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확하고 올바른 정보 제공을 할 수 있는 결과 설명 표준안 설정에 

대하여 전문가들이 문헌 검토 및 의견 조율을 통해 작성하였다. 본 

권고안은 현재까지 밝혀진 약물유전학적 지식을 근거로 작성되었

으므로 추후 새로운 근거 및 사실이 알려질 경우 적절한 수정이 필

요할 수 있음을 명시한다.

2. 권고안의 범위

본 권고안은 약물유전자검사의 검사법 선정, 검사 수행능 평가, 

정도관리 등 검사 전 단계(pre-analytical phase) 및 검사 단계(ana-

lytical phase)를 제외하고 검사 결과 해석 단계의 결과 설명 근거를 

설정하기 위한 범위로 국한한다. 본 권고안은 약물유전학적으로 임

상검사실에서 적용하기에 그 유효성 및 결과 해석에 있어서 임상적 

의의가 명확한 약물-유전자 조합을 대상으로 시행한 약물유전자검

사 분석에 유효하다. 또한 약동학(pharmacokinetics) 및 약력학

(pharmacodynamics)과 연관된 환자별 특성(간기능 상태, 신기능 상

태)을 제외한 약물유전학적으로 근거가 충분한 표적 유전자의 결

과 해석 설명 작성에 유효하다. 그 외에 유사 질환 또는 신규 약물에

서 새로운 유전자 발굴이나 연구 목적으로 사용하고자 하는 약물

유전자검사의 해석 및 결과 판독은 본 권고안의 범위에서 제외한다.

권고안의 목적, 범위 및 개발 과정

1. 권고안의 목적

본 권고안은 환자 진료를 목적으로 하는 임상 약물유전자검사 

중 Sanger 시퀀싱, 차세대염기서열분석법(next generation sequenc-

ing, NGS) 등 다양한 유전검사 방법으로 확인할 수 있는 약물유전

자검사의 결과의 임상적 의미를 임상검사실에서 해석함에 있어 정
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As various clinical genetic tests become widely available, the quality of clinical practice in several medical fields, including clinical pharmacogenet-
ics, can be dramatically improved based on genetic test results. Importantly, standardization and the appropriate result interpretation of pharma-
cogenetic tests are crucial steps toward successful clinical implementation. Among various guidelines published to support accurate clinical deci-
sions, the most commonly utilized evidence is systematically organized in the Clinical Pharmacogenetics Implementation Consortium guidelines, 
which are regularly updated. The establishment of accurate evidence for each drug-gene pair in pharmacogenetic test result interpretation is es-
sential, but is a complicated and challenging issue. Herein, we provide up-to-date evidence for preparing professional interpretative comments in 
clinical pharmacogenetic test reports. We provide therapeutic recommendations based on pharmacological genotype-phenotype annotations for a 
total of 32 drug-gene pairs with sufficient clinical evidence. This document aims to provide reliable evidence and practical information for pharma-
cogenetic variant interpretation in routine clinical settings, to maximize the efficacy and minimize the side-effects of various pharmacotherapies.
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3. 권고안 개발 과정

본 권고안 개발은 대한진단유전학회 임상진단지침/권고안/성명 

개발사업으로 시행되었다. 기존의 관련 권고안 중 Clinical Phar-

macogenetics Implementation Consortium (CPIC) 가이드라인을 

중심으로 근거문헌을 추가하여 약제별로 또는 유전자별로 관련 

문헌을 검색하였고, 최근 3년 이내의 영어로 표기된 문헌을 선별하

여 체계적 문헌고찰 또는 종설을 위주로 검토하였다. 문헌 검색을 

위해 PubMed, MEDLINE, Google scholar, KoreaMed 등의 데이터

베이스를 활용하였으며, 질환별 특수 데이터베이스도 이용하였다. 

권고안 초안 작성 후 저자들의 토의를 거쳐 권고안을 수정 및 보완

하였으며, 대한진단유전학회의 임상진단지침/권고안/성명 개발위

원회에서 상호검토하였다.

 

약물유전자검사 결과 해석에 대한 국제적  

임상지침 가이드라인

약물유전자검사에 대한 일반적인 임상지침 가이드라인 제시를 

위해 다양한 국가에서 전문가 집단들이 개별적으로 임상지침들을 

제시하고 있다[1]; The Dutch Pharmacogenetics Working Group 

(DPWG, The Netherlands), The Clinical Pharmacogenetics Imple-

mentation Consortium (CPIC, USA), The Canadian Pharmacoge-

nomics Network for Drug Safety (CPNDS, Canada), the French 

National Network of Pharmacogenetics (RNPGx). 각 전문가 집단

별로 약물유전자검사 결과 해석에 대한 지침을 여러가지 형태로 

제안하고 있으나, 이 중 CPIC에서 체계적이고 꾸준하게 최신 연구 

결과들을 반영하여 개정하고 있어 가장 신뢰할 수 있으며 국내 임

상지침 적용에 적합하다고 판단하여 CPIC의 주요 지침을 기준으

로 본 연구에서 목표하는 약물유전자검사 결과 설명 권고안에 대

한 기본 정보를 얻을 수 있을 것으로 판단하였다. 특히 CPIC 가이

드라인에서는 약물-유전자 조합에 대해 표준화된 용어를 제정하

고 검사 결과 설명의 일관성 및 통일성을 확보하고자 노력하고 있

어서 국내 임상검사실의 대상 약물-유전자 검사 항목에 대해 표준

화된 검사 설명 용어를 도입할 수 있도록 제안하는 것이 가능할 것

으로 생각하였다. 현재까지 임상검사실에서 검사하고 있는 대상 

약물-유전자 조합이 제한적이며, 앞으로 많은 연구들을 통해 임상

적 유효성이 충분한 약물유전자검사 대상 항목이 증가할 것이다. 

따라서 본 권고안을 기준으로 향후 임상적 유효성이 밝혀지면서 

임상검사실에서 추가되는 대상 약물-유전자 조합에 대한 결과 설

명 권고안이 업데이트 될 것으로 기대하며 본 권고안에서 적용하

는 방식을 바탕으로 일관성이 유지되는 약물유전자검사 결과 해

석 지침이 지속적으로 개발되기를 목표로 한다.

 

대상 약물-유전자 조합 선정 방식

신규 약물 개발 및 해당 약물에 대한 연관 유전자의 발견은 임

상적 유효성이 평가된 이후에 임상검사실에서 검사를 도입할 수 

있는 제한점이 있다. 따라서 임상적 유효성이 충분한 약물-유전자 

조합을 선별하는 것은 임상검사실에서 우선적으로 시행해야 하는 

단계이며, 실제로 많은 임상검사실에서 검사 도입 시 가장 고민하

는 부분이다. 따라서 약물유전자검사 수행을 위해 약물-유전자 조

합의 임상적 의의를 평가할 수 있는 다양한 방법들이 있으며, 다음 

3가지로 정리할 수 있다.

1. 보험 급여 참고

보험급여 상에 존재하는 약물유전자검사 관련 검사는 총 8가지

가 있다(Table 1). 검사법에 따른 분류체계에 의해 약물유전자검사

는 중합효소연쇄반응(PCR) 기반의 검사가 대부분이며, 약물 종류

의 경우 약제명으로 제시되어 있으나 TPMT 같은 경우는 TPMT에 

의해 대사되는 약물로 지칭하여 의료진에 의한 해석이 필요한 부

분이 있다.

2. 대한진단검사의학회 가이드라인 참고

2016년 대한진단검사의학회에서 발표된 “임상약물유전학 검사

와 적용: 진단검사의학 임상검사 지침[2, 3]”에서는 포괄적인 문헌

고찰을 통해 총 12개의 약물-유전자 조합에 대해 약물유전자검사 

결과 해석 관련 권고안을 제시하고 있으며, 추가적으로 3가지 항암

제 연관 유전자들을 암종별로 약물유전자검사 권고안을 제시하

고 있다. 해당 권고안은 약물-유전자 조합별로 권고안, 권고근거, 

약물 대사와 작용기전, 유전형에 따른 부작용 또는 치료효과, 대립

유전자의 빈도, 유전형 검사 및 해석, 유전형에 따른 약물 투약 권

고를 구체적인 기준으로 제시하고 있어 국내 임상검사실에서 약물

유전자검사 대상 약물-유전자 조합을 설정할 때 기본 지침이 되고 

있다. 다만, 유전자별 돌연변이의 기능 연구 사항, 투약 권고에 대한 

근거 자료 등의 최신 연구 정보가 포함되지 않아 해당 권고안 출판 

이후의 과학적 및 임상적 근거 자료를 반영하기 어렵다. 하지만 기

Table 1. 건강보험요양급여에 포함되어 있는 약물유전자검사 항목

유전자 약물 수가코드

CYP2C9 Warfarin C5801

CYP2C9 Phenytoin C5801

CYP2C9 Fluoxetin C5801

CYP2C9 Sertraline C5801

CYP2C9 Losartan C5801

TPMT TPMT에 의해 대사되는 약물 사용 C5801

VKORC1 Warfarin C5801

HLA-B5801 Allopurinol D8414
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존에 잘 알려져 있는 유전자 및 약물에 대해서는 충분한 임상자료

들이 제시되고 있어 추가적인 정보에 의해 약물유전자검사 권고안

이 변동되지 않음을 확인할 수 있다. 실제로 본 권고안의 대상 약

물-유전자 조합은 기존 “임상약물유전학 검사와 적용: 진단검사의

학 임상검사 지침[3]”에서 제시한 조합 중 해당 지침이 출판된 이후 

국제적인 지침에서 개정이 있었던 항목(CYP2C9/VKORC1-Warfa-

rin, CYP2C19-Clopidogrel, TPMT-thiopurine drugs)만을 포함하

였으며, 그 외의 기존 지침에서 논의한 약물-유전자 조합은 해당 

근거가 충분하여 본 권고안의 대상에서 제외하였다.

