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대변 DNA 검사의 임상적 유용성
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Clinical Utility of Stool DNA Testing
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Recent advances in molecular diagnostics have established stool DNA testing as a robust diagnostic tool for infectious diarrhea and 
colorectal neoplasia in clinical practice. Multiplex polymerase chain reaction assays facilitate the rapid and simultaneous detection of 
numerous pathogens in stool samples, enhancing diagnostic accuracy and supporting the optimization of antibiotic therapy for infectious 
diarrhea. Stool DNA tests targeting cancer-specific epigenetic biomarkers provide superior sensitivity for the early detection of colorectal 
cancer compared to fecal immunochemical tests. As molecular diagnostic technologies continue to evolve, the integration of artificial 
intelligence and multi-omics targets such as RNA and microbiome may further enhance the clinical performance of stool-based testing in 
the near future.  (Korean J Med 2026;101:197-201)
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서 론

최근 분자 생물학적 진단 기술의 발전은 임상에서 대변 샘

플을 이용하여 특정 유전자의 검출을 통한 장질환의 진단이 

가능한 시대로 전환시켰다. 대변 내 존재하는 특정 병원체의 

핵산이나 종양의 변이된 DNA를 증폭시켜 검출하는 대변 DNA 

검사법은 기존 대변 검사의 불충분한 진단 정확도를 비약적으

로 향상시켰다. 본고에서는 현재 임상에서 사용할 수 있는 대

변 DNA 검사의 주요 적응증인 감염성 설사의 원인 병원체 진

단과 비침습적 대장암 검진에 대하여 살펴보고자 한다.

본 론

감염성 설사 환자의 미생물학적 진단

검사의 적응증 및 기존 검사의 한계

감염성 설사는 누구에게나 언제든지 발생할 수 있는 매우 

흔한 질환으로 세균, 바이러스, 기생충 등 다양한 병원체에 의

하여 발생한다. 신속하고 정확한 병원체 규명은 중증도가 높

은 급성 감염성 설사 환자의 적절한 치료 전략에 있어 필수적

이다. 임상 진료 가이드라인에서는 발열, 혈변, 점액변 등 세균

성 이질(dysentery)이 의심되거나 중등도 이상 또는 7일 이상 
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지속되는 설사, 면역 저하자에서 발생한 설사의 경우 원인 평

가를 위하여 대변 검사를 시행할 것을 강력하게 권고하고 있

다[1]. 감염성 설사 환자의 진단 및 치료를 위한 알고리즘을 그

림 1에 제안하였다.

표준 검사인 대변 배양 검사는 Salmonella, Shigella, Cam-

pylobacter, Vibrio 등 주요 세균 병원체를 동정하면서 항생

제 감수성 검사까지 수행할 수 있다는 장점이 있다. 그러나 세

균이 배양될 때까지 최소 수일이 소요되고 일부 병원체는 검

사실에서 동정할 수 없거나 진단 민감도가 낮다는 한계가 있

다[1]. 이를 보완하기 위하여 효소 면역법, 면역 크로마토그래

피 등을 이용하여 대변 항원을 검출하는 검사가 개발되었다. 

저렴한 비용으로 대변 배양 검사보다 빠르게 결과를 확인할 

수 있는 것이 장점이며, 실제로 Clostridioides difficile 독소, 

Rotavirus, Adenovirus, Giardia lamblia, Entamoeba his-

tolytica 등 특정 병원체의 미생물학적 진단에 활용되고 있다. 

그러나 Clostridioides difficile 독소에 대한 대변 항원 검사는 

민감도가 낮아서 단독 검사보다는 뒤에서 기술할 중합효소 연

쇄 반응(polymerase chain reaction, PCR)과 같은 민감도가 

높은 검사와 병행해야 한다[2].

다중 중합효소 연쇄 반응 검사

다중 PCR 검사(multiplex PCR assay)는 단일 검체에서 여

러 병원체의 특이 유전자를 동시에 증폭하여 검출하는 기술

로, 최근 감염성 설사의 미생물학적 진단을 위하여 시행되는 

보편적인 대변 검사로 자리 잡고 있다. 다중 PCR 검사의 첫 번

째 장점은 신속성이다. 대부분 6시간 이내에 결과를 제공할 수 

있으므로 입원 초기에 미생물학적 진단에 따른 환자의 치료 

선택 및 예후 예측을 가능하도록 한다. 두 번째 장점은 포괄적 

검출 능력이다. 한 번의 검사로 다양한 세균, 바이러스 등을 동

시에 감별할 수 있다. 이러한 포괄성은 비침습적이지만 혈액에 

비하여 상대적으로 수집이 용이하지 않은 대변 검사의 특성상 

임상에서 큰 장점이 될 수 있다. 셋째는 높은 정확도이다. 예를 

들어 xTAG® (Diasorin, Saluggia, Italy)로 알려진 세균, 바이

러스, 기생충 등 15종을 동시에 감별할 수 있는 다중 PCR 검

사의 감염성 위장염에서의 병원체 진단 민감도 및 특이도는 각

각 94.3%, 98.5%로 매우 높았다[3]. 이러한 장점을 갖춘 다중 
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Figure 1. Suggested clinical algorithm for the management of patients with infectious diarrhea. PCR, polymerase chain reaction; 
EHEC, enterohemorrhagic Escherichia coli.
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PCR 검사의 도입은 감염성 설사 환자의 과도한 항생제 사용을 

줄이고 적절한 항생제로의 조정에 도움을 줄 수 있다[4].

