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Many inborn errors of metabolism can be completely cured with early detection and early treatment. 

This is why neonatal screening on inborn errors of metabolism is implemented worldwide. In 1991, 

the Ministry of Health & Social affairs adopted a nationwide service program for neonatal screening 

of phenylketonuria, galactosemia, maple syrup urine disease, homocystinuria, histidinemia and 

congenital hypothyroidism for newborns delivered from low class pregnant women registered in 

health centers. Government decreased the test items from six to two, PKU and congenital hypo-

thyroidism to increase test numbers with same budget from 1995. 78 laboratories wanted to par-

ticipate for neonatal screening test in 1999. Government decided to screen six items of PKU, con-

genital hypothyroidism, maple syrup urine disease, homocystinuria, galactosemia and congenital 

adrenal hyperplasia from 2006. In 2014, thirteen laboratories are participating. Inter laboratory quality 

control was started 6 times a year from 1994. In case a patient with an inherited metabolic disease 

is diagnosed by screening of government program, special milk is provided at government’s expense. 

According to the government project, from 1997 to 2013, 7,080,569 newborns were screened. 

144 PKU, 2.451 congenital hypothyroidism were detected. So incidence of PKU is 1/49,170 and 

congenital hypothyroidism is 1/2,888. The cost benefit of performing screening procedures coupled 

with treatment has been estimated to be as high as 1.77 times in PKU, 11.11 times in congenital 

hypothyroidism than cost without screening. By January 2007, many European countries had ex-

panded of their newborn screening programs by inclusion of Tandem mass spectrometry. We are 

trying to increase the budget to test all newborns for Tandem mass spectrometry from 2016. We 

are considering four to five central laboratories which cover all newborns and are equipped with 

tandem mass spectrometer & enzyme immunoassay for TSH, 17OHP & enzyme colorimetric assay 

for galactose. And I hope to expand test including Wilson disease screening test and lysosomal 

storage diseases.
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신생아 집단검사의 역사 

미국 California에서 최초로 시작된 소변을 이용한 

PKU 집단검사는 오진이 많았기 때문에 집단검사법으

로는 적당치 못하다고 판단하고 있을 즈음인 1961년에 
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R. Guthrie에 의하여 혈액을 이용한 집단검사법이 등

장하게 되었다. 이 방법은 혈액을 특수한 여과지에 묻

혀서 그 여과지를 검사실에 보내 Bacterial inhibition 

assay (BIA법)에 의하여 혈중의 페닐알라닌을 측정하

여 PKU를 조기에 발견하는 방법이다. 이렇게 시작된 

PKU 집단검사용의 여과지를 이용하여 갈락토스혈증, 

단풍당뇨증, 호모시스틴뇨증등의 유전성대사질환에 대

한 집단검사가 가능하게 됨으로써 다항목 (multiple) 

집단검사가 시작되었다. 

1973년 Canada에서 이 여과지혈액이 갑상샘기능저

하증과 미국의 Song Ya Pang (한국인)에 의해 선천성 

부신 과형성증의 집단검사에도 사용될 수 있다는 것이 

증명되었다. 유전성 대사질환과 발생장애에 의한 내분

비 이상 양자를 모두 검사할 수 있게 되었기 때문에 이 

검사방법을 신생아집단검사라고 부르는 경우가 많다. 