3. 국제적 가이드라인(CPIC) 참고

CPIC 소속 연구진들은 2009년부터 PharmGKB와 Pharmacoge-

nomics Research Network (PGRN)의 연합 프로젝트로 시작되어 

꾸준히 임상검사실에서 적용할 수 있는 약물유전 관련 가이드라

인 및 지침을 출판하였으며, 특히 2018년에 College of American 

Pathologists (CAP)에서는 CPIC 지침에 대해 적극적으로 지지함을 

밝힘으로써 국제적으로 가장 신빙도 있는 전문가 합치 의견 기반 

가이드라인으로 적용할 수 있다. CPIC에서는 유전자-약물 조합의 

임상적 유효성 근거를 총 4개의 등급(A, B, C, D)으로 구분하고 있

으며, 이는 FDA 승인 약물 표기 여부 및 CPIC 전문가 의견 조율을 

통해 등급의 검토 현황(Final, Provisional)을 지속적으로 업데이트

하여 제시함으로써 객관적인 근거를 통해 임상검사실에서 약물유

전자검사의 대상 선정을 위한 약물-유전자 조합을 설정할 수 있도

록 정보를 제공하고 있다.

 

• CPIC 유전자-약물 조합 등급 설정 과정:

CPIC에서는 개별 유전자-약물 조합에 대해 4가지 등급을 설정

하고 있다(Fig. 1).

이 중 CPIC A 또는 B 등급만을 임상검사실에서 시행할 수 있는 

약물유전자검사 대상 항목으로 권고하고 있다.

• CPIC A/B 등급의 개별 약물-유전자별 가이드라인:

CPIC에서 개별 약물-유전자별 가이드라인을 별도의 지침 논문 

형식의 문헌으로 제시하고 있는데 가이드라인을 작성하는 우선순

위 기준은 다음의 항목으로 평가한다.

1)  약제 선택에 직접적인 변화를 줄 수 있는 영향력이 있는가? 

(Is there prescribing actionability?)

2)  약물유전자검사 결과가 약물 처방에 활용되지 않았을 때 임

상적 결과(부작용 또는 무반응)의 중증도는 어떠한가? (What 

is the severity of the clinical consequences (adverse effects, 

lack of response) if genetics are not used to inform prescrib-

ing?)

3)  해당 유전자가 이미 CPIC 가이드라인에서 대상이 되고 있는

가? (Is the gene already subject to other CPIC guidelines?)

Fig. 1. 유전자-약물 조합에 따른 CPIC 등급 설정 알고리즘.
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4)  해당 유전자에 대한 유전자검사가 가능한가? (Is there an 

available genetic test for that gene?)

5)  관련 약물이 얼마나 자주 사용되는가? (How commonly used 

are the affected drugs?)

6)  고위험 유전자변이가 얼마나 흔한가? (How common are the 

high-risk genetic variants?)

7)  약물 사용설명서에 유전자검사에 대한 언급이 있는가? (Is 

there mention of genetic testing in drug labelling?)

8)  다른 전문가 집단에 의한 약물유전학 기반의 처방 권고안이 

존재하는가? (Are there pharmacogenetically-based prescrib-

ing recommendations from professional organizations or 

others?)

따라서 체계적으로 약물-유전자 조합들에 대해 일관된 평가 기

준을 적용하여 검토하고 개정하는 방식으로 임상검사실에서 약물

유전자검사 대상 항목을 설정하는 것은 임상적 유효성 근거가 명

확하며 합리적이고 임상현장에서 적용할 수 있어 실용적인 방법이

라고 할 수 있다.

이를 종합하여 본 연구진은 임상검사실의 실정에 맞게 약물유

전자검사 대상 항목 선정을 상기 방법들을 활용하여 시행할 것을 

추천하며, CPIC A/B 등급 대상 약물유전자검사 중 결과 해석을 위

한 CPIC 가이드라인이 명확한 항목에 대해 국내 검사실에서 실제

적으로 적용할 수 있는 결과 해석 예시를 제시하고자 한다. 

개별 약물-유전자 검사 결과 설명 권고안

임상검사실에서 약물유전자검사의 적절한 해석을 제시하기 위

해서는 해당 약물-유전자 조합의 검사 목적을 명확히 설정하는 것

이 전제되어야 한다. 약물과 연관된 유전자에 따라 새로운 돌연변

이들이 급속도로 밝혀지고 있는 상황에서 약물유전자의 유전형-

표현형 관계(genotype-phenotype association)를 돌연변이의 생물

학적 기능 변화 결과별로 해석하는 것이 중요한 과제이다. 실제로 

다양한 데이터베이스 및 국제적 연구단체에서 특정 약물유전자의 

돌연변이에 대한 기능 변화 여부를 대규모 단위의 세포실험 수준

으로 평가하고 선별하고 있으며, 대표적인 예로는 MaveDB 등이 있

다[4, 5]. 본 연구진은 대표적인 CPIC 가이드라인 및 양질의 문헌들

을 바탕으로 총 50가지 약물-유전자 조합에 대해 신뢰할 수 있는

(reliable) 유전형별 해석 결과문 및 판단 근거를 제시한다. 해당 자

료는 특정 약물 투여에 대한 유전형이 명확히 확인되었음을 전제

하여 유전형에 대한 임상적 해석으로만 활용될 수 있음을 밝힌다.

본 권고안에서 표준화된 용어를 사용하기 위해 유전자-약물 조

합에서 공통적으로 사용되는 용어에 대한 정의 및 권고 수준의 정

의는 다음과 같다.

• 약물 대사효소의 표현형

유전형 검사결과의 해석을 통해 예측된 표현형은 약물대사효소

의 활성도에 따른 대사속도의 차이에 따라 초신속대사형(ultrar-

apid metabolizer, UM), 신속대사형(rapid metabolizer, RM), 정상

대사형(normal metabolizer), 중간대사형(intermediate metabolizer, 

IM) 및 지연대사형(poor metabolizer, PM)으로 분류된다(Table 2). 

이외에도 대립유전자의 조합으로부터 산출된 활성도 점수에 근

거하여 약물대사효소의 표현형을 정의하는 방법도 있다. 각 대립

유전자 기능 상태(allele functional status)에는 0에서 1 사이의 활

동 값이 할당되며(예: 기능이 없는 경우 0, 기능이 저하된 경우 0.5, 

정상 기능인 경우 1.0), 이 값을 합산하여 각 이배체형에 대한 활성

도 점수를 계산한다.

예시로서 CYP2C9의 활성도 점수는 다음 표와 같이 표현형 분

류 시스템으로 해석된다(Table 3). 활성도 점수가 0 또는 0.5인 개인

은 지연대사형(poor metabolizer)이고, 1 또는 1.5인 경우 중간대사

형(intermediate metabolizer)이며, 2는 정상대사형(normal metab-

olizer)이다. 

• 권고 수준 정의

권고 수준은 검사 결과 설명을 어느 정도의 강도로 권고할 것인

가를 나타내는 것이다. 

Table 2. 약물 대사효소의 표현형 용어와 정의

용어 기능적 정의

초신속 대사형 신속 대사형에 비해 증가된 효소 활성

신속 대사형 효소 활성이 정상 대사형에 비해 증가되었지만 초신속 

대사형보다는 적음

정상 대사형 완전한 기능의 효소 활성

중간 대사형 효소 활성이 감소됨 (정상과 지연 대사형의 중간 활성)

지연 대사형 효소 활성이 거의 없거나 전혀 없음

Table 3. CYP2C9 유전형에 따른 표현형 정의

표현형
활성도 
점수

유전형 예시

정상대사형 2 2개의 정상 기능 대립형질을 가지는 개인 *1/*1
중간대사형 1.5 1개의 정상 기능 대립형질과 1개의 감소된 

기능 대립형질을 가지는 개인

*1/*2

또는

1 1개의 정상 기능 대립형질과 1개의 무기능 

대립형질을 가지는 개인 또는 2개의 감소  

기능 대립형질을 가지는 개인

*1/*3, 
*2/*2

지연대사형 0.5 1개의 무기능 대립형질과 1개의 감소된  

기능 대립형질을 가지는 개인

*2/*3

또는

0 2개의 무기능 대립형질을 가지는 개인 *3/*3
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Table 4. 근거 수준에 따른 권고 수준

권고수준 설명

강함 근거의 질이 높고 바람직한 효과가 바람직하지 않은 효과보다 

훨씬 큼

중간 근거의 질이 높고 바람직한 효과가 바람직하지 않은 효과보다 

훨씬 크다는 것이 불확실함

선택 바람직한 효과는 바람직하지 않은 효과와 비슷하거나 증거가 

약하거나 외삽에 기반한다. 
권장 조치의 필요성에 대해 의견이 갈릴 여지가 있다.

권고사항 없음 임상에 적용하기에 근거, 신뢰도, 동의가 불충분함

Table 5. CYP2B6 표현형 및 유전형에 따른 efavirenz 치료 권고

표현형 유전형 치료권고 권고 수준

초신속 대사형 2개의 증가된 기능 대립형질을 가지는 개인 표준 용량인 600 mg/day로 투약을 시작한다. 강함

신속 대사형 1개의 정상 기능 대립형질과 1개의 증가된 기능 대립형질을 가지는 개인 표준 용량인 600 mg/day로 투약을 시작한다. 강함

정상 대사형 2개의 정상 기능 대립형질을 가지는 개인 표준 용량인 600 mg/day로 투약을 시작한다. 강함

중간 대사형 1개의 정상 기능 대립형질과 1개의 감소된 기능 대립형질을 가지는 개인 

또는 1개의 정상 기능 대립형질과 1개의 무기능 대립형질을 가지는 개인 

또는 1개의 증가된 기능 대립형질과 1개의 감소된 기능 대립형질을 가지는 개인 

또는 1개의 증가된 기능 대립형질과 1개의 무기능 대립형질을 가지는 개인

표준 용량보다 감소한 400 mg/day로 투약을 

시작할 것을 고려한다.

