
정밀의학 정보학(Precision Medicine Informatics)

저자
(Authors)

Muhammad Afzal, 김영우, 이종원, 이승룡

출처
(Source)

한국통신학회지(정보와통신) 37(9), 2020.8, 61-69 (9 pages)

The Journal of The Korean Institute of Communication Sciences 37(9), 2020.8, 61-69 (9 pages)

발행처
(Publisher)

한국통신학회
Korea Institute Of Communication Sciences

URL http://www.dbpia.co.kr/journal/articleDetail?nodeId=NODE09873412

APA Style Muhammad Afzal, 김영우, 이종원, 이승룡 (2020). 정밀의학 정보학(Precision Medicine Informatics). 한국통신학회
지(정보와통신), 37(9), 61-69.

이용정보
(Accessed)

저작권 안내

DBpia에서 제공되는 모든 저작물의 저작권은 원저작자에게 있으며, 누리미디어는 각 저작물의 내용을 보증하거나 책임을 지지 않습니다. 그리고 DBpia에서 제공되는 저작물은 DBpia와 구독
계약을 체결한 기관소속 이용자 혹은 해당 저작물의 개별 구매자가 비영리적으로만 이용할 수 있습니다. 그러므로 이에 위반하여 DBpia에서 제공되는 저작물을 복제, 전송 등의 방법으로 무단
이용하는 경우 관련 법령에 따라 민, 형사상의 책임을 질 수 있습니다.

Copyright Information

Copyright of all literary works provided by DBpia belongs to the copyright holder(s)and Nurimedia does not guarantee contents of the literary work or assume responsibility for the
same. In addition, the literary works provided by DBpia may only be used by the users affiliated to the institutions which executed a subscription agreement with DBpia or the
individual purchasers of the literary work(s)for non-commercial purposes. Therefore, any person who illegally uses the literary works provided by DBpia by means of reproduction or
transmission shall assume civil and criminal responsibility according to applicable laws and regulations.

경희대학교 국제캠퍼스
163.***.116.140
2020/09/14 17:32 (KST)

http://www.dbpia.co.kr/journal/publicationDetail?publicationId=PLCT00000242
http://www.dbpia.co.kr/journal/voisDetail?voisId=VOIS00629850
http://www.dbpia.co.kr/journal/publicationDetail?publicationId=PLCT00000242
http://www.dbpia.co.kr/journal/voisDetail?voisId=VOIS00629850
http://www.dbpia.co.kr/journal/iprdDetail?iprdId=IPRD00010028


요 약

정밀의학(Precision Medicine)은 기존의 의료 체계를 변화시

킬 수 있는 새로운 패러다임의 의학이다. 현재의 기술 혁신과 건

강 데이터의 가용성 향상은 기존 의학 체계가 갖추지 못한 새로

운 발전을 요구한다. 현재까지 정밀의학의 다양한 측면에 대해 

논의하는 연구는 다수 있지만, 기술적 관점에서 정밀의학을 포

괄적으로 논의하는 연구는 미흡한 실정이다. 이에 따라 본고에

서는 정보학 관점에서 정밀의학의 발전과정을 조사하고 가용한 

도구와 기술을 체계적으로 소개한다. 또한 빅 데이터와 인공지

능을 포함한 다양한 기술들을 활용하여 정밀의학의 잠재력을 향

상시키는 방법에 대해 논의한다. 마지막으로, 현재까지 알려진 

확인된 문제점들의 해결을 위한 향후 연구 지침과 제안하는 정

밀의학을 위한 통합 프레임워크를 소개한다.

Ⅰ. 서 론

정밀의학은 차세대 의료 솔루션이 지향하는 새로운 패러다임 

중 하나로 유전학적 통찰과 진보된 기술로 인간의 생리학에 대

한 지식을 향상시킨다. 정밀의학은 다양한 다차원적 전망을 가

진 의학계 연구의 주목받는 분야인 동시에 공통 목표에 대한 기

술적 관점을 연구하고 활용할 수 있는 잠재력을 가져 정보학계

에서 각광받고 있다. 그러나 학제간 연구에서 두 학계가 가진 서

로 다른 전망들 사이의 관계를 도출하는 데 필요한 기술적 요소

들을 양쪽 학계에서 흡수하는 것에는 어려움이 따른다. 정보학

의 관점에서 정밀의학은 좀 더 집중적이고 정확한 환자 진료를 

위해 오믹스정보학 및 건강정보학을 포함하는 정보학 솔루션을 

개발하기 위한 새로운 차원의 과제를 대두시켰다.