이 신생아집단검사의 이용상태에 관하여 살펴보면 

Guthrie (BIA)법이 발견된 이후 1962-1963년 사이

에 미국에서 대규모의 검사가 실시되어 유효성이 증명

되었다. 1963-1965년 전반에 미국 각주에서 PKU 집

단검사의 실시를 위한 법제화가 이루어졌으며 이와 같

은 시기에 Canada, 동서 유럽의 선진국에도 보급되었

다. 1975년대에 들어와서 갑상선기능저하증이 PKU 

등 보다 많은 환자가 있다는 것을 알게 됨에 따라서 

집단검사의 필요성과 유용성이 인정되게 되었다. 이로 

인하여 점차로 PKU와 선천성 갑상샘기능저하증을 포

함한 몇몇의 질환을 대상으로 한 다항목 집단 검사방법

으로 발전되어가고 있다. 1992년부터 Mass Spectro-

meter가 두 개가 붙어있는 Tandem Mass Spectro-

metry라는 고도의 첨단 분석기를 이용하여 혈액 한 방

울로 40여종 이상의 유전성대사질환을 진단하게 되었

다. 1996년부터 페닐케톤뇨증, 단풍당뇨증, 갈락토스

혈증의 신생아 집단검사에 효소비색법이 발견되어 최근

에는 Guthrie법은 거의 사용하지 않게 되었다. 2001년 

한시훈 교수에 의해 윌슨병의 집단검사법이 개발되었

고, 최근에는 여러 나라에서 5가지 이상의 리소좀 축적

질환들을 신생아 집단 검사하는 방법이 개발되었다. 

2020년에는 신생아기와 15개월 경의 혈액과 소변검

사로 아마 100여 가지의 질환을 조기 진단하여 조기에 

치료가 가능해질 것으로 예측된다. 

이들 신생아 집단검사의 대상이 되는 질환은 방치하

면 정신지체와 심신장애가 되거나 조기에 사망하지만 

조기에 발견하여 치료를 빨리 시작하면 치료가 가능한 

질환이다. 결국 신생아집단검사는 심신장애의 발생 예

방을 위한 중요한 수단이며 실제로 많은 소아가 신생아 

집단검사를 받아서 심신장애의 고통을 면하고 있다.  

한국에서의 신생아 집단검사의 현황 

1. 정부의 모자보건 사업 

1985년 순천향대학교병원 소아과에서 처음으로 신

생아집단검사를 실시하였고 1990년 경기도에서 시범

사업을 실시한 후 1991년에 정부의 모자보건사업으로 

전국의 보건소와 모자보건센터에서 등록관리중인 임산

부 중 저소득층 신생아와 구청장, 보건소장이 무료검사

가 필요하다고 인정된 신생아 29,325명을 순천향대학

교병원에서 검사하였다. 검사종목은 페닐케톤뇨증, 호

모시스틴뇨증, 단풍당뇨증, 히스티딘혈증, 갈락토스혈

증, 갑상샘기능저하증 등의 6개 질환으로 하였다. 1명

의 페닐케톤뇨증 환자와 7명의 갑상샘기능저하증 환자

를 조기에 발견하였다. 1992년부터 매년 검사 인원수

를 조금씩 증가시키다가 1995년부터는 보다 많은 신생

아에서 검사를 하기 위하여 6개 질환에서 페닐케톤뇨

증과 선천성 갑상샘기능저하증 2항목으로 축소되었다. 

1997년 전국의 모든 신생아에게 국비 50%, 지방비 50 

%로 무료로 검사를 해 주도록 확대되었다. 그러나 

1998년에는 573,000명의 신생아를 검사할 계획이었

는데 IMF 경제위기로 인하여 397,000명으로 감소되

었다. 이 후에도 계속 397,000명으로 감소되어 검사를 

실시했으나 다행이 2004년부터 전국의 모든 신생아로 

다시 확대 실시하게 되었다. 2006년부터 갈락토스혈

증, 선천성 부신과형성증, 단풍당뇨증과 호모시스틴뇨

증 4종목이 추가되었다. 

보건복지부에서는 사후관리 치료사업으로 1991년

부터 페닐케톤뇨증으로 진단된 16명에게 대한가족보건

복지협회를 통하여 제일약품에서 수입한 미국 Mead 
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Johnson사의 Pheyl Free 특수분유를 매달 무료로 지

급해 주었다. 1992년부터는 새로 발견된 PKU환아에

서 생활이 곤란한 환아에게 지원을 해주고 있으며, 1999

년부터는 한국의 매일유업에서도 특수분유를 제조하여 

부모가 원하는 경우 매일유업의 특수분유도 공급하다가 

2002년부터는 매일유업의 특수분유(PKU-1,2), 영국

의 SHS사의 PK AID-4 (14세 이상용)를 공급하고 

있다. 

