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국문초록

본 연구는 희귀유전질환자 가족의 가족 부담감과 가족 삶의 질에 영향을 미치는 요인

을 파악하여 희귀유전질환자와 그 가족을 위한 효율적인 유전상담 접근 방법을 모색하

고, 향후 포괄적인 희귀유전질환 관리 정책의 재수립 및 관리를 위한 기초 자료로 활용

하기 위해 수행되었다. 대상자는 서울시 소재한 A 상급종합병원의 의학유전학센터 외래

에 내원 중인 희귀유전질환을 진단받은 환자의 가족(부모, 조부모, 형제자매, 자녀, 배우

자) 160명이었다. 2023년 2월 27일부터 2023년 6월 23일까지 설문지 160부가 회수

되었으나, 연구자 선정기준에 해당되지 않는 설문지 1부를 제외하고 최종 159부의 자료

를 SPSS WIN 26.0 프로그램을 이용하여 분석하였다.

본 연구의 주요 결과는 다음과 같다.

첫째, 희귀유전질환자 가족의 가족 부담감은 76점 만점에서 평균 39.74점이었고, 가

족 부담감의 하위 요인 중 ‘염려와 죄책감’이 평균 2.418점, ‘활동의 제한’에 대한 

부담감이 평균 2.284점, ‘사회적 부담’이 평균 1.686점 순이었다.

둘째, 희귀유전질환자 가족의 삶의 질은 110점 만점에 평균 83.25점이었으며, 삶의 

질 하위요인 중 ‘심리적 건강’ 평균 4.204점, ‘응집력’ 평균 4.02점, ‘개방성' 

3.965점, ‘지역사회 참여’ 평균 3.726점, ‘희귀유전질환자에 대한 부담’3.292점 

순이었다.

셋째, 희귀유전질환자의 특성에 따른 가족 부담감과 삶의 질은 환자의 장애등록 여부, 

나이에서 유의한 차이를 보였고 경제 상태, 학력, 가족 관계 등의 요인과는 유의미한 차

이가 없었다.

넷째, 희귀유전질환 가족의 가족 부담감과 정도가 높을수록 삶의 질은 정도가 낮아지

는 부(-)의 상관관계를 보였다(r=-.638, p< .001).

이상의 연구결과에서 희귀유전질환자 가족의 부담감이 높을수록 삶의 질은 낮아지는 

것을 확인하였다. 희귀유전질환자 가족의 부담감을 낮추고 삶의 질을 향상시키기 위해서

는 영향을 미치는 요인들을 고려한 적절한 유전상담 서비스를 제공하는 것이 중요하다. 

이를 위해 국내 의료체계에 유전상담 서비스가 도입될 수 있도록 국가 차원의 지원과 

제도화가 필요하다.

주요어(key words): 희귀유전질환자 가족, 유전질환, 희귀질환, 가족 부담감, 삶의 질
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Ⅰ. 서론

1. 연구의 필요성 

“당신은 어떤 질환에 맞서 싸우고 있는지조차 모릅니다. 희귀유전질환은 위협적이고, 

당신과 가족의 삶을 완전히 잠식시켜 버릴 수도 있습니다(Kolata, 2020). 레트 증후군

연구 재단(Rett Syndrome Research Trust, RSRF)의 대표로 자녀가 레트 증후군인 

Monica Coenraads의 말이다. 진단, 치료 및 지속적인 관리 측면에서 평생에 걸친 어려

움에 직면하여‘의료시스템의 고아’라고도 일컬어지는 희귀유전질환자와 가족의 어려움

을 단적으로 표현한다. 

희귀유전질환은 인구 중 발생 빈도가 매우 낮은 질환으로 진단 과정에서부터 많은 시

간이 소요되며, 치료제는 전체 희귀유전질환의 5%에 불과해 진단이 되더라도 치료법이 

없는 경우가 많다(최은진, 2022; Scherman et al., 2020). 따라서 희귀유전질환은 경

제적, 심리적, 가족 내 부담이 큰 사회적 질환이다.“혼자서는 희귀하지만, 모두 모이면 

강해진다(Alone we are rare, together we are strong).”라는 세계 희귀유전질환의 

날 슬로건이 말해주듯, 질환 별 환자 수는 적지만 전체 희귀유전질환의 유병률은 결코 

적지 않다. 전 세계적으로는 약 5%에 달하는 4억 명의 사람들이 희귀유전질환을 가지고 

있다(Graf von der Schulenburg, 2015). 국내에서는 약 50만 명의 희귀유전질환자가 

있는 것으로 추정된다(Seo et al., 2012). 질병관리청의 희귀유전질환자 통계에 따르면 

2020년 한 해 희귀유전질환으로 새롭게 등록된 환자의 수는 총 52,310명에 달하며, 이

는 산정특례 등록 환자를 기준으로 하였기 때문에 그 수가 더 많을 것으로 추정된다(질

병관리청, 2022). 

미국은 1983년 희귀의약품법(Orphan Drug Act)과 2001년 희귀질환법(Rare 

Disease Act)을 마련하여 희귀유전질환에 대한 관리를 지원하고 있다(최은진, 2022). 

일본의 희귀질환정책은 1970년대부터 시작하여 2014년 희귀유전질환자들을 지원하는 

신규 법안이 통과되었다(Hayashi & Umeda, 2008). 국내에서는 2015년 희귀질환관리

법이 제정된 이후 정부 차원에서 희귀유전질환 치료제의 원활한 공급을 위한 정책 및 희

귀유전질환자를 위한 정책이 강화되고 있으나, 질환별 환자수가 적어 보건의료 수요에 

대한 연구를 하는 경우가 드물다(신현민, 2016). 반면, 개별 질환에 대한 임상연구는 활

발히 진행되고 있다(최은진, 2022). 따라서 희귀유전질환자와 가족에 관한 사회학적 연

구는 상대적으로 미비한 실정이다.

국내 희귀질환법의 정의에 따르면 희귀유전질환은 유병(有病)인구가 2만 명 이하이거

나 진단이 어려워 유병인구를 알 수 없는 질환으로 보건복지부령으로 정한 절차와 기준
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에 따라 정한 질환을 말한다(희귀질환관리법, 2020). 희귀유전질환을 가진 환자를 돌보

는 것은 환자 가족의 평생의 과제이자, 개인적인 희생을 수반하게 된다(Graf von der 

Schulenburg, 2015). 희귀유전질환은 신체적 건강뿐만 아니라 그 가족의 사회 심리적 

안녕에도 영향을 미친다. 희귀유전질환은 대부분 선천성 질환이기에 어린 나이에 발병하

여 평생 치료를 받아야 하며, 진단 과정이 오래 걸리는 특징이 있고, 고가의 치료비로 인

해 가계가 짊어져야 할 경제적 부담이 크다(박현영, 2011; 신현민, 2016). 

희귀유전질환의 종류는 전 세계적으로 약 7,000에서 8,000 여종에 달한다. 질환의 

종류와 환자 수는 많으나 의료 서비스에 대한 접근이 제한적이어서 어려움이 가중된다

(Haendel, 2020; Gomez Zuniga, 2019). 소아 만성 난치성 질환자도 희귀유전질환과 

같이 치료제가 드물고 평생 치료를 받아야 한다는 점에서 같은 특징이 있다. 소아 만성 

난치성 질환자의 보호자들이 환아 부양과 진료, 자녀 질병에 대한 정보 획득 제한 등에

서 어려움을 느끼고 있다고 보고된 바 있다(류혜진 외, 2020). 다운 증후군 환아의 돌봄 

제공자들도 다른 장애 아동들에 비해 상대적으로 높은 질병 부담감을 느끼는 것으로 보

고되었다(McGrath et al., 2011). 

희귀유전질환자 가족의 건강과 관련된 삶의 질(health-related quality of life)은 가

족이 경험하는 부담감이 클수록 함께 저하된다(Vonneilich, 2015). 가족 부담감을 감소

시키기고 삶의 질에 도움을 줄 수 있는 방안으로 유전상담이 있다. 유전상담은 유전학적 

지식과 의학적 지식을 관련지을 수 있는 능력뿐만 아니라 내담자의 심리적 문제에 대처

할 수 있는 상담능력이 요구된다(손명세, 2013). Orem은 자기 관리 인식과 삶의 질을 

향상시키고 스트레스 수준을 감소시킨다는 자가간호이론을 정의하였는데, 유전상담도 희

귀유전질환자 본인뿐만 아니라 그 가족의 삶의 질을 향상시키는 데 도움을 줄 수 있다

(Setiawan et al., 2020). 

