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서론

규제 샌드박스란 새로운 기술, 제품, 서비스 등에 대해 일

정한 기간을 정해 규제를 면제해 주는 제도를 말한다. 정부

에서도 현재의 법률과 규제 체계로는 신기술 및 신산업의 빠

른 변화를 신속히 반영할 수 없다는 배경 하에 2019년 1월

부터 이 제도를 시행하기 시작했다[1]. 유전자검사와 관련

한 규제 샌드박스의 경우, 소비자가 비의료기관에 직접 검사

를 의뢰하는 제도인 소비자직접의뢰(direct-to-consumer, 

DTC) 유전자검사의 대상 항목을 질병 관련 유전자를 포함하

여 확대하는 방향으로 진행되고 있으며, 산업통상자원부(산

자부)의 산업융합 규제특례심의회를 통해 승인받는 절차로 

진행되고 있다. 2019년 5월 1일 현재, 마크로젠사가 관상동

맥질환, 심방세동, 고혈압, 제2형 당뇨병, 뇌졸중, 골관절염 

등 만성질환 6종, 전립선암, 대장암, 위암, 폐암, 간암 등 호

발암 5종, 황반변성, 파킨슨병 등 노인성질환 2종을 포함하

는 13개 질병 관련 유전자검사를 인천 경제자유구역에 거주

하는 2,000명을 대상으로 진행하는 것으로 승인받았다. 디
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Recently, the Korean government introduced a regulatory sandbox that includes direct-to-consumer (DTC) genetic 
tests. Several genetic testing companies received approval for predictive DTC genetic tests for conditions ranging from 
cancer to chronic diseases. However, it is not evident how DTC tests should be carried out and interpreted. It does 
not seem to estimate the accuracy of the predictive genetic testing from a two-year exemption trial. However, clinical 
laboratories can no longer explore innovative approaches to genetic testing because of the restrictive regulatory and 
legal environment. Genetic testing companies can provide DTC services without restrictions on facilities, equipment, 
and personnel although those testing services were not fully supported scientifically. Present situation in Korea on DTC 
genetic test should be reformed. 
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등 암 6종, 관상동맥 질환, 심방세동, 뇌졸중, 두개강내 동

맥류, 제2형 당뇨병, 파킨슨병, 황반변성, 만성신장질환, 비

알콜성 지방간, 고혈압, 역류성 식도염, 만성폐쇄성폐질환, 

골관절염, 고지혈증 등 질환 14종, 웰니스 12종(기존 DTC  

12종 별도) 등 총 32종의 유전자검사를 광주 치매예측센터

에서 2,000명을 대상으로 진행하는 것으로 승인받았다. 또

한 메디젠휴먼케어는 운동능력 관련 항목 13종의 유전자검

사를 2,800명을 대상으로 진행하고, 테라젠이텍스는 웰니스 

분야 24개 항목에 대해 1,200명을 대상으로 진행하는 것으

로 승인받았다. 이들 모두 허용기간은 2년으로 승인되었다. 

이들 실증특례의 기대효과에 대해 산자부는 보도자료를 통

해 “이번 실증으로 유전체 분석 서비스 활용의 문턱을 낮추

어, 바이오 신시장 확대뿐만 아니라 국민건강 증진에도 기여

할 것으로 기대된다”고 설명하였다[2]. 이들 회사들이 실증

특례로 승인받은 질환들을 살펴보면, 우리나라 국민들에 가

장 흔한 질환들이 포함되어 있어 모든 국민이 이들 검사의 

대상이 될 수 있음을 알 수 있다.  

DTC에 포함된 유전자검사들에 대해

기업들이 신청한 질병 관련 유전자검사 중 암 관련 검사

에는 위암, 폐암, 간암, 전립선암 등이 공통적으로 포함되어  

있다. 그런데 이들 검사를 어떻게 시행할 것인가? 유감스럽

게도 필자가 검색한 보도자료에서는 특정 질환에서 어떤 유

전자를 분석하여 얻어진 결과를 모아서 어떻게 결과 해석을 

할 것인가에 대한 구체적인 방법론이 명확하지 못하다. 의료

기관들이 새로운 검사법과 같은 신의료기술을 한국보건의료

연구원에 신청하는 경우, 동료평가 학술지에 발표된 방법 또

는 문헌을 기준으로 허가된 기기나 시약 등을 이용해 그 근

거 서류를 첨부하여 제출한다. 또한, 해당 검사의 예민도, 특

이도, 정확도 및 검사의 한계, 검사의 유용성에 대한 정보를 

제시해야 하고, 한국보건의료연구원은 이 모든 정보를 정리 

검토하여 신의료기술 여부를 판정한다. 

예를 들어 간암의 경우, 건강한 사람에서 간암 발생을 예측

하는 유전자검사의 방법론이나 그 결과가 발표된 국내외 문

헌을 찾을 수 없다. 우리나라 간암 환자의 경우를 보면, 유전

자검사로 간암을 예측하기는 거의 불가능에 가까운 일이라는 

것을 알 수 있다. 우리나라 간암 환자는 B형 간염 바이러스

의 감염에 기원한 간암이 압도적으로 많다. 즉, 간암을 예측

하기 위해서는 B형 간염 바이러스 감염 여부나 항체 보유 여

부가 훨씬 더 중요함을 의미한다. 따라서, 이러한 검사를 하

지 않고 DTC 유전검사만 하는 것은 문제가 있을 것이다. 물

론 간염 환자에서 간암 발생 가능성을 유전자로 예측하는 것

은 기존 연구와 문헌도 발표되어 있다. 그러나, 이 경우는 의

료기관에서 진료하고 있는 간염 환자를 대상으로 한 것이며, 

DTC는 정상인 사람을 대상으로 한 것이므로 큰 차이가 있다. 