2. 신생아집단검사 시설의 증가 

1990년, 1991년에는 순천향대학교병원 한국모자보

건센터에서 모두 검사를 시행하였고 정부사업으로 인해 

신생아집단검사에 대한 홍보가 확대되어 1992년에는 

순천향대학교병원, 대한가족계획협회 6개 지역검사소, 

건강관리협회 대구지부에서 정부사업을 실시하다가 매

년 증가되어 61개 검사소에서 검사를 시행하다가 2006

년에는 많이 줄어서 17개 검사소에서 시행하였다. 2014

년에는 조금 더 줄어서 13개 검사소에서 시행하고 있

다. 

3. 정도관리위원회 

1994년 9월부터 인구보건복지협회에 신생아대사이

상검사 정도관리위원회가 설립되어 매년 3회씩 정기적

인 회의를 하며 전국의 검사실에 매년 4회씩 정도 관리

를 실시하고 있다. 

4. 홍보용 비디오 제작 

보건복지부 관리하에 인구보건복지협회에서 신생아

대사이상검사 홍보용 비디오를 제작하여 330개 기관에 

배포하였다. 서울 장애인 종합복지관에서는 기형아, 정

박아예방을 위한 홍보용 비디오를 제작하여 보급하고 

있다. 

5. 자조모임 결성 

유전성대사질환아들은 일상생활에서 관리가 지속되

어야 하기 때문에 부모의 역할이 무엇보다 중요하다. 

환아 부모들은 다른 부모들로부터 환아 관리와 관련된 

정보와 다른 가족의 경험을 공유하기를 절실히 원하고 

있다. 그들은 질병 치료뿐만 아니라 자녀의 학교생활 

적응문제, 친구관계 등에 관한 의견을 교환할 수 있기

를 원한다. 특히 사춘기 자녀의 문제점, 대응방안 등 경

험자의 사례가 처음 질환을 발견한 부모들에게 큰 도움

이 될 수 있으므로 부모 모임의 활성화 방안이 모색되

어야 한다. 그들은 부모교육 프로그램을 정부차원에서 

개발해 주기를 원하고 있다. 

그동안 유전성대사질환아 부모 모임이 결성되어 치

료 문제 뿐만 아니라 치료식품 구입, 환아들의 학교 및 

사회 적응문제, 경제적인 문제, 정부의 의료정책 등 여

러 가지 문제에 서로 의견을 교환하고 자신의 경험을 

새로운 가족에게 나누어 주며 큰 역할을 해 오고 있다. 

부모모임은 자신의 자녀뿐만 아니라 같은 질환을 가진 

가족들의 길안내와 든든한 버팀목이 되어주고 있다. 

PKU 부모회는 1985년부터 3개월에 한번씩 순천향대

학교병원에서 모임을 갖고 있다. 회원수는 150명이며 

이 모임에서는 환자들의 치료를 담당하는 의료진과 영

양팀이 환아들을 위한 치료와 영양상담, 식사지도를 하

고 있으며, 이 모임은 환아 가족들간 새로운 소식 전달, 

서로의 경험 공유, 정보 교환의 장이 되고 있으며 이런 

모임을 통해 정서적인 유대감을 갖고 있다. 매 모임 때

마다 식사요법에 대한 강의와 페닐케톤뇨증 환아를 위

한 음식 만드는 방법 등의 설명에 이어 환아들은 그들

을 위해 만든 음식을 시식하고 있다. 1997년에는 여름

방학에 환아들을 위한 1박 2일의 PKU 캠프를 실시하

였다. 2001년부터는 경기도 용인 한터 캠프에서 2004

년부터는 도고 파라다이스 호텔에서 2012년부터는 리

솜 스파캐슬에서 인구보건복지협회 주최로 PKU 가족

캠프를 실시하고 있다. 

