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난소암 진단46세, 사망56세 유방암 진단52세, 사망61세 

??, 사망45세 

난소암, 사망53세 

BRCA 1+ 

유방암확률-87%, 난소암확률-50% 

  2013.3  양측유방절제술 

  2015.3  양측 난소난관절제술 



 

 



왜 BRCA mutation에 관심을 가져야 하는가? 

1. BRCA ½ mutation 빈도가 생각보다 높다. 

2. 상염색체 우성 유전된다. 

3. 실제 임상에서 검사 가능하다. 

4. 유전자 이상 발견 시 대처 방안이 있다. 

 



ESTIMATED CANCER 2013 
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(26%) 

(12%) 

(17%) 

가장 흔한 여성암  - life time risk: 1/8 (13%) 



부인암 연간 발생자 수 

국가통계포털 암등록통계 



부인암 연간 유병자 수 

국가통계포털 암등록통계 



BRCAm 빈도 

• 일반 인구 ; 1/400 (~0.25%) 

• 유방암 환자 : 1/ 50 (2%) 

• 40세 미만 유방암환자 : 1/10 (10%) 

• 남성 유방암 환자 : 1/20 (5%) 

• 난소암 환자 : 1/8 ~ 1/10 (10%–15%) 

 

 
(http://www.cancer.gov/cancertopics/pdq/genetics/breast-and-

ovarian/HealthProfessional) 
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우리나라 BRCAm 빈도  

• 유방암 환자 : 418/3060 (16.5%) 

• 난소/유방암가족력 환자 277/1168 (23.7%) 

KOHBRA, Korean Hereditary Breast Cancer Study), 2013 



• 2009’ 국립암센터 난소암 환자 
• 유전성 경향, 16% (54/337) 

• 유전자 검사 동의 , 74% (40/54) 

• BRCAm, 33% (13/40) 
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BRCA ½  mutation이 무엇인가? 



BRCA1  17q21 

BRCA2 13q12  

16 

24 exon, 1,863 a.a., m>500 

(Full sequencing, Miki, et al., 1994) 

27 exon, 3,418 a.a,  m>250 

(Full sequencing, Wooster, et al., 1996) 

• Standing for 

– Breast 

cancer 

– Berkeley, 

Calif. 

– Paul 

Broca, 

French 

pathologi

st, 1860 





BRCA1-Associated Cancer - 평생유병율 

유방암 50% ~ 85%  
     (주로 젊은 연령 발생) 

난소암 35% ~ 60% (70세까지) 

대장암, 전립선암 등도 증가 

Strewing et al 1997 N Eng J Med 

Easton et al 1993 Lancet  

Nelson CL et al 1993 Genet Epidemiol 



BRCA2-Associated Cancers - Lifetime Risk 

유방암 50% ~ 85% 

난소암 10% ~ 27%  

Strewing et al 1997 N Eng J Med 

Easton et al 1993 Lancet  

Nelson CL et al 1993 Genet Epidemiol 

Br Ca Linkage Consortium, JNCI 1999 

대장암, 전립선암, 췌장암, 위암, 암성 
흑색종, 담도암 등의 발생도  

증가할 수 있다. 



BRCA1/2 돌연변이 보유자 평생 암 위험도 

(WHO Classification Tumours of the Breast and Female Genital Organs, 339p, 348p) 

암종 BRCA1 

70세 까지 누적 위험도 (%) 

BRCA2 

70세 까지 누적 위험도 (%) 

유방 87 

72.1(korea) 

84 (43-95)  (여성) 

6.3 (1.4-25.6)  (남성) 

66.3 (korea) 

난소암 44 

24.6(korea) 

22 (0-47) 

11.1(korea) 

대장암 - - 

경부암 3.57 (3.16-4.04) - 

자궁 내막암 2.47 (2.02-3.04) - 

췌장암 1.2 (0.7-1.9) Males : 2.1 (1.2-3.0) 

Female : 1.5 (0.9-2.1) 

전립선암 2.64 (1.95-3.57) (Europe) 

7.67 (4.77-12.20) (USA) 

7.5 (5.7-9.3) 

남성 – 모든 암 16.89 (14.52-19.81) 

여성 – 모든 암 23.27 (21.73-24.89) 

일반인구 
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배선 돌연변이: 혈액 체세포 돌연변이: 조직 

검사방법  채혈!!  
6~7mL / EDTA bottle 



BRCA 1/2 

mutation 

reports 



BRCA1/2 급여 현황 

• BRCA 유전자 돌연변이(BRCA1, BRCA2) 검사는 실시목적, 임상적 의의 등과 관련한 교
과서, 임상진료지침 및 학회의견 등을 참조하여 아래와 같은 대상자에게 실시하는 경우
에 인정토록 함 [2012.4.30. 진료심사평가위원회] 

 

가. 유방암 혹은 난소암이 진단되고 환자의 가족 및 친척(2nd degree 이내)에서 1명 이상 

유방암 혹은 난소암이 있는 경우 

나. 환자 본인에게 유방암, 난소암 동시에 발병한 경우 

다. 40세 이전에 진단된 유방암 

라. 양측성 유방암 

마. 유방암을 포함한 다장기암 

바. 남성 유방암 

사. 상피성 난소암 

 

 

비용 -  급여 각각 69만원 / 암환자의 중증등록 본인부담금 5% 면 69000 

             해당 유전자가 가족에게 있는지 검사 – 비급여 12만원  



BRCAm 환자에게는 표적치료 



BRCA 유전자 보유자에게는 예방방안 

② ③ 5년간 경구피임약을 사용하면 난소암의 상대위험도가 0.4 (60% 
감소)로 감소합니다. 하지만 기존에 유방질환이 있는 경우 사용할 수 
없습니다. 

