
Purpose: The objective of this study was to evaluate the
change in the practice patterns for managing hereditary
breast and ovarian cancer (HBOC) among Korean physicians
after the Korean Hereditary Breast Cancer (KOHBRA) study.
Methods: The first survey was performed from July to August
2007, at the initiation of the KOHBRA study, and the follow-
up survey was conducted from July to December 2009.
Members of the Korean Breast Cancer Society were invited

to participate in the study by e-mail. The 2009 survey was
conducted with a self-administered questionnaire concerning
HBOC management and was identical to the previous ques-
tionnaire. Results: According to the 2009 survey, most physi-
cians (60.0%) tended to draw a pedigree (48.0% in 2007 sur-
vey). The rate of genetic test recommendations for patients
at risk for HBOC was higher in the 2009 survey (84.0%) than
that in the 2007 survey (64.0%). Physicians tended to select
a BRCA genetic testing candidate more appropriately than in
the previous survey (42.4% answered right in 2007 survey;
74.4% in 2009 survey). Fifteen of 25 participants (60.0%)
provided genetic counseling before their patients underwent
a genetic test, which was higher than that (40.0%) in the 2007
survey. According to the 2009 survey, half of the genetic coun-
seling was being conducted by KOHBRA study research
nurses; whereas most of the genetic counseling was conduct-
ed by physicians in 2007. Conclusion: The KOHBRA study
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서 론

한국유방암학회 등록사업 자료에 따르면 지난 2008년 발생한

유방암 환자 수는 약 15,000여 명에 이르며, 발생 빈도는 지속적

으로증가하고있는추세이다.(1) 비록서구의결과이지만전체유

방암중유전성유방암이차지하는비중은약5-10%로,(2) 국내

에서 연간 발생하는 유전성 유방암의 유병률은 약 1,000여 명에

이를것으로추정할수있겠다. 유전성유방암은산발성유방암과

달리유전성유방암유전자돌연변이색출시예방적중재술을통

해유방암또는난소암발생위험률을감소시킬수있다는측면에

서매우중요한의미를가진다.(3-5) 

국내에서는 1995년 Oh 등(6)이 국내 최초로 BRCA1 유전자

돌연변이를 보고한 이래로, 유전성 유방암 고위험군을 대상으로

BRCA1/2 유병률에대한연구가시행되었으나모집단이적은한

계점을 지니고 있었다.(7,8) 이후 한국인 유방암 환자의 정확한

BRCA1/2돌연변이유병률확인을위해한국유방암학회주관으로

대규모전향적다기관공동연구인한국인유전성유방암(Korean

Hereditary Breast Cancer, KOHBRA) 연구가시작되었다.(9)

KOHBRA 연구의 목적은 가족성 또는 비가족성 유전성 유방암

고위험군유방암환자에서BRCA1/2 돌연변이유병률을밝히고,

BRCA1/2 돌연변이가 발견된 가계를 대상으로 BRCA1/2 유병

률을 밝히며, BRCA1/2 돌연변이 보인자에서 난소암 유병률을

확인하는것이다.(9) KOHBRA 연구에앞서Kim 등(10)은지난

2007년 국내 의료현장에서의 유전성 유방암 진료현황을 파악하

고자한국유방암학회회원을대상으로설문조사를실시하였으며,

조사결과 유전상담과 돌연변이 보인자에 대한 암발생 감시와 예

방을위한중재가체계적으로시행되지못하고있는실정이었다. 

BRCA1/2 돌연변이유병률확인을위한1단계KOHBRA 연구

는 2007년 5월부터 2010년 5월까지 시행되었으며, 전국 35개

기관참여하에약2,000여명의대상자가모집되어유전상담과

BRCA1/2돌연변이유전자검사를시행받았다. 따라서KOHBRA

연구이후국내유전성유방암진료패턴의변화와발전이기대되

는바이며, 추적설문조사를통하여KOHBRA 연구가유전성유

방암 진료에 미친 영향력을 분석하고자 한다. 또한, 현재 직면하

고있는유전성유방암진료및유전상담의문제점을파악하고개

선방안을모색하고자한다. 