National Society of Genetic Counselors(NSGC)의 정의에 따르면, 유전상담

(genetic counseling)이란 질환의 유전적 요인이 환자나 그 가족에게 미치는 의학적, 심

리적 영향에 대한 이해와 적응을 돕는 과정이다(The National Society of Genetic 

Counselors’ Definition Task Force, 2006). 유전상담은 질병의 발생 또는 재발 가능

성을 평가하기 위해 가족 병력 및 의무 기록을 해석하고 유전방식, 유전검사, 질환의 관

리 및 예방, 연구 등에 대한 교육, 정보에 입각한 선택과 유전적 상태에 대한 적응을 돕

는 과정이다(The National Society of Genetic Counselors’ Definition Task Force, 

2006). 유전상담사는 의학 유전학적 정보 제공 뿐 아니라 희귀유전질환자와 그 가족이 

진단된 유전질환에 적응할 수 있도록 환자와 가족에게 필요한 심리적 지원을 제공해야 

한다. 미토콘드리아 질환 환아 돌봄 제공자들을 대상으로 한 연구에서 질환에 대한 정확

한 정보 제공은 어머니의 불안감을 낮추는 효과가 있었다(Kim et al., 2010). 유전적 
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질환이나 선천적 장애가 있는 자녀를 가진 부모는 죄책감을 호소하는데, 유전상담사는 

부모들과의 유전상담을 통하여 죄책감과 부끄러움, 부담감 등의 부정적인 감정을 감소시

킬 수 있어야 한다(Chapple, 1995). 유전상담을 받은 지중해빈혈 환아의 부모 대상의 

연구에서 65.91%의 대상자들이 느끼는 우울감이 유의미하게 낮아졌음을 보고하였다

(Setiawan et al., 2017).

희귀유전질환의 경우 가족 내 대물림되는 특징, 돌봄의 부담으로 인한 가족위기 초래 

및 평생 관리가 필요하고. 제한된 의료서비스 등으로 다양한 어려움을 경험한다. 따라서 

유전상담 서비스에서는 희귀유전질환 가족들의 부담감과 삶의 질에 영향을 미치는 요인

별 관계성을 파악하여 충분한 이해를 바탕으로 그들이 스스로 자기결정권을 행사할 수 

있도록 유전상담 서비스를 제공하는 것이 중요하다.

따라서 본 연구는 희귀유전질환자 가족의 삶의 질과 부담감에 영향을 주는 요인을 분

석하고, 희귀유전질환자 가족들의 부담감을 감소시키고 삶의 질을 향상시키는 데 도움이 

되는 영향 요인 간의 관계성을 확인하고자 한다. 본 연구로 희귀유전질환자 가족에게 유

전상담 서비스를 제공할 수 있도록 지원 정책 마련을 위한 근거자료로 활용될 수 있을 

것이다.
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2. 연구목적

본 연구는 희귀유전질환자 가족의 부담감과 삶의 질에 영향을 주는 요인을 분석하고, 

희귀유전질환자 가족들의 부담감을 감소시키고 삶의 질을 향상시키는 데 도움이 되는 영

향 요인 간의 관계성을 확인하고자 하는 것에 그 목적이 있다. 구체적인 연구 목적은 다

음과 같다.

1) 희귀유전질환자 가족의 삶의 질과 부담감에 영향을 주는 요인을 분석하고, 희귀유

전질환자 가족 부담감과 삶의 질에 미치는 영향요인을 검증하기 위해 희귀유전질환자 가

족에게 설문 조사를 시행하여, 소집된 자료를 SPSS로 분석하여 결과를 해석한다.

2) 희귀유전질환자 가족들의 부담감을 감소시키고 삶의 질을 향상시키는 데 도움이 

되는 영향 요인 간의 관계성을 확인한다.

본 연구 결과를 통해 희귀유전질환자 가족의 부담감 감소와 삶의 질 향상과 부담감 감

소에 필요한 유전상담 방법을 모색하고, 향후 환자와 가족 대상의 유전상담 및 가족 지

원정책 마련을 위한 기초 자료로 활용한다.
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3. 용어의 정의

가. 가족 부담감

1) 이론적 정의 : 가족 부담감은 가족이 환자를 돌보는 과정에서 겪는 다양한 심리적, 

사회적, 경제적 부담을 의미한다(Hoenig & Hamilton, 1966).

2) 조작적 정의 : 본 연구에서는 가족 부담감을 희귀유전질환자 가족이 경험하게 되는 

‘활동의 제한(activity limitation)’, ‘사회적 부담(social strain)’, ‘염려와 죄책감

(feeling of worry and guilt)’로 정의한다. 본 연구에서는 부담감의 측정을 위해 

Reinhard 등이 개발하고 곽현정 등이 수정·보완한 한글판 가족 부담감 측정도구를 사

용한다. 이 측정 도구는 19개의 문항을 4점 척도로 측정하여 종합한 점수이며 점수가 

높을수록 부담의 정도가 높은 것을 의미한다.

나. 가족 삶의 질

1) 이론적 정의 : 삶의 질은 자신이 살고 있는 문화 및 가치 시스템의 맥락에서 자신

의 목표, 기대,  규범, 관심과 관련하여 인생에서 자신이 차지하는 상태에 대한 개인적인 

지각이다(World Health Organization, 1993).

2) 조작적 정의 : 본 연구에서는 한민정 등이 개발한 발달장애인 가족 삶의 질 척도 

22문항을 수정·보완한 희귀유전질환자 가족 삶의 질 척도를 사용하여 측정한 점수를 

말한다. 점수가 높을수록 삶의 질 정도가 높음을 의미한다. 각 하위요인으로는 ‘심리적 

건강’, ‘희귀유전질환자에 대한 부담’, ‘지역사회 참여’, ‘개방성’, ‘응집력’으

로 나뉘어져 있다.
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Ⅱ. 이론적 배경

1. 희귀유전질환

가. 희귀유전질환 정의

희귀유전질환이란 유병률이 낮아 연구나 지원을 위한 자원이 부족한 상황에서 치료제

가 없거나, 그 낮은 유병률로 인해 전문가 집단이 조사하거나 관리하는 것이 어려운 질

환 그룹을 말한다(Orphanet, 2020; Waxman, 1983). 희귀유전질환의 정의는 질환의 

임상증상이나 병리학적인 측면보다는 유병률에 중점을 둔다(Lee et al., 2020). 미국에

서는 1984년 건강증진 및 질병 예방법 개정안에서 희귀유전질환을 20만 명 미만이 영

향을 받는 모든 질환으로 정의하였다(Herder, 2017). 현재 미국에서는 약 2,000만에서 

3,000만 명의 인구가 희귀유전질환을 진단받았다(Schieppati et al., 2008). 유럽에서는 

유럽 의약품청에서 희귀유전질환의 정의를 2,000명 중 1명 미만에게 영향을 미치는 질

환으로 명시하고 있으며, 유럽 연합 내 희귀유전질환자의 수는 3,000만 명이다(박현영, 

2011; Schieppati et al., 2008). 일본에서는 후생노동성이 희귀질환을 50,000명 미만

의 인구에게 영향을 미치는 모든 질환으로 정의하고 있다(Richter et al., 2015). 국내 

희귀질환관리법에 따르면, ‘희귀질환’이란 유병(有病)인구가 2만 명 이하이거나 진단

이 어려워 유병인구를 알 수 없는 질환으로 보건복지부령으로 정한 절차와 기준에 따라 

정한 질환을 말한다(희귀질환관리법, 2020). 국내에서는 희귀유전질환을 희귀질환, 극희

귀질환, 그리고 기타염색체이상질환의 3가지 분류로 정의한다. 극희귀질환이란 진단법이 

있는 독립된 질환으로 국내 유병(有病)인구가 200명 이하로 유병률이 극히 낮거나 별도

의 질병분류코드가 없는 질환을 말하며, 기타염색체이상질환은 과학 및 의료기술의 발달

로 발견된 질환명이 없는 새로운 염색체 이상(염색체 결손, 중복 등) 질환으로 별도의 

질병분류코드가 없지만 증상이 아닌 질환으로 규정할 수 있는 희귀질환을 말한다(2020 

희귀질환자 통계연보, 2022). 국내에서는 약 50만명의 희귀유전질환자가 있는 것으로 

추산되고 있다(Seo et al., 2012). 희귀유전질환자 통계연보에 따르면 2020년 기준 한

해 희귀유전질환자 발생자 수는 52,310명으로, 이는 남자 25,353명과 여자 26,957명을 

합산한 수이다(2020 희귀질환자 통계연보, 2022). 

