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유방암의 위험인자로 여성호르몬, 노화, 방사선 피폭, 생활습

관, 유전적요인, 환경적요인등을들수있으며, 이중유전적요

인은전체유방암의원인중5-10%를차지하고있다.(1) BRCA1

과BRCA2 유전자의돌연변이와관련된유전적요인은유방암의

가장강력한위험인자로알려져있으며, 이는전체유전성유방암

Purpose: The aim of this study is to examine practice pat-
terns of surgeons for the management of hereditary breast
cancer in Korea.
Methods: A structured questionnaire was circulated to the
members of the Korean Breast Cancer Society through e-
mail distribution between 6 July and 14 August 2007. A total
of 43 surgeons from 42 hospitals responded to the survey. 
Results: Of the respondents, 81.4% (n=35) asked for infor-
mation related to the family histories of cancer and 58.1%
(n=25) recommended genetic testing for their patients. Indi-
cations for genetic testing recommended by the 25 surgeons
were the following: breast cancer patients with family histories
of breast or ovarian cancer (96%), bilateral breast cancer
(80%), early-onset (64%) or male breast cancer (52%), and
a double primary malignancy with breast and ovarian cancer
(36%). Of the respondents, 52% (13/25) performed genetic
counseling before genetic testing, and the surgeons (81.3%,
13/16) or genetic counselors (18.7%, 3/16) provided the

genetic counseling. Although 154 BRCA1/2 mutation carriers
of 95 families have been identified so far, only 12 family mem-
bers were managed for prophylaxis by tamoxifen chemopre-
vention (n=2), a contralateral prophylactic mastectomy (n=2)
or a prophylactic oophorectomy (n=8). There was no report
of a bilateral prophylactic mastectomy being performed. 
Conclusion: Although BRCA1/2 mutation carriers for high-
risk patients with hereditary breast cancer have been iden-
tified in Korea, practice and management for cancer preven-
tion does not seem to be actively performed. The Korean
Hereditary Breast Cancer (KOHBRA) Study will serve to
establish the Korean guidelines of evidence-based clinical
practice for hereditary breast cancer.
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의 약 80%를 차지하고 있다.(1-3) 유전성유방암은 산발성 유방

암과는달리조기에발생하고, 양측성유방암이흔하게발생하며,

난소암의위험성이높게나타나는특징이있으며,(4) 서양의연구

결과에 의하면 BRCA1/2 유전자에 돌연변이가 있는 경우 평생

유방암에걸릴위험은최대65%, 난소암에걸릴위험은40%까지

보고하고있어서, 상기보인자의색출과이들에대한적절한관리

는일반인을대상으로한검진보다매우중요함을알수있다.(5)

유전성유방암 연구의 역사를 보면, 초기에 시행되었던 연구는

BRCA1/2 유전자 돌연변이에 대한 유병률(prevalence) 연구로

유방암 및 난소암의 가족력이 있는 유방암, 조기발병 유방암, 양

측성유방암, 남성유방암등유전성유방암의위험성이높은군을

대상으로 BRCA1/2 유전자 돌연변이의 유병률을 연구하였으며,

(6, 7) 위연구의자료를기초로하여검사전유전자돌연변이의

위험도를예측할수있는예측모델을만들었고, 이모델을이용하

여검사전유전상담시환자의돌연변이의위험도를정확히예측

하고유전자검사를권유하는기본자료로이용하고있다.(8-10)

또한아시케나지유태인, 아이슬란드인, 말레이시아인, 필리핀인

은물론중국인과일본인에서도개척자돌연변이(founder muta-

tion)가 발견되어,(11) 유전자검사의 비용과 노동을 절약하고 있

으며, BRCA1/2 유전자 돌연변이 보인자의 암 발생률(침투율;

penetrance)에관한연구를통하여, 환자의암발생위험도를정

확히예측하고, 암발생에관여하는인자들을찾아내어유전상담

에적극이용하고있다.(5, 12, 13)