방 법

유전성유방암진료현황에대한초기설문은2007년7월부터

8월까지한국유방암학회회원을대상으로실시되었으며, 총42개

의료기관, 43명의의료진이설문에참여하였다. 본추적설문조사

는초기설문조사와동일한방식으로실시되었으며, 2009년7월

부터11월까지한국유방암학회회원을대상으로전자메일을통한

자기기입식설문조사방식으로진행되었다. 설문내용은초기설문

조사결과와비교분석하기위해동일한설문지를사용하였으며,

설문은응답자의특성관련7문항, 유전성유방암지식평가관련

16문항, 유전상담및유전자검사관련32문항, BRCA 돌연변이

보인자관리관련11문항을포함하여총66문항으로구성되었다.

추적설문에는38개기관46명의의료진이참여하였으나, 유전성

유방암진료패턴변화를평가하기위해초기설문및추적설문에

모두응답한25개기관25명의의료진을대상으로비교분석하였

다. 통계학적 분석은 SPSS for Window version 15.0 (SPSS

Inc., Chicago, USA)을사용하였으며, 명칭척도비교는 c2 검정

또는Fisher의정확검정을이용하였고순위척도비교는Mann-

Whitney 검정으로 분석하였고, p값이 0.05 이하인 경우 통계

학적으로유의하다고판단하였다. 

결 과

초기설문및추적설문에참여한25개기관중22개(88%) 기관

은대학병원이었으며, 암전문병원1개, 종합병원2개로모두유방

암진단과치료를담당하고있는기관으로나타났다. 지역적분포

를 살펴보면, 서울 12개(48%) 기관, 경기 5개 기관, 광역시 4개

기관, 전라도2개기관, 경상도와충청도각각1개기관에서참여

하여지역거점병원의정보를반영할수있었다. 25개분석대상

기관은 다음과 같다: 강북삼성병원, 건국대병원, 건양대병원, 계

명대 동산병원, 고려대 구로병원, 고려대 안암병원, 관동대 명지

병원, 국립의료원, 단국대병원, 동국대일산병원, 동아대병원, 보

라매병원, 분당서울대병원, 삼성서울병원, 서울대병원, 서울아산

병원, 순천향대병원, 신촌세브란스병원, 아주대병원, 원광대병

원, 원자력병원, 인하대병원, 전북대병원, 충남대병원, 한림대성

심병원(가나다순). 

유전성유방암지식평가점수는총16점만점에2007년15점,

has played an important role in the appropriate selection of
candidates for genetic testing. However, more effort should
be placed on improving the pre-test genetic counseling rate.

Key Words: Breast neoplasms, Clinical practice patterns, Hereditary neoplastic
syndromes

중심단어: 유방암, 진료 패턴, 유전성 암 증후군
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2009년 14.6점으로 초기 평가와 마찬가지로 높은 점수 분포를

보였다(p=0.374). 유전상담 및 유전자 검사 실태 조사 결과, 암

가족력은지난2007년조사와동일한비율로시행하고있었으며

(84%), 암가족력이있는유방암환자의가계도작성률은통계학

적유의성은관찰되지않았지만, 2007년48%에서2009년60%

로 증가한 것으로 나타났다. 기관 내 BRCA 유전자 검사코드가

있어검사처방이가능했던병원은2007년14개(56%) 기관에서

2009년19개(76%) 기관으로증가하였으며, 유전성유방암고위

험군유방암환자에대한유전자검사권유율또한2007년64%

에서2009년84%로증가하였다(Figure 1). BRCA 유전자검사

의 적응증을 묻는 질문에 초기 설문에서는 전체 25명 중 10명이

응답하지않았으며, 유방암또는난소암의가족력이있는유방암

환자와 양측성 유방암 환자가 유전자 검사의 적응증이라고 응답

한비율이높게관찰되었다. 반면, 추적설문조사에서는3명을제

외한22명이유전자검사의적응증에관한질문에응답하였으며,

젊은유방암환자, 남성유방암환자, 난소암과동반된유방암환

자와같은비가족성유전성유방암고위험군에대해검사의적응

증이라고응답한비율이유의하게증가하였다(Table 1). 비록통계

학적으로유의하지는않았지만유방암또는난소암가족력이있는

유방암환자와양측성유방암환자에대해유전자검사의적응증이

라고응답한비율또한증가하였다. BRCA유전자검사전유전상

담을 시행한다고 응답한 기관은 2007년 10개 기관에서 2009년

15개 기관으로 증가하였으며, 유전상담의 실제적인 담당자는

2007년 대부분 담당전문의였으나, 2009년 추적 설문에서는 담

당전문의와 함께 KOHBRA 연구 간호사의 상담률이 동일하게

조사되었다. 또한돌연변이가발견된환자의가족에게유전자검

사를권유한다고응답한기관은2007년13개(52.0%) 기관에불

과하였으나 2009년 20개(80.0%) 기관으로 유의하게 증가된 것

을 확인할 수 있었다(p=0.012). 환자의 유전상담 내용과 유전자

돌연변이검사결과에대한관리실태를조사한결과2009년추적

설문에서도일반검사기록과마찬가지로의무기록에기록하는경

우가44.0% (n=11)로가장높게나타났다(Table 2). 