이처럼 희귀유전질환은 나라별로 유병률에 대한 정의가 다르다. Richter 등(2015)이 

실시한 문헌고찰에서 전 세계의 희귀유전질환의 정의를 확인한 결과, 평균 유병률 2,500

명 중 1명 당 발생하는 질환이라고 희귀유전질환이라고 주장하였다(Richter et al., 
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2015). 또한 특정 질환의 경우, 일부 지역과 인종 그룹에서 호발하는 특징을 갖고 있어 

희귀유전질환의 국제적 정의에 대한 합의는 없는 실정이다(Ferreira, 2019). 

희귀유전질환의 종류와 관련된 합의된 표준화도 결여되어 있다(Ferreira, 2019), 유

전질환 데이터베이스 웹사이트인 OMIM(Online Mendelian Inheritance in Man)에는 

총 12,179개의 표현형 중 분자 기반이 알려져 있는 7,375개의 표현형 목록과 분자 기

반이 알려지지 않거나 의심되는 4,804개의 표현형 목록이 포함되어 있다(OMIM, 2023

년 6월 1일 접근). 총 희귀유전질환의 종류로 자주 인용되는 숫자는 약 5,000개에서 

8,000여개까지 다양하다(The Lancet, 2011). 관련 규제 기관과 과학자, 임상의 및 환

우 모임에서는 7,000개의 희귀유전질환 종류를 인용하기도 한다(Haendel et al., 

2020). 이처럼 희귀유전질환의 정의와 종류가 다양한 이유는 국가 또는 인구 통계에서

의 발생률 차이 때문이다(Haendel et al., 2020). 예를 들어, 희귀유전질환에 대한 일부 

정의에서는 염색체이상질환을 포함하지 않으며, 염색체 전위와 같은 구조적 이상 역시 

포함하지 않는다(Haendel et al., 2020). 다른 정의에서는 독성 물질 노출과 같은 환경

적인 원인을 가진 질환들을 희귀유전질환으로 포함하지 않는다(Haendel et al., 2020). 

Haendel 등(2020)은 전 세계에 약 10,000개 이상의 희귀유전질환이 있는 것으로 보고

하였다. 이는 Orphanet, OMIM, GARD, DOID와 NCI Thesaurus 등의 희귀유전질환 

관련 데이터베이스에서 3개 이상의 웹사이트에서 언급되는 6,370개의 주된 희귀유전질

환과 그 외 4,023개의 희귀유전질환의 개수가 알고리즘으로 결합된 수치이다(Haendel 

et al., 2020). 희귀유전질환자는 전 세계 인구의 약 10%를 차지하는 것으로 추정되며, 

이에 따른 희귀유전질환 인식 개선과 진단 및 치료법을 개발해야하는 사회적 압력 및 그 

중요도가 증가하고 있는 추세이다(Haendel, 2020).
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나. 희귀유전질환의 종류

희귀유전질환의 종류에는 염색체이상질환(chromosome abnormalities), 단일유전자질

환(single gene disorders), 사립체질환(mitochondrial disorder), 다인자성유전질환

(multifactorial genetic disorder)이 있다. 

인간의 모든 세포는 총 46개의 염색체에 23쌍의 염색체를 가지고 있으며, 염색체의 

절반은 어머니로부터, 나머지 절반은 아버지로부터 오게 된다. 염색체는 신체의 발달, 성

장, 그리고 화학 반응을 지시하는 단백질을 만드는 수천 개의 유전자를 포함하고 있는데, 

많은 수의 염색체이상질환은 난자나 정자가 형성될 때나 태아의 초기 발달 단계에서 우

연히 발생하게 된다. 염색체이상질환에는 수적 이상과 구조적 이상, 균형재배열 등이 있

다(Genetic Alliance, 2009). 대표적인 염색체이상질환으로는 21 삼염색체 증후군

(trisomy 21 syndrome), 18 삼염색체 증후군(trisomy 18 syndrome), 클라인펠터 증

후군(klinefelter syndrome), 터너증후군(turner syndrome) 등이 있다.

유전자의 병원성 변이는 일반적으로 유전자 생성물의 양적인 변화나 손상을 초래하고, 

기능적 손실의 정도가 클수록 장애 정도가 더 심각해진다. 단일유전자질환에는 신경섬유

종증(neurofibromatosis), 결절성 경화증(tuberous sclerosis), 시트룰린혈증

(citrullinemia)등이 있다.

사립체유전질환은 남자와 여자 모두에게서 질환이 나타날 수 있으며, 자녀의 사립체는 

어머니로부터 물려받게 되므로 모계로부터 유전되는 특징이 있다(Genetic Alliance, 

2009). 대표적인 사립체유전질환으로는 멜라스 증후군(MELAS syndrome), 레버씨 시

신경 위축증(Leber hereditary optic neuropathy) 등이 있다.

다인자성유전질환은 유전적 요인, 행동적 요인, 환경적 요인의 복합적인 조합에 의해 

발생하게 된다(Genetic Alliance, 2009). 다인자유전질환은 가족 내에서 유전될 수도 

있지만 암과 같은 일부 질환은 유전자가 발암원에 노출되었을 시, 취약한 유전자의 돌연

변이로 인해 후천적으로 발생하기도 한다. 식사, 운동, 독성 물질 또는 약물에 대한 노출

과 같은 환경 또는 행동의 변화가 모두 유전적 특성에 영향을 미칠 수 있다(Genetic 

Alliance, 2009). 다인자유전질환의 예로 조현병(schizophrenia), 당뇨병(diabetes), 암

(cancers) 등이 있다.
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나. 희귀유전질환의 유전방식

희귀유전질환의 유전방식은 상염색체 우성 유전, 상염색체 열성 유전, 성염색체 우성 

유전, 성염색체 열성 유전의 4가지로 대분류할 수 있다. 희귀유전질환에는 성염색체에서 

발견되는 유전자와 관련된 질환과 상염색체 유전자와 관련된 질환이 있다. 인간은 어머

니와 아버지로부터 각각 하나씩의 대립 유전자를 물려받는다. 성염색체와 관련된 유전질

환을 X 연관질환(X-linked disorders)이라 하고, 상염색체와 관련된 유전질환을 상염색

체질환(autosomal disorders)이라 하는데, 이 두 가지 질환은 다음과 같은 각기 다른 

유전방식으로 다음 세대에 유전된다, 

상염색체 우성질환은 영향을 받은 어머니 또는 아버지로부터 질병 관련 유전자의 돌연

변이 하나의 사본을 물려받은 자손에게서 나타나게 된다(Chial, 2008). 상염색체 우성질

환의 경우, 유전자의 비 돌연변이나 “야생형(wild-type)”복제 사본은 질병을 예방하

기에 충분하지 않아 단 하나의 돌연변이 사본만으로도 질환이 발생하게 된다. 영향을 받

은 부모들이 자녀들에게 해당 유전자의 돌연변이 복제를 물려줄 확률은 50%이다. 대표

적인 상염색체우성질환의 예로는 신경섬유종증, 근위축성 디스트로피(myotonic 

dystrophy), 가족성 고콜레스테롤혈증(familial hypercholesterolemia) 및 다낭성 신장 

질환(polycystic kidney disease) 등이 있다. 상염색체우성질환의 특징으로는 표현형이 

일반적으로 모든 세대에 나타나며, 표현형이 정상인 가족구성원은 자녀 세대에게 질환을 

전달하지 않고, 산발적인 증례의 대부분은 새로 발생한 돌연변이(de novo mutation)에 

기인한다는 것이다(Medical Genetics, 2020). 

