

진단을 시행해야 한다. 

1. 단일 유전질환에서의 착상 전 유전진단 

단일 유전질환은 유전되는 방식에 따라 크게 상염색체 우

성, 상염색체 열성, X-연관 유전으로 분류된다. 최초의 착

상 전 유전진단은 상염색체 열성 유전인 cystic fibrosis에서 

ΔF508 돌연변이를 진단하여 시행되었다[31]. 한편 우리나

라에서는 “생명윤리 및 안전에 관한 법률”에 의거, 배아나 태

아를 대상으로 시행할 수 있는 유전자검사를 63종으로 허용

하였다가, 2009년 citrullinemia 등 76종을 추가하였고(생

명윤리법 제25조 2항, 시행령 제14조), 2011년 15종을 추

가하여(보건복지부 고시) 총 154종의 유전질환으로 제한하

고 있다(Appendix 1-3). 착상 전 유전진단을 시행하는 경

우에는 단일 유전자 이상에 의한 유전 질환인지 정확한 진단

이 확립되어야 하며, 정확한 가계도와 가능한 많은 가족 구

성원에 대한 유전정보가 필요하다. 다인자성 유전에서는 적

용이 불가능하다.  

1) 상염색체 우성 유전질환

보통 증상이 심하지 않은 경우가 많고 성장한 후에 서서히 

발현되는 경우도 있기 때문에 자녀를 가질 수도 있으며 자

녀의 50%가 질환에 이환 된다. 우성 유전에서는 착상 전 유

전진단 시에 변이유전자와 정상유전자를 모두 정확히 진단

해내야 하므로 오진에 더욱 주의를 요한다. 그 예로 근이영

양증, 헌팅톤병, 샤르코-마리-투스, 크루존증후군, 연골무

형성증, 마르판증후군, 가족성 선종성폴립증, 신경섬유종증, 

골형성부전증, 결절성경화증 등에서 착상 전 유전진단이 시

행되고 있다. 

2) 상염색체 열성 유전질환 

대부분 치명적인 질환이 많으며, 부모로부터 물려받은 유

전자가 모두 변이유전자일 때 질환을 나타내는 경우이다. 착

상 전 유전진단이 시행된 대표적인 질환들은 낭포성섬유증, 

테이-삭스병, 베타-탈라세미아, 레쉬-니한증후군, 척수성 

근육위축, 겸상적혈구빈혈, 수포성표피박리증, 부신피질이

영양증, 고셔병, 선천성부신증식증 등이 있다. 

3) X-연관 열성 유전질환 

변이 유전자가 X 염색체에 존재하는 경우이며 심한 경우

는 모두 열성이다. 모친은 증상이 없는 보인자이고 그 아들

의 반이 질환에 이환된다. 돌연변이 유전자가 발견되는 경우

Table 1.  Indications of preimplantation genetic diagnosis

Classification Indication according to the causes of genetic 
disorders 

Chromosome  
   abnormality 

Structural abnormality (reciprocal/Robertsonian  
   translocation, inversion, deletion, insertion)

Aneuploidy (advanced maternal age, recurrent  
   miscarriage, repeated implantation failure )

Single gene  
   disorder

Autosomal dominant, autosomal recessive, X-linked

Extended  
   indications

Late onset disease, human leukocyte antigen matching 
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도 있지만 정확한 유전정보를 모르는 경우도 있어, 착상 전 

유전진단 시 sexing으로 정상 또는 보인자인 여아를 선별하

여 이식하기도 한다. 대표적으로 듀센근이양증, 혈우병A, 알

포트증후군, 헌터병, 망막색소상피변성증 등에서 착상 전 유

전진단이 시행된다.

4) X-연관 우성 유전질환 

변이유전자가 X 염색체에 존재하며 보인자인 여아에서도 

증상이 나타날 수 있다. 오르니틴 트랜스카바밀라제 결핍증, 

알포트증후군 등에서 착상 전 유전진단이 시행된다. 

5) 삼핵산 반복서열 질환 

특정 유전자와 관련된 3염기의 수가 불안정하게 반복되

어 증가되면서 나타나는 질환이다. 각 세대를 내려오면서 

반복되는 염기의 수가 증폭되어 대를 이어서 점점 심해진

다. Neurological disease와 관련되어 있다. 근긴장성 근이

양증, 헌팅톤병, 취약X증후군 등에서 착상 전 유전진단이 

시행된다[32].