유방암에걸리지않은BRCA1/2 돌연변이보인자에대한유방

암 발생 감시를 위해 유방 자기공명영상촬영을 권유하는 기관은

25개 기관 중 2007년 8개(32%), 2009년 10개(40%) 기관이었

으며, 유방암 예방을 위한 타목시펜을 권유한다고 응답한 기관

은 2007년 7개(28%), 2009년 9개(36%) 기관으로 조사되었다.

2009년예방적난소절제술의권유율은40.0%로나타났으며, 실

제예방적난소절제술은3개기관에서총27건이시행되어2007년

8건의 예방적 난소절제술 이후 시행 건수가 증가된 것을 확인할
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Figure 1. The change of practice patterns related to genetic
screening (n=25). The rates of pedigree drawing, genetic test
availability, and genetic test recommendation for patients at risk
of hereditary breast and ovarian cancer increased in 2009. 
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Table 1. Indications of BRCA1/2 test in patients with breast
cancer

Indication 2007 (n=25) 
n (%)

Year

2009 (n=25) 
n (%)

p -
value

Family history of breast cancer 0.056
Yes 15 (60.0) 21 (84.0)
No 0 (0) 1 (4.0)
No answer 10 (40.0) 3 (12.0)

Bilateral breast cancer 0.072
Yes 13 (52.0) 20 (80.0)
No 2 (8.0) 2 (8.0)
No answer 10 (40.0) 3 (12.0)

Young age breast cancer 0.028
Yes 9 (36.0) 18 (72.0)
No 6 (24.0) 4 (16.0)
No answer 10 (40.0) 3 (12.0)

Male breast cancer 0.015
Yes 9 (36.0) 19 (76.0)
No 6 (24.0) 3 (12.0)
No answer 10 (40.0) 3 (12.0)

Ovarian cancer combined 0.034
Yes 7 (28.0) 15 (60.0)
No 8 (32.0) 7 (28.0)
No answer 10 (40.0) 3 (12.0)

Table 2. Management of genetic information 

2007 
n (%)

2009 
n (%)

Being placed in medical records 8 (32.0) 11 (44.0)
Keeping out of medical records 4 (16.0) 6 (24.0)
Coding the genetic results and being 1 (4.0) 3 (12.0)

placed in medical records
No answer 12 (48.0) 5 (20.0)

Year
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수있었다. 예방적양측유방절제술은2007년4개기관, 2009년

6개 기관에서 권유하였다고 응답하였으며, 실제 시행된 수술 건

수는없다고조사되었다(Table 3). 

고 찰

서양의경우BRCA1과BRCA2 돌연변이유전자가처음발견

된지15년이지났으며, BRCA1/2 유전자돌연변이빈도연구를

시작으로다양한연구가시행되었다.(11,12) 유병률연구를기반으

로Myriad 모델과BRCAPRO와같은검사전유전자돌연변이

가능성을예측할수있는모델이개발되었으며,(13,14) BRCA1/2

돌연변이의 유방암/난소암의 침투율이 밝혀졌다.(15) 뿐만 아니

라유전성유방암의화학적예방법과예방적수술의암발생위험

률감소효과가입증되었으며,(3-5) 돌연변이보인자의암발생에

관련된환경적/유전적조절자규명을위한연구가활발히진행되

고있다.(16) 따라서, 국내에서도KOHBRA 연구를통해구축된

BRCA1/2 돌연변이유병률자료와돌연변이보인자코호트를근

간으로침투율연구, 돌연변이모델의개발, 한국인BRCA1/2 돌

연변이 관련 유방암의 임상적 특징 규명, 유전자-환경 상호작용

연구, 유전자-유전자상호작용연구가가능할것이며, 이를통해

한국인유전성유방암환자에게적합한예방과치료의기회가주

어질것이라고기대한다.

