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홍아람ㆍ박영주

Clinical Implication of BRAF Mutation in Thyroid Cancer

The BRAFV600E mutation is the most common genetic alteration and presents in 40∼80% 
of all papillary thyroid cancer (PTC), showing the highest prevalence in the Korean 
population, close to 80%. Previous studies published in the past 10 years showed a 
significant correlation between BRAFV600E mutation and poor prognostic outcomes of PTC, 
including recurrence and mortality. Therefore, its clinical application for the diagnosis of 
thyroid nodule or for decisions regarding the management policy by prediction of the 
prognosis of thyroid cancer has been proposed. However, some recent studies have 
reported conflict results, and there appear to be growing concerns regard to the 
cost-benefit of tests for detection of the BRAFV600E mutation. In this paper, we reviewed 
previous studies regarding the BRAFV600E mutation and attempted to evaluate the clinical 
implication of the BRAFV600E mutation in clinical practice. 
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서  론

갑상선 유두암은 갑상선암의 80% 이상을 차지하는 가장 흔한 

갑상선 암으로서, 10년 생존율이 90∼95%으로 악성 종양 중에

서도 비교적 양호한 예후를 보인다.(1) 그러나 갑상선 유두암의 

8∼23%에서 재발이 발생하며,(2) 이러한 환자들의 경우 높게는 

70%까지도 사망률이 보고되고 있다.(3) 그러므로, 갑상선암의 

발생과 예후를 예측할 수 있는 위험 인자, 특히 분자표지자를 발

굴하고자 하는 노력이 지속되어 왔다.

최근 10년 간 갑상선암의 발생과 관련하여 밝혀진 여러 분자

표지자 중에서 가장 대표적인 것은 BRAF 유전자 돌연변이이다. 

Raf kinase 중 B type RAF (BRAF)는 염색체 7번에 위치하는데, 

MAP/ERK 신호경로에서 가장 강력한 활성도를 보이는 물질로 알

려져 있다. BRAF 돌연변이 중 가장 흔한 돌연변이는 BRAFV600E이

다. 이는 BRAF 유전자의 15번째 엑손의 뉴클레오타이드 1799

번에서 thymine이 adenine으로 치환되는 T1799A 점돌연변이

로서, BRAF 유전자에서 발생하는 돌연변이의 90%이상이 해당

하며,(4) 갑상선 유두암의 40∼80%에서 발견된다.(5-7) 

BRAFV600E는 갑상선 유두암 또는 유두암 기원의 역형성암에서

만 발견되고 여포암을 포함한 다른 갑상선암에서는 나타나지 않

는 것으로 알려져 있다.

BRAFV600E가 갑상선 유두암의 임상병리학적 고위험 인자, 재

발 및 불량한 예후와 연관이 있다는 여러 연구들이 보고되었으

나,(6,8,9) 그 결과가 일관적이지 않고, 적용 대상이 많은 반면 기

존의 진단 방법에 비교한 진단능의 우월성 및 실제 임상 적용에 

따른 비용-효과 등에 대한 근거가 부족하여, 아직까지는 실제 임

상에서의 적용에 대한 권고안이 확실하게 마련되어 있지 않다. 

본고에서는 갑상선암에서 BRAF 돌연변이가 가지는 의미와 임

상적 유용성에 대한 문헌을 고찰하고, 국내 실정에 맞게 적용할 

수 있는 방법에 대해 논하고자 한다.
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본  론

1) BRAF 돌연변이 검사 방법

BRAF 돌연변이 검사법은 여러 방법이 보고되고 있는데, 

direct sequencing, polymerase chain reaction-restriction 

field length polymorphism (PCR-RFLP), dual-priming 

oligonucleotide PCR (DPO-PCR), real-time PCR, PCR 

single strand conformation polymorphism, pyrosequenc-

ing, mutant enrichment with 3’-modified oligonucleotide 

(MEMO) sequencing 등의 방법이 있다.(10) 그 중 PCR-RFLP 

방법은 민감도 78.6%, 특이도 80.0%로 다른 검사 방법들과 비교

하여 BRAF 돌연변이를 검출하는 정확도가 낮아 최근에는 더 이

상 사용되지 않고 있다.(11) Direct sequencing은 실험실에서 

가장 널리 사용되는 방법으로서, BRAFV600E 이외에도 다른 부위

의 돌연변이를 발견할 수 있고, 민감도 83%, 특이도 96%로 검사

의 정확도는 비교적 높으나, 비용이 비싸고 결과를 확인하기 까

지 10시간 이상 소요되는 단점이 있다. DPO-PCR 검사법은 

direct sequencing에 비해 가격이 저렴하면서 간단하고, 5시간 

내에 결과를 확인할 수 있다는 장점이 있다. 각각의 검사 방법의 

정확도를 비교한 결과를 살펴보면, DPO-PCR, direct sequen-

cing, 그리고 pyrosequencing 세 검사의 정확도를 비교한 한 연

구에서는 민감도가 각각 88.5%, 82.7%, 86.5%로 DPO-PCR에서 

가장 높았고 특이도는 세 검사 모두 100%로 보고하고 있다.(12) 