중간

지연 대사형 2개의 감소된 기능 대립형질을 가지는 개인

또는 2개의 무기능 대립형질을 가지는 개인

또는 1개의 감소된 대립형질과 1개의 무기능 대립형질을 가지는 개인

표준 용량보다 감소한 400 mg/day 또는  

200 mg/day로 투약을 시작할 것을 고려한다.

중간

Table 6. CYP2C19 표현형 및 유전형에 따른 clopidogrel 치료 권고

표현형 유전형 치료권고 권고 수준

초신속 대사형 2개의 증가된 기능 대립형질을 가지는 개인

또는 1개의 증가된 기능 대립형질과 1개의 정상 기능 대립형질을 가지는 개인

약물 사용설명서에서 권장하는 용량 및 용법으로 투여

한다.

강함

신속 대사형 2개의 정상 기능 대립형질을 가지는 개인 약물 사용설명서에서 권장하는 용량 및 용법으로 투여

한다.

강함

중간 대사형 1개의 정상 기능 대립형질과 1개의 기능 소실 대립형질을 가지는 개인

또는 1개의 기능 소실 대립형질과 1개의 증가된 기능 대립형질을 가지는 개인

(금기사항이 없는) 대체 항혈소판 치료제를 사용한다

(예, prasugrel 또는 ticagrelor).

중간

지연 대사형 2개의 기능 소실 대립형질을 가지는 개인 (금기사항이 없는) 대체 항혈소판 치료제를 사용한다

(예, prasugrel 또는 ticagrelor).

강함

본 권고안에서 채택한 권고수준은 CPIC에서 제안한 방식에 기

반을 두고 다음 표와 같이 정의하였다(Table 4). 

최종적으로 본 연구진이 선별한 유전자-약물 조합에 대해 검사 

목적 및 결과 해석을 바탕으로 임상적 권고의 방향성을 기준으로 5

가지 분류로 구분하였다; (1) star 유전형에 따른 약물 부작용 최소

화, (2) star 유전형에 따른 약물 효과 극대화, (3) star 유전형에 따른 

약물 부작용 최소화 및 효과 극대화, (4) 개별 돌연변이 유전형에 

따른 약물 효과 극대화, (5) 복합적인 요소에 의한 약물 투여량 권

고. 특히 약물유전자에 대한 많은 기능 연구가 수행되어 유전형에 

따른 활성도 점수(activity score)가 제시되어 명확한 지수 계산을 

기반으로 한 약물 투여 권고가 적용되는 특수 약물-유전자 조합에 

대해서는 정확한 임상적 해석을 제공하기 위해 본 연구진은 지금까

지 알려진 문헌 및 데이터베이스 그리고 임상현장의 경험을 바탕으

로 검사결과 해석을 아래와 같이 예시로서 제시하고자 한다.

1. star 유전형에 따른 약물 부작용 최소화

1) CYP2B6-efavirenz [6]

CYP2B6 표현형 및 유전형에 따른 efavirenz 치료 권고는 다음

과 같다(Table 5).

2) CYP2C19-clopidogrel [7]

CYP2C19 표현형 및 유전형에 따른 clopidogrel 치료 권고는 다

음과 같다(Table 6).

3) NUDT15/TPMT-azathioprine/mercaptopurine/thioguanine [8]

NUDT15/TPMT 유전형에 따른 표현형 정의는 다음과 같다(Ta-

ble 7).

NUDT15/TPMT 표현형에 따른 mercaptopurine 치료 권고는 다

Table 7. NUDT15/TPMT 유전형에 따른 표현형 정의

표현형 유전형

정상대사형 2개의 정상 기능 대립형질을 가지는 개인

중간대사형 1개의 정상 기능 대립형질과 1개의 무기능 대립형질을 

가지는 개인

예상 중간대사형 1개의 불확실 기능 대립형질과 1개의 무기능 대립형질

을 가지는 개인

지연대사형 2개의 무기능 대립형질을 가지는 개인

미결정형 2개의 불확실 기능 대립형질을 가지는 개인 또는 1개의 

정상 기능 대립형질과 1개의 불확실 기능 대립형질을 

가지는 개인
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Table 8. NUDT15/TPMT 표현형에 따른 mercaptopurine 치료 권고

TPMT 표현형
NUDT15  
표현형

치료 권고 권고수준

정상대사형 정상대사형 표준 시작용량 (75 mg/m2/day or 1.5 mg/kg/day)으로 시작하고, mercaptopurine에 대한 특별한 강조없이 mercaptopurine 및 기
타 골수억제 요법의 용량을 조정한다. 각 용량 조정 후에 최소 2주에는 항정 상태에 도달하도록 한다.

강함

중간대사형 시작용량이 ≥75 mg/m2/day or ≥1.5 mg/kg/day 인 경우, 표준용량의 30-80%로 감량하여 투여하고, 골수억제 정도와 질환별 

가이드라인에 따라 조절한다. 각 용량 조정 후에 2-4주에는 항정 상태에 도달하도록 한다. 골수억제가 발생하면, 다른 치료

방법으로 변경하거나, mercaptopurine을 줄이는 데 중점을 두어야 한다. 시작용량이 이미 <75 mg/m2/day or <1.5 mg/kg/
day 인 경우 감량은 권장하지 않는다.

강함

지연대사형 악성질환의 경우, 10 mg/m2/day로 시작하고, 골수억제 정도와 질환별 가이드라인에 따라 조절한다. 각 용량 조정 후에 4-6주
에는 항정 상태에 도달하도록 한다. 골수억제가 발생하면, mercaptopurine을 줄이는 데 중점을 두어야 한다.

악성질환이 아닌 경우 nonthiopurine 면역억제치료를 고려한다.

강함

중간대사형 정상대사형 시작용량이 ≥75 mg/m2/day or ≥1.5 mg/kg/day 인 경우, 표준용량의 30-80%로 감량하여 투여하고, 골수억제 정도와 질환별 

가이드라인에 따라 조절한다. 각 용량 조정 후에 2-4주에는 항정 상태에 도달하도록 한다. 골수억제가 발생하면, 다른 치료

방법으로 변경하거나, mercaptopurine을 줄이는 데 중점을 두어야 한다. 시작용량이 이미 <75 mg/m2/day or <1.5 mg/kg/
day 인 경우 감량은 권장하지 않는다.

강함

중간대사형 시작용량이 ≥75 mg/m2/day or ≥1.5 mg/kg/day 인 경우, 표준용량의 30-80%로 투여하고, 골수억제 정도와 질환별 가이드라인

에 따라 조절한다. 각 용량 조정 후에 2-4주에는 항정 상태에 도달하도록 한다. 골수억제가 발생하면, 다른 치료방법으로 변

경하거나, mercaptopurine을 줄이는 데 중점을 두어야 한다. 시작용량이 이미 <75 mg/m2/day or <1.5 mg/kg/day 인 경우 감
량은 권장하지 않는다.

강함

지연대사형 악성질환의 경우, 10 mg/m2/day로 시작하고, 골수억제 정도와 질환별 가이드라인에 따라 조절한다. 각 용량 조정 후에 4-6주
에는 항정 상태에 도달하도록 한다. 골수억제가 발생하면, mercaptopurine을 줄이는 데 중점을 두어야 한다. 악성질환이 아

닌 경우 nonthiopurine 면역억제치료를 고려한다.

강함

지연대사형 정상대사형 악성질환의 경우, 정상 일일 복용량을 크게 감소하여 시작한다(1일 복용량 10배 감량하고, 매일이 아닌 주3회 복용). 골수억제 

정도와 질환별 가이드라인에 따라 조절한다. 각 용량 조정 후에 4-6주에는 항정 상태에 도달하도록 한다. 골수억제가 발생

하면, mercaptopurine을 줄이는 데 중점을 두어야 한다. 악성질환이 아닌 경우 nonthiopurine 면역억제치료를 고려한다.

강함

중간대사형 악성질환의 경우, 정상 일일 복용량을 크게 감소하여 시작한다(1일 복용량 10배 감량하고, 매일이 아닌 주3회 복용). 골수억제 

정도와 질환별 가이드라인에 따라 조절한다. 각 용량 조정 후에 4-6주에는 항정 상태에 도달하도록 한다. 골수억제가 발생

하면, mercaptopurine을 줄이는 데 중점을 두어야 한다. 악성질환이 아닌 경우 nonthiopurine 면역억제치료를 고려한다.

강함

　 지연대사형 악성질환의 경우, 정상 일일 복용량을 크게 감소하여 시작한다(1일 복용량 10배 감량하고, 매일이 아닌 주3회 복용). 골수억제 

정도와 질환별 가이드라인에 따라 조절한다. 각 용량 조정 후에 4-6주에는 항정 상태에 도달하도록 한다. 골수억제가 발생

하면, mercaptopurine을 줄이는 데 중점을 두어야 한다.

악성질환이 아닌 경우 nonthiopurine 면역억제치료를 고려한다.

강함

Table 9. NUDT15/TPMT 표현형에 따른 azathioprine 치료 권고

TPMT 표현형
NUDT15  
표현형

치료 권고 권고수준

정상대사형 정상대사형 표준 시작용량 (2-3 mg/kg/day)으로 시작하고, 질환별 가이드라인에 따라 조절한다. 각 용량 조정 후에 최소 2주에는 항정 상
태에 도달하도록 한다.