정밀의학의 개념은 개인의 변동성을 고려한 예방과 치료로 

2015년 정식으로 발표되어 의학계의 주류 분야로 부상했다[1]. 

즉, 정밀의학은 질병의 원인이 되는 분자 사건을 고려하여 적절

한 시기에 적절한 약을 해당 환자에게 투여하는 것을 말한다[2]. 

정밀의학은 용어 자체의 정의에 “개별”이라는 단어가 포함되어 

있기 때문에 개인맞춤의학(Personalized Medicine)[3][4]과 혼

동되는 경우가 많다. 그러나 정밀의학은 수년 동안 개인화된 의

학에 대해 보다 포괄적이고 정확한 의미를 가지고 표현하여 왔

다. 개인맞춤의학과 달리 정밀의학의 개념은 임상 데이터를 인

구 기반 분자 프로파일링, 역학 데이터 및 기타 데이터와 결합하

여 개별 환자의 이익을 위한 임상 의사결정을 내리는 것이다[5]. 

개인맞춤의학이라는 용어는 전세계에서 일부 지역에서만 주로 

사용되고 있으며, 논문 [6]의 저자들은 정밀의학을 개인맞춤의학

의 일부라고 소개하였다. 이외에도 개인 의학, 유전 의학, 계층 

의학, 게놈 의학, P4 의학 등의 용어들이 사용되고 있지만, 본고

에서는 용어의 혼동을 피하기 위해 정밀의학이라는 용어만을 사

용한다. 

기존 의학에서 정밀의학으로의 패러다임 전환은 일반화에서 

개인화로의 이동으로 간주할 수 있다. 즉, 관심 있는 환자의 평균 

조건과 임상 결과를 바탕으로 일반적인 이해를 고려하는 기존의 

접근방식과 달리 정밀의학은 유전자, 환경, 생활방식 등 개별적

인 변동성에 근거하여 작용한다[4]. 따라서 기존의 방식은 한 그

룹의 환자들에게는 효과가 있고 다른 그룹에서는 효과가 없을 

수 있지만, 정밀의학 방식은 모든 그룹의 환자들에게 효과를 보

장한다. 기존 방법과 정밀의학 방법 간의 비교는 <그림 1>에 나

타나 있으며[7], 환자 집단 분류 관점에서의 주요 차이점을 보여

준다. 기존 방법은 동일한 증상을 보이는 환자들을 하나로 묶어 
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그림 1. 기존 방법과 정밀의학 방법의 비교 
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처리하는 반면, 정밀의학은 위험도를 기준으로 환자를 분류하고 

잠복 질병에 대한 감시를 수행한다[8]. 이러한 일반화 때문에 기

존의 접근 방식에서는 모든 환자에게 동일한 혜택을 부여할 수 

없지만, 정밀의학에서는 각 그룹의 환자가 올바른 치료를 받을 

수 있도록 동일한 수준의 혜택을 받게 된다.

본고에서는 원칙, 문제, 과제 및 향후 해결책을 기술하는 정

밀의학의 정보학적 관점을 탐구한다. 또한, 정밀의학에 대한 

전세계의 다양한 기관 및 단체와,  정밀의학과 증거중심의학

(Evidence based Medicine)을 연결하는 사례를 만들기 위한 

기존 연구에 대해서도 살펴본다. 연구 [9][10]은 정보학 연구의 

큰 그림을 제공하며 정밀의학을 지원하기 위한 발전된 도구와 

기술의 필요성에 대해 설명한다. 연구 [11][12]에서는 정밀의학

의 실현과 구현 문제 및 해결해야 할 과제에 대해 논의한다. 분

자 및 오믹스 정보에 대해 유전자 사상, 정렬, 유전체 변이를 위

한 효율적인 알고리즘과 방법에 대한 많은 연구가 수행되었다. 