국내에서 발표한 한 연구에 따르면, real-time PCR이 민감도 99%

이상, 특이도 88%의 정확도로 BRAFV600E을 검출하여, direct 

sequencing과 DPO-PCR에 비해 우수한 성적을 보여주었다.(13) 

최근에 개발된 MEMO sequencing을 direct sequencing, 

DPO-PCR과 비교한 연구에서는 민감도가 각각 84.7%, 63.0%, 

78.4%로 MEMO sequencing이 가장 높았고, 위양성률도 

0.08%로 세 검사 중 가장 낮게 보고하고 있다.(14) 이상의 보고

를 종합하면, 각각의 방법에서 연구자들마다 보고하고 있는 민

감도와 특이도가 다양하여, 검사 방법 사이의 명확한 우위를 구

분하기는 어려우나, real time PCR을 기반으로 한 검사법의 민

감도가 direct sequencing 보다 높고, 반대로 특이도는 direct 

sequencing이 조금 더 높은 경향을 보이고 있다. 또한, MEMO 

sequencing을 제외한 다른 방법은 direct sequencing과는 달

리 BRAFV600E 이외의 다른 부위의 돌연변이는 발견할 수 없다.

그러므로, 이러한 여러 가지 방법 중에서, 임상에서 어떠한 진

단법을 적용할 것인가는 각 기관에서 적용 가능한 진단기법의 민

감도와 특이도를 확인한 후, 목적에 따라 결정하는 것이 필요하

다. 즉, 갑상선 결절의 미세침흡인세포검사 결과가 비 진단적인 

경우에 시행하는 검사로서 활용하는 경우에는 특이도가 높은 검

사법을 선택하는 것이 위양성 결과로 인한 불필요한 수술을 최소

화하는데 적합할 수 있다. 그러나, 수술을 시행하기로 결정한 상

태에서, 예후 인자로서 BRAF 돌연변이 상태를 파악하여 수술 범

위를 결정하기 위한 경우나, 수술 후 치료 및 추적 검사에 대한 방

침을 결정하기 위한 경우에는 검사의 간편성과 소요 시간, 비용 

등을 고려하여 검사 방법을 선택할 수 있겠다.

최근 갑상선 유두암 환자의 수술 후 갑상선조직에서 BRAFV600E 

특이 항체를 이용한 면역화학조직염색을 시행하여 BRAFV600E 검

출률을 direct sequencing을 포함한 기존의 DNA-기반 검사법

과 비교한 연구들이 보고되기 시작하였다. BRAFV600E에 대한 면역

화학조직염색의 정확도는 민감도 97∼98.7%, 특이도 98∼100%, 

양성예측률 98.6% 그리고 음성예측률은 99.1%로 보고되고 있는데, 

이는 기존의 BRAF 돌연변이 검사법과 비슷한 수준이다.(15-17) 그

러므로, 이 방법은 비용-효과적이고 수술 병리 조직 또는 침생검 

조직에서 간편하게 시행할 수 있는 장점을 지나고 있어, 임상적

인 활용이 기대되고 있다.

2) BRAF 돌연변이 빈도의 지역 및 시대적 변화

2010년에 Epidemiology and End Results (SEER) system에

서 발표한 자료에 따르면 미국에서 2005∼2006년 동안 갑상선 

유두암의 연령 보정 유병률은 10만 명당 9.25명으로 20년 전에 

비하여 3.2배정도 증가하였다.(18) 그러나, 최근 40년간의 미

국 내 갑상선 유두암에서의 유전자 변이 빈도를 보고한 연구에

서, RAS 돌연변이는 3%에서 25%로 크게 증가한 반면, BRAF 

돌연변이의 유병률은 40년간 비슷한 46%정도로서 큰 변화가 

없었다.(19)