강함

중간대사형 시작용량이 2-3 mg/kg/day 인 경우, 표준용량의 30-80%로 감량하여 투여하고, 골수억제 정도와 질환별 가이드라인에 따라 
조절한다. 각 용량 조정 후에 2-4주에는 항정 상태에 도달하도록 한다.

강함

지연대사형 악성질환이 아닌 경우 nonthiopurine 면역억제치료를 고려한다.

악성질환의 경우, 정상 일일 복용량을 크게 감소하여 시작한다(1일 복용량 10배 감량). 골수억제 정도와 질환별 가이드라인에 

따라 조절한다. 각 용량 조정 후에 4-6주에는 항정 상태에 도달하도록 한다.

강함

중간대사형 정상대사형 시작용량이 2-3 mg/kg/day 인 경우, 표준용량의 30-80%로 감량하여 투여하고, 골수억제 정도와 질환별 가이드라인에 따라  
조절한다. 각 용량 조정 후에 2-4주에는 항정 상태에 도달하도록 한다.

강함

중간대사형 시작용량이 2-3 mg/kg/day 인 경우, 표준용량의 30-80%로 감량하여 투여하고, 골수억제 정도와 질환별 가이드라인에 따라  
조절한다. 각 용량 조정 후에 2-4주에는 항정 상태에 도달하도록 한다.

강함

지연대사형 악성질환이 아닌 경우 nonthiopurine 면역억제치료를 고려한다.
악성질환의 경우, 정상 일일 복용량을 크게 감소하여 시작한다(1일 복용량 10배 감량). 골수억제 정도와 질환별 가이드라인에 

따라 조절한다. 각 용량 조정 후에 4-6주에는 항정 상태에 도달하도록 한다.

강함

지연대사형 정상대사형 악성질환이 아닌 경우 nonthiopurine 면역억제치료를 고려한다. 
악성질환의 경우, 정상 일일 복용량을 크게 감소하여 시작한다(1일 복용량 10배 감량하고, 매일이 아닌 주3회 복용). 골수억

제 정도와 질환별 가이드라인에 따라 조절한다. 각 용량 조정 후에 4-6주에는 항정 상태에 도달하도록 한다.

강함

중간대사형 악성질환이 아닌 경우 nonthiopurine 면역억제치료를 고려한다. 
악성질환의 경우, 정상 일일 복용량을 크게 감소하여 시작한다(1일 복용량 10배 감량하고, 매일이 아닌 주3회 복용). 골수억

제 정도와 질환별 가이드라인에 따라 조절한다. 각 용량 조정 후에 4-6주에는 항정 상태에 도달하도록 한다.

강함

지연대사형 악성질환이 아닌 경우 nonthiopurine 면역억제치료를 고려한다. 악성질환의 경우, 정상 일일 복용량을 크게 감소하여 시작한
다(1일 복용량 10배 감량하고, 매일이 아닌 주3회 복용). 골수억제 정도와 질환별 가이드라인에 따라 조절한다. 각 용량 조
정 후에 4-6주에는 항정 상태에 도달하도록 한다.

강함
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Table 11. SLCO1B1 표현형 및 유전형에 따른 simvastatin 치료 권고

표현형 유전형 약제 위험도 치료권고 권고 수준

정상 기능 2개의 정상 기능 대립형질을 가지는 개인 표준 근육병증 
위험도

제시된 시작 용량으로 처방하고 질병 특이적 지침에 따라 약물 용량을 조절
한다.

강함

중간 기능 1개의 정상 기능 대립형질과 1개의 감소 

기능 대립형질을 가지는 개인

중간 근육병증 
위험도

감소한 용량을 처방하거나 대체 statin을 고려한다 (예, pravastatin 또는 
rosuvastatin). 정기적인 CK 감시 평가를 고려한다.

강함

저기능 2개의 감소 기능 대립형질을 가지는 개인 고 근육병증 위
험도

감소한 용량을 처방하거나 대체 statin을 고려한다 (예, pravastatin 또는 
rosuvastatin). 정기적인 CK 감시 평가를 고려한다.

강함

Table 10. NUDT15/TPMT 표현형에 따른 thioguanine 치료 권고

TPMT 표현형
NUDT  
표현형

치료권고 권고수준

정상대사형 정상대사형 표준 시작용량 (40-60 mg/m2/day)으로 시작하고, thioguanine에 대한 특별한 강조 없이thioguanine 및 기타 골수억제 요법의 
용량을 조정한다. 각 용량 조정 후에 최소 2주에는 항정 상태에 도달하도록 한다.

강함

중간대사형 시작용량이 ≥40-60 mg/m2/day 인 경우, 표준용량의 50-80%로 감량하여 투여하고, 골수억제 정도와 질환별 가이드라인에 따

라 조절한다. 각 용량 조정 후에 2-4주에는 항정 상태에 도달하도록 한다. 골수억제가 발생하면, 다른 치료방법으로 변경하

거나, thioguanine을 줄이는데 중점을 두어야 한다.

중간

지연대사형 악성질환의 경우, 표준용량의 25%로 감량하여 사용하고, 골수억제정도와 질환별 가이드라인에 따라 조절한다. 각 용량 조정 
후에 4-6주에는 항정 상태에 도달하도록 한다. 골수억제가 발생하면, thioguanine을 줄이는데 중점을 두어야 한다.

악성질환이 아닌 경우, nonthiopurine 면역억제치료를 고려한다.

강함

중간대사형 정상대사형 시작용량이 ≥40-60 mg/m2/day 인 경우, 표준용량의 50-80%로 감량하여 투여하고, 골수억제 정도와 질환별 가이드라인에 따

라 조절한다. 각 용량 조정 후에 2-4주에는 항정 상태에 도달하도록 한다. 골수억제가 발생하면, 다른 치료방법으로 변경하

거나, thioguanine을 줄이는데 중점을 두어야 한다.

중간

중간대사형 시작용량이 ≥40-60 mg/m2/day 인 경우, 표준용량의 50-80%로 감량하여 투여하고, 골수억제 정도와 질환별 가이드라인에 따

라 조절한다. 각 용량 조정 후에 2-4주에는 항정 상태에 도달하도록 한다. 골수억제가 발생하면, 다른 치료방법으로 변경하

거나, thioguanine을 줄이는데 중점을 두어야한다.

중간

지연대사형 악성질환의 경우, 표준용량의 25%로 감량하여 사용하고, 골수억제 정도와 질환별 가이드라인에 따라 조절한다. 각 용량 조정 

후에 4-6주에는 항정 상태에 도달하도록 한다. 골수억제가 발생하면, thioguanine을 줄이는데 중점을 두어야 한다.

악성질환이 아닌 경우, nonthiopurine 면역억제치료를 고려한다.

강함

지연대사형 정상대사형 악성질환의 경우, 정상 일일 복용량을 크게 감소하여 시작한다(1일 복용량 10배 감량하고, 매일이 아닌 주3회 복용). 골수억제 

정도와 질환별 가이드라인에 따라 조절한다. 각 용량 조정후에 4-6주에는 항정 상태에 도달하도록 한다. 골수억제가 발생하

면, thioguanine을 줄이는데 중점을 두어야 한다.

악성질환이 아닌 경우 nonthiopurine 면역억제치료를 고려한다.

강함

중간대사형 악성질환의 경우, 정상 일일 복용량을 크게 감소하여 시작한다(1일 복용량 10배 감량하고, 매일이 아닌 주3회 복용). 골수억

제 정도와 질환별 가이드라인에 따라 조절한다. 각 용량 조정 후에 4-6주에는 항정 상태에 도달하도록 한다. 골수억제가 발

생하면, thioguanine을 줄이는데 중점을 두어야 한다.

악성질환이 아닌 경우 nonthiopurine 면역억제치료를 고려한다.

강함

　 지연대사형 악성질환의 경우, 정상 일일 복용량을 크게 감소하여 시작한다(1일 복용량 10배 감량하고, 매일이 아닌 주3회 복용). 골수억
제정도와 질환별 가이드라인에 따라 조절한다. 각 용량 조정후에 4-6주에는 항정 상태에 도달하도록 한다. 골수억제가 발생

하면, thioguanine을 줄이는데 중점을 두어야 한다.

악성질환이 아닌경우 nonthiopurine 면역억제치료를 고려한다.

강함

음과 같다(Table 8).

NUDT15/TPMT 표현형에 따른 azathioprine 치료 권고는 다음

과 같다(Table 9).

NUDT15/TPMT 표현형에 따른 thioguanine 치료 권고는 다음

과 같다(Table 10).

4) SLCO1B1-simvastatin [9]

SLCO1B1 표현형 및 유전형에 따른 simvastatin 치료 권고는 다

음과 같다(Table 11).

5) UGT1A1-atazanavir [10]

UGT1A1 표현형 및 유전형에 따른 atazanavir 치료 권고는 다음

과 같다(Table 12).

2. star 유전형에 따른 약물 효과 극대화

1) CYP2C19-amitriptyline [11]

CYP2C19 표현형 및 유전형에 따른 amitriptyline 치료 권고는 다

음과 같다(Table 13).

2) CYP2C19-citalopram/escitalopram [12]

CYP2C19 표현형 및 유전형에 따른 citalopram/escitalopram 치

료 권고는 다음과 같다(Table 14).
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Table 12. UGT1A1 표현형 및 유전형에 따른 atazanavir 치료 권고

표현형 유전형 치료권고 권고 수준

신속대사형 2개의 기준 기능 대립형질을 가지는 개인 또는 2개의 증가 기능 대
립형질을 가지는 개인 또는 rs887829 C/C로 동형접합자

약물을 변경할 필요가 없으며, 일부 환자들은 황달로 인해 약물을 
중단하는 경우가 있으나 해당 환자는 5% 정도로 가능성이 낮다.