④ 위험감소 예방적 난소난관 절제술을 시행 할 경우 난소암을 96% 감
소, 유방암을 50∼80% 감소시킵니다. 출산계획과 폐경증상, 유전자
에 따른 발병연령을 고려하여 35세 이후에 권고되어야 합니다. 

⑤ MRI, mammogram, 유방초음파로 유방암 검진을 매년 받아야 합니
다. 



BRCA 유전자 보유자에게는 예방방안 

 

• 추적관찰 

 

• 위험요인 회피 

 

• 예방적 약물치료 

 

• 예방적 수술 



1) 추적관찰  

• 유방암 
– 자가검진 (18세부터 매달) 
– 전문의검진(25세부터 6개월에 한번) 
– MRI (25세부터 1년에 한번) 
– 유방촬영(30세부터 1년에 한번) 

• 난소암 
– 임상증상 체크  
– 골반초음파 (질초음파) 
– CA 125 
– 초음파 + CA-125를 35세경부터, 또는 가족 중 가

장 처음 난소암이 발생한 나이부터 매 6개월마다 
 



2) 위험요인 회피 

• 체지방 감소 

• 절주 

• 운동량 증가 

• 지방 섭취 감량 

• 환경호르몬, 발암물질 등 회피 



3) 예방적 약물치료 

• 유방암 
– Tamoxifen (35세 이상) 

• 5년 복용시 유방암 위험도 49% 감소 

– Raloxifen (폐경이후 여성) 

 

• 난소암 
– 경구피임약 

• 5년 복용시 난소암 위험도 60% 감소 

• 기존 유방질환이 있는 경우 사용할 수 없음 

 



4) 예방적 수술 

• 예방적 양측유방절제술 

– 유방암 위험감소율 95% 

 

• 예방적 난소난관 절제술 

– 유방암 위험감소율 50% 

– 난소암 위험감소율 99% 



  

 BRCA ½m 보유자 

 

 유방암 뿐 아니라 난소암 발병도 감소 

 

 35 ~40세 여성 중 출산을 더 이상 하지 않을 경우, 또는 가족 중 가
장 처음 난소암이 발생한 나이를 고려하여 권유할 수 있다. 

 

 2012년 12월 1일 이후 보험고시 됨 – 본인 BRCA mutation 보유자
인 경우 

예방적 난소난관절제술 
RRSO (risk reducing salpingo-oophorectomy) 



Risks/Benefits/Limitations  
of genetic testing 
Positive test result 

Potential Benefits: 
• Clinical intervention may 

improve outcome 

• Family members at risk 
can be identified 

• Positive health behaviour 
can be reinforced 

• Reduction of uncertainty 

Potential Risks: 
• Adverse psychological 

reaction 

• Family issues/distress 

• Uncertainty -incomplete 
penetrance 

• Insurance/job discrimination 

• Confidentiality issues 

• Intervention carries risk 

 



해외 운영 사례 

 



 



 



• 2012년 1981건 -> 2013년 4847건 (2.5배) 

 



 

Whole genome sequencing 

$ 100,000 



 





 

3가지 타입(185delAG BRCA1 mutation, 5382insC BRCA1 mutation, 
6174delT BRCA2 mutation)의 변이에 대한 검사만 수행 



 





 







묵과하고 있는 것들 

• 야간노동 – 유방암 발생율 1.7배 /  난소암 
발생율 1.24배 

• 운동 – 유방암 발생율 0.8~0.6배 / 재발방
지 1.2배 

• 우울증이 면역력을 낮춰 유방암 재발을 높
이고… 

• 실직상황/독신인 난소암 생존자가 예후가 
더 안좋고… 



• 변화하는 의사-환자관계 

• 정보의 비대칭성의 권력축 이동 

• Ing 인 의학의 발전속도와 그것을 뛰어넘
는 상업화의 속도 

 

  이 속에서 과연 우리가 준비되어 있는가. 



참고자료 

• In the family  
– 31세의 여성감독이 자신의 BRCA 1 유전자검사 결과 

후 다양한 조언과 상담, 정보를 통해 의사결정을 해 
나가는 과정의 다큐 

– http://inthefamily.kartemquin.com/ 

• 생명의 언어 
– 프란시스 콜린스(인간게놈프로젝트 총책임자) 

– 4장 유전자와 암 

• 숫자에 속아 위험한 선택을 하는 사람들 
– 게르트 기거랜처(인지심리학자)  

– 검진에서의 위양성 /  위험 계산법의 심리학적 분석 

http://inthefamily.kartemquin.com/
http://inthefamily.kartemquin.com/