다만 기존의 검사들에 비해 상대적으로 비용이 고가이며, 

미생물의 DNA 절편 유무를 검출하는 검사 특성상 실제 감염

성 설사의 원인 병원체와 질병을 일으키지 않는 정착균(colo-

nizer), 감염 후 남아 있는 잔류 유전 물질 등을 구별할 수 없

다는 단점이 있다. 또한 대변 배양 검사처럼 항생제 감수성 검

사를 수행할 수 없다는 한계도 있다.

대장암 검진 및 조기 진단

대변 잠혈 검사 기반 대장암 검진

대장암은 전 세계적으로 가장 흔히 발생하는 암 중 하나로  

전 세계 암 연관 사망의 9.3%를 차지하고 있다[5]. 미국 가이드 

라인에 의하면 45세부터 75세 미만까지의 성인은 아무런 증

상이 없더라도 대장암 검진을 주기적으로 시행해야 한다[6]. 

우리나라의 국가 암 검진 사업은 50세 이상부터 매년 대변 잠

혈 검사를 이용하여 전 국민을 대상으로 대장암 검진을 실시

하고 있다. 대변 잠혈 검사를 이용한 국가 대장암 검진 프로그

램은 대장암 사망률을 낮출 뿐만 아니라 대장암 발생을 예방

할 수 있다[7]. 우리나라를 포함한 전 세계적으로 대변 잠혈 검

사 기반 대장암 검진이 가장 널리 활용되고 있는 이유다.

혈액 내 글로빈에 특이적인 항체를 이용하여 음식이나 약물

의 영향 없이 대변 내 혈액을 선택적으로 검출하는 fecal im-

munochemical test (FIT)의 대장암 진단 민감도와 특이도는 

각각 79%, 94%이다[8]. FIT 정량 검사의 경우 고위험군에서

는 cut-off를 좀 더 낮게 설정하여 민감도를 향상시키는 방법

으로 임상 현장에서 맞춤형으로 적용할 수 있다는 장점도 있

다. FIT 기반 대장암 검진은 대장 내시경 기반 검진에 비하여 

낮은 비용, 비침습성, 높은 순응도 및 의료 접근성 등 많은 이

점을 가지고 있다. 그럼에도 불구하고 FIT 검사는 조기 대장암

에 대한 민감도(1기 대장암 73%)가 충분하지 않으며, 대장암

에 특이적이지 않다는 단점도 가지고 있다[9].

대변 DNA 기반 대장암 검진 및 조기 진단

대변 기반 대장암 검진 및 조기 진단법은 분자생물학적 기

술을 활용하여 발굴한 암 특이적인 바이오마커를 탐색하여 

FIT 검사가 지닌 장점을 수용하는 동시에 진단 정확도를 향상

시킨다. 대장암 발암 과정에서 후성유전학적 변화(epigenetic 

change)는 중요한 역할을 하며 메틸화된 DNA 바이오마커들

은 비침습적 생체 시료에서 대장암을 탐지하는 데 높은 정확

도와 재현성을 보였다(Table 1). 2014년 도입된 Cologuard® 

(Exact Sciences, Madison, WI, USA)는 DeeP-C 연구에서 메

틸화 NDRG4와 BMP3, 돌연변이 KRAS, FIT 등을 포함하는 최

초의 다중 표적 대변 DNA 검사로 검진 인구를 대상으로 시행

한 연구에서 대장암과 진행성 전암성 병변의 진단 민감도가 각

각 92%, 42%로 FIT보다 유의하게 높았다[10]. 2024년 발표된 

BLUE-C 연구에서 2세대 Cologuard Plus® (Exact Sciences)

Jaeyoung Chun. Molecular diagnostic stool testing

Table 1. Stool DNA testing for colorectal cancer screening

Name Company Description Population Sensitivity 
(%)

Specificity 
(%)

Approved 
countries 

(year)

Pivotal  
trial

Cologuard® Exact Sciences Multi-target DNA assay with FIT:  
methylated NDRG4 and BMP3,  
β-actin, mutant KRAS

9,989 average-risk 
(50-84 years)

92.3 89.8 US and EU 
(2014)

DeeP-C

Cologuard 
Plus®

Exact Sciences Multi-target DNA assay with FIT:  
methylated LASS4, LLRC4, and 
PPP2R5C, and the reference ZDHHC1

20,176 average-risk 
(≥ 40 years)

93.9 93.4 US
(2024)

BLUE-C

ColoAlert® Mainz
Biomed

Two-target DNA assay with FOBT and 
human DNA: mutant KRAS/BRAF

566 subjects for 
screening

85.0 92.0 EU Case-cohort 
study

EarlyTect®-C Genomictree Single-target DNA assay: methylated 
SDC2

2,358 high-risk  
(≥ 40 years)