강함

중간대사형 1개의 기준 기능 대립형질과 1개의 감소 기능 대립형질을 가지는 개
인 또는 1개의 증가 기능 대립형질과 1개의 감소 기능 대립형질을 
가지는 개인 또는 rs887829 C/T로 이형접합자

약물을 변경할 필요가 없으며, 일부 환자들은 황달로 인해 약물을 
중단하는 경우가 있으나 해당 환자는 5% 정도로 가능성이 낮다.

강함

지연대사형 2개의 감소 기능 대립형질을 가지는 개인 또는 rs887829 T/T로 동
형접합자

황달을 주의해야 하는 경우 대체 약물을 고려해야 한다. 만약 약물
을 사용하였을 때는 황달이 발생하여 약물을 중단할 가능성이 높
다(20-60%).

강함

Table 13. CYP2C19 표현형 및 유전형에 따른 amitriptyline 치료 권고

표현형 유전형 치료권고 권고 수준

초신속대사형 2개의 증가된 기능 대립형질을 가지는 개인 최적에 도달하지 못하는 반응의 가능성으로 인해 3차 아민 사용을 
피한다.

CYP2C19에 의해 대사되지 않는 대체 약물을 고려한다.

주요 CYP2C19 대사를 거치지 않는 TCA는 2차 아민들로써 notripty-
line과 desipramine이 있다.

3차 아민을 사용하는 경우라면, 치료적 약물 모니터링을 시행하여 
용량 조절을 안내한다.

선택

신속대사형 1개의 정상 기능 대립형질과 1개의 증가된 기능 대립형질을 가지
는 개인

최적에 도달하지 못하는 반응의 가능성으로 인해 3차 아민 사용을 
피한다.

CYP2C19에 의해 대사되지 않는 대체 약물을 고려한다.
주요 CYP2C19 대사를 거치지 않는 TCA는 2차 아민들로써 notrip-

tyline과 desipramine이 있다.
3차 아민을 사용하는 경우라면, 치료적 약물 모니터링을 시행하여 

용량 조절을 안내한다.

선택

정상대사형 2개의 정상 기능 대립형질을 가지는 개인 권고된 시작 용량으로 치료를 시작한다. 강함

중간대사형 1개의 정상 기능 대립형질과 1개의 감소된 기능 대립형질을 가지
는 개인 또는 1개의 정상 기능 대립형질과 1개의 무기능 대립형
질을 가지는 개인

또는 1개의 증가된 기능 대립형질과 1개의 감소된 기능 대립형질
을 가지는 개인

또는 1개의 증가된 기능 대립형질과 1개의 무기능 대립형질을 가
지는 개인

권고된 시작 용량으로 치료를 시작한다. 강함

지연대사형 2개의 감소된 기능 대립형질을 가지는 개인 또는 2개의 무기능 대
립형질을 가지는 개인

또는 1개의 감소된 대립형질과 1개의 무기능 대립형질을 가지는 
개인

최적에 도달하지 못하는 반응의 가능성으로 인해 3차 아민 사용을 
피한다.

CYP2C19에 의해 대사되지 않는 대체 약물을 고려한다.

주요 CYP2C19 대사를 거치지 않는 TCA는 2차 아민들로써 notripty-
line과 desipramine이 있다.

3차 아민의 경우 권고 시작 용량보다 50% 감량하여 시작할 것을 
고려한다.

치료적 약물 모니터링을 시행하여 용량 조절을 안내한다.

중간

Table 14. CYP2C19 표현형 및 유전형에 따른 citalopram/escitalopram 치료 권고

표현형 유전형 치료권고 권고 수준

초신속대사형 2개의 증가된 기능 대립형질을 가지는 개인 또는 1개의 증가된 
기능 대립형질과 1개의 정상 기능 대립형질을 가지는 개인

주로 CYP2C19에 의해 대사되지 않는 대체 약물을 고려한다. 중간

신속대사형 2개의 정상 기능 대립형질을 가지는 개인 권고된 시작 용량으로 치료를 시작한다. 강함

중간대사형 1개의 정상 기능 대립형질과 1개의 기능 소실 대립형질을 가지는 
개인 또는 1개의 기능 소실 대립형질과 1개의 증가된 기능 대립
형질을 가지는 개인

권고된 시작 용량으로 치료를 시작한다. 강함

지연대사형 2개의 기능 소실 대립형질을 가지는 개인 권고된 시작 용량의 50%로 감량할 것을 고려하여 반응에 따라 적정
용량을 조절하거나 주로 CYP2C19에 의해 대사되지 않는 대체 약
물을 고려한다.

중간

3) CYP3A5-tacrolimus [13]

CYP3A5 표현형 및 유전형에 따른 tacrolimus 치료 권고는 다음

과 같다(Table 15).

3. star 유전형에 따른 약물 부작용 최소화 및 효과 극대화

1) CYP2C19-lansoprazole/omeprazole/pantoprazole [14]

CYP2C19 표현형 및 유전형에 따른 lansoprazole/omeprazole/
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Table 15. CYP3A5 표현형 및 유전형에 따른 tacrolimus 치료 권고

표현형 유전형 치료권고 권고 수준

정상대사형 2개의 정상 기능 대립형질을 가지는 개인 권고된 시작 용량보다 1.5-2배 증량하여 치료를 시작한다.
총 시작 용량은 0.3 mg/kg/day를 초과하면 안 된다.
치료적 약물 모니터링을 시행하여 용량 조절을 안내한다.

강함

중간대사형 1개의 정상 기능 대립형질과 1개의 무기능 대립
형질을 가지는 개인

권고된 시작 용량보다 1.5-2배 증량하여 치료를 시작한다.
총 시작 용량은 0.3 mg/kg/day를 초과하면 안 된다.
치료적 약물 모니터링을 시행하여 용량 조절을 안내한다.

강함

지연대사형 2개의 무기능 대립형질을 가지는 개인 권고된 시작 용량으로 치료를 시작한다.
치료적 약물 모니터링을 시행하여 용량 조절을 안내한다.

강함

Table 16. CYP2C19 표현형 및 유전형에 따른 lansoprazole/omeprazole/pantoprazole 치료 권고

표현형 유전형 치료권고 권고 수준

초신속대사형 2개의 증가된 기능 대립형질을 가지는 개인 시작 용량을 2배로 치료를 시작한다.
하루 총 투여량을 분배하여 투여 가능하다.
효과를 모니터링한다.

선택

신속대사형 1개의 정상 기능 대립형질과 1개의 증가된 기능 대립형질을 
가지는 개인

표준 시작 용량으로 치료를 시작한다.
Helicobacter pylori 감염과 부식성 식도염 치료를 위해 50-100% 증

가하는 것을 고려한다.
하루 총 투여량을 분배하여 투여 가능하다.
효과를 모니터링한다.

중간

정상대사형 2개의 정상 기능 대립형질을 가지는 개인 표준 시작 용량으로 치료를 시작한다.
Helicobacter pylori 감염과 부식성 식도염 치료를 위해 50-100% 증

가하는 것을 고려한다.
하루 총 투여량을 분배하여 투여 가능하다.
효과를 모니터링한다.

중간

가능성 높은 중간
대사형

1개의 정상 기능 대립형질과 1개의 감소된 기능 대립형질을 
가지는 개인 또는 1개의 증가된 기능 대립형질과 1개의 감
소된 기능 대립형질을 가지는 개인

또는 2개의 감소된 기능 대립형질을 가지는 개인

표준 시작 용량으로 치료를 시작한다.
12주 이상의 지속적 치료 효과를 위해 하루 투여량에서 50% 감량을 

고려하고 지속적인 효과를 모니터링한다.

선택

중간대사형 1개의 정상 기능 대립형질과 1개의 무기능 대립형질을 가지는 
개인 또는 1개의 증가된 기능 대립형질과 1개의 무기능 대
립형질을 가지는 개인

표준 시작 용량으로 치료를 시작한다.
12주 이상의 지속적 치료 효과를 위해 하루 투여량에서 50% 감량을 

고려하고 지속적인 효과를 모니터링한다.

선택

가능성 높은  
지연대사형

1개의 감소된 대립형질과 1개의 무기능 대립형질을 가지는  
개인

표준 시작 용량으로 치료를 시작한다.
12주 이상의 지속적 치료 효과를 위해 하루 투여량에서 50% 감량을 

고려하고 지속적인 효과를 모니터링한다.

중간

지연대사형 2개의 무기능 대립형질을 가지는 개인 표준 시작 용량으로 치료를 시작한다.
12주 이상의 지속적 치료 효과를 위해 하루 투여량에서 50% 감량을 

고려하고 지속적인 효과를 모니터링한다.

중간

미결정형 1개 혹은 2개의 불확실 기능 대립형질을 가지는 개인 권고사항 없음 권고사항 
없음

pantoprazole 치료 권고는 다음과 같다(Table 16).

2) CYP2C19-voriconazole [15]

성인과 소아에 대한 구분을 바탕으로 차별적인 권고안을 적용한다.

성인에서 CYP2C19 표현형 및 유전형에 따른 voriconazole 치료 

권고는 다음과 같다(Table 17).

소아 및 18세 미만의 청소년에서 CYP2C19 표현형 및 유전형에 

따른 voriconazole 치료 권고는 다음과 같다(Table 18).

4. 개별 돌연변이 유전형에 따른 약물 효과 극대화

1) IFNL3-peginterferon α-2a/b [16]

IFNL3 (IL28B) 유전자는 항바이러스, 항증식작용 및 면역 조절

을 담당하는 interferon-λ 3 (IFN-λ 3) 단백을 합성하며, HCV 1형 

감염 미치료 환자에서 치료 효과 예측과 가장 상관관계가 높은 것

으로 알려져 있다. IFNL3 변이 중 가장 흔한 변이는 rs12979860 및 

rs8099917 이며 두 유전형을 기반으로 한 가능한 IFNL3 표현형은 

다음과 같다(Table 19).