서울 아산병원에는 “프로피오닌산혈증, 메틸말로닌

산혈증, 요소회로대사질환” 환아 부모모임이 있다.   
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Table 1. 연도별 선천성대사이상검사 실적 및 환아 발생 현황 

연도 검사 받은 신생아 페닐케톤뇨증 선천성갑상샘저하증 합계

1997

1998

1999

2000

2001

2002

2003

2004

2005

2006

2007

2008

2009

2010

2011

2012

2013

합계

빈도

 345,013

 416,115

 398,444

 407,981

 382,338

 346,176

 339,945

 386,889

 412,653

 433,331

 472,055

 454,614

 439,387

 467,957

 465,175

 482,737

 429,759

7,080,569

  6

  7

  9

  9

  9

  8

 14

  9

 10

  7

  4

  4

  7

  6

 11

 14

 10

144

1/49,170

   62

  132

   88

   89

   70

   49

   36

   71

   73

  144

  149

   96

  153

  163

  378

  381

  317

2,451

1/2,888

   68

  139

   97

   98

   79

   57

   50

   80

   83

  151

  153

  100

  160

  169

  389

  395

  327

2,595

1/2,728

6. 페닐케톤뇨증과 선천성 갑상샘기능저하증의 

빈도 

1991년부터 정부 모자보건정책의 일환으로 시작된 

신생아집단검사를 통해서 선천성갑상샘기능저 하증(1/ 

4,753)과 페닐케톤뇨증(1/43,965)의 발생빈도에 관

한 연구가 가능해졌다(Table 1). 

7. 신생아집단검사의 수지 

1년간 신생아 출생수가 55만 명인 우리나라에서는 

150명 정도의 유전성대사질환아가 매년 출생한다. 따

라서 75명을 수용할 수 있는 특수시설 2개를 매년 설

립하여 운영해야 한다. 그렇지 않으면 10년이면 1,500

명에 달하기 때문에 그대로 방관해서는 안될 문제이다. 

집단검사로 조기치료가 시행된 경우와 검사를 시행하

기 않아서 정신지체아가 생기는 경우를 비교하면 집단

검사를 시행하는 것이 시행하지 않는 것보다 페닐케톤

뇨증에서는 1.42배, 선천성갑상샘기능저하증에서는 

7.43배 효율적이며 페닐케톤뇨증과 선천성갑상샘기능

저하증을 합치면 4.38배 효율적이다. 우리나라의 경우 

진단이 늦어져 정신지체아가 된 후 특수시설에 수용되

는 비용이 1년에 301억 원인데 비해 신생아집단검사

비와 조기 발견된 환자의 치료비는 매년 68억 원에 불

과해 신생아 집단검사를 실시하여 매년 233억 원이 

절약되는 것으로 나타났다(Table 2, 3).

선천성대사이상 검사사업의 개선방안 

1. 검사기관수 축소 

1) 검사기관수 과다 및 지역화 미비 

신생아집단검사는 외국의 경우 정부 주도로 몇 개의 

기관에서 시작한 반면, 우리 나라에서는 민간주도로 시

작되었으며 시작 초기 검사율을 높이기 위해 검사를 희

망하는 기관을 모두 검사기관으로 지정해 주었다. 우리 

나라에서는 PKU와 갑상샘기능저하증 검사를 위한 1차 

검사기관은 전국에 4-6개 정도가 적당하다. 그럼에도 

불구하고 현재 1차 검사기관이 17개소로 확대되어 있

다. 

검사기관이 많아서 발생하는 문제로는 검사의 정도
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Table 2. 비용분석  