2. 염색체 이상에서의 착상 전 유전진단 

1) 구조적 이상 

염색체의 상호전좌, 로벗슨 전좌, 역위 등 구조적 이상은 

습관성유산의 약 5-9%에서 나타나는데,생식세포의 감수분

열 과정에서 염색체의 중복이나 결손이 발생하여 불균형 염

색체를 갖는 배아가 생성됨으로써 약 80-95%에서 자연유산

이 된다. 따라서 착상 전 유전진단으로 정상 염색체를 갖는 

배아를 이식함으로써 유산율을 감소시킬 수 있으며, 착상 전 

유전진단이 시행되는 대표적인 경우이다[10,33]. 염색체 전

좌를 가진 부부에서 FISH를 이용한 착상 전 유전진단 시 정

상 배아의 비율은 약 20-25% 정도이며 따라서 자연임신이 

시도될 경우 불균형적인 염색체로 인한 높은 유산율을 예상

할 수 있다. 착상 전 유전진단 시행 후 자연유산율은 16.7% 

정도로 현저히 감소되었다[33,34].

2) 염색체 이수성: preimplantation genetic screening 

모체의 나이가 증가할수록 난자 및 배아의 염색체 이수성

이 증가되어 임신실패나 자연유산, 태아기형의 위험이 증가

된다. 따라서 고령인 경우 자연유산에서 흔히 관련되는 염

색체(13,14,15,16,18,21,22, X 및 Y염색체 등)에 대한 착

상 전 유전진단으로 유산율을 감소시키고 착상률을 높일 수 

있다[35]. 이처럼 특정 유전질환을 진단하는 경우가 아니라 

전반적인 염색체이상을 검사하는 경우는 preimplantation 

genetic screening으로 표현하기도 한다. 그러나, 고령 환

자에서 FISH를 이용한 preimplantation genetic screening 

시행 결과 임신율이 더 낮다는 연구도 있어서[36], 불임환자

에서 염색체 이수성의 선별을 위한 착상 전 유전진단의 효과

에 있어서는 논란이 있다. 그 원인으로 염색체 모자이시즘 

및 FISH로 진단되지 않은 다른 염색체 이수성이 관련될 수 

있기 때문에, 최근 이를 극복하기 위해 array CGH나 qPCR 

기법 등을 이용하여 전체 염색체를 포괄적으로 진단 할 수 

있는 comprehensive chromosome screening이 시도되고 

있다. Scott 등[37]은 trophectoderm 생검과 quantitative 

real-time PCR기법으로 전체 염색체를 진단하여 임신착상

율 66.4%로 일반적 체외수정의 47.9%에 비해 향상되는 결

과를 보고하였다.

3. 유전적 소인의 후발성 질환

유전적 소인과 관련된 악성종양에서도 착상 전 유전진단

을 시행할 수 있다. 가족성 선종성폴립증, 망막모세포종, 

BRCA1 및 BRCA2 관련 유전성유방암, 신경섬유종증 같은 

암 소인 유전자에 대한 착상 전 유전진단이 시행된 바 있으

며, 유전성 암의 발생을 방지할 수 있다[38].

4. 조직적합항원 검사

착상 전 유전진단을 통해 조직적합항원 검사(HLA typing)

를 시행하여 줄기세포 공여가 가능하다. Kahraman 등[39]