우리나라에서도 갑상선암은 유병률과 발생률이 빠르게 증가

하고 있는 암종으로서, 이 중 갑상선 유두암이 증가의 주된 부분

으로 전체 갑상선암의 95%에 이르고 있다. 그런데, BRAF 돌

연변이는 타국에 비하여 특히 한국에서 양성률이 높은데

(81% vs. 58%),(11,20) 아직 이에 대해 뚜렷이 밝혀진 이유는 

없다. 최근 저자들은 우리나라 갑상선 유두암에서 BRAFV600E 양

성률이 최근 20년 사이에 62.2%에서 73.7%로 통계적으로 유의

미하게 증가함을 보고하였다(Endocrinology and Metabol-

ism, 게재 예정). 이는 미국에서의 연구 결과와는 차이를 보이는 

것으로, 우리나라의 갑상선암 발생의 증가가 검진에 의한 영향

뿐만 아니라, 일부는 밝혀지지 않은 어떠한 환경적 요인의 영향

에 의할 가능성을 시사하는 결과라고 하겠다.

우리나라의 갑상선 유두암에서 BRAFV600E 유병률이 높은 이

유, 특히 최근 증가의 원인은 아직까지 밝혀져 있지 않다. 일부 우

리나라의 높은 요오드 섭취량과 하시모토 갑상선염의 높은 유병

률이 BRAFV600E와 같은 유전자 변이와 관련이 있을 것으로 보인
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다는 연구가 보고되고 있다.(21) 실제로, 하시모토 갑상선염이 

갑상선 유두암의 발생과 양의 상관관계를 보인 기존 연구들에 따

르면,(22, 23) 하시모토 갑상선염의 유병률이 높은 한국에서 갑

상선 유두암과 BRAFV600E의 발생율이 높을 것이라는 가정해 볼 

수 있을 것이다. 그러나 오히려 하시모토 갑상선염과 BRAFV600E

의 유병률에 차이가 없거나, BRAF 돌연변이 외에 RAS, ERK, 그

리고 RET-PTC 재배열과 같은 다른 유전자변이와 더 높은 관련

성이 있다는 보고들이 우세하여, 하시모토 갑상선염에 의한 

BRAFV600E 발생의 가능성은 높게 기대되지 않으며, 다른 원인에 

대한 추가적인 연구들이 필요한 실정이다.(24-26)

3) 갑상선 결절 진단에서의 BRAF 돌연변이 검사의 적용

(1) 비진단적(불확정)인 미세침흡인세포검사 결과를 보이는 

갑상선 결절에서의 진단적 유용성

미세침흡인세포검사의 결과에서 악성 여부가 확실하지 않은 

경우, 악성의 진단을 위하여 BRAFV600E 검사를 시행하는 것이 도

움을 줄 수 있을 것으로 기대하고 있다. 이는, BRAFV600E 검사 결

과에서 돌연변이가 발견되면, 악성 결절로 진단(rule-in)할 수 

있기 때문이다. 그러나 BRAFV600E 검사 상 돌연변이가 발견되지 

않은 경우에는 BRAFV600E 돌연변이가 없는 악성 결절을 배제할 

수 없으므로 양성과 악성 여부를 판단할 수 없다. 즉, 이 경우 

BRAFV600E 검사를 악성 진단을 배제를 위한 검사(rule-out test)

로 해석하지 않도록 유의하여야 한다.

