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Individualized Medicine from Prewomb to Tomb 
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(Topol, Cell, 2014) 



 

인간이 평생 만들어내는 데이터의 종류와 크기 
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유전체 지도 
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DNA Chip vs. NGS 

DNA Chip (microarray) 



ITBT의 발전 
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$2.7 billion  

인간 유전체 프로젝트 
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유전체 시퀀싱 가격 추이 



컴퓨팅 
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나노포어 시퀀서 

나노포어 막단백질을 이용 전류 신호 측정을  

통해서 ATGC 염기서열을 알아내는 방식 



 

연구 대상별 유전체 분석 방법 

WGS WES 
Targeted  

Exome-seq 



유전자를 통한 질병 예측? 

체온조절과 섭식조절을  
담당하는  

뇌의 시상하부에 위치 

(이원다이애그노믹스 제공) 



유전자를 통한 질병 예측? 

부모 양쪽이 모두 E4변이 일때 무려 10배의 확률이 올라감 

(Cure Alzheimer’s Fund) 



전장유전체 연관분석 (GWAS: Genome-wide association studies) 



전장유전체 연관분석 

GWAS (Genome-wide association studies) Catalog 

2014 July 기준  
 1,927 논문 
 ~13,000 variants 



2019 July 기준  
 7,796 논문 
 159,202 variants 



Polygenic causes 



질병 위험도 예측 

위험도 예측모델 
Polygenic risk model 
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질병 위험도 예측 



 

UK Biobank Project 

500,000 whole human genomes  



UK Biobank Project 



Trans-biobank analysis with 676,000 individuals 

The association of polygenic risk scores of complex traits with human lifespan 

(Nature Medicine, 2020) 



UK Biobank Project 

Genetic data release timeline 

850,000 positions ~2% of genome 3 billion in genome 



 

정밀의학 

출처: 메디파나뉴스 

 유전정보, 임상정보, 환경정보 
 효과적인 치료방법(표적항암제 등)을 선택 
 각 개인에 최적화된 진단 및 치료를 적용 
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종양 세포들에서 유전자 변이들 

C 
A 

포인트 변이 유전자 융합 

비정상 시그널 

복제수 변이 

증가/삭제 시그널 비정상 시그널 

1 2 3 



유전자 패널 검사 

기존 유전자 검사 

NGS 검사 

2017년 3월 부터 



 

   The Cancer Genome Atlas 
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국가 바이오 빅데이터 구축 시범사업 



국가 바이오 빅데이터 구축 사업 

구분 주요 항목 규모 

희귀질환 
 환자 및 부모의 임상 및 유전체데이터  

 희귀질환 분류, (추정)진단명, HPO 등  
 15,000명  

대장암 
 환자의 임상 및 유전체 데이터 

 대장암 진단, 생존 및 치료 정보 
 400명  

자폐증 

 환자 및 부모의 임상 및 유전체 데이터 

 행동, 지능지수, 적응능력, 주의력, 인지전환능력, 

    이상행동, 강박증상, 질병력, 약물투여력 등 

 500명 

일반인 

 역학 및 유전체 데이터 

 질병력, 가족력, 생활습관, 신체 및 혈액 검사 

    및 소변검사 등 국가 일반검진 정보 

 울산1만명 프로젝트 

     1,600명 

 KoGES 5,000명 

시범사업 기간 동안 총 25,000명 (‘20∼‘21)  



인공지능헬스케어의 급성장 

30 

The next major advancein medicine will be the use of AI 

AI 기반 
통합 정보 분석 

 의사결정에  
도움을 줌 

 의료 업무  
프로세스 개선 

유전체 데이터 

생체 데이터 

소셜 데이터 

웨어러블 기기 

신규형태 데이터 기존 데이터 

병원 진료 기록 

보험 청구 정보 

논문/서적 정보 

의료 빅데이터 

90이상의 헬스케어+AI 스타트업에  
$15억(1조6천억투자) 

자료: CB insight 

 새로운 제품 
/서비스 

AI 헬스케어 
연평균 40%이상 고성장 예상 



유전체 분야 AI 기술 적용 패러다임 
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글로벌 기관
/기업 

의료 분야 
적용 

AI 알고리즘 
적용 

Deep learning 

Cognitive 

computing 
… 

 

classifying 

prioritizing  

interpreting  

linking 

IBM 왓슨 

Geisinger 

Pathway Genomics 

Deep Genomics 

smartphon app of  
personal genetic info 

genetic variant analysis 

Mendel.ai 
clinical trial matching platform 

resistant to treatments 
cleveland clinic 

MyCode clinical genomics 

 Pathogenic variants 

 Drug development 

 Drug/treatment 

response 

 Cancer risk 

 Clinical trials 
Sophia Genomics 

genome interpretation 

iCarbonX 
genomics & health factors 
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• 개인유전체 정보를 이용한  AI 및 딥러닝 

• 암, 유전질환, 심혈관질환, 약물반응성 등 예측 

• 건강 히스토리를 근거로 개인 건강 지식 제공 

 

스마트폰 연동 



(Nature Medicine, 2019) 

The Virtual Medical Assistant 