국내에서도 1995년 Oh 등(14)에 의해서 BRCA1 유전자의

W1815X 돌연변이가 최초로 발표된 이래로 소규모의 연구가 진

행되었으며, 가족력이 있는 환자, 조기발병 유방암 환자, 양측성

유방암환자를대상으로하는BRCA1/2 유전자의돌연변이유병

률에대한연구가진행되었으나, 모집단이적은것이한계로지적

되고있다.(15-17) 현재까지한국인에특이한개척자돌연변이는

밝혀진 바 없으며, BRCA1/2 유전자의 한국인에서의 침투율 또

한알려진바없다. 따라서, 한국유방암학회에서는전국적인규모

의전향적인연구인‘한국인유전성유방암연구(Korean Here-

ditary Breast Cancer Study, KOHBRA Study)’를시작하기

에 앞서 국내 진료현장에서 현재 이루어지고 있는 유전성유방암

의진료현황을조사함으로써현실을직시하고, 적합한연구의방

향을모색하고자하는목적으로본연구를시행하였다. 

방 법

본 연구는 한국유방암학회 임상시험위원회 주관으로 2007년

7월 6일부터 8월 14일까지 이루어졌으며, 한국유방암학회 전체

회원 571명(350개 의료기관)을 대상으로 전자메일을 통한 설문

조사형식으로 진행되었다. 설문에 대한 답변형식은 전자메일을

통한 자기기입식(self-administrated)을 취했으며, 답변이 없

을경우재차메일을발송하거나, 직접전화연락을통하여답변을

독려하였다. 설문내용은한국유방암학회임상시험위원회의사전

심의를 통하여 확정되었으며, 설문내용의 구성은 설문 응답자의

분석(7문항), 유전성유방암 관련 지식평가(16문항), 유전상담 및

유전자검사(32문항), BRCA1/2 돌연변이보인자의관리(11문항)

등, 총66문항으로이루어졌다. 답변은각문항별로다시세분화

하여SPSS 12.0 통계프로그램을이용하여빈도를분석하였다.

결 과

1. 응답자의일반적특성

총42개의료기관의43명이응답해, 실제유방암의수술및진

료를 하고 있는 97개 기관(2006년 한국유방암학회 등록사업 자

료) 중 43.3%를 차지했고, 2006년 전체 유방암 환자 11,275명

중 7,700명(68.3%)의 진료를 담당한 것으로 나타났다. 응답한

의료기관은다음과같다: 강남차병원, 강북삼성병원, 강서미즈메

디병원, 건국대병원, 건양대병원, 경희대 동서신의학병원, 계명

대 동산병원, 고려대 구로병원, 고려대 안암병원, 고신대 복음병

원, 관동대명지병원, 광명성애병원, 국립암센터, 국립의료원, 단

국대병원, 대구파티마병원, 대림성모병원, 동국대 일산병원, 동

아대병원, 보라매병원, 부산대병원, 서울대병원, 서울아산병원,

분당서울대병원, 삼성서울병원, 서울위생병원, 서울의료원, 강남

성모병원, 순천향대병원, 부천순천향대병원, 세브란스병원, 아주

대병원, 영동세브란스병원, 원광대병원, 부산서울외과, 원자력병

원, 인하대병원, 전북대병원, 충남대병원, 홍성희여성외과, 한림

대성심병원, 한림대한강성심병원.

2005년 기준 수술건수 상위 10위권 내의 의료기관 중 9개 병

원이참여하였고, 대학병원, 암전문병원과종합병원이90% (39

개)였다. 지역별로는 서울, 경기지역이 70% (30개)였으나 지역

거점병원도다수포함되어전국적인정보를얻을수있었다. 응답

자의전공으로는43명모두외과였으며, 연간수술건수는수술을

하지 않는 병원으로부터 1,000건이 넘는 수술건수를 가진 병원

까지다양하게분포하고있었다(Table 1).