다음으로 상염색체열성질환은 질환 관련 유전자의 두 개의 돌연변이 대립 유전자를 모

두 가진 사람에게서만 발생하게 된다(Chial, 2008). 상염색체열성질환 환자는 각각의 부

모로부터 질환 관련 유전자의 돌연변이 대립 유전자를 하나씩 물려받아, 총 두 개의 돌

연변이 대립 유전자를 가지고 있다. 상염색체열성질환의 특징은 남자와 여자에게서 똑같

이 이환된다는 점과, 이환된 자녀를 가진 부모는 돌연변이 대립인자를 가진 증상이 없는 

보인자라는 점이다. 각 형제와 자매에서의 재발 위험도는 25%이다(의학유전학, 2008). 

다른 특징적인 요인으로는 상염색체열성질환 환자 가족의 가계도에서는 질환이 한 세대 

이상을 건너뛰는 현상(generation skipping)이 생기기도 한다. 상염색체열성질환에는 대

표적으로 페닐케톤뇨증(phenylketonuria), 윌슨병(Wilson’s disease), 시트룰린혈증이 

있다.

여자는 두 개의 X 염색체 복사본을 가지고 있어 각각의 부모로부터 한 개의 복사본을 

받는다. 따라서 X 연관열성질환(X-linked recessive disorder)이 있는 여자는 영향을 

받은 아버지와 어머니로부터 각각 돌연변이 사본을 물려받을 때 질환이 생기게 된다. X 
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연관질환을 가진 남자의 경우, X 염색체 복사본은 항상 어머니로부터 물려받게 된다. 남

자는 X 염색체가 하나만 있어 여자보다 X 연관열성질환(X-linked recessive 

disorder)에 영향을 받을 가능성이 높다(Chial, 2008). 반면 상염색체유전형질은 여자와 

남자에게 똑같이 영향을 주므로 X연관질환과 다른 특징을 보인다. 남자는 하나의 X 염

색체만 있기 때문에 X 연관 유전자에 대해 반접합체(hemizygote)이다(Medical 

Genetics, 2020). 따라서 X 연관열성질환은 동형접합체(homozygote)인 여자에게서만 

발현되며 모든 반접합체 남자에게서 표현되는 특징을 보인다(Medical Genetics, 2020). 

X 연관열성질환의 다른 특징으로는 남자에서의 높은 발병률, X 염색체 비활성화 여부에 

따른 이형접합체(heterozygote) 여자의 다양한 증상 표현형, 원인 유전자 돌연변이가 

환자인 아버지로부터 모든 딸들에게 유전되는 점 등이 있다(Medical Genetics, 2020). 

X 연관열성유전에는 대표적으로 혈액응고장애인 혈우병 A(hemophilia A)및 뒤센형 근

디스트로피(Duchenne muscular dystrophy)가 있다. 혈우병 A의 경우, 응고인자 8 단

백질을 만드는데 관여하는 F8 유전자의 돌연변이 사본을 가진 남자는 항상 혈우병에 걸

리게 된다. 뒤센형 근디스트로피에서는 골격근과 심근에 주로 위치한 단백질인 디스트로

핀(dystrophin)을 만드는데 관여하는 DMD 유전자의 돌연변이가 남자에게서 질환을 발

생시키게 된다(Chial, 2008).

X 연관우성질환(X-linked dominant disorder)은 아버지와 아들 간의 전달

(male-to-male transmission)이 없는 특징이 있다. 이는 상염색체우성유전과 X 연관

우성질환을 구별할 수 있는 단서가 된다(Medical Genetics, 2008). 아버지는 그 아들에

게 X가 아닌 Y 염색체를 전달하기 때문이다. X 연관우성질환을 가진 여자는 영향을 받

은 어머니 또는 영향을 받은 아버지 등 양쪽 부모로부터 돌연변이 유전자를 물려받을 수 

있는 반면, 남자는 항상 영향을 받은 어머니로부터 돌연변이 유전자를 물려받는 특징을 

가지고 있다(Chial, 2008). 이러한 X 연관우성질환의 예는 X 연관 저인산혈증성 구루병

(X-linked dominant hypophosphatemic rickets), 레트 증후군(Rett syndrome)등이 

있다. 레트 증후군의 경우 산발적(sporadic) 유전방식으로도 발생하는 질환이이기도 하

다. X 연관 저인산혈증성 구루병의 경우, X 염색체에 있는 인산 조절 펩티다이드 내부 

분해 효소 유전자(PHEX)의 돌연변이가 질환을 일으킨다고 알려져 있다. 신경 발달 질

환인 레트 증후군은 메틸-CpG-결합단백2(Methyl- CpG-binding protein 2, 

MECP2)유전자의 돌연변이와 관련이 있다. 레트 증후군은 MECP2 유전자에서 돌연변이

를 가진 남자 배아가 대부분의 경우 살아남지 못하는 특징이 있어 거의 전적으로 여성에

게만 나타는 것처럼 보이는 질환 중 하나이다(Chial, 2008). 그 밖의 X 연관우성질환의 

특징으로는 보인자인 어머니를 가진 아들과 딸 모두에게서 50%의 표현형을 물려받을 

위험과, 영향을 받은 여자가 영향을 받은 남자에 비해 약 2배 많으며 여자의 표현형은 
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비교적 가벼운 증상만을 나타낸다는 점 등이 있다(Medical Genetics, 2008).

이러한 희귀유전질환의 유전방식은 희귀유전질환자와 그 가족에게 심리사회적 부담을 

주는 요인 중 하나이다(James et al., 2006). 희귀유전질환자의 가족은 죄책감과 질환

에 대한 낙인효과, 자녀의 건강 상태에 대한 염려, 원인이 되는 X 연관유전질환의 보인

자인 어머니에 대한 비난 등을 느낀다(James et al., 2008) 특히 X 연관유전질환의 경

우 상염색체열성질환보다 어머니를 탓하는 특징을 보였다(Kessler, 1984). X 연관유전

질환의 자녀를 돌보는 어머니를 대상으로 시행한 질적 연구에서 보인자 여성들은 임신에 

대한 죄책감과 책임감을 나타냈으며, 영향을 받은 남자 형제가 있는 경우 특히 임신에 

대한 염려가 더욱 크게 나타났다(Kay & Kingston, 2002). 본 연구에서는 희귀유전질

환자의 유전방식이 희귀유전질환자 가족의 삶의 질과 부담감에 유의한 영향을 주는 요인

인지 알아보고자 한다.
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2. 희귀유전질환자 가족의 가족 부담감

희귀유전질환은 평생에 걸쳐 지속적인 치료와 관리가 필요한 질환으로 만성적으로 삶

의 질이 떨어지며, 발달이 퇴행하기도 하며 짧은 기대 수명 등의 특징을 가지고 있어 희

귀유전질환자와 그 가족 부담감이 높다(김혜진 외, 2022; Boettcher, 2021). 희귀유전

질환은 희귀유전질환자와 가족의 삶뿐만 아니라 의료 시스템에까지 상당한 영향을 미치

는 만성 장애를 유발하며, 이러한 만성 장애와 그에 따른 돌봄 요구는 희귀유전질환자 

가족 부담감을 상승시키는 요소로 작용한다(Kvarnung & Nordgren, 2017). 희귀유전

질환자에게 나타나는 장애의 임상증상은 광범위하며, 종종 신경계를 포함한 지적 장애, 

신경 정신 장애, 뇌전증 및 운동 장애와 같은 증상을 초래한다(Kvarnung & Nordgren, 

2017). 임상에서 유전자검사방법은 최근 전장엑솜검사, 전장유전체검사 등의 도입으로 

환자의 진단률이 비약적으로 향상되어 진단을 위한 방랑(diagnostic odyssey)이 줄어들

고 진단율이 높아졌지만, 희귀유전질환자들은 건강취약계층으로 분류되어 체계적 관리를 

받는 것이 쉽지 않은 실정이다(Lam, 2021; 이희주, 2022). 

희귀유전질환으로 인한 장애를 가진 희귀유전질환자들은 장애 유관 시설이나 학교에서 

교육이나 지원을 받는 경우도 있지만, 대부분 경우 집에서 희귀유전질환자의 가족이 직

접 돌봄을 제공하게 된다(Moretti et al., 2021). 장애를 동반한 희귀유전질환자의 장기

적인 돌봄은 대다수의 경우 많은 신체적, 재정적, 사회적, 정서적 자원을 필요로 한다. 