본연구는국내유전성유방암진료에미친KOHBRA 연구의

영향력을 분석하기 위해 시행되었으며, 추적설문 조사를 통하여

KOHBRA 연구이후유전성유방암진료패턴의몇가지변화를

확인할 수 있었다. 첫째, 유전성 유방암 고위험군에 대한 BRCA

돌연변이유전자검사권유율이증가하였으며, 유전자검사가가

능한 기관이 확대되었다. 둘째, 유전자 검사 적응증에 대한 인식

이과거에는유방암또는난소암의가족력이있는유방암환자에

게 치중되었던 반면, 현재는 젊은 유방암 환자, 난소암과 동반된

유방암 환자, 남성 유방암 환자와 같은 비가족성 유전성 유방암

고위험군까지확대되었다. 셋째, BRCA 돌연변이유전자검사전

유전상담 시행률과 돌연변이가 발견된 환자에 대한 가족검사 권

유율이증가되었다. 

BRCA1/2 유전자검사는돌연변이가능성이10% 이상인환자

를대상으로한다.(17) 유방암의가족력은BRCA1/2 유전자돌연

변이의가장중요한위험인자로, 유방암가족력이4명이상일경우

BRCA1/2 돌연변이유병률은90%에이른다고보고하고있다.(18)

Ahn 등(19)의연구에의하면, 비록유방암또는난소암의가족력

은없을지라도, 양측성유방암환자의경우20%, 남성유방암환

자의경우20%, 유방암을포함한다발성암의경우12%의돌연변

이 유병률을 보고하고 있다. 또한 다른 위험요인을 배제한 35세

미만의젊은유방암환자에서BRCA1/2 돌연변이유병률은8.1-

9.4%로 중등도 위험군에 해당된다.(19,20) 2007년 초기 설문조

사결과젊은유방암환자, 남성유방암환자와같은비가족성유

전성 유방암 고위험군 환자를 유전자 검사의 대상으로 인식하는

비율은불과36%에불과하였으며, 이들에대한암발생감시와예

방적치료의기회가간과되었을가능성이있겠다. 하지만추적설

문에서 비가족성 유전성 유방암 고위험군에 대해 유전자 검사의

적응증이라고 응답한 비율은 60-80%로, KOHBRA 연구 이후

유전성유방암에대한인식이확대되었음을확인할수있었다. 

미국임상암학회(American Society of Clinical Oncology,

ASCO)에서는유전자검사전과검사후에반드시유전상담이수

반되어야한다고권고하고있다.(21) 검사전후유전상담에는검

사하고자하는특정유전자의정보, 양성및음성결과의해석, 유

전자검사에서어떠한정보도얻지못할가능성, 자녀에게돌연변

Table 3. Management patterns of BRCA mutation carriers

2007

Year

Suggestion by 
physician

%
No. of 

intervention

2009

Suggestion by 
physician

%
No. of 

intervention

Breast MRI 8 32 - 10 40 -

Chemoprevention
Tamoxifen 7 28 1 9 36 2
Oral pill 1 4 0 4 16 1

Risk-reducing surgery
Bilateral RRM 4 16 0 6 24 0
Contralateral RRM 3 12 2 5 20 3
RRSO 7 28 8 10 40 27

MRI=magnetic resonance imaging; RRM=risk-reducing mastectomy; RRSO=risk-reducing salpingo-oophorectomy.
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이가유전될가능성, 검사기법의정확성, 유전자검사및유전상