IFNL3 유전자형에 기반한 PEG-IFN-α 함유 요법 치료 권고는 다

음과 같다(Table 20).

5. 복합적인 요소에 의한 약물 투여량 권고

1) CYP2C9-NSAID [17]

CYP2C9 표현형에 따른 celecoxib, flurbiprofen, lornoxicam, 

ibuprofen 치료 권고는 다음과 같다(Table 21).

CYP2C9 표현형에 따른 meloxicam 치료 권고는 다음과 같다

(Table 22).
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Table 17. 성인에서 CYP2C19 표현형 및 유전형에 따른 voriconazole 치료 권고

표현형 유전형 치료권고 권고 수준

초신속대사형 2개의 증가된 기능 대립형질을 가지는 개인 CYP2C19에 의해 대사되지 않는 대체 약물(isavuconazole, liposomal 
amphotericin B, posaconazole)을 고려한다.

중간

신속대사형 1개의 정상 기능 대립형질과 1개의 증가된 기능 대립형질을 가지
는 개인

CYP2C19에 의해 대사되지 않는 대체 약물(isavuconazole, liposomal 
amphotericin B, posaconazole)을 고려한다.

중간

정상대사형 2개의 정상 기능 대립형질을 가지는 개인 권고된 시작 용량으로 치료를 시작한다. 강함

중간대사형 1개의 정상 기능 대립형질과 1개의 무기능 대립형질을 가지는 개
인 또는 1개의 증가된 기능 대립형질과 1개의 무기능 대립형질
을 가지는 개인

권고된 시작 용량으로 치료를 시작한다. 중간

지연대사형 2개의 무기능 대립형질을 가지는 개인 CYP2C19에 의해 대사되지 않는 대체 약물(isavuconazole, liposomal 
amphotericin B, posaconazole)을 고려한다.

임상적 판단에 따라 voriconazole이 가장 적합한 약제일 경우, 지연 
대사형 환자는 표준 용량보다 낮은 용량으로 투여해야 하며, 치료
적 약물 모니터링을 해야 한다.

중간

Table 18. 소아 및 18세 미만의 청소년에서 CYP2C19 표현형 및 유전형에 따른 voriconazole 치료 권고

표현형 유전형 치료권고 권고 수준

초신속대사형 2개의 증가된 기능 대립형질을 가지는 개인 CYP2C19에 의해 대사되지 않는 대체 약물(liposomal amphotericin B, 
posaconazole)을 고려한다.

중간

신속대사형 1개의 정상 기능 대립형질과 1개의 증가된 기능 대립형질을 가지
는 개인

권고된 시작 용량으로 치료 시작하고, 치료적 약물 모니터링을 사용
하여 치료 최저 농도로 용량을 적정한다.

중간

정상대사형 2개의 정상 기능 대립형질을 가지는 개인 권고된 시작 용량으로 치료를 시작한다. 강함

중간대사형 1개의 정상 기능 대립형질과 1개의 무기능 대립형질을 가지는 개
인 또는 1개의 증가된 기능 대립형질과 1개의 무기능 대립형질
을 가지는 개인

권고된 시작 용량으로 치료를 시작한다. 중간

지연대사형 2개의 무기능 대립형질을 가지는 개인 CYP2C19에 의해 대사되지 않는 대체 약물(liposomal amphotericin B, 
posaconazole)을 고려한다.

임상적 판단에 따라 voriconazole이 가장 적합한 약제일 경우, 지연 
대사형 환자는 표준 용량보다 낮은 용량으로 투여해야 하며, 치료
적 약물 모니터링을 해야 한다.

중간

Table 19. IFNL3 유전형에 따른 표현형 정의

표현형 의미 유전형 rs12979860 대립유전자

좋은 예후의 유전형 치료 반응이 좋지 않은 환자와 비교했을 때 PEG-IFN-α 
및 RBV (ribavirin) 치료에 대한 반응 가능성 증가

두 개의 좋은 치료반응 대립유전자를 가진 개인 CC

좋지 않은 예후의 유전형 치료 반응이 좋은 환자와 비교했을 때 PEG-IFN-α 및 
RBV 치료에 대한 반응 가능성 감소

한 개 이상의 안좋은치료반응 대립유전자를 가진 
개인

CT 또는 TT

Table 20. IFNL3 표현형에 기반한 PEG-IFN-α 함유 요법 치료 권고

표현형 PEG-IFN-α 와 RBV 치료 프로테아제 억제제와 PEG-IFN-α 와 RBV 조합치료 권고 수준

좋은 예후의 유전형 48주간의 치료 후 SVR에 도달할 확률이 70%이며 
PEG-IFN-α와 RBV 치료시작 전 임상적 영향을 고
려해야 한다.

24-48주간의 치료 후 SVR 에 도달할 확률이 90%이며 환자의 
80-90%에서 치료 단축이 가능하다(24-28주 vs. 48주). PEG-
IFN-α와 RBV 함유 요법 사용에 무게가 실린다.

강함

좋지 않은 예후의 유전형 치료 반응이 좋은 환자와 비교했을 때 PEG-IFN-α 및 
RBV 치료에 대한 반응 가능성 감소(낮은 SVR 비율)

24-48주간의 치료 후 SVR 에 도달할 확률이 60%이며 환자의 
50%에서 치료 단축이 가능하다(24-28주 vs. 48주). PEG-IFN-
α와 RBV 함유 요법 시작 전에 임상적 영향을 고려해야한다.

강함

SVR, sustained virologic response: ‘지속적 바이러스 반응성’은 치료 종료 후 12-24주까지 혈청 바이러스 RNA가 검출되지 않는 경우로 정의함.

CYP2C9 표현형에 따른 piroxicam과 tenoxicam 치료 권고는 다

음과 같다(Table 23).

2) CYP2C9/HLA-B-fosphenytoin/phenytoin [18]

CYP2C9 유전형에 따른 표현형 정의는 다음과 같다(Table 24).

HLA-B 유전형에 따른 표현형 정의는 다음과 같다(Table 25).

CYP2C9/HLA-B 표현형에 따른 fosphenytoin/phenytoin 치료 

권고는 다음과 같다(Table 26).

3) CYP2C9/CYP4F2/VKORC1-warfarin [19]

성인에서 CYP2C9, VKORC1 및 CYP4F2 유전형에 따른 warfa-

rin 투약 권고



임정훈 외: Pharmacogenetic Test Interpretation Recommendation

https://doi.org/10.47429/lmo.2022.12.4.244254   www.labmedonline.org

Table 21. CYP2C9 표현형에 따른 celecoxib, flurbiprofen, lornoxicam, ibuprofen 치료 권고

표현형 치료 권고 권고 수준 비고

정상대사형 권장 시작 용량으로 치료를 시작한다.
처방 내용에 따라 각 환자의 치료 목표 달성을 위해 가장 낮은 유효 용량을 

최단 기간 동안 사용한다.

강함

중간대사형 
(활성도 점수 
1.5)

권장 시작 용량으로 치료를 시작한다.
처방 내용에 따라 각 환자의 치료 목표 달성을 위해 가장 낮은 유효 용량을 

최단 기간 동안 사용한다.

중간 중간대사형은 개인이 약물 청소에 영향을 미치는 간 장
애를 가지고 있거나 고령인 경우 약물로 발생할 수 있
는 부작용에 대해 정상 보다 높은 위험도를 가질 수 있
다. 특히 CYP2C9*2 유전형을 가진 개인은 CYP2C8*3 
유전형과 연관불균형을 가지고 있으므로 CYP2C8로도 
대사되는 ibuprofen 투여 시 주의를 기울여야 한다.

중간대사형 
(활성도  
점수 1)

권장 최소 용량으로 치료를 시작한다. 주의하며 용량을 임상적 적정 효과 또
는 최대 권장 복용량까지 증량한다.

처방 내용에 따라 각 환자의 치료 목표 달성을 위해 가장 낮은 유효 용량을 
최단 기간 동안 사용한다. 치료 기간 동안 혈압 또는 신기능과 같은 부작용
에 대해 주의 깊게 관찰한다.

중간 중간대사형은 개인이 약물 청소에 영향을 미치는 간 장
애를 가지고 있거나 고령인 경우 약물로 발생할 수 있
는 부작용에 대해 정상 보다 높은 위험도를 가질 수 있
다. 특히 CYP2C9*2 유전형을 가진 개인은 CYP2C8*3 
유전형과 연관불균형을 가지고 있으므로 CYP2C8로도 
대사되는 ibuprofen 투여 시 주의를 기울여야 한다.

지연대사형 권장 최소 용량의 25-50%로 치료 시작. 주의하며 용량을 임상적 적정 효과 
또는 최대 권장 복용량의 25-50%까지 상향함. 처방 내용에 따라 각 환자
의 치료 목표 달성을 위해 가장 낮은 유효 용량을 최단 기간 동안 사용한다.

항정상태에 도달할 때까지 용량의 상향이 발생하지 않아야 한다(지연대사형
에서 초기 투여 이후 celecoxib의 경우 8일, ibuprofen, flurbiprofen과 lor-
noxicam 의 경우 5일).

치료 기간 동안 혈압 또는 신기능과 같은 부작용에 대해 주의 깊게 관찰한다. 
또한 CYP2C9에 의해 대사되지 않거나 CYP2C9 변이에 영향을 받지 않는 
대체요법을 고려한다.

중간 CYP2C9에 의해 주로 대사 되지 않는 대체요법은 aspi-
rin, ketorolac, naproxen, 및 sulindac가 있다. 치료는 환
자 개인의 치료 목표와 독성 위험도에 따라 선택된다.