2. 유전성유방암관련지식평가

유전성유방암관련지식을묻는평가에는Green 등(18)이유전

성유방암관련 교육이수 전후를 비교하여 교육의 효용성을 알고

자한연구에서사용되었던평가문항(Appendix 1)을준용하였으

며전체응답자의평균점수는14.8점(16점만점)으로평가되었다.
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3. 유전상담및유전자검사

‘유방암 환자의 진료 시 유방암 환자의 암 가족력을 조사하는

지’에대한문항에서는응답자43명중81.4% (35명)가‘조사한

다’고응답했으나, ‘암가족력이있는유방암환자의가계도를작

성한다’고 답변한 응답자는 39.5% (17명)에 불과하였다. ‘가족

력상 유전성유방암이 의심되는 환자에게 유전상담 및 BRCA1/2

유전자검사를 권유하는지’에 대한 항목에서는 58.1% (25명)가

‘하고 있다’고 답했으며, ‘병원 내에서 BRCA1/2 유전자검사가

가능하다’고답한응답자는48.8% (21명)였다(Table 2). 

BRCA1/2 유전자검사를권유한다고응답한25명을대상으로,

유전자검사에대한적응증을조사하였고, 전체의96% (24명)가

유방암혹은난소암의가족력이있는유방암환자일때로응답하

였다. 또한양측성유방암환자일경우는80% (20명), 40세이전

에 발병한 조기 유방암 환자일 경우는 64% (16명), 남성 유방암

환자일경우52% (13명), 유방암과난소암이병발한환자일경우

가 36% (9명) 순으로 BRCA1/2 유전자검사를 권유하고 있음을

관찰할 수 있었다(Table 3). 유전상담 및 유전자검사를 시행한

시점을묻는설문에는1년미만이28% (7명), 1년이상3년미만

이 24% (6명), 3년 이상 5년 미만이 40% (10명)이며, 5년 이상

도 8% (2명)로 나타났다. 지난 1년간 검사건수는 80% (20명)가

10건이하로응답하였다. 응답자25명모두1차적으로BRCA1/2

를 검사했으며 20% (5명)가 1차 검사가 음성일 경우 2차 검사를

시행한다고 했으며, 이때 모두 TP53 유전자를 검사하는 것으로

나타났다. ‘유전상담시질병과연관있는BRCA1/2 유전자의돌

연변이는무엇으로보는가’는질문에는16명의응답자중12.5%

(2명)가단백질절단돌연변이(protein truncation mutation),

6.3% (1명)가 미스센스 돌연변이(missense mutation), 6.3%

(1명)가 다형성(polymorphism)이라고 답했으며, 단백질 절단

돌연변이와 미스센스 돌연변이, 둘 다 연관 있다고 보는 경우는

전체의56.3% (9명)가, 세가지다연관있다고보는경우는18.8%

(3명)로관찰되었다.

유전자 검사결과의 관리방법으로는 19명의 응답자 중 68.4%

(13명)가다른의무기록과같이관리하며, 26.3% (5명)가기존의

무기록과따로분리하여관리한다고했으며5.3% (1명)는암호화

하여관리하고있음을관찰할수있었다. 유전자분석기관은응답

자의병원에서직접하는경우가16% (4명), 외부수탁검사가28%

(7명)였으며56% (14명)는“잘모르겠다”라고응답하였다.

BRCA1/2 유전자검사에있어서보험삭감은16% (4명)가경험

하였고3명은가족력이없다는이유였으며, 1명은가족력이없다

는 이유와 남성유방암이라는 이유로 삭감을 경험했다고 하였다.

19명이 보험삭감이 될 경우에 관해 응답을 하였는데, 12명은 비

보험으로라도검사를하며, 5명은검사를안하겠다고하며, 연구

비로검사한다는경우와삭감되어도보험으로한다고각각1명이

응답하였다.