최근, Kleiman 등(27)이 갑상선 결절로 갑상선절제술을 받은 

환자 910명을 대상으로 진행한 전향적 연구에서, 미세침흡인세

포검사 상 불확정 결절(Bethesda III, IV, V)로 확인된 310명 중 

BRAFV600E가 양성이었던 13명(4%)의 환자는 수술 후 모두 악성

으로 확인되었다. 이는 Nikiforov 등(28)이 1,056명을 대상으로 

보고했던 이전 연구 결과와 동일한 결과이다. 그런데, BRAFV600E 

양성인 경우를 살펴보면, 미세침흡인세포검사에서 대부분 

Bethesda V에 속하면서 80% 이상에서 nuclear grove, nuclear 

pseudo-inclusion과 같은 세포 이형성을 보였고, 소수에서만

이 III 또는 IV으로 확인되고 있다. 다른 연구들에서도 Bethesda 

VI 결절에서는 70%에 가까운 반면, Bethesda III와 IV 결절에서

는 BRAFV600E 양성이 5%이하에 불과한 것으로 보고되고 있

다.(28-31) Bethesda III와 IV 결절에서 BRAFV600E 검출률이 낮

은 이유로는 다음과 같은 가능성이 제시되고 있다. BRAFV600E는 

여포변종 갑상선 유두암(follicular variant)에서는 빈도가 낮고, 

전형적 갑상선유두암(classic PTC)에서 높은데, 악성으로 확인

된 Bethesda III와 IV의 대부분이 여포변종 갑상선 유두암이고 

이중 10∼15%에서만 BRAFV600E 양성이므로, Bethesda III와 

IV에 속하는 결절에 대해서는 수술 전 BRAFV600E의 양성률이 낮

게 보고된 것으로 보인다.(32,33) 그러나, 한국인은 서양인에 비

해 상대적으로 BRAF 돌연변이 빈도가 낮은 여포변종 갑상선 유

두암에서도 BRAFV600E 발생률이 2배 정도 높게 나타나는 것으로 

알려져 있다.(34,35) 그러므로 Bethesda III와 IV 결절에서의 낮

은 BRAFV600E 양성률은, 이러한 불확정 결절의 진단에 대한 추가

적인 검사로 미세침흡인세포검사 또는 침생검을 반복 시행하는 

것과 비교하여 BRAF 돌연변이 검사를 시행하는 것이 실제로 진

단적 효용성이 있는가에 대한 평가를 필요하게 한다.

Hyeon 등(36)은 Bethesda III 결절을 AUS (atypia of 

undetermined significance)와 FLUS (follicular lesion of 

undetermined significance)로 세부적으로 나누어 BRAFV600E 

양성률을 확인하였다. 147명의 AUS/FLUS 결절 환자 중 87명의 

AUS에서 BRAFV600E 양성을 보였고 이중 86명이 갑상선 유두암

으로 확인된 반면 FLUS 결절에서는 오직 1명만이 BRAF 돌연변

이 양성으로 확인되어 동일한 Bethesda III 범주 내에서도 AUS

가 FLUS보다 악성 위험도 및 BRAFV600E 양성률이 더 높음을 보

여주었다. 그러므로 동일한 범주의 Bethesda III라 하더라도, 세

포병리학적 소견을 참고로 한 검사의 적용이 필요함이 시사된다.

그런데, 이 연구에서 보고한 Bethesda III의 BRAFV600E 양성

률은 50% 이상으로 Jeong 등(37)이 보고한 결과와 유사하였으

나, Lee 등(14)의 다른 국내 연구진들이 보고한 결과(10%) 및 앞

선 외국 보고들 (＜5%)과 비교하였을 때 매우 높은 수준이다. 이

것은, Bethesda 분류에 따른 진단이 기관에 따라 차이가 크기 때

문으로 여겨지고 있다.(38) 특히 우리나라의 경우 Bethesda III 

진단 빈도가 매우 높고, 또 해당 범주에서의 악성도가 권고되고 

있는 5∼15% 보다 높게 보고되고 있어,(39) 다른 나라에서의 

Bethesda 범주 혹은 미세침흡인세포검사 결과에 따른 BRAF 돌

연변이 검사의 유용성 결과를 우리 나라의 임상 진료에 바로 적

용하기에는 무리가 있다. 실제 임상 적용에서의 BRAF 돌연변이 

검사 시행 여부를 결정하기 위해서는, 각 기관에서의 미세침흡

인세포검사 결과 범주에 따른 BRAF 돌연변이 양성률과 이것이 

재검으로 시행하는 미세침흡인세포검사 혹은 침생검에 부가하

여 진단에 도움이 되는가에 대한 기초 결과에 따라 BRAF 돌연변

이 검사의 적응 대상을 선정하는 것이 가장 이상적인 방법일 것

이다. 또한 이와 더불어 시행되고 있는 BRAF 돌연변이 검사 결

과에 대한 적절한 질 관리가 함께 이루어 져야 한다.

(2) 수술범위 결정에의 역할

수술 예정인 갑상선 결절에서 BRAFV600E 양성 여부는 갑상선 

절제 범위와 림프절 절제 범위를 결정하는 데에 도움을 줄 수 있

을 것으로 기대되고 있다. 이는 BRAFV600E가 갑상선 유두암의 불

량한 예후와 연관이 있다는 보고에 근거한다. 이러한 주장을 하

는 연구자들은 BRAFV600E가 있을 때 피막 침범과 림프절 전이가 
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호발하는 것으로 알려져 있고,(40) 방사성요오드(131-I) 치료에 

저항성을 보이는 비율이 높기 때문에,(41) 많은 경우 BRAFV600E 

양성인 결절에 대해 갑상선전절제술을 권고하고 있다. BRAF 돌

연변이의 존재가 다발성 갑상선암의 비율을 높이지 않고,(42) 크

기가 작은 종양의 경우에는 피막 및 림프절 전이의 비율이 낮기 

때문에 저위험도의 환자에서는 BRAFV600E가 양성이라고 하더라

도 엽절제술 시행을 주장하는 연구자들도 있으나,(43) 추후 완결

갑상선절제술이 필요한 경우 이로 인한 이환율이 증가하게 되므

로 불필요한 완결갑상선절제술을 줄이기 위해서는 갑상선전절

제술을 고려할 수 있다는 것이다.