장애를 가진 아동에 대해 평생 지속되는 돌봄은 돌봄 제공자들의 심리적 및 신체적 건강 

악화 간의 관련성이 깊다(Kelly & Hewson, 2000). 대부분 장애를 가진 희귀유전질환

자의 가족의 경우, 돌봄의 부담은 그 부모와 같은 주 양육자에게 있다. 가족 전체가 우울

증과 같은 높은 스트레스가 있을 경우, 희귀유전질환이 아닌 다른 자녀의 관계에도 부정

적인 영향을 미칠 수 있는 것으로 나타났다(Silibello et al., 2016). 희귀유전질환자 가

족에 있어 스트레스의 증가는 아동 학대나 방임과 같은 폭력적인 상황의 같은 위험에 노

출될 가능성을 높일 수 있으며, 이런 상황을 방지하기 위해 돌봄 제공자의 스트레스와 

부담감을 줄여주는 것이 의료 제공자의 역할 중 하나로 꼽히기도 한다(Moretti et al., 

2021). 희귀유전질환자 가족의 질환 관련 스트레스, 돌봄 부담, 사회적 고립과 같은  사

회 정서적 요구도를 조사한 이전 연구들에서는 주 돌봄 제공자인 가족들의 충족되지 않

은 요구도가 심리적, 신체적 건강에 영향을 미쳐 돌봄을 받는 희귀유전질환자에게 영향

을 미칠 수 있다는 결과를 보여주기도 했다(Inkelas et al., 2007; Silibello et al., 

2016; Witt et al., 2003). 또한 희귀유전질환자 자녀를 양육하는 것은 희귀유전질환자 

가족에 있어 정서적, 신체적 그리고 금전적인 부담을 안겨주며 그로 인해 가족이 높은 

스트레스 수치를 보이는 것으로 나타났다(Manalel et al., 2022). 
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희귀유전질환자의 가족들은 충분한 지원을 받지 못하고 있는 것으로 느낀다고 조사되

었다(Moretti et al., 2021). 특수한 건강관리가 필요한 아이의 양육에 있어, 주 양육자

가 다수의 역할을 수행하고 추가적인 의무를 맡아야 한다는 것은 그 가족에 있어 스트레

스와 번아웃의 위험이 높아지는 결과를 낳게 된다(Moretti et al., 2021). 

희귀유전질환자 가족의 요구도를 분석하고 돌봄 부담을 완화하는 것은 사회 정책 시행 

기관에서 먼저 시작되어야 한다고 지적된 바 있으며, 임시 돌봄 제공, 재정적 지원 및 가

정 방문 의료 서비스 제공 등의 맞춤형 서비스 등의 필요성이 대두되었다(Earle & 

Heymann, 2011; Nicholas & Keilty, 2007; Okumura et al., 2009). 희귀유전질환자

의 가족에 대한 사회적 돌봄 부담 완화는 희귀유전질환자 가족의 삶의 질을 향상시킬 수 

있으며, 어려움에 대처할 수 있는 능력을 기를 수 있게 한다.
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3. 희귀유전질환자 가족의 삶의 질

희귀유전질환자의 가족은 일생 동안 주 양육자의 높은 책임감이 요구되며, 의료 서비

스에 대한 접근이 제한되거나 적절한 치료를 제공할 수 있는 유전학 전문가의 부족 등으

로 인한 다양한 어려움에 직면하게 된다(Boettcher, 2021). 돌봄을 제공하는 희귀유전

질환자의 가족에게 지워진 부담은 경제적, 심리적, 신체적 건강과 관련된 어려움을 가중

시키며, 이는 가족 및 주 양육자의 삶의 장애로서 인식되어 삶의 질을 저하시키는 결과

를 가져올 수 있다(Zurynski et al., 2008). 세계보건기구(World Health Organization, 

WHO)에서는 삶의 질을 “자신이 살고 있는 문화 및 가치 시스템의 맥락에서 자신의 목

표, 기대,  규범, 관심과 관련하여 인생에서 자신이 차지하는 상태에 대한 개인적인 지각

“으로 정의하고 있다(World Health Organization, 1995). 이러한 삶의 질의 다차원적

인 개념은 각 개인의 삶의 모든 실질적인 측면을 포함시키는 것이다.

희귀유전질환자의 가족의 삶의 질에 영향을 미치는 요소에는 희귀유전질환자를 신체적

으로 돌보는 행위, 유전방식에 따른 죄책감, 평생 지속되는 만성질환이라는 사실에 대한 

부담감, 질환의 치료제 유무에 따른 부담감 등이 있다. 질병과 관련된 요인은 질환의 중

증도, 희귀유전질환자의 신체적 기능 및 통증 유무, 입원, 감염 등이 있었으며 이러한 요

인들은 가족의 삶의 질과 부정적인 영향이 있는 것으로 조사되었다(Boettcher, 2021). 

희귀유전질환자가 진단받은 질환의 심각도가 높을수록 주 양육자의 삶의 질이 낮은 것으

로 조사되었으나, 다른 연구에서는 질병의 만성도가 주 양육자의 삶의 질과 더욱 연관이 

있었던 것으로 보고되었다(O’Mahony et al., 2019). 또한 희귀유전질환자의 입원 일

수와 효소 대체 요법(Enzyme replacement therapy)에 소요되는 시간이 증가함에 따

라 주 양육자의 삶의 질 역시 향상했다는 결과를 나타내기도 했다(Needham et al., 

2014). 

희귀유전질환자 가족의 삶의 질과 관련된 심리사회적 요인으로는 스트레스 증가, 우울

증 및 불안 증상 증가, 사회적지지 감소, 어머니로서의 기대되는 역할, 부모의 높은 교육 

수준, 실업률 및 낮은 사회경제적 지위, 부모와 자녀의 연령 증가 등이 지적되었다

(Needham et al., 2014). 

희귀유전질환자 아동과 청소년의 부모에게서는 희귀유전질환자 자녀들의 보살핌에 대

한 필요성 증가와 그로 인한 부모의 부담, 제한된 사회와의 상호작용과 가족 간의 상호

작용은 희귀유전질환자 가족의 삶의 질 감소와 유의한 관련이 있었으며, 특히 어머니가 

심리사회적 측면에서 아버지보다 삶의 질 지수가 낮았다(Fidika et al., 2013; 

Wiedebusch et al., 2008; Witt et al., 2018; Hoedt et al., 2011). 
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희귀유전질환자 아동의 부모와 다른 만성 질환 아동의 부모의 경우, 주로 심리사회적

으로 취약한 것으로 조사되었다(Boettcher, 2021). 희귀유전질환자의 재원 일수나 심각

도 등과 관련된 변수보다 심리사회적 측면의 변수가 환자 가족의 삶의 질과 관련이 높았

다(Boettcher, 2021). 희귀유전질환자와 돌봄 제공자의 부담감과 삶의 질 간에 서로 유

의한 상관관계가 있었으며, 이를 바탕으로 희귀유전질환자 가족 부담감을 낮출 수 있는 

희귀유전질환 관리 정책의 재수립을 통해 돌봄 제공자의 부담감을 감소시켜 삶의 질을 

향상시킬 수 있는 중재가 필요하다(최경자, 2006).
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Ⅲ. 연구방법

1. 연구설계

본 연구는 한민정 등이 개발한 가족 삶의 질 측정도구와 곽현정 등이 개발한 한글판 

가족 부담감 측정도구를 수정 보완하여 조사한 희귀유전질환자의 가족 부담감과 삶의 질

에 관한 연구이다. 

2. 연구대상

본 연구는 서울 소재 A 상급종합병원 의학유전학센터 외래에 내원 중인 희귀유전질환을 

진단받은 환자의 가족(부모, 조부모, 형제자매, 자녀, 배우자 등)을 모집단으로 하였다. 