은 Fanconi anemia, sickle cell disease, beta thalassemia 

등 단일유전자성 혈액질환이 있는 경우 돌연변이에 대한 

착상 전 유전진단을 시행하면서 HLA typing을 시행하고, 

leukemia 또는 lymphoma에 이환된 환아가 있는 경우에서

는 HLA typing을 시행하여, 유전자 돌연변이가 없으면서 

환아와 조직적합항원이 적합한 수정란을 선택하여 이식하였

다. 총 327건의 착상 전 유전진단을 시행하여 62명의 정상적

인 둘째 아기가 출생하여 제대혈 줄기세포를 이식함으로써 

21명의 환아가 완치되는 결과를 보고하였다.
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결론

착상 전 유전진단은 유전병이나 염색체 이상으로 인한 습

관성 유산의 위험이 있는 부부에서 유전병을 갖는 태아 및 

염색체 이상으로 인한 유산을 예방할 수 있다. Fluorescent 

PCR을 기반으로 linked polymorphic marker를 함께 분석

하는 multiplex PCR로 진단의 정확성이 향상되었으며, 나아

가 microarray, array CGH 및 NGS 등, 배아로부터의 채취

된 소량의 DNA로 전체 염색체와 유전병을 동시에 신속하고 

포괄적으로 진단할 수 있는 기법의 발달로 착상 전 유전진단

의 적용이 확대되고 있다.

찾아보기말: �착상전 진단; 유전질환; 중합효소연쇄반응;  

비교유전체부합법; 차세대 염기서열분석법 
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Peer Reviewers’ Commentary

2014년 우리나라 출생아 수는 약 43만명으로 매년 감소하고 있

으며 그 가운데 2%인 9천 여명이 크고 작은 유전병을 가지고 태

어나는 것으로 보고되고 있다. 유전성희귀질환 환자로 인한 가

정의 고통과 이들을 치료하고 재활하는데 소요되는 사회적 비용

은 엄청나다. 유전성 희귀질환은 치료가 거의 불가능하여 출산의 

예방이 최우선 방법이다. 시험관아기시술과 유전자 검사 기술이 

결합된 ‘착상전 유전 진단’의 발달로 대물림 유전병을 가진 부부

들에게 건강한 2세를 출산할 수 있는 희망을 안겨주고 있다. 본 

논문은 착상전 유전진단에 대하여 포괄적으로 기술하여 유전병 

없는 건강한 아이를 출산할 수 있는 방법을 이해하는데 그 가치

가 크다고 사료된다.

[정리: 편집위원회]
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Genetic disorders that can be diagnosed for genetic test on embryo or fetus  Appendix 1.

1. Numerical chromosome abnormalities 

2. Structural chromosome rearrangements 

3. Achondroplasia 

4. Cystic fibrosis 

5. Haemophilia 

6. Spinal muscular atrophy 

7. Di Georgeʼs syndrome 

8. Epidermolysis bullos 

9. Gaucher's disease

10. Lesch Nyhan syndrome 

11. Marfanʼs syndrome 

12. Myotonic dystrophy 

13. Ornithine transcarbamylase deficiency 

14. Polycystic kidney disease 

15. Sickle cell anemia 

16. Tay-Sachs disease 

17. Wilsonʼs disease 

18. Fanconiʼs anemia 

19. Bloom syndorme 

20. Adrenoleukodystrophy 

21. Agammaglobulinemia 

22. Alport syndrome 

23. Faburyʼs-Anderson disease 

24. Barth syndrome 

25. Charcot-Marie-Tooth disease 

26. Coffin-Lowry syndrome 

27. Congenital adrenal hyperplasia 

28. Crouzon syndrome 

29. Familial adenomatous polyposis coli 

30. Goltz's syndrome 

31. Granulomatous disease 

32. Hunterʼs syndrome 

33. Huntingtonʼs disease 

34. Hypohydrotic ectodermal dysplasia 

35. Incontinentia pigmenti 

36. Kennedyʼs disease 

37. Krabbeʼs disease 

38. Lowe syndrome 

39. Neurofibromatosis 

40. Orofacial-digital syndrome 

41. Osteogenesis imperfecta 

42. Pelizaeus-Merzbacher disease

43. Pyruvate dehydrogenase deficiency 

44. Retinitis pigmentosum 

45. Retinoblastoma 

46. Retinoschisis 

47. Sanfilippo disease 

48. Spinocerebellar ataxia 

49. Stickler syndrome 

50. Tuberous sclerosis 

51. Vitamin D resistant rickets 

52. Von Hippel-Lindau disease 

53. Wiskott-Aldrich syndrome 

54. Niemann-Pick Disease 

55. Metachromatic Leukodystrophy 

56. Hurler syndrome 

57. Propionic acidemia 

58. Methylmalonic acidemia 

59. Phenylketonuria 

60. Tyrosinemia 

61. Wolf-Hirschhorn syndrome 

62. β-thalassemia 

63. Muscular dystrophy 

Genetic disorders that can be diagnosed for genetic test on embryo or fetus (extended in 2009)  Appendix 2.