담비용, 검사결과에따른사회심리적영향, 유전자연구에DNA

샘플이 사용될 수 있을 가능성, 선택 가능한 암발생 감시와 예방

적 중재술의 종류와 한계, 가족과의 유전자 검사 결과 공유의 중

요성 등이 포함되어 있어야 하며, 유전자 검사 전에 상기 내용에

대해설명후동의서작성이필수적이다.(21) 2007년설문조사에

서 BRCA1/2 유전자 검사 전 유전상담을 한다고 응답한 기관은

전체25개기관중40%에불과하였고, 대부분담당전문의가5분

에서30분미만의짧은유전상담을시행하고있었다.(10) 또한유

전상담사가유전상담을시행한다고응답한기관은불과3개기관

으로, 국내의경우유전상담인력이절대적으로부족함을확인할

수 있었다.(10) 추적 설문 조사에서 유전자 검사 전 유전상담을

시행한다고 응답한 기관은 전체의 60%였으며, 유전상담의 실제

적담당자로담당전문의와KOHBRA 연구간호사가동일한비중

을차지하고있었다. 지난3년간KOHBRA 연구를통해전국기

관의약2,000여명의대상자는체계적으로교육받은KOHBRA

연구간호사로부터 BRCA1/2 유전자 검사 전 양질의 유전상담을

제공받을 수 있었다. 하지만 KOHBRA 연구간호사를 제외하면

유전성유방암에대해전문적으로유전상담을시행할수있는인

력이여전히부족함을시사한다. 국내의경우전문적인유전상담

사 양성을 위한 제도적 장치와 교육의 기회가 미흡한 실정이며,

의료진 또한 교육과정 중 제한된 유전학 이론에 대해 교육 받을

수있을뿐임상수련과정중발생빈도가적은유전성암이나유전

질환에 대해 접할 기회는 매우 드물다. 하지만 유전학 분야의 급

격한발전으로유전질환에대한지식은팽창하고있으며, 대중의

관심또한급격히증가하고있는추세이다. ASCO에서는유전성

암교육을위한교육자료를개발하고, 전문가교육을위한워크샵

을개최하여유전성종양에대한교육이가능한종양전문의확대

를 위해 기여하였다.(22) 또한 서양의 경우 유전자 검사 수요에

비해 상대적으로 부족한 유전상담 인력을 보완하기 위한 목적으

로유전상담쌍방향컴퓨터프로그램이개발되어있으며, 유전성

유방암 돌연변이 저위험군에게는 유전상담사를 대체할 수 있는

수단으로, 돌연변이고위험군에서는유전상담전기본지식을제

공함으로써유전상담시이해를높이는보완수단으로사용될수

있다고 보고하였다.(23) 이처럼 국내에서도 체계적 유전상담을

시행할수있는유전상담인력양성을위해개선방안이모색되어

야할것이다. 

미국의일부주에서는환자의유전자돌연변이검사결과를의

무기록에기록하는것을법으로금지하고있는경우도있으나, 국

내의경우개인의유전자정보와유전상담내용에대한관리기준

이마련되어있지않은현실이다. 다만, 의료법제21조1항단서의

규정에따라환자외의자에게제공하는의무기록및진료기록에

유전정보를포함시켜서는안된다고규정하고있다.(24) 유전자정

보관리가중요한이유는정보의노출로인해직업선택이나건강

보험가입등의사회적차별을받을가능성으로부터보호하기위함

이다. 미국의경우연방정부법(Genetic Information Nondis-

crimination Act)을통해유전정보에기초한고용과건강보험에

관련된차별을법적으로금지하고있으며,(25) 국내에서도생명윤

리및안전에관한법률제31조, 유전정보에의한차별금지조항

에서유전정보를이유로교육, 고용, 승진, 보험등사회활동에있

어차별을금지하고있다.(24)본추적설문조사결과에서도초기

설문과 마찬가지로 응답자의 대다수는 환자의 유전자 검사 결과

를의무기록에기재하고있었다. 유전자정보를포함한모든개인

의의무기록정보는철저히보호되어야하지만, 유전자정보의경

우윤리적또는법적문제를유발할가능성을인식하여유전정보

보호를위한체계적관리장치가마련되어야할것이다.

BRCA 돌연변이보인자관리는적극적암발생의감시, 화학적

예방, 예방적수술로분류할수있다. BRCA 돌연변이여성에서의

암발생감시를위해미국의National Comprehensive Cancer

Network 가이드라인에서는18세부터유방자가검진, 25세부터

6개월간격의의사의진찰, 25세부터매년유방촬영과유방자기

공명영상검사를시행할것을권고하고있다.(26) 유방암에대한

화학적예방법으로타목시펜이사용되며유방암고위험군에서유

방암발생위험도를43% 정도감소시킨다고보고되었다.(27) 예

방적수술은가장적극적인예방법으로, 예방적유방절제술은유

방암위험도를90% 감소시키며,(28) 예방적난소절제술은난소암

의위험을95%, 유방암의위험을약50% 정도감소시킨다고알려

졌다.(3,29) 이와같이서구의연구에서예방적중재술의효과가

입증되었음에도불구하고, 본조사결과아직까지한국인BRCA

돌연변이보인자의관리실태는소극적인경향을나타내었다. 국

내에서적극적예방적중재술을적용하기어려웠던가장큰이유

는 한국인의 BRCA 유전자 침투율이 밝혀지지 않았기 때문이었

다. Han 등(30)은국내최초로BRCA1/2 유전자의유방암및난

소암의침투율을보고하였으며, 70세까지유방암은66.3-72.1%,

난소암은 11.1-24.6%의 침투율을 나타내 서구의 결과와 유사함

을보여주었다. 비록대상자수가적은한계를지니지만한국인에

서BRCA 유전자침투율을예측한첫번째연구로의의를가지며,

향후침투율에대한해답은대규모다기관공동연구인KOHBRA

연구를통하여확인할수있을것이다.