  페닐케톤뇨증 선천성갑상샘 기능저하증 합계

선별검사 시행시

선별검사 미시행시

집단검사비

진단 및 치료비

합계

노동력 상실 총액

양육비

합계

2,647

841

3,488

2,663

2,296

4,959

2,647

742

3,389

13,524

11,657

25,181

 5,294

 1,583

 6,877

16,187

13,953

30,140

단위: 백만원

Table 3. 경제성 비교  

 
집단검사 시행 시 비용

A
집단검사 미시행 시 비용

B
B-A A/B

페닐케톤뇨증

선천성갑상샘 기능저하증

합계

3,488

3,389

6,877

4,959

25,181

30,140

 1,470

21,792

23,263

1/1.42

1/7.43

1/4.38

단위: 백만원

관리, 검사의 표준화, 검사누락방지, 환자 추구관리상의 

어려움 등이 있다. 검사의 정도관리가 안되거나, 검사

시기를 잘못 선택하여 검사를 했음에도 불구하고 환자 

조기발견에 실패하는 사례가 발생하고 있다. 신생아 집

단검사는 출생 후 48시간 이후와 7일 이내 기간 중에 

실시해야만 한다. 최근 신생아 집단검사에서 환아를 진

단하지 못하여 정신지체아가 된 다음 병원을 방문한 사

례가 페닐케톤뇨증 5명, 갑상선기능저하증 2명이 있었

으며, 이런 환자 중 일부는 소송을 하고 있다. 

우리 나라는 검사기관의 수가 많을 뿐만 아니라, 검

사기관이 지역 내 검사를 전담하지 않고 전국을 대상으

로 검사를 실시하고 있다. 이렇게 검사체계의 지역화가 

이루어지지 않은 점이 환아관리를 더욱 어렵게 하는 요

인이 되고 있다. 

2) 검사기관 수 축소방안 

대부분의 선진국처럼 신생아집단검사사업은 정부의 

조정 및 통제가 불가피한 사업이라고 본다. 모든 전문

가와 사업 관계자들이 현재의 난립된 검사기관수를 줄

여야 한다는 정책 방향에 대해서는 의견을 같이 하고 

있으나 줄이는 방법이 문제로 남아있다. 

관련 전문가들의 의견은 검사 건수, 검사방법, 검사

항목 및 외부 정도관리 결과를 고려하고 검사비용을 공

개입찰을 하는 방안 등을 제시 하고 있다. 또한 검사로 

인한 수익이 많이 발생할 경우 갈등의 소지가 있으므로 

적절한 검사비 책정이 필요하다는 의견도 제시되었다. 

검사시약 1 키트(kit) 당 검사건수 및 유효 사용기간을 

감안한다면 검사기관의 시약구입 및 장비유지 등의 투

자비용은 검사기관 당 연간 최소한 5,000건의 검사실

적이 유지되어야 손익분기점이 되는 것으로 판단되고 

있다. 이상적으로는 매일 500명씩 200일간 검사한다

면 연간 10만 건의 검사가 실시되어야 한다. 우리나라

는 연간 50만명의 신생아가 태어나므로 5개의 기관이 

적정하다. 

다음 보건복지부의 사업지침에 제시되어 있는 1차 

검사기관 지정 취소 기준이 기관 축소시에 참고가 될 

수 있을 것이다. 

-인구보건복지협회 선천성대사이상 검사 정도관리

위원회에서 실시하는 정도 관리에 미 참가한 기관

으로 계속해서 연간 2회 이상 받지 않은 경우 

-정도관리 결과 연간 2회 이상 오답한 경우(정도

관리 미참가시 오답 처리) 

-지정요건에 해당하는 인력결원 및 시설장비의 결

함으로 3개월 이상 정상적인 검사를 하지 아니할 
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경우 

-기타 검사기관으로서 적당하지 않다고 인정될 경우 

3) Tandem Mass Screening 방법 도입 

한편, 최근 검사기술과 장비의 발달로 검사기관수 

축소방안에 새로운 가능성이 제시되고 있는데, 그것은 

Tandem Mass Screening 방법을 이용하는 것이다. 

Tandem 질량분석기 1대가 연간 10만명을 검사할 수 

있으므로 연간 출생아가 50만명일 경우 수요는 5대이

지만 여유분을 감안하여 전국에 10대 정도가 필요하다

고 본다. 한 검사기관이 고장이 날 것을 대비하여 2대

의 기기를 보유하는 것이 좋으므로, 전국의 검사기관수

는 5개소 정도가 적당한 것으로 생각된다. 검사장비의 

과도 중복투자를 막기 위해서 정부는 검사기관을 지정

하여야 할 것이다. 