1. Citrullinemia

2. Crigler-Najjar syndrome 

3. Galactosemia 

4. Glutaric acidemia 

5. Glycogen storage disease 

6. Hypophosphatasia 

7. �Long chain 3-hydroxy acyl-CoA  

   dehydrogenase deficiency

8. Maple syrup urine disease 

9. Menkes syndrome 

10. Nonketotic hyperglycinemia 

11. �Persistent hyperinsulinemic hypoglycemia of  

   infancy 

12. Severe combined immunodeficiency disorder 

13. Wolman disease 

14. Zellweger peroxisome syndrome 

15. Ataxia telangiectasia 

16. Mucopolysaccharidosis 

17. Osteopetrosis 

18. Rett syndrome 

19. Osteochondroma 

20. Rhizomelic chondrodysplasia punctata 

21. Albinism 

22. Alagille syndrome 

23. �Hereditary fructose intolerance or Aldolase A  

  deficiency 

24. α-thalassemia 

25. Canavan disease 

26. Ceroid lipofuscinosis or Batten disease 

27. Congenital disorder of glycosylation 

28. Cosman-cyclic neutropenia 

29. Cystinosis 

30. Denys-Drash syndrome 

31. GM1 gangliosidosis 

32. Hallervorden-Spatz disease 

33. Hydrocephalus: X-linked L1CAM 

34. Hyper IgM syndrome 

35. Mucolipidosis Ⅳ 

36. NEMO immunodeficiency 

37. Pulmonary hypertension 

38. Actin-Nemaline myopathy 

39. Alpha-1 antitrypsin deficiency 

40. �Childhood ataxia with central nervous system  

   hypomyelination 

41. Congenital Finnish nephrosis 

42. Apert syndrome 

43. Choroideremia 

44. Cleidocranial dysplasia 

45. Cockayne syndrome 

46. Congenital erythropoietic porphyria 

47. Desmin storage myopathy 

48. Epidermolytic hyperkeratosis 

49. Friedreichʼs ataxia 

50. Glycine encephalopathy 

51. Hereditary hemorrhagic telangiectasia 

52. Hemophagocytic lymphohistiocytosis 

53. Leber retinal congenital amaurosis 

54. Best disease or Vitelliform macular dystrophy 

55. Noonan syndrome 

56. Norrie disease 

57. Oculodentodigital dysplasia 

58. Optic atrophy 1 

59. Periventricular heterotopia 

60. Pfeiffer syndrome 

61. �Sacral agenesis syndrome or Currarino  

  syndrome 

62. Smith-Lemli-Opitz syndrome

63. Spindylo-epiphyseal dysplasia congenita 

64. Treacher Collins syndrome 

65. Waardenburg syndrome 

66. Hereditary angioedema 

67. Hereditary deafness 

68. Blackfan-Diamond syndrome 

69. Hypokalemic periodic paralysis 

70. X-linked ichthyosis: steroid sulfatase deficiency 

71. Congenital harlequin ichthyosis 

72. Hereditary lymphedema 

73. Pachyonychia congenita 

74. Pseudohypoparathyroidism 

75. �Baller-Gerold syndrome or Saethre-Chotzen  

  syndrome 

76. West syndrome

Genetic disorders that can be diagnosed for genetic test on embryo or fetus (extended in 2011)Appendix 3.

77. Diastrophic dysplasia

78. Von Willebrand disease

79. Multiple epiphyseal dysplasia

80. Progressive familial intrahepatic cholestasis 1

81. Ornithine aminotransferase deficiency

82. Autoimmune polyendocrine syndrome type 1

83. Branchio-oto-renal spectrum disorders

84. Polycystic kidney disease

85. Congenital central hypoventilation syndrome

86. Mucolipidosis Ⅱ

87. Fragile X syndrome

88. Loeye-Dietz syndrome

89. Meckel Gruber syndrome

90. Hypochondroplasia

91. Pseudoachondroplasia