25명의응답자중52% (13명)가검사전유전상담을한다고했

으며, 유전상담을하고있는16명중81.3% (13명)는담당전문의

가직접, 18.7% (3명)는유전상담사가하고있으며유전상담사는

모두간호사였다. 유전상담소요시간은응답자15명중33.3% (5

명)가 5분 이상 10분 미만이고, 33.3% (5명)가 10분 이상 30분

미만이었으며1시간이상은6.7% (1명)이었다. 또한돌연변이보
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Table 1. Characteristics of respondents

Number %

The type of hospitals respondents work in
University hospital 30 69.8
Cancer center 2 4.7
General hospital 8 18.6
Community hospital 1 2.3
Private breast clinic 2 4.6
Total 43 100

The location of the hospitals
Seoul 22 51.2
Metropolitan area 8 18.6 
Kyeonggi-do 8 18.6
Cheolla-do 2 4.7
Kyeongsang-do 1 2.3
Chungcheong-do 1 2.3
Jeju-do 1 2.3
Total 43 100

The number of annual breast cancer surgery cases
No surgery 3 7.0
<100 cases 16 37.2
101-500 cases 16 37.2
501-1,000 cases 7 16.3
>1,000 cases 1 2.3
Total 43 100

Table 2. Practice patterns of respondents related to genetic
screening 

Number (Total=43)Management patterns %

Family history taking 35 81.4
Pedigree drawing 17 39.5
Genetic test recommendation 25 58.1
Genetic test availability 21 48.8

Table 3. Indications of BRCA1/2 test in breast cancer patients

Number (Total=25)Indications %

Breast cancer family history 24 96
Bilateral breast cancer 20 80
Young age breast cancer (<40 yr) 16 64
Male breast cancer 13 52
Ovarian cancer combined 9 36



인자임을알았을경우에는모두다가족에대한유전자검사를권

유한다고답하였다.

BRCA1 유전자 돌연변이가 확인된 경우는 47가계, 72명이었

으며BRCA2 유전자돌연변이가확인된경우는48가계, 82명이

었다. 또한TP53 유전자돌연변이는2가계, 4명에서확인되었다

(Table 4).

4. BRCA1/2유전자돌연변이보인자의관리

유방암에걸리지않은보인자의경우유방암발생의감시를위

해유방자기공명영상촬영(MRI) 권유는16명의응답자중62.5%

(10명)가 하고 있었고, 화학예방요법으로 타목시펜을 권유하는

경우는43.8% (7명)이며실제로2명이처방하고있으며, 난소암

의예방을위하여피임약을권유하는경우는6.7% (1명)이며실제

로도처방한것으로나타났다. 예방적양측유방절제술은26.7%

(4명/15명)가 권유하고 있으나 실제 수술건수는 없었으며, 예방

적 반대측 유방절제술은 21.4% (3명/14명)가 권유하고 있으며

실제로도 2건이 시행되었고, 예방적 난소절제술은 50% (8명/16

명)가권유하며실제로도8건이시행되었다(Table 5). 

고 찰

세계적인유전성유방암연구의추세는이미국제적인코호트를

구성하여대규모연구를하는것으로, 이중대규모의국제코호트

연구인국제BRCA1/2 보인자코호트(International BRCA1/2

Carrier Cohort Study, IBCCS)는 13개국에서 4,000명 이상

의 유방암유전자 돌연변이 보인자를 포함하고 있으며, 2,000명

이상이 1년 이상의 전향적 추적 관찰을 마치고 있는 등 전향적,

대규모화 되어 가고 있다. 외국에서는 BRCA1/2 유전자 돌연변

이의침투율에대한연구를근거로돌연변이보인자에대한임상

진료지침(clinical practice guideline)을 제시하고 있으며, 주

요내용으로는1)유방암및난소암발생의집중적인선별검사, 2)

타목시펜 등을 이용한 화학예방요법, 3) 예방적 유방, 난소 절제

술등이있다. 예방적유방절제술과난소절제술은유방암및난소

암의 예방률이 95%에 육박하며, 예방적 수술을 통하여 환자의

생존율이향상되는것을보여주고있으며,(19) 지역별, 연구자별

로 차이는 있으나, 실제로 한 연구에서는 55% (76명/139명)의

보인자가예방적유방절제술을선택했다고보고되었다.(20)