검사기관을 지정하기 위해서는 분명하고 합리적인 

기준을 마련하고 검사기관 지정을 희망하는 모든 기관

이 참여할 수 있도록 관련분야의 전문가들로 구성된 선

정위원회에서 공개 경쟁을 통해 선정하여야 할 것이다. 

Tandem 질량분석기를 사용할 수 있는 인력은 우리 나

라 전체에 불과 몇 명이 안되며, 전문인력 양성에 시간

이 소요되므로 선정 기준에서 동 기기를 사용한 경험이 

있는 인력의 확보 여부, 2차 정밀검사가 가능한 기기의 

사용 경험이 있는 인력 확보, 검사장비 확보, 경쟁력 있

는 가격 등이 선정기준이 되어야 할 것이다. 검사기관

으로는 3차 진료기관이 환자발견과 치료 및 연구라는 

측면에서 연계성이 있는 사업이 가능하다는 장점이 있

는 반면, 전문 검사기관은 검체 수집 및 관리가 용이하

다는 장점이 있다. Tandem Mass Screening을 80% 

신생아에서 검사하고 있으므로 이 방법을 정부사업으

로 확대하기는 어렵지 않을 것으로 생각된다. 

검사기관 수는 1차 검사기관 수가 전국에 5개가 적

당하더라도 기존 검사기관을 일시에 감소시킬 것인지 

점차로 축소할 것인지에 대한 협의가 있어야 할 것이

며, 기관 수 축소에 따른 절차상 혼란이 없도록 세심한 

준비가 필요하다고 본다. 수도권 등 일부 지역에서 시

범 사업을 시작으로 실시할 경우, 일시 전환으로 인한 

혼란과 부담이 감소될 수 있을 것으로 본다. 

이 기기로는 대량 자동검사가 가능하기 때문에 검사

기관 수 축소와 검사항목 확대를 동시에 달성할 수 있

는 장점이 있다. 그러나 단점으로는 기기가 매우 고가

이며 유지 운영에 이 분야에 충분한 경험을 가진 전문

인력이 필요하다는 점이다. 그리고 검사 기기가 오염에 

민감하여 철저한 관리가 요청되며 고장시 수리를 외국 

전문가게 의뢰해야 한다는 점 등이다. 

2. 신생아 집단검사 항목 및 사후지원 확대 

확대해야 할 검사종목은 우리 나라의 질병 발생률이 

높고 조기발견으로 치료가 가능한 질환에 우선 순위를 

두어야 할 것이며 탄뎀 매스 검사를 실시해야 할 것이

다. 

현재 정부에서는 저소득 유전성 대사질환 환아에게 

특수분유를 무료로 지급해 주고 있으며 갑상샘기능저

하증 환아에게 치료비 일부를 지원하고 있다. 신생아집

단검사를 통해 환아를 조기에 발견하여도 제대로 관리

를 하지 못해 장애로 진행이 된다면 환아 조기 발견의 

의의가 없게 된다. 유전성대사질환아들은 평생 관리를 

하여야 하기 때문에 중산층조차도 자비로 환아를 관리

하기는 어려운 실정이다. 유전성대사질환 환아들의 특

수 식품은 치료의 의미를 갖고 있으므로 특수식품에 대

한 건강보험 급여 또는 세제 혜택 등 방안이 강구되어

야 한다.  

3. 보건소의 역할 정립 

정부는 전체 출생아를 대상으로 사업을 계획하고 있

으나 대상자에게 체계적으로 접근하지 못하여 정기 검

사 누락자가 발생할 가능성이 있으며, 검사 후 이상이 

발견되어도 대상자에게 연락이 되지 않는 경우도 발생

하고 있다. 일선 병,의원에서는 신생아집단검사에 대한 

표준화된 지침이 없고, 검사를 실시하였음에도 불구하

고 환아 발견에 실패하는 경우가 발생하고 있다. 