결 론

결론적으로 KOHBRA 연구 이후 한국인 유전성 유방암 진료

현황의가장큰변화는유전성유방암환자에대한관심과인식이
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높아졌다는것이다. 실제, 유전자검사가가능한기관이확대되었

으며, 유전성유방암고위험군에대한검사권유율과유전자검사

전유전상담률이증가하였다. 하지만부족한상담인력과BRCA

돌연변이보인자관리문제는여전히해결해야할과제로남아있

었다. 본연구의분석대상기관은25개기관에불과하나, 모두실

제유방암의진단과치료과정을담당하고있는대학병원, 암전문

병원, 종합병원이었으며, 지역적으로 서울, 경기뿐만 아니라 지

역거점병원이분석대상에포함되어있어국내유전성유방암진

료현황을대표할수있다고판단된다.
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Appendix 

I. 설문대상자의분석

1. 근무하시는의료기관의형태는무엇입니까?

① 대학병원

② 암전문병원

③ 종합병원

④ 준종합병원

⑤ 유방클리닉(의원)

2. 근무하시는지역은어디입니까?

① 서울

② 경기도

③ 강원도

④ 충청도

⑤ 경상도

⑥ 전라도

⑦ 제주도

⑧ 광역시(부산, 인천, 대구, 대전, 광주, 울산)

3. 선생님의전공분야는무엇입니까?

① 외과

② 내과

③ 방사선종양학과

④ 기타

4. 1년에귀하의병원의유방암수술건수는몇건입니까?

① 수술을하지않는다.

② 100명이하

③ 101-500명

④ 501-1,000명

⑤ 1,001명이상

II. 유전성유방암관련지식

5. 아래설문은미국의한연구에서유전성유방암과관련된기본지식과관련하여만들어진설문입니다. 결과는이번연구목적외에

는쓰이지않습니다. O, X로답해주십시오.

1) BRCA1/2 유전자돌연변이가있는여성은모두유방암에걸린다. (    )

2) 아버지가BRCA1/2돌연변이보인자인경우, 자녀에게유전될수있다. (    )

3) BRCA1/2돌연변이가있는여성은난소암에걸릴위험성이높다. (    )

4) 30세이전에유방암이발병한여성은65세이후발병한여성보다BRCA1/2유전자에돌연변이가

있을가능성이더높다. (    )

5) 어머니가BRCA1 유전자의돌연변이가있는경우, 그딸이보인자일확률은50%이다. (    )

유전성유방암진료현황설문지
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6) BRCA1/2유전자의돌연변이가없는여성도유방암에걸릴수있다. (    )

7) BRCA1/2 유전자의돌연변이가있는여성의평생에걸친유방암발병률은1% 이다. (    )

8) 한국인여성의평생유방암발병률은약3% (40명중1명)이다. (    )

9) 대부분의유방암환자는비정상BRCA1/2유전자를가지고있다. (    )

10) 예방적양측유방전절제술을받은사람은더이상유방암이발병할가능성이없다. (    )

11) BRCA1/2돌연변이보인자는보험을드는데제약이있을수도있다. (    )

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

13) 예방적유방전절제술은질병이없는건강한유방을전절제하는것이다. (    )

14) BRCA1 유전자돌연변이가있는여성에서자식에게유전될확률은25%다. (    )

15) 정상인과비교하여BRCA1/2돌연변이보인자여성에서유방암이발병할확률은더높다. (    )

16) 어떤가계가유전자이상이있을가능성이더높다고생각되는지표시하시오. (    )

A. 엄마78세, 여동생66세유방암

B. 엄마34세, 언니32세유방암

C. 동일하다.

III. 유전상담 및 검사

6. 모든 유방암 환자에서 암 가족력을조사합니까?