또한 정밀의학에서의 게놈과 환경 데이터 등의 요소가 아닌 임

상 요소 관점에서의 연구와 구현이 장기간 동안 진행되고 있기

도 하다. 정밀의학은 기술 중심의 방식으로 알고리즘과 기술이 

그 의미에 포함되어 있다[13].

본고에서는 생물정보학, 임상정보학, 참여건강정보학 분야에

서의 보안, 표준화, 통합, 이식 문제를 위한 정밀의학 정보학 안

건, 도구, 기술들에 대한 기존의 연구들을 소개하고, 정보학 연구

와 구현을 위한 정밀의학 프레임워크 설계를 제안한다.

Ⅱ. 증거중심의학과 정밀의학의 공생

증거중심의학은 오랫동안 의료 환경에서 임상 의사결정, 의료 

교육, 건강 인식의 지원 등 다양한 목적으로 활용되어 왔다. 연

구 [14]에서 기술한 정의에 따르면 증거중심의학은 메타 분석, 

체계 분석, 의학의 의사결정 개선을 위한 무작위 통제 실험 등과 

같은 주요 연구들에서의 도출물을 수집하여 증거로 사용하는 것

이다. 즉, 증거중심의학은 정확하게 일치하진 않지만 “하나가 모

두에게 들어맞음(널리 적용됨)”이라는 이념을 가지고 있다. 이와 

달리 정밀의학은 개인주의 행동에 역점을 둔다. 의사결정 프로

세스의 기본 요소 측면에서 볼 때 증거중심의학과 정밀의학 간

에는 분명한 차이가 존재하지만 다양한 방면에서의 공통적인 특

성도 가지고 있다. 연구 [15]에서는 증거중심의학과 정밀의학이 

“존재하기 위해 배운다”는 원칙을 기반으로 공생 관계를 유지하

여 실리적인 균형을 이룬다면 더욱 큰 장점을 가질 것으로 예상

하였다. 연구 [16]에서도 증거중심의학과 정밀의학이 각각 장단

점을 가지고 있지만 서로 반대하기보다는 보완하면 더 좋은 결

과를 얻을 수 있을 것이라고 결론지었다. 그러나 증거중심의학

과 정밀의학을 조화시키기 위한 노력은 각각의 방법의 근본적인 

차이점에 대한 명확한 이해가 수반되어야 한다. 증거중심의학과 

정밀의학의 유사점과 차이점은 다음 <표 1>에 나타난다. 

표 1. 증거중심의학과 정밀의학의 유사점과 차이점

유사점

•�환자의 건강 문제에 대한 보다 나은 의사결정을 제공하는 목표를 가진다. 
•�환자 치료에 대한 고품질의 신뢰할만한 증거를 필요로 한다. 그러나 증

거의 의미는 둘이 다를 수 있다. 
•�환자의 선호도와 생활방식을 존중한다. 

차이점

•�증거중심의학은 “하나가 모두에게 들어맞음”이라는 이념을 가져 특이치
를 위한 해결책은 제공하지 않는다. 이와는 대조적으로 정밀의학은 “하
나가 모두에겐 맞지 않음”의 이념을 가지고 특이치를 위한 해결책을 제
공한다[17].

•�증거중심의학은 임상의가 임상 시험의 목표와 질문을 설정하여 인지 편
향적이며, 연구 수행에 자금을 제공하는 업체의 제품을 사용하는 등 편
파적일 수 있다[18][19]. 반면 정밀의학은 환자의 정보에만 의존적이어
서 편향의 문제가 없다.

•�증거중심의학은 무작위 통제 시험 방법을 사용하여 치료 결과가 좋음, 
나쁨, 효과 없음을 가진다. 정밀의학은 항상 좋음의 결과를 내며 목표 지
향적이어서 치료를 위한 새로운 약물을 개발하기도 한다[20].