수술 전 경부 초음파를 통해 민감도 76∼83%, 특이도 65∼93%

의 정확도로 경부림프절 전이를 진단할 수 있어 초음파 상에

서 확인된 경부림프절전이에 대해서는 림프절 절제술 시행이 

가능하다.(44-47) 최근 초음파 검사에서 발견되지 않은 경부 림

프절에 대한 예방적 중앙경부림프절 절제는 권고 적응증이 감소

되고 있는 추세이다. 그런데, BRAFV600E 존재 자체가 중앙경부림

프절 전이에 대한 독립적 위험 인자라는 결과를 보고들은(48,49), 

BRAFV600E 양성인 상당수의 환자에서 재수술이 필요할 가능성

을 시사하고 있다. 그러나 해당 연구들이 Bethesda VI 범주에 속

하는 결절만을 대상으로 하여 상대적으로 림프절 전이의 비율이 

높게 보고되었기 때문에, BRAFV600E 양성인 모든 환자에서 예방

적 중앙경부림프절을 시행해야 하는지에 대해서는 아직까지 논

란의 여지가 있다. 그러나, 수술전 BRAFV600E 양성으로 확인된 

경우에는 반드시 수술 전에 측경부를 포함한 림프절 전이 여부를 

세심하게 확인하는 것이 필요하겠다.

(3) 갑상선암의 분자 분류(molecular classification)에서

의 역할

여포변종 유두암의 경우, 수술 후 병리학적 검사에서도 갑상

선 여포암과 유두암의 구별이 쉽지 않은 경우가 드물지 않게 있

다. 최근 The Cancer Genome Atlas (TCGA) 프로젝트의 일환

으로 시행된 TCGA 갑상선암 분석에서, BRAF 돌연변이 및 Ras 

돌연변이를 근간으로 한 분자 분류가 병리학적 분류보다, 분자

생물학적인 특성을 더 분명하게 할 수 있다는 결과를 보고하고 

있다(Cell 게재 예정). 향후 이러한 분자 분류가 예후 감별과 이를 

통한 치료 및 추적 방침의 결정에 어떠한 영향을 미치는지에 대한 

연구 결과에 따라, 이 분류의 임상적 적용 가능성이 기대되고 있다.

4) BRAF 돌연변이와 예후

BRAF 돌연변이가 불량한 예후를 시사하는 갑상선 유두암의 

임상병리학적 고 위험인자와 연관되어 있음은 기존 연구들과 메

타분석을 통하여 잘 알려져 있다.(6,50) 이와 연관된 인자에는 

연구들마다 차이가 있으나 고령, 남성, 종양의 크기, 림프절 전

이, 갑상선 주변 조직으로의 침윤, 진행된 TNM 병기, 방사성요

오드(131-I) 치료에 대한 저항성 그리고 원격 전이가 대표적이

다. BRAFV600E는 종양의 공격적 성향뿐만 아니라 재발 및 질환 관

련 사망률을 증가시킬 수 있다고 보고되고 있다.(9,51) 이러한 

결과들은 BRAFV600E 양성인 갑상선암은 조금 더 적극적인 수술 

및 방사성요오드치료를 고려하고, 보다 주의 깊은 추적 관찰이 

필요할 가능성을 제시하고 있다.

한국인 갑상선 유두암 환자를 대상으로 현재까지 보고된 연구

들은 국외 연구결과와 달리 갑상선 유두암의 공격성이나 불량한 

예후와의 연관성에 있어 상반된 결과를 보여주고 있다.(8,52-54) 

이러한 상반된 결과의 원인은 밝혀진 바 없으나, BRAF 돌연변이 

검사법의 차이가 결과에 영향을 미칠 수 있을 것으로 생각된다. 