① 예

② 아니오

7. 암 가족력이있는 유방암 환자의 가계도 작성을 하십니까?

① 예

② 아니오

8. 귀하의 병원에BRCA1/2유전자 검사코드가잡혀 있습니까?

① 예

② 아니오

9. 가족력 상 유전성 유방암이의심되는 환자에게 유전상담 및BRCA1/2유전자 검사를 권유하십니까?

① 예

② 아니오

** 다음은 BRCA1/2 유전자검사의 적응증에 관한 질문입니다.

10. 유방암/난소암의 가족력이있는 유방암 환자에게유전자 검사를 권유한다.

① 예

② 아니오

11. 40세 이전에 발병한 젊은 유방암 환자에게 유전자 검사를 권유한다.

① 예

② 아니오

12. 양측성 유방암 환자에게 유전자 검사를 권유한다.

① 예

② 아니오

13. 남성 유방암 환자에게 유전자 검사를 권유한다.

① 예

② 아니오
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14. 난소암이 동반된 유방암 환자에게 유전자 검사를 권유한다.

① 예

② 아니오

15. 기타 적응증이 있으시면기술하십시오. ________________________________________

16. 유전자상담및 유전자검사를시행한지는몇 년이나 되었습니까?

① 1년 미만

② 1년-3년

③ 4년-5년

④ 6년 이상

17. 지난 일년 간 시행한 유전자검사는몇 건입니까?

① 10건 이하

② 11-50건

③ 51-100건

④ 101-200건

⑤ 201건 이상

18. 유전성 유방암이 의심되는 경우 어떤 유전자를 일차적으로 검사하십니까?

① BRCA1/2

② TP53

③ PTEN

④ MSH2/MLH1

⑤ 기타

19. 만약 BRCA1/2유전자검사를 시행한 후 돌연변이가 음성으로나온 경우 2차적으로검사를 시행합니까? 시행한다면

어떤 유전자 검사를 권유합니까?

① 2차적인 검사를 하지 않는다.

② TP53

③ PTEN

④ MSH2/MLH1

⑤ 기타

20. BRCA1/2 유전자의 돌연변이 중 어떤 종류의 돌연변이가질병과 관련 있다고 생각하고유전상담을 하십니까?

① Protein truncation mutation

② Missense mutation

③ Polymorphism

④ 1, 2 번

⑤ 1, 2, 3 번

21. 실제로 유전자검사를수행하는 기관은 어디입니까?

① 본인 근무 병원에서 직접 검사

② 외부 수탁 검사 (실제 검사 기관: ______________ )

③ 보험적용 혹은 연구목적으로 ①과 ②를 병행한다.

④ 잘 모르겠다.

22. BRCA1/2 유전자검사가 보험에서삭감된 예가 있습니까?

① 예

② 아니오
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23. 위의 경우 삭감된 예는 어떤 이유였습니까? (중복 답변 가능합니다.)

① 유방암의 가족력이 없는 젊은 유방암 환자의 검사

② 유방암의 가족력이 없는 양측성 유방암 환자

③ 유방암의 가족력이 없는 남성 유방암 환자의 검사

④ 유방암의 가족력이 있는 남성 유방암 환자의 검사

⑤ 유방암의 가족력이 없는 난소암이 동반된 유방암 환자의 검사

⑥ 유방암의 기왕력이 없는 50세 이전에 발병한 난소암 환자

⑦ 가족력이 있는 유방암 환자

⑧ 기타

24. 가족력이없는고위험군환자(조기유방암, 양측성유방암, 남성유방암, 난소암)의경우보험에서삭감되는예가있습니다.

이 경우 어떻게 검사를 권유하고 있습니까?

① 유전자 검사를 권유하지 않는다.

② 비보험으로 권유한다.

③ 삭감되더라도보험급여로 검사한다.

④ 연구비에서 지원받아검사한다.

25. 유전자 검사 전에 유전상담을 하십니까?

① 예

② 아니오

26. 유전상담을하는 경우 상담은 누가 진행합니까?

① 담당 전문의

② 전임의

③ 유전상담사

④ KOHBRA 연구간호사

27. 유전상담사가상담을 하는 경우 상담사의학문적 배경은 무엇입니까?

① 간호사

② 기초의학(생물, 유전학 등)

③ 사회사업과

④ 기타

28. 유전자 검사 전 유전상담을 하는 경우 소요되는 시간은 얼마입니까?