•�증거중심의학은 임상 상담을 지나치게 강조하며 치료를 원하는 사람들
만을 대상으로 한다. 또한 사람들이 자신의 건강 문제에 대해 소통하는 
소셜 네트워크를 고려하지 않는다[21]. 정밀의학은 개인의 선호도에 중
점을 두어 다양한 수단의 정보를 사용한다. 

Ⅲ. 정밀의학 지원 도구 및 기술

정보학 솔루션은 데이터 큐레이션에서부터 처리, 해석, 통합, 

표현 및 시각화에 이르기까지 다양하다. 이러한 정보학 솔루션

의 필요성은 방대한 양의 복잡한 이기종 데이터 처리, 통합 및 해

석과 지식 획득 및 공유를 위한 도구와 기술을 중심으로 연구되

고 있다[2][22]-[26]. 본 절에서는 정보학을 생물정보학, 임상정

보학, 참여건강정보학으로 분류하여 다양한 정밀의학 지원 도구 

및 기법을 소개한다. 

1. 생물정보학 도구

생물정보학이란 고급 컴퓨팅, 수학 및 다양한 기술 플랫폼을 

사용하여 대량의 생물학적 데이터와 관련 정보를 저장, 분석, 통

합 및 시각화하는 인프라를 구축하는 것을 말한다[27]. 생물정보

학에서는 대규모 게놈 데이터를 처리하고 분석하기 위해 빅 데

이터 처리 기술을 사용하며[28][29][30], 게놈 데이터의 다양한 

수준에서 동작하도록 다양한 종류의 도구가 설계되었다. 예를 
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들어 GMAP(Genomic Mapping and Alignment Program)

[31]은 시퀀스 매핑 핵심 기능을 갖춘 차세대 시퀀싱을 위한 도

구이며, 게놈, 전사체 및 후성 유전 데이터에 대해 작동하도록 

설계되었다. 이밖에도 오믹스 데이터 처리, 탐색, 정렬을 수행

하는 BWA(Burrows-Wheeler Aligner)[32], STAR(Spliced 

Transcripts Alignment to a Reference)[33], GATK(Genome 

Analysis Toolkit)[34], BLAST[35], DIAMOND[36] 등이 있다. 

OmniBiomarker는 처리량이 많은 데이터를 분석하기 위해 선

별된 암-게놈 지식을 활용하는 바이오마커 식별을 위한 웹 기반 

응용 프로그램이다[37].

2. 임상정보학 도구

임상 정보학은 의료 정보학의 하위 분야로서, 환자 치료를 지

원하기 위한 정보의 사용에 중점을 둔다[38]. 지난 20년 동안 임

상 정보학은 컴퓨터 시스템, 분석 도구, 의사결정 지원 도구, 기

타 임상 보고 기술을 포함한 다양한 도구와 기술을 바탕으로 발

전하여 의료 전문가에게 다양한 방면으로 도움을 주고 있는 것

으로 나타났다. 임상 정보학의 관련 분야 중 하나는 임상 정

보 추출이며, 수년에 걸쳐 방대한 양의 연구가 수행되었다. 연

구 [39]에서는 cTAKES[40], MetaMap[41], MedEx[42] 등 다

양한 정보 추출 프레임워크와 도구를 리뷰하였다. 임상 정보학

과 관련된 다른 분야로는 의료 데이터 분석이 있다. 의료 데이

터 분석은 임상 데이터에만 국한되지 않고 표현형과 유전자형의 

결합 분석을 포함한다. 일반적으로 데이터 사이언스 도구는 임

상 데이터 분석과 동일한 중요도를 갖고 사용되었다. 예를 들어 

RapidMiner[43]와 KNIME Analytics Platform[44]은 임상 데

이터 분석에도 사용되는 가장 널리 알려진 데이터 사이언스 도

구이다. 