한국유방암학회주관으로진행되고있는한국인유전성유방암

연구(KOHBRA study)는 전향적 다기관 공동연구로 가족력이

있는 유방암환자나 유전성유방암이 의심되는 고위험군 유방암

환자에서BRCA1/2 유전자돌연변이의빈도를파악하고, 난소암

의 유병률을 파악하는 것을 일차목표로 삼고 있다. 위 연구는

2007년 5월 25일부터 2010년5월 24일까지 총3년간 2,250명

의 환자를 포함할 예정이다. BRCA1/2 유전자 검사 및 CA 125

검사와더불어가족력및역학적인자들이설문조사를통하여취

득될 예정이며, 신체지수 측정과 임상병리학적 정보들을 기록할

예정이다. 혈액시료를채취하여보존할예정이며, 향후1, 3, 5년

에 걸쳐 새로운 암의 발병과 설문조사, 혈액시료 채취를 시행할

예정이다. 현재 36개 기관이 연구 참여를 희망하였으며, 한국인

유전성유방암연구에앞서시행된본설문조사는실제연구의밑

거름이될것이다.

유방암환자의진료시암가족력조사는하고있으나가계도작

성을하는응답자는39.5%이며가족력상유전성유방암이의심되

는경우에도58.1%에서만유전자검사를권유하고있어유전상담

의 필요성 및 유전자검사의 접근용이성이 확보되어야 할 것으로

생각된다. 유전자검사 전에 유전상담을 하는 경우는 52% 밖에

되지않고, 유전상담사로간호사가3명밖에없는상황이며유전

상담소요시간은80% 이상이30분미만으로충분한유전상담을

제공하지못하고있는것으로나타나유전상담의수요에비해유

전상담사의공급이절대적으로부족함을알수있었으며전문적인

교육을통한유전상담사의양성이절실하다고하겠다. BRCA1/2

유전자검사를시행한지3년미만이52%를차지하고1년간10건

이하의 검사건수가 80%라는 것은 연간 수술건수 100건 이상의

병원이56%라는것을감안하면BRCA1/2 유전자검사가활성화

되었다고보기는어려웠다.
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Table 4. Mutation carriers previously-identified

Hospital (n) Family (n)Gene Carriers (n)

BRCA1 6 47 72
BRCA2 4 48 82
TP53 1 2 4

*magnetic resonance image; �prophylactic mastectomy.

Breast MRI* (n=16) 10 62.5 -

Chemoprevention
Tamoxifen (n=16) 7 43.8 2
Oral pill (n=15) 1 6.7 1

Risk reducing surgery
Bilateral PM�(n=15) 4 26.7 0
Contralateral PM (n=14) 3 21.4 2
Prophylactic oophorectomy 8 50.0 8

(n=16)

Table 5. Management patterns of BRCA mutation carriers

Management 
patterns

Recommen-
dation

by physician
(n)

Actual 
number of 
patients on
intervention 
strategies 

%



유전성유방암 관련지식을 알아 본 설문에서 응답자의 평균은

14.8점(만점 16점)이었는데, 실제 이전 연구의 결과를 보면 유전

자검사 교육을 받은 일반인의 평균이 14.72점이고 교육을 받지

않은일반인의평균이11.84점이었던점과이번설문의대상자가

유방전문의인 것을 감안하여 이해하여야 하며, 설문과정이 답변

기입을한후설문지의맨뒤에서정답을확인할수있게하고, 자

율적으로답변수정을하지말아달라는주문을하는형식이어서결

과에대한신뢰성이부족할수도있다. 질병과연관있는BRCA1/2

유전자의 돌연변이를 묻는 질문에는 실제로는 단백질 절단 돌연

변이만이 관여하는데 정답을 맞춘 응답자는 2명에 불가하여, 실

제 유방전문의들도 유전성유방암 관련 재교육의 기회를 가질 필

요성이있다고생각된다. 본인병원의샘플이분석되는유전자분

석기관을 모르는 경우가 56% (14명/25명)에 달해 검사진행과정

의관심도는떨어지는것으로생각되며, 유전자검사오더가있는

경우도48.8% (21명/43명) 밖에되지않아유전자검사에대한접

근성이떨어짐을확인할수있었다.