일평균 서울아산병원 의학유전학센터에 재원 중인 환자와 본 연구기간을 고려하여 대상

자 수를 160명으로 산출하였다. 2023년 2월 27일부터 2023년 6월 23일까지 총 160

명 대상자에게 설문 조사를 시행하였고 회수율은 100%로 160부가 직접 회수되었다. 그

중 응답이 불완전하고 선정기준 제외에 해당하는 1부를 제외하였으며, 159부가 최종 분

석 자료로 사용되었다.

3. 연구절차

본 연구의 측정 도구는 희귀유전질환자를 대상으로 가족의 삶의 질과 부담감의 정도를 

파악하기 위해 한민정 등이 개발한 가족 삶의 질 척도 22문항와 곽현정 등이 개발한 한

글판 가족 부담감 측정도구 19문항으로 도구를 사용할 수 있도록 사전에 이메일로 승인

을 받아 사용 허가를 받았다. 본 연구의 절차는 [그림 1]에 나타나 있으며, 단계별 세부 

내용은 다음과 같다.
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[그림 1] 연구 진행 절차
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3. 연구도구

조사 도구는 자기보고식 설문지를 이용하여, 대상자의 일반적 특성 9문항, 유전상담 

관련 2문항, 환자 특성 관련 8문항, 희귀유전질환자 가족의 삶의 질을 측정하기 위한 22

문항, 희귀유전질환자 가족의 가족 부담감을 측정하기 위한 19문항을 포함하여 총 60문

항으로 구성하였다<부록 1>.

가. 가족 부담감 측정도구(Burden Assessment Scale, K-BAS)

본 연구에서 사용된 측정도구는 Reinhard 등(1994)이 개발하고 곽현정 등(2013)

이 한국판 척도로 번안한 가족 부담감 측정도구를 한글판 도구 개발자에게 이메일로 

도구 사용에 대한 허락을 받은 후 사용하였다. 이 도구는 활동의 제한에 관한 8개 문

항과 사회적 부담에 관한 7개 문항과 환자에 대한 염려와 죄책감에 대한 4개 문항으

로 총 19개의 항목으로 구성되어 있다. 1점 ‘전혀 없음’에서 ‘매우 자주’로 4점 

Likert 척도로 측정하였다. 최저 19점에서 최고 76점까지이며, 점수가 높을수록 가

족 부담감이 높음을 의미한다. 

나. 가족 삶의 질 측정도구(Family Quality of Life Scale)

발달장애인 가족의 삶의 질을 측정하기 위해 한민정(2021)이 개발한 측정도구 사

용에 대한 승인을 이메일로 받은 이후 사용하였다. 이 도구는 심리적 건강에 관한 5

개 문항과 희귀유전질환자에 대한 5개 문항, 지역사회 참여에 관한 8문항, 개방성에 

대한 2문항, 응집력에 대한 2문항으로 총 22개의 항목으로 구성되어 있다. 문항에 

따라 1~5점이 부여되는 5점 Likert 척도이다. 5개 문항(14번, 16번, 17번, 19번, 

20번 문항)은 역 문항으로 역으로 점수를 합산하였다. 최저 22점에서 최고 110점까

지이며, 점수가 높을수록 가족 삶의 질이 높음을 의미한다.

다. 일반적 특성

일반적 특성은 연구자가 문헌 고찰을 기반으로 작성하였다. 희귀유전질환자 가족와 

희귀유전질환자를 구별하여 질문지를 구성하였다. 희귀유전질환자 가족 관련 9문항은 

희귀유전질환자 가족의 생년월, 성별, 환자와의 관계, 결혼상태, 지역, 직업, 종교, 월 

평균 수입, 교육수준으로 작성하도록 하였고, 환자 관련 일반적 특성은 환자의 성별

과 생년월, 진단명, 가족력 여부, 진단 후 경과일, 장애 등록 상태, 산정특례 등록 여

부, 치료제 여부의 8문항을 작성하도록 하였다.
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라. 유전상담 관련 문항

연구자가 문헌 고찰을 기반으로 유전상담 관련 문항 2문항을 구성하였다.
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4. 자료분석

수집된 자료의 분석은 SPSS WIN 26.0 통계 프로그램을 이용하여 분석하였으며, 구

체적인 방법은 다음과 같다. 

가. 희귀유전질환자 가족와 희귀유전질환자의 일반적 특성은 기술 통계를 이용하여 

빈도와 백분율로 산출하였다.

나. 희귀유전질환자 가족의 삶의 질과 부담감의 정도는 평균과 총점, 표준편차로 분

석하였다.

다.희귀유전질환자 가족와 희귀유전질환자의 일반적 특성에 따른 삶의 질과 부담감

의 차이는 t-test와 One-Way ANOVA, Mann-Whitney, Kruskal-Wallis H 

검정을 통해 분석하였다.

라. 유전상담 여부에 따른 희귀유전질환자 가족의 삶의 질과 부담감의 차이를 알아

보기 위해 일원변량분석을 실시하였다.

마. 희귀유전질환자 가족의 삶의 질과 부담감과의 상관관계는 Pearson’s 

Correlation Coefficient로 분석하였다.
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5. 윤리적 고려

본 연구자는 대상자의 윤리적 측면을 고려하기 위해 자료 수집에 앞서 서울시 소재한 

A 상급종합병원의 임상연구심의위원회의 승인(S2023-0147-0002)을 받았다<부록 

2>. 연구자가 설문 조사 전에 희귀유전질환자 가족에게 연구 목적과 절차 및 방법, 연구

의 기대효과와 예상되는 위험, 보상과 개인정보 보호 및 제공에 관한 사항, 자율적인 의

사 결정에 따라 연구에 참여와 중단이 가능함을 설명한 후에, 연구 목적에 이해하고 자

발적으로 참여하겠다고 동의한 대상자에게 서면으로 동의서를 받고 설문을 시행하였다.
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Ⅳ. 연구결과

1. 희귀유전질환자 가족의 일반적 특성

가. 희귀유전질환자 가족의 일반적 특성

희귀유전질환자 가족의 인구통계학적 특성은 <표 1>에 제시하였다. 인구통계학적 특

성을 살펴보면 총 159명 중 여자 108명(67.9%), 남자 51명(32.1%)으로 나타났다. 연

령대는 20~29세 2명(1.3%), 30~39세 55명(34.6%), 40~49세 72명(45.3%), 50

세~59세 이상 26명(16.4%), 60세 이상 4명(2.5%)으로 나타났다. 희귀유전질환자와의 

관계는 부모가 142명(89.3%), 부모 외 가족이 17명(10.7%)이였으며, 부모 외 가족은 

배우자 9명(%), 자녀 7명, 형제자매 1명 순으로 나타났다. 지역은 광역시 이상 79명

(49.6%), 중소도시 이하 80명(50.3%)으로 나타났다. 교육수준은 대학교 졸업 73명

(45.9%)으로 가장 높게 나타났다. 현 직장에 종사하고 있는 대상자 105명(66.1%), 무

직이 54명(33.9%)이었다. 종교가 있는 대상자 수는 87명(53.4%)이었다. 결혼 상태는 

기혼이 145명(91.2%)으로 많았고, 가족 월 평균 수입은 500만원 이상이 60명(37.7%)

으로 가장 많았다.
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<표 1> 희귀유전질환자 가족의 인구사회학적 특성 (N=159)

구분 빈도(명) 백분율(%)

성별
여자 108 67.9

남자 51 32.1

연령

20~29세 2 1.3

30~39세 55 34.6

40~49세 72 45.3

50~59세 26 16.4

60세 이상 4 2.5

관계
부모 145 89.3

부모 외† 14 10.7

지역
광역시 이상 79 49.6

중소도시 이하 80 50.3

교육수준

중학교 졸업 7 4.4

고등학교 졸업 34 21.4

전문대학 졸업 34 21.4

대학교 졸업 73 45.9

대학원 이상 졸업 11 6.9

현 직장
유 105 66.1

무 54 33.9

종교 기독교 22.6 22.6

천주교 14.5 14.5

불교 16.4 16.4

없음 45.3 45.3

기타 1.3 1.3

결혼 상태 미혼 1 0.6

기혼 145 91.2

이혼/별거 8 5.0

사별 3 1.9

동거/사실혼 2 1.3

가족 월 평균 수입 100만원 미만 2 1.3

100~200만원 미만 6 3.8

200~300만원 미만 16 10.1

300~400만원 미만 18 11.3

400~500만원 미만 57 35.8

기타 60 37.7

전체 159 100

†: 배우자, 자녀, 형제자매, 조부모
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나. 유전상담 관련 특성

유전상담과 관련한 특성은 <표 2-1>, <표 2-2>에 제시하였다. 희귀유전질환자 가족

의 유전상담과 관련된 경험은 총 159명 중 없음이 108명(67.9%)으로 나타났으며, 1회

가 37명(23.3%), 2회가 8명(5.0%), 3회가 3명(1.9%), 기타 횟수가 3명(1.9%) 순이

었다.  