3. 참여건강정보학 도구

대부분의 사람은 병원을 방문하여 의사와 면담하는 진료 시간

이 매우 적기 때문에, 정밀의학은 그 범위를 일상 생활에까지 확

장시킨다. 정밀의학은 신체 활동, 식생활 정보, 수면 패턴 및 기

타 환경 조건과 같은 개인의 생활 및 환경에 대한 정보를 수집하

며, 이를 위한 사용자들의 참여를 요구한다[9]. 웨어러블과 모바

일 기술의 증가 추세로 인해 최근 몇 년간 정량화된 자체 프로

그램 및 디지털 건강과 관련된 다수의 시스템과 애플리케이션

이 개발되었다[45]. 마이닝마인즈(Mining Minds) 프로젝트[46]

에서는 다양한 입력 자원으로부터 개별 사용자의 생활 데이터를 

습득하는 프레임워크를 개발하였으며, Google Fit[47], 삼성 S

헬스[48], Fitbit[49], Noom[50] 등과 동일한 목표를 가지고 있

다. 다만, 마이닝마인즈는 이들과는 다르게 지식 습득 및 상황 인

지 기반의 개인화 서비스를 지원한다. 현재의 도구와 서비스는 

신체 활동, 식이요법, 수면 패턴 및 환경 요인에 대한 사용자 건

강 상태 케어에 맞춰져 있다. 정밀의학 시대에는 소비자의 건강 

모니터링과 환경 정보를 각각의 의료 서비스 제공자에게 제공하

여 의사결정을 지원하는 방식으로 변할 필요가 있다. 이러한 정

보를 이용하면 게놈 정보를 보다 잘 해석할 수 있어 의사가 질병

을 정확하게 진단하고 치료하는 데 도움이 될 수 있다. 

Ⅳ. 빅 데이터와 인공지능

의학에서의 인공지능 응용에는 가상과 물리의 두 가지 범주

로 나눌 수 있다. 가상에서는 기계학습과 딥 러닝을 활용하며 물

리에서는 물리적 객체, 의료 기기 및 정교한 로봇으로 구성된다

[51]. 빅 데이터와 인공지능의 사용은 정밀의학의 핵심 요소이

며[52], 연구 [53]에서는 정밀의학이 연산 능력과 알고리즘 학습 

및 의사의 인지능력을 활용한 지능형 기법들을 기본적으로 요

구하기 때문에 “인공지능 없이는 정밀의학도 없다”고 표현하였

다. 딥 러닝은 임상 정보 추출, 표현형 발견, 이미지 분석 및 차세

대 시퀀싱에 널리 사용된다[54][55]. 인공지능은 학습 능력을 향

상시키며 의료의 미래를 혁신할 정도의 의사결정 기능을 제공한

다[56]. 따라서 현재의 의사들은 와해성 기술의 사용과 의료 데

이터의 기하급수적인 성장(빅 데이터)을 통해 그 어느 때보다 빠

르게 확산되는 혁신을 습득해야 한다는 압박감을 받고 있다[57]. 

현재 민간 및 정부 부문의 데이터 지향 기업에서의 빅 데이터에 

대한 관심은 나날이 높아지고 있다[58]. 그러나 인공지능을 활용

하여 빅 데이터를 처리하지 않으면 빅 데이터 자체가 유용하지 

않게 된다[59]. 빅 데이터에서의 기계학습 응용과 같은 인공지능 

기술은 의사가 임상 의사결정 및 진단을 내리는 방식을 변화시

키고 있다. 따라서 빅 데이터 분석을 사용하는 정밀의학 플랫폼

은 수백만 명의 환자 데이터를 탐색하여 검증을 수행할 수 있다

[59]. 빅 데이터, 인공지능(기계학습, 딥 러닝), 정밀의학 간의 상

호 관계를 이해하는 것은 필수적이며, 정밀의학 플랫폼 또는 관

련 도구와 서비스를 개발하기 위해서는 빅 데이터 접근 및 처리 

기술이 필요하다. <그림 2>[7]는 연구 [52][59]에서 제시된 그림

의 파생으로 정밀의학, 빅 데이터, 인공지능 간의 관계를 보여준

다. IBM Watson의 주력 플랫폼을 가진 IBM, DeepMind를 가

진 Google 및 Apple과 Amazon 등의 기업들은 정밀의학을 촉

진하기 위해 의료 분석에 집중적인 투자를 수행하고 있다[52]

[53][59]. 그러나 게놈 및 기타 오믹스 데이터 처리 및 분석을 위

한 인공지능의 촉진과 개선에도 불구하고 아직까지 다양한 해결 

과제들이 존재한다. 연구 [60]에서는 정밀의학에 필요한 차세대 
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시퀀싱 및 암 유전체학 테스트에 대해 인공지능의 응용에 역점

을 둔다.