어떤 회사가 발표하지 않은 그들만의 고유한 방법에 의

해 간암 예측 유전검사 방법을 보유하고 있을 가능성도 생각

해볼 수 있다. 하지만 이것은 의학 및 의료 관련 원칙과 환

경에 대한 중대한 도전이 될 것이다. 의료에서 질병의 진단

과 치료 방법은 상세한 관찰과 연구 결과를 동료평가 학술지

에 발표하고, 의학계에서는 이를 검토하고 개선하면서 발전

하고 있다.  사람의 생명을 다루는 입장에서 객관적으로 검

증되지 않거나 검증될 수 없는 주장이나 결과가 있다면, 그

것은 의료체계 내에 도입될 수 없을 것이다. 유전검사는 최

신 과학의 성과를 바탕으로 하므로 이런 입장은 더욱 확고 

하다. 한국에서 근거기반의학은 의료체계의 기본이다. 유전

의학 분야에서 연구와 진료를 하는 의료인 입장에서 볼 때, 

이들 회사가 어떻게 간암 예측 DTC 검사를 시행할 지 의문

이 생기게 된다. 

실증특례를 2년간 시행하는 것이 어떤 의미가 있는 것인지

도 생각해 보아야 한다. 우리나라에서는 위암이 가장 흔한 암

이며, 위암의 발생률은 보건복지부에서 발표한 2016년 통계 

기준 10만 명당 연간 59.7명이다[3]. 위의 실증특례 2,000명 

을 기준으로 보면 연간 1.19명이며, 2년 동안 평균 2-3명

의 발생이 기대된다. 하지만 단 일회성 사업의 통계적 신뢰

구간을 생각하면 2,000명에서는 한 명도 발생하지 않을 수 

있다. 같은 2016년 통계 기준으로 간암은 10만 명당 30.9명

이고[3], 2년동안 평균 한 명이 발생할 수 있다. 전립선암은  

2011년 통계 기준 남성 10만 명당 27.4명이다[4]. 만약 대상

자가 남녀 같은 수 1,000명씩이라면, 2년간 한 명도 발견되지 
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않을 가능성이 높아 보인다. 그렇다면 실증특례 사업에서 예

측검사의 정확도 평가는 거의 기대할 수 없어 보인다. 정확도 

평가가 제대로 수행될 수 없는 실증특례 기간 동안에 어떤 실

증 특례 데이터를 기대할 수 있을까에 대한 의문이 제기된다. 

또한 정확도 측면에서 유전자검사를 3명의 한국인을 대상

으로 국내 2개 회사와 미국의 23andMe 회사가 동시에 수행

한 결과, 15개 질환의 예측 해석에서 3개의 회사가 일치하

는 경우는 3개에 불과한 것으로 보고되고 있다. 또한 혈액

응고억제제의 용량조정에 대해서는 3개사가 모두 서로 다

른 결과를 보이고 있다[5]. 즉, 예측 유전자검사 결과의 해

석은 시행하는 회사마다 다를 가능성이 높고, 의료에서 강조

되는 객관적 타당성이 이 검사들에서는 유지될 수 없음을 보

여주고 있다.

역차별에 신음하는 의료기관의 

분자유전검사실 

만약 현재 DTC로 신청한 유전자 검사들에 대해 한국보건

의료연구원에 신청하면 어떻게 될까? 아마도 실증특례가 끝

나는 2년 후까지도 현재의 한국보건의료연구원 기준으로는 

단 한 종목도 승인을 받지 못할 것으로 판단된다. 그만큼 근

거가 부족하다는 것을 의미한다. 

산자부는 “이번 실증으로 유전체 분석 서비스 활용의 문턱

을 낮추어, 바이오 신시장 확대뿐만 아니라 국민건강 증진에

도 기여할 것으로 기대된다”고 설명하였다[2]. 그렇다면 현

재 유전체 분석 서비스 활용은 의료계가 할 능력도 없으면

서 기업체가 수행하는 것을 방해하고 문턱을 높였을까? 유

감스럽게도 그 반대이다. 의료기관의 분자유전검사실은 시

설, 장비, 인력 등 모든 측면에서 법률에 따라 식품의약품안

전처, 한국보건의료연구원, 건강보험심사평가원 등 정부 부

처의 감독과 규제를 받는다. 그리고, 시행하는 검사에 대해

서는 요양급여 등재항목에 한정한다. 그리고 그 수준은 미국 

등 해외 기관과 같은 수준을 유지하고 있다.  그런데, DTC를 

시행하는 기업들은 항목 신청을 통해 실증특례를 받지만, 시

설, 장비, 인력에 대한 제약도 없다. 의료기관의 분자유전검

사실이 현재 기업들이 DTC로 하겠다는 검사가 아닌 이미 해

외 의료기관에서 시행하고 있는 새로운 유전검사를 도입하

여 시행하기를 원해도 의료기관 검사실에만 가해지는 과도

한 규제 때문에 아예 시도조차 포기하는 유전검사 항목들이 

너무 많다. 시설, 장비, 인력에 대한 법률적 규제와 개별 항

목에 대한 과도한 심사와 규제가 가해지는 의료기관들은 실

제로 수행할 수 있는 검사를 시행하지 못하고 있으나, 시설, 

장비, 인력에 대한 규제가 없는 기업들은 과학적 증명이 아

직 충분하지 않은 검사임에도 수행이 허용되는  이러한 현실

은 개선되어야 한다.
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