희귀유전질환자 가족이 유전상담을 통해 얻기를 바라는 정보는 복수응답 문항으로, 설

문지에 제시된 5가지 항목 중 치료, 관리 방법이라고 응답한 대상자가 41.6%로 가장 높

게 나타났다. 그 밖에 유전질환과 관련된 지식(32.7%), 심리, 정서적지지(12.8%), 경제

적 지원에 대한 정보(12.1%) 및 기타(.7%)의 순으로 나타났다. 

<표 2-1> 희귀유전질환자 가족의 유전상담 관련 문항 통계 (N=159)

구분 빈도(명) 백분율(%)

유전상담 경험

없음 108 67.9

1회 37 23.3

2회 8 5.0

3회 3 1.9

기타 3 1.9

전체 159 100

<표 2-2> 희귀유전질환자 가족이 유전상담을 통해 얻기를 바라는 부분       *복수응답 (N=159)

구분 빈도(명) 백분율(%) 케이스(%)

유전상담을 통해

얻기를 바라는 부분

유전질환과 관련된 지식 92 32.7 59.7

심리, 정서적 지지 36 12.8 23.4

치료, 관리 방법 117 41.6 76.0

경제적 지원에 대한 정보 34 12.1 22.1

기타 2 0.7 1.3

전체 281 100 182.5
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유전상담을 받았던 경험에 따른 희귀유전질환자 가족 부담감과 삶의 질은 유의한 차이

를 보이지 않았다<표 2-4>.

<표 2-4> 유전상담 경험에 따른 가족 부담감과 삶의 질의 차이 (N=159)

구분 평균±표준편차 t/F값 p값

가족 부담감
유전상담 경험 없음 39.83±11.975

-.142 .301
유전상담 경험 1회 이상 39.55±11.455

삶의 질
유전상담 경험 없음 82.53±12.931

1.037 .301
유전상담 경험 1회 이상 84.78±12.548
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다. 희귀유전질환자의 특성

희귀유전질환자의 일반적 특성 및 질환명은 <표 3-1>에 제시하였다. 희귀유전질환자

의 일반적 특성을 살펴보면 총 159명 중 여자 81명(50.9%), 남자 78명(49.1%)으로 

이었다. 연령대는 만 19세 미만 122명(76.7%), 만 19세 이상 37명(23.3%)이었다. 희

귀유전질환을 KCD 코드로 분류한 결과, 기타 선천기형(Q80-Q89) 88명(55.3%), 내분

비, 영양 및 대사 질환(E00-E90) 39명(24.5%), 코드 없음 13명(8.2%), 신경계통의 

질환(G00-G99) 8명(5.0%), 신생물(C00-D48) 4명(2.5%), 눈 및 눈 부속기의 질환

(H00-H59) 3명(1.9%), 순환계통의 질환(I00-I99) 3명(1.9%), 혈액 및 조혈기관의 

질환과 면역메커니즘을 침범한 특정 장애(D50-D89) 1명(.6%) 순으로 나타났다. 유전

방식은 상염색체 우성 유전이 76명(47.8%)로 가장 많았고, 상염색체 열성 유전 33명

(20.8%), 성염색체 연관 유전 14명(8.8%), 미토콘드리아 유전 3명(1.9%) 순으로 나타

났다. 가족력이 있다고 응답한 경우가 19명(11.9%), 없다고 응답한 경우가 140명

(88.1%)으로 나타났다. 유병기간은 5년 미만 102명(64.2%)으로 나타났다. 산정특례를 

받고 있다고 응답한 경우가 116명(73.0%)으로 나타났다. 산정특례를 받고 있지 않은 

이유는 ‘아직 성인이 되지 않아서’, ‘희귀질환 산정특례의 효과 미비’, ‘증상이 심

하지 않음’, ‘희귀질환 산정특례에 대해 잘 모르기 때문’등으로 나타났다. 장애 등록 

여부는 미등록이 123명(77.4%)로 등록 36명(22.6%)보다 많았다. 진단받은 질환에 치

료제가 없다고 응답한 경우가 치료제가 있다고 응답한 경우보다 123명(77.4%)으로 높

았다.
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<표 3-1> 희귀유전질환자의 특성 (N=159)

구분 빈도(명) 백분율(%)

성별
남 78 49.1

여 81 50.9

연령
만 19세 미만 122 76.7

만 19세 이상 37 23.3

질병분류†

신생물(C00-D48) 4 2.5

혈액 및 조혈기관의 질환과 면역메커니즘을 
침범한 특정 장애(D50-D89)

1 .6

내분비, 영양 및 대사 질환(E00-E90) 39 24.5

신경계통의 질환(G00-G99) 8 5.0

눈 및 눈 부속기의 질환(H00-H59) 3 1.9

순환계통의 질환(I00-I99) 3 1.9

기타 선천기형(Q80-Q89) 88 55.3

코드 없음 13 8.2

유전방식

상염색체 우성 유전 76 47.8
상염색체 열성 유전 33 20.8
성염색체 연관 유전 14 8.8
미토콘드리아 유전 3 1.9

기타 33 20.8

가족력
유 19 11.9

무 140 88.1

진단 후 경과 기간

5년 미만 102 64.2

5년 이상~10년 미만 30 18.9

10년 이상~15년 미만 13 8.2

15년 이상~20년 미만 8 5.0

25년 이상~30년 미만 6 3.8

산정특례 등록
받고 있다 116 73.0

받고 있지 않다 43 27.0

장애 등록 상태
등록 36 22.6

미등록 123 77.4

치료제 유무
있음 36 22.6

없음 123 77.4

전체 159 100

†: 한국표준질병사인분류(Korean Standard Classification of Diseases, KCD)
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장애 유형으로는 전체 36명 중 지적장애가 20명(55.6%)로 가장 많았다. 장애등급은 

심한 장애 32명(88.9%), 심하지 않은 장애 4명(11.1%)으로 나타났다<표 3-2>. 

<표 3-2> 희귀유전질환자의 장애 유형과 장애 등급 (N=36)

구분 빈도(명) 백분율(%)

장애 유형

지적장애 20 55.6

자폐성장애 2 5.6

뇌병변장애 9 25.0

시각장애 1 2.8

지체장애 4 11.1

장애 등급
심한 장애 32 88.9

심하지 않은 장애 4 11.1

전체 36 100
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2. 희귀유전질환자 가족의 가족 부담감과 삶의 질

가. 희귀유전질환자 가족의 가족 부담감과 가족 삶의 질 점수

희귀유전질환자 가족의 가족 부담감 점수는 76점 만점에 평균 39.74점이었다. 하위요

인별로 ‘염려와 죄책감’이 평균 2.418점, ‘활동의 제한’에 대한 부담감이 평균 

2.284점, ‘사회적 부담’이 평균 1.686점 순이었다.