① 5분 이내

② 5-10분

③ 10-30분

④ 30-60분

⑤ 60-120분

29. 미국의 일부 주에서는환자의 유전자 돌연변이 검사 결과를 차트에 기록하는것을 법으로 금지하고있습니다. 선생님의

경우 환자의 유전상담 내용과 유전자 돌연변이 검사 결과를 어떻게 관리하고 계십니까? 

① 일반 검사기록과 마찬가지로차트에 기록한다.

② 기록자 본인만이 알 수 있는 암호로 기록한다.

③ 일반 의무기록과는 분리하여따로 관리한다.

④ 기타

30. 유전자 검사 후 질병과 연관 있는 돌연변이가발견된 경우, 환자의 가족에 대한 검사를 권유하십니까?

① 예

② 아니오

31. 귀 병원에서BRCA1 유전자의 돌연변이가확인된 가계는 몇 가계입니까? 
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32. 귀 병원에서 BRCA1 유전자의돌연변이가 확인된 사람의 수는 몇 명입니까? 

33. 귀 병원에서BRCA2 유전자의 돌연변이가 확인된 가계는 몇 가계입니까?

34. 귀 병원에서BRCA2 유전자의 돌연변이가 확인된 사람의 수는 몇 명입니까?

35. 귀 병원에서 BRCA1/2이외의 기타 유전자의 돌연변이가확인된 유전성 유방암 가계가 있는 경우 어떤 유전자입니까? 

36. 35번의 기타 돌연변이가 확인된 가계는 몇 가계입니까? 

37. 귀 병원에서 35번의 기타 돌연변이가확인된 사람의 수는 몇 명입니까? (proband 및 가족구성원포함)

IV. BRCA1/2 돌연변이 보인자의 관리

38. 유방암이걸리지 않은 BRCA1/2 보인자 여성의 경우 유방암 발생의 감시(close surveillance)를 위해서 유방 MRI를

권하십니까?

① 예

② 아니오

39. 유방암이 걸리지 않은BRCA1/2 보인자 여성의 경우 tamoxifen을 이용한 화학적 예방(chemoprevention)을 권하십니까?

① 예

② 아니오

40. 만약 tamoxifen을 권하신다면 현재 관리하고 계신 BRCA1/2 보인자 중 tamoxifen을 처방하고계신 여성은 몇 명입니까?

41. 난소암에 걸리지 않은 폐경 전BRCA1/2 보인자 여성의 경우 난소암 예방을 위하여 피임약 사용을 권하십니까?

① 예

② 아니오

42. 만약 피임약 복용을 권하신다면 피임약을처방하고 계신 폐경 전 여성은 몇 명입니까? 

43. 유방암에 걸리지 않은BRCA1/2보인자 여성의 경우 예방적 유방절제술(bilateral prophylactic mastectomy, BPM)을

권하십니까? 

① 예

② 아니오

44. 만약 BPM을 시행한 적이 있다면 현재까지 시행한 BPM은 몇 건입니까? 

45. 일측성유방암환자를대상으로반대편유방에대한예방적유방절제술(contralateral prophylactic mastectomy, CPM)을

권하십니까? 

① 예

② 아니오

46. 만약 CPM을 시행한 적이 있다면 현재까지 시행한 CPM은 몇 건입니까? 

47. 난소암에걸리지않은BRCA1/2 보인자여성의경우유방/난소암예방을예방적난소절제술(prophylactic oophorectomy,

PO)을 권하십니까?

① 예

② 아니오

48. 만약 PO를 권하신다면 선생님의 환자 중 PO를 받은 여성은 몇 명입니까? 
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V. KOHBRA Study

49. 현재 한국유방암학회에서는한국인 유전성 유방암 연구 KOHBRA Study (Korean Hereditary Breast Cancer Study)가

진행되고있습니다. 이연구는보건복지부후원으로학회주도하에국가적BRCA보인자코호트를만들고전향적인데이

터를모으고자함에있습니다. 이를통하여각유전자와연관된한국인고유의암발생률을밝히고, 더나아가서는Prevention

study의 기초를 다지고자 하는 것입니다. 선생님께서는이 연구에 참여하시고계십니까?

① 예

② 아니오

③ 참여를 원한다. 

50. 기타 의견이 있으시면 기록하여주시기 바랍니다. 

51. 성별

52. 나이

53. 소속 병/의원명