Ⅴ. 정밀의학 플랫폼 구현의 과제

본 절에서는 임상 의사결정 지원시스템과 정밀의학 생태계 등

의 미래형 정밀의학 시스템 및 서비스의 설계 과제와 데이터 요

소 및 프로세스의 통합 및 표준화 과제에 대해 논의한다.

1. 임상 의사결정 지원의 재설계

컴퓨터 기반 임상 의사결정 지원(Clinical Decision Support, 

CDS)은 개인별 정보와 임상 지식을 활용하여 의사결정 능력을 

향상시키기 위한 것으로[61] 의사, 간호사, 환자, 그리고 기타 이

해관계자들이 효과적인 임상 결정을 내릴 수 있도록 보조한다. 

공식적으로 CDS는 “건강 및 건강 관리 제공을 향상시키기 위해 

적절하고 체계적인 임상 지식 및 환자 정보를 바탕으로 건강 관

련 의사결정 및 행동을 향상시키는 프로세스”라고 정의한다[62]. 

역사적으로 CDS는 리마인더 시스템, 약물 투약 및 약물-약물 상

호 작용, 진단 및 치료, 제약 관련 분야 등 다양한 시스템 및 서비

스에서 유망한 결과를 제공했다[63][64][65]. CDS는 건강 및 건

강 관리를 개선할 수 있는 잠재력을 갖췄음에도 불구하고 이를 

완전히 이루기 위한 다수의 해결 과제가 남아 있다[66]. 

2. 정밀의학 생태계 설계

현재 정밀의학을 종합적으로 지원하기 위한 다양한 정보화 솔

루션 제공을 위한 노력이 이어지고 있다. 연구 [11]에서는 정밀

의학의 기본 측면이 제시되어 있으며 임상 등급 게놈 시퀀싱을 

기반으로 구축된 전산 인프라의 주요 측면에 대해 설명한다. 저

자들은 정밀의학 프로그램을 의료기관의 임상 시스템에 통합하

여 청구 및 환급을 용이하게 할 수 있다고 주장하였다. <그림 3>

은 저자들이 제안한 정밀의학 인프라와 기존의 전자 건강 기록

(Electronic Health Record, EHR) 인프라와의 통합을 나타낸

다. EHR 인프라는 환자 표본 정보를 정밀의학 인프라의 실험

실 정보 관리 시스템(Laboratory Information Management 

System, LIMS)으로 전달하여 표본 데이터를 처리, 시퀀싱 및 분

석한 후, 이를 바탕으로 작성된 보고서를 다시 EHR 인프라의 병

리학 시스템으로 전달한다.

Ⅵ. 제안하는 정밀의학 프레임워크

정밀의학은 현재 세계적으로 환영을 받고 있는 추세지만, 아직 

연구가 초기 단계에 머물러 있으며 많은 부분에서 미해결 과제

가 존재한다. 외부 자원에 최소한으로만 의존하는 의료 시스템 

구축과 의료 및 게놈 데이터의 공유와 효과적인 사용을 지원하

는 인프라 구축은 아직 달성되지 않았다[26].

정밀의학의 미해결 과제를 해결하기 위해서는 보다 많은 정보

학 접근법이 설계되어야 한다. 본고에서는 해결법의 하나로 <그

림 3>[7]과 같이 정밀의학 구현에서 가장 필요한 기능을 통합한 

미래형 정밀의학 프레임워크를 설계하였다. 제안 프레임워크는 

각각 지식과 데이터 서비스를 생성하는 지식 관리 및 데이터 분

석과, 이를 위한 데이터 1차 및 2차 분석 모듈로 구성된다. 이러

한 서비스는 병원, 약국 및 실험실을 포함한 다양한 단체와 기관

이 사용하도록 제공될 수 있다. 또한 제안 프레임워크는 알맞은 

인증, 허가 및 액세스 정책을 통해 개인의 데이터에 액세스할 수 

있는 보안 및 개인 정보 기능을 제공한다.