유전성대사질환아를 관리하도록 되어 있는 보건소는 

현재 검사비와 사후관리비 지원 이외에 환아관리를 위

해 하는 역할이 별로 없는 실정이다. 검사기관과 치료
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기관이 검사결과 양성자와 치료환아에 대한 정보를 보

건소에 제공하지 않고 있으며, 환아 가족은 보건소에 

발병 사실을 알리는 것을 꺼려하고 있다. 유전성대사

질환 환아가 있다는 것을 알리고 싶어하지 않고 실제로 

별로 도움을 받고 있지 않다고 생각하기 때문이다. 

보건소 모자보건사업에서 유전성대사질환아 관리사

업이 주요 업무임에도 불구하고 병,의원이나 환아 가족

으로부터 소외되어 있는 현재의 문제를 해결하기 위해

서는 보건소가 사업의 핵심 연결고리가 되도록 해야 하

며 병,의원이나 환자가족에게 실질적인 도움이 될 수 

있도록 역할을 정립할 필요가 있다. 유천성대사질환은 

평생 관리하며 살아가야 하는 질환이므로 환아 부모에 

대한 지속적인 교육 상담이 필요하다고 본다. 보건소 

담당자들은 환자와 가족에게 도움이 될 수 있는 홍보ㆍ

교육자료를 중앙에서 개발하여 제공해 줄 것과 유전성

대사질환아 관리를 위한 사업 담당자 교육을 원하고 있

다. 보건소 담당자들이 환자 관리에 대한 지식을 갖추

고 가족에 대한 교육상담을 할 수 있게 되면 보건소의 

역할이 활성화 될 것으로 생각된다. 그리고 임산부 산

전관리에 신생아집단검사에 대한 교육을 반드시 포함

시키도록 해야 할 것이다. 환아 부모들에게는 질병에 

대한 관리뿐만 아니라 자녀들이 장애를 가진 채 사회 

적응을 해야 하므로 이 문제에 대한 대처방안을 제시

해 줄 필요가 있다. 

보건소 담당자는 중앙의 가칭 ｢유전성대사질환 관리

위원회｣와 지방의 ｢유전성대사질환 지역관리위원회｣와 

긴밀한 관계를 유지하며 환아 가족에게 도움을 주고 필

요에 따라서는 적절한 기관 또는 전문가와 연결을 해 

주고 필요한 정보를 제공해야 할 것이다. 보건소는 회

원가족 지원 네트워크 구축에 참여하고 유전질환 전문 

인터넷 사이트를 활용하고 환아 가족에게 안내하는 역

할을 해야 할 것이다. 현재 일부 병원에서는 회원 지원

팀을 가동하고 있으며 뉴스레터 등을 발간하고 있다. 

현재 대부분의 보건소에서 산전관리의 일환으로 임

산부에게 유전성대사질환에 대한 교육을 실시하고 있

다고 응답하고 있으나 이들이 활용할 수 있는 관리지침

이 없으며 검사기관과 의료기관에서도 환자발견과 관

리를 위한 표준화된 지침서가 없는 실정이다. 

이러한 문제를 해결하기 위하여 한국보건사회연구원

에서는 유전성 대사질환 환아 가족회가 선정해준 환아

들이 선호하는 음식의 성분분석과 일본의 식품아미노산 

조성표에 기초하여 관련 전문가와 공동으로 ｢선천성대

사이상질환 식이지침서｣를 개발하였다. 이 지침서에는 

식사요법의 필요성과 환아들의 발육단계별 식이, 환아

의 식사 계획을 세우기 위한 식품교환표가 제시되었으

며 식단 사례를 제시하였다. 이 지침서가 환아 가족과 

보건소 병,의원 등 관련기관에서 유용하게 활용하고 

있다. 

신생아 집단검사의 향후 대책 

발생된 장애인에 대한 재활보다 장애예방이 중요하

다는 인식하에 1991년 정부사업으로 신생아집단검사

가 실시된 결과 2006년 이후부터는 정부지원 6종의 질

환에 대해서는 대부분 출생 후 7일 이내에 스크리닝 검

사를 통해 질병이 발견되고 있다. 과거 대부분 장애가 

나타난 후 유전성대사질환아를 발견하는 것에 반해 최

근 조기 발견 및 치료와 관리가 가능하게 되어 환아들

은 비교적 건강하게 성장하고 있다. 그러나 사업의 효

과와 효율 그리고 형평성의 차원에서 보았을 때 개선

되어야 할 문제점이 발견되었다. 