미결정 권고사항 없음 권고사항  
없음

Table 22. CYP2C9 표현형에 따른 meloxicam 치료 권고

표현형 치료 권고 권고 수준 비고

정상대사형 권장 시작 용량으로 치료를 시작한다.
처방 내용에 따라 각 환자의 치료 목표 달성을 위해 가장 낮은 유효 용량을 최단 

기간 동안 사용한다.

강함

중간대사형 
(활성도 점수 
1.5)

권장 시작 용량으로 치료를 시작한다.
Meloxicam 처방 내용에 따라 각 환자의 치료 목표 달성을 위해 가장 낮은 유효 용

량을 최단 기간 동안 사용한다.

중간 중간대사형은 개인이 약물 청소에 영향을 미치는 
간 장애를 가지고 있거나 고령인 경우 약물로 
발생할 수 있는 부작용에 대해 정상 보다 높은 
위험도를 가질 수 있다.

중간대사형 
(활성도 점수 1)

권장 최소 용량의 50%로 치료를 시작한다. 주의하며 용량을 임상적 적정 효과 또
는 최대 권장 복용량의 50%까지 증량한다. Meloxicam 처방 내용에 따라 각 환
자의 치료 목표 달성을 위해 가장 낮은 유효 용량을 최단 기간 동안 사용한다.

항정상태에 도달할 때까지 용량의 상향이 발생하지 않아야 한다(최소 7일). 치료 
기간 동안 혈압 또는 신기능과 같은 부작용에 대해 주의 깊게 관찰한다. 또한 
CYP2C9에 의해 대사되지 않거나 CYP2C9 변이에 영향을 받지 않는 대체요법을 
고려한다. 또한 CYP2C9에 대사되지만 반감기가 짧은 다른 NSAID를 선택한다.

중간 중간대사형은 개인이 약물 청소에 영향을 미치는 
간 장애를 가지고 있거나 고령인 경우 약물로 
발생할 수 있는 부작용에 대해 정상 보다 높은 
위험도를 가질 수 있다. CYP2C9에 의해 주로 
대사 되지 않는 대체요법은 aspirin, ketorolac, 
naproxen 및 sulindac가 있다. 치료는 환자 개인
의 치료 목표와 독성 위험도에 따라 선택된다.

지연대사형 CYP2C9에 의해 대사되지 않거나 CYP2C9 변이에 영향을 받지 않는 대체요법을 
고려한다. 또한 CYP2C9에 대사되지만 반감기가 짧은 다른 NSAID를 선택한다.

중간

2017년 CPIC 지침에서는 유전형 기반의 warfarin 투여 알고리즘 

사용을 권고하며 나이, 성별, 인종, 체중, 신장, 흡연 상태, warfarin 

적응증, 목표 INR, 병용 약물 등의 임상적 요소를 반영한다. 한국

인에서는 VKORC1 -1639G>A 및 CYP2C9*2 또는 *3에 대한 정보

를 바탕으로 CYP2C9가 지연대사형이거나(예, CYP2C9 *2/*3, *3/*3) 

VKORC1의 경우 -1639 A/A여서 민감도가 높은 경우 대체 항응고

요법을 고려할 수 있다. 또한 CYP4F2 유전자에서 CYP4F2*3 (예, 

c.1297A, p.433Met) 유전형으로 판정되는 경우, 용량은 5-10% 증량

한다(Fig. 2).

소아에서 CYP2C9, VKORC1 및 CYP4F2 유전형에 따른 warfa-

rin 투약 권고 

소아의 경우 아시아 인종에서 VKORC1 및 CYP2C9 유전형 정

보가 거의 없어 적정 용량 투여를 위한 알고리즘을 권고할 수 없으

나 유럽인의 경우 CYP2C9*2와 *3 및 VKORC1 -1639 유전형 정보

를 바탕으로 다음과 같은 약물유전 알고리즘을 바탕으로 적정 용

량을 계산할 것으로 권고하고 있다(Fig. 3).

 

검사 결과보고서 작성 권고안

본 권고안 개발진은 권고안의 대상 약물-유전자에 특수적으로 
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활용할 수 있는(drug-gene pair-speci�c) 일반적인 임상적 치료권

고를 제시하였으므로 그 외의 환자 개인별 추가 임상정보 및 동일 

성분명 약물에 대한 다양한 상품명 약제 종류에 따른 추가 고려 

사항들은 개별 검사실에서 임상 환경에 맞추어 적절하게 변형하

여 적용할 수 있음을 명시한다. 특히 결과 설명문 작성에 있어서 권

고수준에 대한 임상 의사의 적절한 해석에 도움이 될 수 있도록 정

기적인 개정 및 정보 제공을 위해 주치의와의 활발한 의사 소통을 

추천한다.

추가적으로 본 권고안을 활용한 약물유전자검사 결과 보고서 

작성에 대한 유의사항은 다음과 같으며, 2016년 대한진단검사의학

회에서 발표한 “임상약물유전학 검사와 적용: 진단검사의학 임상

검사 지침” [2, 3]의 원칙을 적용할 수 있다.

1.  본 권고안의 내용 및 임상 근거를 적극 활용하여 환자의 유전

형 및 예측 표현형 검사결과를 임상의 및 처방의에게 명확히 

제시하여야 하며, 표준화된 약물유전 의학 용어를 사용하여 

검사실 전문의와 임상의 및 처방의 간의 원활한 소통을 추구

한다.

2.  약물유전자검사의 의뢰 관련 정보 확인이 필요하며, 임상적 

유용성이 잘 입증된 유전자-약물 조합의 검사가 처방되었는

지 임상 진단명, 임상 정보, 약물 복용력 등을 바탕으로 검사

실 전문의가 자문 및 확인하여야 한다.

3.  타 진단유전 검사와 동일하게 분자진단적 검사방법의 정보, 

한계점 및 검사 결과 해석에 대한 주의를 명시하고, 임상적으

로 필요한 경우 추가 검사의 가능성을 제안할 수 있어야 한다.

4.  가능한 경우, 한국인 대립유전자 빈도 정보를 제공하여 약물

유전자검사 결과의 활용도를 높일 수 있다.

결론적으로, 검사 결과보고서 작성 시 결과보고서에 포함되어

야 하는 필수항목과 선택항목은 다음과 같다.

1. 필수항목

  1)  환자 관련 사항: 환자명, 등록번호, 성별/나이, 진단명, 처방

과, 처방의

Table 23. CYP2C9 표현형에 따른 piroxicam과 tenoxicam 치료 권고

표현형 치료 권고
Piroxicam  
권고 수준

Tenoxicam  
권고 수준

비고

정상대사형 권장 시작 용량으로 치료를 시작한다.
처방 내용에 따라 각 환자의 치료 목표 달성을 위해 가장 낮은 

유효 용량을 최단 기간 동안 사용한다.

강함 강함

중간대사형 
   (활성도 점수  
   1.5)

권장 시작 용량으로 치료를 시작한다.
처방 내용에 따라 각 환자의 치료 목표 달성을 위해 가장 낮은 

유효 용량을 최단 기간 동안 사용한다.

중간 중간 중간대사형은 개인이 약물 청소에 영향을 미
치는 간 장애를 가지고 있거나 고령인 경우 
약물로 발생할 수 있는 부작용에 대해 정상 
보다 높은 위험도를 가질 수 있다.

중간대사형 
   (활성도  
   점수 1)

CYP2C9에 의해 대사되지 않거나 CYP2C9 변이에 영향을 받지 
않는 대체요법을 고려한다. 또한 CYP2C9에 대사되지만 반감
기가 짧은 다른 NSAID를 선택한다.

중간 선택 CYP2C9에 의해 주로 대사 되지 않는 대체요
법은 aspirin, ketorolac, naproxen 및 sulin-
dac가 있다. 치료는 환자 개인의 치료 목표
와 독성 위험도에 따라 선택된다.

지연대사형 CYP2C9에 의해 대사되지 않거나 CYP2C9 변이에 영향을 받지 
않는 대체요법을 고려한다. 또한 CYP2C9에 대사되지만 반감
기가 짧은 다른 NSAID를 선택한다.

중간 선택 CYP2C9에 의해 주로 대사 되지 않는 대체요
법은 aspirin, ketorolac, naproxen 및 sulin-
dac가 있다. 치료는 환자 개인의 치료 목표
와 독성 위험도에 따라 선택된다.

미결정 권고사항 없음 권고사항 없음 권고사항 없음

Table 24. CYP2C9 유전형에 따른 표현형 정의

표현형 활성도 점수 유전형 예시

정상대사형 2 2개의 정상 기능 대립형질을 가지는 개인 *1/*1

중간대사형 1.5 1개의 정상 기능 대립형질과 1개의 감소된 기능 대립형질을 가지는 개인 *1/*2

또는

1 1개의 정상 기능 대립형질과 1개의 무기능 대립형질을 가지는 개인 또는 2개의 감소 기능 대립형질을 가지는 개인 *1/*3, *2/*2

지연대사형 0.5 1개의 무기능 대립형질과 1개의 감소된 기능 대립형질을 가지는 개인 *2/*3

또는

0 2개의 무기능 대립형질을 가지는 개인 *3/*3

Table 25. HLA-B 유전형에 따른 표현형 정의

표현형 유전형 예시

HLA-B*15:02 음성 HLA-B*15:02 이외
의 동형접합

*X/*X
*X=HLA-B*15:02 이외의 HLA-B allele

HLA-B*15:02 양성 이형 또는 동형접
합 변이형

*15:02/*X, HLA-B*15:02/ HLA-B*15:02
*X= HLA-B*15:02 이외의 HLA-B allele
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Table 26. CYP2C9/HLA-B 표현형에 따른 fosphenytoin/phenytoin 치료 권고

H�LA-
B*15:02 
표현형

CYP2C9 표현
형

의미 치료 권고 권고 수준

양성 모든 표현형 Phenytoin 유발 SJS/TEN의 
위험도 증가

Phenytoin 사용력이 없는 경우, phenytoin/fosphenytoin을 사용하지 않는다. Carbamazepine과 ox-
carbamazepine의 사용도 피한다.