그러나, 더 중요하게는 우리나라에는 BRAF 돌연변이 양성률이 

매우 높으므로, 조기 진단을 통해서 발견된 갑상선 유두암도 상

당수가 BRAFV600E 양성으로 종양의 공격성과 관련된 임상병리

학적 인자들의 연관성이 희석되어 뚜렷하게 밝혀지지 않았을 가

능성이 있다. 갑상선 유두암의 재발과 사망률의 경우에는 국내

에서 장기적으로 추적한 연구가 드물고 대부분의 연구들이 소규

모로 진행되었기 때문에 아직은 정확한 연관성을 결론 짓기 어려

울 것으로 보이며, 대규모 환자를 대상으로 한 장기적 추적 관찰 

연구가 시행되어야겠다.

5) BRAF 돌연변이 검사의 국내 임상적 적용

검사법의 차이는 있으나 국내 보고들에 따르면 미세침흡인세

포검사에서 Bethesda VI (malignant)나 Bethesda V (suspi-

cious malignant)로 보고된 결절의 경우에는 BRAF 돌연변이 유

병률이 각각 85% 이상, 62∼85% 정도로 높고 이러한 병변에서 

BRAFV600E를 보조적으로 검사하였을 때 갑상선 유두암의 진단

율이 증가하는 것으로 알려져 있다.(14,55) Bethesda III (AUS/ 

FLUS) 결절의 경우 국내 연구기관마다 차이가 있으나 BRAF 돌

연변이 양성률이 10∼50% 정도로 높게 보고된 반면 Bethesda 

IV (follicular neoplasm/Hürthle cell) 결절에서는 1∼10%으

로 보고되고 있다.(14,36,39) 최근 개발된 민감도 높은 BRAF 돌

연변이 검사법을 이용한 연구에서는 Bethesda III, IV 병변에 대

해서도 보조적으로 BRAFV600E 검사를 시행하였을 때 갑상선 유

두암의 진단율을 높일 수 있다고 보고하고 있으나, 유용성을 확

인하기 위한 추가 연구가 필요하다.

BRAFV600E 진단법의 적절한 임상 적용 대상을 결정하기 위해

서는 앞서 기술한 바와 같이, 각 기관의 Bethesda 분류 범주에 따

른 BRAFV600E 양성률의 파악과, 재검으로 시행한 미세침흡인세

포검사 또는 침생검의 진단율을 파악하는 것이 중요하다.

한편, 현재 우리나라에서 BRAF 돌연변이 검출 유전자 검사법
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의 적용이 미세침흡인세포검체에 한하여 인정비급여로 제한되

어 있으므로, 침생검 조직이나 수술 병리 조직에 대해서는 최근 

보고되고 있는 BRAFV600E 특이 면역화학조직염색법의 적용을 

고려하여 볼 수 있겠다. 특히, DNA 분석 기반 BRAFV600E 검사 방

법의 비용을 고려했을 때에, 향후 이 검사 방법의 정확도가 검증

된다면 비용-효과 측면에서 유용하게 적용될 수 있는 검사법으

로 기대된다.

결  론

갑상선 유두암은 매우 예후가 좋은 것으로 잘 알려져 있는 질

환이나, 일부의 환자에서는 공격적인 성향을 보여 재발과 사망

을 초래하기도 한다. 현재까지 많은 연구자들이 진단과 갑상선 

유두암의 공격적인 성향과 관련된 분자표지자를 찾기 위해 연구

를 해왔고, BRAFV600E는 그 중에서도 최근 10년간 가장 많인 연

구가 진행되고 있는 유전자 돌연변이이다. BRAFV600E는 갑상선 

초음파에서 발견된 결절에서 조기에 갑상선 유두암을 진단하고 

향후 질병의 위험도와 예후를 예측하는데 도움을 줄 수 있을 것

으로 기대되어 왔다. 특히, 우리 나라의 경우 서양인보다 BRAF 

돌연변이 유병률이 높아 갑상선 유두암의 80%에서 BRAFV600E가 

발견되기 때문에 임상적 유용성이 더 기대되고 있다. BRAFV600E 

검사의 효과적인 임상 적용을 위해서는 각 기관의 Bethesda 분

류 범주에 따른 BRAFV600E 양성률의 파악과, 재검으로 시행한 미

세침흡인세포검사 또는 침생검의 진단율을 파악하는 것이 필요

하다. 또한 BRAF 돌연변이가 갑상선 유두암의 예후에 미치는 영

향과 이에 따른 치료 및 추적 방침을 결정하기 위해서는 우리 나

라 환자들을 대상으로 한 장기간인 대규모 추적 관찰 연구가 시

행되어야 할 것이다.
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