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지스트, 2020 미진단 희귀질환 연구 

온라인 워크숍 개최
- 희귀질환 유전적 변이 연구를 위한 기능 코어와 임상 코어 협력 

워크숍... 희귀질환 환자를 위한 미래지향적 연구 제시 및 발전

방안 논의

□ 지스트(광주과학기술원, 총장 김기선)는‘미진단 희귀질환 기능코어 워

크숍’(책임자: 지스트 생명과학부 박성규 교수)을 8월 26일(수) 온라인

으로 개최했다. 

 ∘ 본 워크숍은 “희귀질환 연구 현황 및 기초 연구”를 주제로, 질병관리

본부(본부장 정은경)가 지원하는 미진단 희귀질환 기능코어와 임상코어

가 주관하여 미진단 희귀질환 연구를 위한 미래지향적 연구 방향 제시

를 위한 목적으로 마련되었다.

□ 행사는 오후 2시부터 6시까지 화상회의 솔루션을 활용하여 온라인 비

대면으로 진행되었으며, 최근 미진단 희귀질환 연구 동향 및 현재 진행

되고 있는 연구 결과들을 중심으로 현황 분석 및 의견을 교환하였다.

 ∘ 본 워크숍의 프로그램은 크게 소아 미진단 임상 코어와 성인 미진단

임상 코어의 현황 발표에 이어 미진단 희귀질환 기능 코어의 연구 내
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용을 바탕으로 진행되었다. ▲제1부 발표에서는 미진단 희귀질환 연구

를 주도하는 채종희 교수(서울대학교 병원)의 발표를 시작으로 성인 미

진단 희귀질환 임상 코어에서 안종현 교수(서울 삼성병원)가 성인의 미

진단 희귀질환 현황을 발표하였다.  

 ∘ ▲제2부에서는 미진단 희귀질환 기능 코어의 연구 결과를 바탕으로 발

표가 진행되었다. 기능 코어에서는 초파리 모델(지스트 김영준 교수), 

제브라피쉬 모델(강원대 기윤 교수), 유도 줄기세포 모델(서울대 차혁

진 교수), 분자 모델(서울대 최희정 교수), 마우스 및 분자 기전 연구

(지스트 박성규 교수, 포스텍 백승태 교수) 발표로 이어졌다. 

 ∘ 마지막 순서로 미진단 희귀질환 연구의 미래지향적 발전 방향 및 임상

코어와 기능코어의 협력, 국제 협력 관계 증진에 대한 토론으로 전반

적인 행사가 마무리 되었다.   

□ 본 워크숍의 프로그램을 구성한 질병관리본부의 안윤진 과장은 “앞으

로도 미진단 프로그램의 발전을 위해 많은 노력과 지원이 필요할 것”

이라고 개최 소감을 전했으며, 서울대학병원의 채종희 교수는 “앞으

로 국내의 미진단 희귀질환 진단 및 연구 프로그램이 좀 더 확대되어

희귀질환자의 치료를 위한 연구기반을 마련하는데 좀 더 정진하겠다”

고 말했다.  

 ∘ 기능코어 책임자인 지스트 박성규 교수는 “미진단 희귀질환 임상코어

와의 적극적인 협력을 통해 임상에서의 미충족 수요를 충족시킬 수 있

도록 노력하겠다”고 포부를 밝혔다.  <끝>  
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[사진 설명] 

▲ 사진 1. 왼쪽부터 기능코어 책임자 박성규 교수(지스트 생명과학부), 성인 임상코어 책
임자 조진환 교수(서울삼성병원 소아과), 소아 임상코어 책임자 채종희 교수(서울대병원 
소아과)

▲ 사진 2. 2020 미진단 희귀질환 연구 온라인 워크숍 개최  

별첨 : 세부 워크숍 프로그램 1부.  