1차 분석 모듈은 임상 데이터, 분자 데이터, 오믹스 데이터, 센

서 데이터, 환경 데이터, 출판된 문헌 데이터 등 다양한 입력 소

스에서 다양한 데이터를 수집하도록 설계되었으며, 자연 언어 

처리 및 기타 통계 기술을 적용한 전처리를 통해 관련 없는 데이

터를 걸러낸다. 본 모듈은 여러 도구, 특히 GMAP, BWA, GATK 

그림 2. 정밀의학, 빅 데이터, 인공지능 간의 관계

그림 3. 기존 EHR과 새로운 정밀의학 인프라의 통합 
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등과 같은 오믹스 데이터 전처리 도구를 활용한다. 

2차 분석 모듈은 1차 분석의 결과로 수신된 데이터를 분석한

다. 데이터는 독립적으로 분석되거나 결합되어 분석된다. 본 모

듈의 핵심 기능은 다양한 데이터 항목 간의 상관관계를 찾는 것

이다. 그 예로 유전자 변형으로 인한 질병 발생을 분석하여 유전

자 간의 연관성을 찾거나, 임상적 요인과 유전자 돌연변이의 관

계를 연구하기 위해 유전자형과 표현형의 상관관계를 분석한다. 

분석된 데이터는 추가적인 처리를 위해 내부 저장소에 저장되거

나 외부로 반출된다.

2차 분석의 상단에는 지식 관리 및 데이터 분석 모듈이 있으

며, 두 모듈 모두 2차 분석에서 발생된 분석 데이터를 활용한다. 

지식 관리 모듈은 지식 규칙을 생성, 관리, 검증하여 지식베이스

를 생성하며, 이를 기반으로 임상 의사결정 등의 다양한 지식 서

비스를 제공한다. 이와 비슷하게 데이터 분석 모듈은 서술적, 예

측적, 규범적 서비스 모델을 설계하고 데이터 시각화 서비스를 

생성하여 그래프, 차트, 및 기타 방법으로 표현한다. 

VII. 결 론

전세계 정보학계와 의료학계는 더 좋은 품질의 환자 치료라는 

공통의 목표를 달성하기 위한 협력된 노력으로 환자 건강을 위

한 시기적절하고 정확한 의사결정이 가능한 컴퓨터 인프라 솔루

션을 고안하기 시작했다. 이에 따라 본고에서는 정보학의 관점

에서 정밀의학의 실현을 위한 연구개발의 주요 분야를 소개하였

다. 본고에서는 ① 정밀의학 프로그램을 수립하기 위한 중요한 

측면과 요구 사항을 살펴보고, ② 증거중심의학과 정밀의학의 상

생의 필요성에 대해 명시하였으며, ③ 정밀의학이 어떻게 구현되

는지에 대한 정보학적 관점을 이해하기 위해 세 가지 잠재적 영

역인 생물정보학, 임상정보학, 참여건강정보학에서 사용하는 도

구와 기법의 개요를 소개하고, ④ 정밀의학에 대한 깊은 이해를 

위해 왜 인공지능과 빅 데이터가 정밀의학의 필수 요소가 되었

는지에 대한 견해와, ⑤ 정밀의학에 대한 몇 가지 주요 구현 과제

를 소개하고, ⑥ 기존의 한계를 극복하기 위해 정밀의학에 대한 

통합된 프레임워크를 제안하였다. 

아직까지 정밀의학의 발전을 위해서는 많은 도전 과제가 남아

있다. 최대 난제는 분자 및 오믹스 데이터 분석을 위한 낮은 계산 

복잡도의 솔루션 개발이며, 예측을 위한 오믹스, 이미징, 임상 데

이터 등의 이기종 데이터 처리 및 마이닝에도 많은 연구가 요구

된다. 또한 게놈 데이터가 악의적으로 사용되는 것을 방지하기 

위한 보안 메커니즘을 도입하는 방안도 필요하다. 
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