보험삭감의 예로는 주로 가족력이 없다는 이유라고 응답을 하

였으나(80%, 4/5), 다수의 병원에서는 이와 같은 이유로 삭감된

적이 없다고 응답하여(84%, 21/25) 건강보험심사평가원의 삭감

원칙에대한재고가필요하다고생각되며, 혹시삭감된경우라도

비보험이나(63.2%, 12명/19명), 연구비(5.3%, 1명/19명) 혹은

삭감되어도 보험으로 검사(5.3%, 1명/19명)하겠다는 의지를 표

명해 유전자검사는 병원 내 시스템뿐만 아니라 보험적용관련 문

제도내포하고있으며, 향후풀어나가야할숙제라고생각된다.

BRCA1 유전자돌연변이의경우두개의기관에서40가계(85

%)가확인되었으며 BRCA2 유전자 돌연변이의 경우 세개의 기

관에서46가계(96%)가확인되는등검사시행건수에따른편중현

상이관찰되었다. 보인자에대한예방적약물치료와예방적수술

의경우는매우드물게나타났는데, 이는한국인고유의BRCA1/2

유전자 돌연변이 보인자에 대한 유병률과 침투율에 대한 연구가

없고이에따르는진료지침도없으며의료진과환자의인식또한

한계가 있어 보인자가 발견되더라도 적극적인 치료를 하는 경우

는매우드물다고하겠다.

결 론

한국유방암학회 회원을 대상으로 한‘유전성유방암 진료현황’

에 대한 설문조사를 통하여 이미 상당수의 BRCA1/2 유전자 돌

연변이 보인자가 국내에 발견되어 있음을 확인하였다. 하지만,

체계적인 유전상담이 진행되지 못하고, 화학예방요법 혹은 예방

적수술과같은암발생예방을위한중재는적극적으로시행되고

있지 않았다. 또한, 유전상담사의 양성과 유방암학회 회원을 대

상으로지속적인유전성유방암관련교육이필요하다하겠다. 본

유전성유방암 진료현황에 대한 일차 설문자료는 전국단위의 다

기관연구인‘한국인유전성유방암연구’의기초자료가될것이

며, 추후재조사를통하여유전성유방암진료현황의변화추이를

확인할예정이다.
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Appendix 1. Questionnaire for checking breast cancer genetics knowledge

1) BRCA1/2유전자돌연변이가있는여성은모두유방암에걸린다. (X)

2) 아버지가BRCA1/2돌연변이보인자인경우, 자녀에게유전될수있다. (O)

3) BRCA1/2돌연변이가있는여성은난소암에걸릴위험성이높다. (O)

4) 30세이전에유방암이발병한여성은65세이후발병한여성보다BRCA1/2유전자에돌연변이가있을가능성이더높다. (O)

5) 어머니가BRCA1유전자의돌연변이가있는경우, 그딸이보인자일확률은50%이다. (O)

6) BRCA1/2유전자의돌연변이가없는여성도유방암에걸릴수있다. (O)

7) BRCA1/2유전자의돌연변이가있는여성의평생에걸친유방암발병률은1%이다. (X)

8) 한국인여성의평생유방암발병률은약3% (40명중1명)이다. (O)

9) 대부분의유방암환자는비정상BRCA1/2유전자를가지고있다. (X)

10) 예방적양측유방전절제술을받은사람은더이상유방암이발병할가능성이없다. (X)

11) BRCA1/2돌연변이보인자는보험을드는데제약이있을수있다. (O)

12) BRCA1/2유전자검사를받는사람은안심, 행복, 우울, 갈등등의복잡한심리적반응을보인다. (O)

13) 예방적유방전절제술은질병이없는건강한유방을전절제하는것이다. (O)

14) BRCA1 유전자돌연변이가있는여성에서자식에게유전될확률은25%다. (X)

15) 정상인과비교하여BRCA1/2돌연변이보인자여성에서유방암이발병할확률은더높다. (O)

16) 어떤가계가유전자이상이있을가능성이더높다고생각되는지표시하시오. (B)

A. 엄마78세, 여동생66세유방암

B. 엄마34세, 언니32세유방암

C. 똑같다.