88.6 89.0 Korea 
(2018)

NEXT-CRC

FIT; fecal immunochemical test; FOBT, fecal occult blood test; SDC2, syndecan-2.
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는 메틸화 바이오마커 구성의 변화를 통하여 대장암과 진행성 

전암성 병변의 진단 민감도를 각각 94%, 43%로 이전 수준으

로 유지하면서 대장암에 대한 특이도를 86.6%에서 90.6%로 

향상시켰다[11]. 대변 DNA 검사 기반 대장암 검진은 아직까지 

대장암의 사망률 개선 효과에 대한 근거가 부족하다. 그럼에

도 불구하고 미국 소화기학회 현행 가이드라인에서는 1-3년마

다 대변 DNA-FIT 검사를 대장암 검진 목적으로 시행하는 것

을 권고하고 있다[6]. 그러나 상기 검사들은 고가의 비용 문제

로 국내에 도입되지 않아 사용할 수 없다.

EarlyTect®-C (Genomictree, Daejeon, Korea)는 syn-

decan-2 (SDC2)의 메틸화를 탐지하는 단일 표적 대변 DNA 

기반 검사로 선형 표적 증폭 후 정량적 메틸화 특이적 실시간 

PCR 기법을 이용하여 높은 민감도로 메틸화된 SDC2를 검출

한다. 국내 대장암 검진 수검자를 대상으로 시행한 연구에서 

대변 SDC2 메틸화 검사의 대장암 진단 민감도와 특이도는 각

각 90%였고 1기와 2기 대장암의 진단 민감도는 각각 86%, 

91%로 우수하였다[12]. 최근 발표된 국내 다기관 연구에서 

EarlyTect®-C는 1.8%의 대장암 유병률을 보인 1,124명의 무

증상 고위험군에서 95%의 민감도와 82%의 특이도를 보였 

다[13]. EarlyTect®-C는 2018년 식품의약품안전처에서 대장

암 조기 진단을 위한 체외 진단 의료기기로 허가되어 널리 사

용되고 있다. 단일 표적으로 다른 대변 DNA 검사에 비하여 상

대적으로 저렴하며 FIT보다 우월한 진단적 성능을 보유하고 

있어 대장 내시경을 원하지 않는 대장암 검진 대상자, 특히 대

장암의 고위험군에게 권장된다. 다만 FIT 검사에 비하여 고가

의 EarlyTect®-C가 FIT 기반 국가 암검진 프로그램이 효과적

으로 운영되고 있는 국내 임상 환경에서 FIT을 대체할 수 있으

려면 인구 기반의 비용-효과성을 분석하는 시뮬레이션 연구가 

선행되어야 한다. 또한 FIT 기반 검진이 대장 내시경을 1차 검

진 방법으로 하는 경우보다 검진 수검률이 높다고 알려져 있지

만 FIT과 대변 DNA 검사 등 대변 기반 검진의 기대 효과는 검

사 자체의 정확도 외에도 높은 검진 참여율과 양성 환자에서

의 대장 내시경 검사 수검률을 전제로 한다.

대변 DNA 이후 분자 생물학적 진단 기술의 발전

대장암 검진에 있어서 현재 사용 중인 대변 DNA 기반 검

사는 여전히 진행성 전암성 병변에 대한 낮은 발견율의 한계

를 보이고 있다. 차세대 대변 분자 생물학적 진단 기술은 대변 

내 후성유전학적(epigenetic) 마커, RNA 전사체, 마이크로바

이옴 그리고 대사체 변화를 입체적으로 아우르는 멀티오믹스

(multi-omics) 시스템으로 진화하고 있다. 또한 복잡하고 다

층적인 바이오마커들을 유기적으로 결합하기 위해서 인공지

능 기반 데이터 분석 프레임워크도 도입되고 있다[14]. 다만 임

상 도입을 위해서는 대규모의 전향적 연구를 통해서 재현성 및 

인공지능 모델에 대한 임상적 신뢰가 충분히 검증되어야 한다.

결 론

대변 DNA 검사는 감염성 질환의 정밀 진단과 암의 조기 진

단이라는 양 축에서 이미 임상적으로 널리 활용되고 있는 진

단법이다. 감염성 설사의 미생물학적 진단은 다중 PCR을 이용

하여 수십 종의 병원체를 동시에 그리고 신속하게 감별할 수 

있다. 또한 대변 DNA를 이용한 대장암 스크리닝 및 조기 진단

은 국내에서도 사용이 가능하며 기존의 FIT 검사의 장점을 유

지하면서 다소 불충분한 진단 정확도를 보완할 수 있다. 향후 

대변을 이용한 분자 진단 기술은 DNA 외에 RNA, 마이크로바

이옴 등 다양한 타겟과 인공지능 기술이 융합되면서 더욱 정밀

화되고 고도화될 것으로 예상된다.

중심 단어: 대변; DNA; 중합효소 연쇄 반응; 감염성 설사;  
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