강함*

환자가 이전에 피부 이상반응 없이 3개월 이상 phenytoin을 지속적으로 사용한 적이 있는 경우, 

향후 phenytoin을 주의하여 고려한다. 약제 유발 SJS/TEN의 잠복기는 지속적 투약 및 치료 기간

(4-28일)인 경우 짧으며, 대부분 3개월 투약 이내에 발생한다.

선택**

음성 정상대사형 정상대사 일반적인 용량 전략에 조정이 필요하지 않다. 후속 용량은 치료 약물 모니터링, 반응 및 부작용에 
따라 조정되어야 한다.

HLA-B*15:02 음성이 phenytoin 유발 SJS/TEN 위험도가 없다는 것이 아니므로, 환자를 표준 지침에 
따라 주의 깊게 모니터링 해야 한다.

강함

음성 중간대사형(활
성도 점수 
1.5)

경도로 감소된 대사; 그
러나 부작용 증가를 의
미하지는 않는다.

일반적인 용량 전략에 조정이 필요하지 않다. 후속 용량은 치료 약물 모니터링, 반응 및 부작용에 
따라 조정되어야 한다. 

HLA-B*15:02 음성이 phenytoin 유발 SJS/TEN 위험도가 없다는 것이 아니므로, 환자를 표준 지침에 
따라 주의 깊게 모니터링 해야 한다.

중간

음성 중간대사형(활
성도 점수 
1.0)

감소된 대사; 높은 혈장 
농도로 인해 독성 가능
성이 높아질 수 있다.

일반적인 초기용량으로 치료를 시작하고, 일반적인 유지용량 보다 약 25% 감량하여 사용한다. 
후속 용량은 치료 약물 모니터링, 반응 및 부작용에 따라 조정되어야 한다.

HLA-B*15:02 음성이 phenytoin 유발 SJS/TEN 위험도가 없다는 것이 아니므로, 환자를 표준 지침에 
따라 주의 깊게 모니터링 해야 한다.

중간

음성 지연대사형 감소된 대사; 높은 혈장 
농도로 인해 독성 가능
성이 높아질 수 있다.

일반적인 초기용량으로 치료를 시작하고, 일반적인 유지용량 보다 약 50% 감량하여 사용한다. 후
속 용량은 치료 약물 모니터링, 반응 및 부작용에 따라 조정되어야 한다.

HLA-B*15:02 음성이 phenytoin 유발 SJS/TEN 위험도가 없다는 것이 아니므로, 환자를 표준 지침에 
따라 주의 깊게 모니터링 해야 한다.

강힘

음성 미결정 권고사항 
없음

* Eslicarbazepine, lamotrigine, phenobarbital을 포함한 다른 aromatic anticonvulsants는 HLAB*15:02 대립유전자로 인한 SJS/TEN의 근거가 약하지만, 주의하여 사용하여

야 한다; ** 이전의 phenytoin 내성이 다른 aromatic anticonvulsants에 대한 내성을 의미하지는 않는다.

Abbreviation: SJS/YEN, Stevens-Johnson syndrome/toxic epiderma necrosis.

Fig. 2. 성인에서 CYP2C9, VKORC1 및 CYP4F2 유전형에 따른 warfarin 투약 권고.

  2)  검사결과 관련 사항: 확인된 변이 정보(cDNA, amino acid 변

환 및 zygosity), 변이 기반으로 star allele이 있는 경우 star al-

lele 유전형 결과, 유전형을 바탕으로 예측되는 표현형 결과

  3)  결과해석 관련 사항: 검사 대상 유전자와 연관된 약제 정보 

및 환자의 검사결과를 바탕으로 추천되는 약물 투여 정보

  4)  검사정보 관련 사항: 검사 대상 검체, 검사대상 유전자 또는 
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Fig. 3. 소아에서 CYP2C9, VKORC1 및 CYP4F2 유전형에 따른 warfarin 투약 권고.  

Fig. 4. CYP2B6-efavirenz 약물 유전 검사 결과보고서 작성 예시.

특정 SNP, 약물유전자검사 방법, 검사법의 한계

2. 선택항목

  1)  환자 관련 사항: 관련 약제의 투약 정보, (가능한 경우) 투약

에 따라 발생한 부작용 또는 약물효과 임상 반응 지표

  2)  검사결과 관련 사항: 확인된 변이의 인종 특이적 검출 빈도, 

유전형을 바탕으로 예측되는 표현형의 인구집단 예측 빈도

  3)  결과해석 관련 사항: 확인된 변이의 기능적 활성도 예측 점수 

또는 연관 연구결과 정보, 약물 투약 정보의 권고 수준, 추천

되는 추가 검사 또는 연관 검사(예, 치료적 약물 농도 검사)

  4)  검사정보 관련 사항: 검사법의 민감도, 검사 방법의 외부정

도관리 또는 내부정도관리 시행 여부

특히 선택항목의 경우 정기적으로 최신 문헌 보고 및 가이드라

인 개정을 통해 수정 및 보완이 필요할 수 있으며, 의료기관에 따



임정훈 외: Pharmacogenetic Test Interpretation Recommendation

https://doi.org/10.47429/lmo.2022.12.4.244258   www.labmedonline.org

Fig. 5. CYP3A5-tacrolimus 약물 유전 검사 결과보고서 작성 예시.

Fig. 6. CYP2C19-voriconazole 약물 유전 검사 결과보고서 작성 예시.
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Fig. 7. IFNL3- PEG-IFN-α, ribavirin 약물 유전 검사 결과보고서 작성 예시.

Fig. 8. CYP2C9-meloxicam 약물 유전 검사 결과보고서 작성 예시.
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라 관련 임상과와 활발한 의사 소통을 통해 적절한 보고 항목 및 

범위를 정하도록 추천한다.

또한 통일된 용어를 사용함으로써 약물유전자검사 항목별 보

고서 간의 통일성을 확보한다.

본 권고안을 활용한 약물유전보고서 작성 예시

본 권고안 개발진은 권고안의 대상 약물-유전자 중 5가지 조합

에 대하여 본 권고안을 활용하여 가상으로 작성한 약물유전자검

사 결과보고서 예시를 제시한다. 다음의 예시들은 가상의 임상 상

황에 대한 결과보고서로써 각 검사실의 환경과 상황에 알맞게 참

고할 수 있는 자료로써 활용될 수 있다. 5가지 예시 항목은 다음과 

같다; (1) CYP2B6-efavirenz, (2) CYP3A5-tacrolimus, (3) CYP2C19-

voriconazole, (4) IFNL3과 PEG-IFN-α 또는 ribavirin, (5) CYP2C9-

meloxicam (Figs. 4-8). 

본 권고안을 적용할 시 유의할 점

현재까지 각 약물 및 유전자에 대한 실험적/임상적 연구가 활발

하게 진행되고 있다는 점과 본 권고안의 근거가 된 연구들에서 연

구 대상 약물 종류, 약물유전자 수, 인구 집단, 분석 기법 등의 다

양한 고려사항들이 존재하여 본 권고안의 일률적이고 맹목적인 

적용은 어렵다. 따라서 본 연구진은 해당 권고안을 임상검사실에

서 적용함에 있어서 다음의 사항들을 유의할 것을 명시한다.

1.  해당 약물-유전자의 검사 대상 환자 집단(patient population)

이 임상검사실 별로 상이할 수 있음을 인지하여야 한다.

2.  현재까지 밝혀지지 않은 약물 유전자 또는 유전형이 존재한

다면 해당 권고안은 변동될 수 있으며 권고 수준도 변동될 수 

있다.

3.  한국인 특이적 데이터베이스가 많지 않은 현재의 시점에서 인

종 간의 차이를 반영하는 권고안은 일반화하기 어려우나 추

후 한국인 환자들에서의 약물유전체 데이터가 축적된다면 인

종 특이적 권고 사항을 적용할 필요가 있다.

 

요  약

다양한 임상 유전 검사들이 폭넓게 활용됨에 따라, 임상 약물유

전학을 포함한 여러 의학분야에서 유전 검사 결과를 바탕으로 임

상 진료의 질이 뚜렷하게 향상될 수 있다. 약물유전자검사의 표준

화와 적절한 결과 해석은 성공적인 임상적 활용을 위해 필수적인 

단계이다. 임상 의사 결정을 정확하게 돕기 위해 다양한 지침들 중

에서 Clinical Pharmacogenetics Implementation Consortium (CPIC) 

가이드라인은 체계적으로 작성되어 있으며 정기적으로 개정되어 

가장 많이 활용되는 근거이다. 각 약물-유전자 조합에 대한 정확

한 근거를 세우는 것은 약물유전자검사 결과 해석에서 중요하지

만 복잡하고 어려운 사안이다. 본 권고안을 통해 저자들은 임상 

약물유전자검사 보고서의 전문가적 해석적 판독문 작성에 도움

이 될 수 있는 최신 지견 근거를 제공하고자 하였다. 본 권고안에서

는 충분한 임상 근거가 있는 총 32개의 약물-유전자 조합에서 약

리학적 유전형-표현형 설정에 기반한 약물 투여 권고안을 요약한

다. 본 권고안은 임상검사실에서 다양한 약물 치료의 효용성을 극

대화하고 부작용은 최소화할 수 있도록 약물유전학적 변이 해석

을 위한 신뢰할 만하고 실용적인 근거 정보를 제시하고자 하였다.
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