신생아 집단검사의 체계적인 관리를 위해서는 보건

복지부 산하에 가칭 ｢신생아집단검사 관리위원회｣가 설

치되어 검사기관의 정도관리, 검사기관 인증, 검사기

관 기술지원 연구 등을 수행해야 할 것이다. 

신생아 집단검사 시스템과 관리 모델이 필요하다. 

신생아집단검사사업의 문제점은 검사기관수의 과다 

및 지역화 마비, 검사항목의 확대 및 사후 지원 문제, 

전 신생아에 대한 검사비 확보 및 보건소의 역할 정립 

등이다. 검사기관수는 현재의 13개소에서 5개 정도로 

축소되어야 할 것이며 축소방안은 검사의 정확도가 높

고 저렴한 비용으로 단 시간내 검사를 할 수 있는 Tan-

dem Mass Screening 방법을 체택하는 것이 향후 방

향이라고 생각된다. 이 방법을 사용할 경우 약간의 예

산 증가로 Tandem Mass 검사의 정부사업이 가능할 

것이다. 
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적지 않은 비용을 들여 유전성대사질환아를 조기진

단하고도 제대로 치료와 관리를 하지 못한다면 조기발

견의 의미가 없을 것이다. 따라서 환아에 대한 효율적

인 사후지원 방안을 모색해야 할 것이다. 현재 문제가 

되고 있는 검사비 환불 체계의 간소화 방안으로는 쿠

폰을 지급하는 방법, 검사비 청구 및 지급을 건강보험

기관에 위탁하는 방법을 생각해 볼 수 있다. 보건소가 

환아관리 중심 역할을 할 수 있기 위해서는 보건소 담

당자들을 위한 교육과 환아관리를 위한 지침서와 교육

자료를 중앙에서 개발하여 제공하여야 할 것이다. 

선천성 갑상선기능저하증과 유전성대사질환 환아들

에게 부분적인 보조보다는 일본처럼 입원과 외래에서

의 모든 검사비와 의료비를 국가에서 부담해 주어야 

할 것이다. 

신생아 집단검사를 홍보하기 위해서는 보건복지부 

이름으로 홍보용 포스터를 예쁘게 제작하여 신생아 집

단검사 홍보용 CD와 홍보용 포스터를 전국의 모자보건

센터, 보건소뿐만 아니라 학교, 종합병원, 산부인과병원

에 많이 배부하여 홍보하여야 하며 TV드라마나 뉴스, 

공익광고협의회의 홍보, 신문 등의 메스컴과 반상회보

나 각 구나 군의 신문 등을 통하여도 적극적으로 홍보

하여야 할 것이다. 방송작가, PD 모임이나 여자의사회, 

구의사회, 산부인과, 주산기, 소아과학회의 모임에서 신

생아 집단검사의 중요성에 관한 특강이나 홍보책자를 

통하여 전문인의 홍보에도 노력을 기울여야 할 것이다. 

미국에서는 50년 전부터 거의 모든 주에서 신생아집

단검사를 의무적으로 실시하도록 법규로 정하여져 있

기 때문에 의사가 검사를 하지 않아서 정신지체아가 된 

경우는 법적으로 책임을 지게 되어 있다. 최근 한 부부

가 갖는 자녀수가 감소하면서 80% 부모들이 정부 지

원 6종목 이외의 검사 항목에 대해 자비로 검사를 하고 

있다. 한국에서는 탄댐매스검사를 정부보조금을 확대시

켜 2016년부터는 집단검사 대상질환에 추가시켜야 하

며 차차 리소좀 축적질환, 윌슨병 등을 추가시켜야 한

다. 미국처럼 신생아 집단검사를 의무적으로 실시하도

록 법으로 입법화하여야만 이 사업은 성공할 수 있을 

것이다.  
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