문항별로 가장 점수가 높은 문항은‘환자의 미래에 대해 걱정된다’가 3.13점 이었고, 

가장 점수가 낮은 문항은‘환자의 행동으로 인해 창피함을 느낀다’가 1.28점 이었다

<표 4-1>.
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<표 4-1> 희귀유전질환자의 가족 부담감 (N=159)

항    목 평균±표준편차

총 부담감 39.74±11.775

활동의 제한 18.27±6.560

1 경제적으로 부담이 된다. 2.38±.972

2 직장이나 학교를 빠지게 된다. 2.63±.911

3 어떤 활동에 집중하기가 어렵다. 2.17±.909

4 개인적인 계획을 변경해야 한다(구직, 휴가 등). 2.39±.967

5 여가시간이 줄어든다. 2.19±1.056

6 집안일을 돌보기가 어렵다. 1.85±.943

7 친구들에게 할애하는 시간이 줄어든다. 2.31±1.327

8 다른 가족들에게 신경을 덜 쓴다. 2.35±1.972

사회적 부담 11.80±3.979

9 가족 간에 마찰이 생긴다. 1.77±.851

10 다른 사람들과 불화가 생긴다. 1.40±.685

11 환자의 행동으로 인해 창피함을 느낀다. 1.28±.586

14 환자의 과도한 요구에 화가 난다. 1.40±.685

15 환자를 돌보느라 덫에 갇혀버린 느낌이 든다. 1.56±.854

16 질병이 생긴 후 환자의 변화에 속상하다. 2.13±1.078

19 질환에 대한 편견으로 속상하다. 2.27±1.060

염려와 죄책감 9.67±3.045

12 환자에게 충분한 도움이 되지 못해 죄책감을 느낀다. 2.21±.983

13 나 때문에 병이 난 것 같아 죄책감이 든다. 2.34±1.048

17 내 행동이 환자의 질병을 악화시킬까 걱정된다. 1.99±.987

18 환자의 미래에 대해 걱정된다. 3.13±.988
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희귀유전질환자 가족의 가족 삶의 질 점수는 110점 만점에 평균 83.25점이었다. 희귀

‘유전질환자에 대한 부담’에 해당되는 14번, 16번, 17번, 19번, 20번 문항은 역채점 

하였다. 하위요인별로는 지역사회참여에 대한 삶의 질이 평균 29.81점으로 측정되었으

며, 다음으로 심리적 건강 점수가 평균 21.02점, 희귀유전질환자에 대한 부담 점수가 평

균 16.46점, 응집력 점수가 8.04점, 개방성 점수가 7.93점 순으로 나타났다<표 4-2>.

문항별로 가장 점수가 높은 문항은‘나는 가족과 함께 보내는 시간이 편안하다.’가  

4.48점 이었고, 가장 낮은 문항은‘우리 가족은 희귀질환을 가진 가족 구성원에게 들어

가는 비용에 부담을 느낀다.’로 2.97점 이었다.
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<표 4-2> 희귀유전질환자 가족의 가족 삶의 질 점수 (N=159)

항    목 평균±표준편차

총 삶의 질 83.25±12.813

심리적 건강 21.02±3.078

1 나는 가족과 함께 보내는 시간이 편안하다. 4.48±.664

2 우리 가족은 힘들거나 어려운 일이 있을 때 서로 격려한다. 4.38±.691

4 우리 가족은 일 또는 학업과 휴식의 적절한 균형을 맞추며 살아 가고 
있다. 3.87±.982

5 우리 가족은 집과 직장, 학교나 지역사회 등의 환경에서 안전하다고 
느낀다. 4.08±.900

7 우리 가족은 어려운 상황이 생길 때 긍정적인 마음으로 해결하려고 
노력한다. 4.21±.741

희귀유전질환자에 대한 부담 (*역채점 문항) 16.46±3.557

14
우리 가족은 희귀질환을 가진 가족 구성원에게 들어가는 비용에 부담
을 느낀다.

2.97±1.297

16
희귀질환을 가진 가족 구성원의 일상생활을 돕는 것이 체력적으로나 
정신적으로 힘들다.

3.35±1.197

17
우리 가족은 희귀질환을 가진 가족 구성원과 관련된 일을 결정할 때 
의견 충돌로 갈등을 겪은 적이 있다.

3.60±1.131

19
희귀질환을 가진 가족 구성원을 돌보는 일이 우선이라 내가 좋아하거
나 하고 싶은 일을 하는 것이 어렵다.

3.09±1.198

20
우리 가족은 희귀질환을 가진 가족 구성원의 교육이나 편의 등을 고
려해야 하기에 거주지 선택에 어려움이 있다.

3.45±.1.205

지역사회참여 29.81±6.218

6
우리 가족은 지역사회에서 원하는 프로그램이나 시설을 쉽게 이용할 
수 있다.

3.57±1.167

9
우리 가족은 생활에 필요한 서비스나 혜택 등의 정보를 쉽게 얻을 수 
있다.

3.43±1.116

10
우리 가족은 희귀질환을 가진 가족 구성원과 함께 원하는 여가활동에 
참여할 수 있다.

3.86±1.155

11
우리 가족은 희귀질환을 가진 가족 구성원과 함께 친인척 모임에 자
유롭게 참석한다. (예: 친인척의 생일이나 결혼식, 장례식 등 가족 모
임)

4.07±1.086

12
우리 가족은 희귀질환을 가진 가족 구성원을 위한 학교나 복지관 등
의 기관을 이용할 때 원하는 곳을 자유롭게 선택할 수 있다.

3.63±1.240

15
희귀질환을 가진 가족 구성원이 의료 서비스를 받아야 할 때 어렵지 
않게 의료기관을 방문할 수 있다. (예: 치과 진료나 정형외과 물리 치
료 등)

3.69±1.137

18
희귀질환을 가진 가족 구성원의 주 양육자가 여가생활을 하는 동안 
다른 가족 구성원의 협조가 가능하다.

3.77±1.031

21
희귀질환을 가진 가족 구성원의 주 양육자는 그 밖의 가족 구성원과
도 함께하는 시간을 충분히 갖는다.

3.79±1.091

개방성 7.93±1.603

3 우리 가족은 각자의 일상에 관해 자유롭게 이야기를 나눈다. 4.42±.706

8
직장이나 학교에서 희귀질환을 가진 가족 구성원에 관한 이야기를 거
리낌 없이 할 수 있다.

3.51±1.267

응집력 8.04±1.634

13
희귀질환을 가진 가족 구성원이 있기에 우리 가족은 더 단합할 수 있
다.

3.96±1.084

22

우리 가족은 한 가족으로서 비슷한 *신념이나 *가치관을 공유하고 있
다. 

(*신념: 어떤 일이나 상황을 받아들이는 태도, *가치관: 바람직한 것
이나 해야 할 것 또는 하지 말아야 할 것에 관한 생각)

4.08±.897
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나. 희귀유전질환자 가족의 일반적 특성에 따른 가족 부담감과 가족 삶의 질

희귀유전질환자 가족의 일반적 특성에 따른 가족 부담감과 삶의 질은 <표 5-1>에 제

시되었다. 
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<표 5-1> 희귀유전질환자가족의일반적특성에따른가족부담감과삶의질 (N=159)

가족 부담감 가족 삶의 질

구분
평균±표준편차,

평균순위

t/F값, 
χ2 

p값
평균±표준편차,

평균순위

t/F값, 
χ2 

p값

성별
남자 38.59±10.861

-.848 .398
84.86±12.254

1.090 .277
여자 40.29±12.194 82.49±13.055

연령

20~29세 37.50±2.121

1.029 .394

78.50±10.607

1.358 .251

30~39세 39.09±12.152 85.96±13.104

40~49세 38.78±10.805 82.79±11.641

50~59세 42.81±13.819 80.15±15.486

60세 이상 47.25±9.946 76.25±4.272

관계
부모 39.76±11.623

.000 .982
83.92±12.688

3.702 .054
부모 외 39.59±13.370 77.65±12.855

지역
광역시 이상 38.92±11.561

-.870 .386
82.97±11.822

-.270 .788
중소도시 이하 40.55±12.001 83.53±13.791

교육 수준

중학교 졸업 38.71±13.351

.498 .974

89.57±12.608

2.055 .726

고등학교 졸업 40.29±12.202 81.46±15.355

전문대학 졸업 38.94±12.284 85.52±13.697

대학교 졸업 39.81±11.652 83.71±11.780

대학원 이상 40.73±10.584 86.10±9.061

직업
유 39.40±11.530

.510 .611
84.00±12.709 -1.02

7 .306
무 40.41±12.322 81.80±13.009

종교

기독교 86.18

4.772 .311

73.44

2.460 .652

천주교 85.80 85.37

불교 85.63 76.33

기타 115.75 114.50

없음 72.03 81.93

결혼 상태

미혼 104.50

4.311 .366

60.00

3.076 .545

기혼 77.87 81.36

이혼/별거 106.81 53.63

사별 106.33 89.33

동거/사실혼 75.50 83.25

가족 월 
평균 수입

100만원 미만 75.50

3.135 .679

83.25

5.082 .406

100~200만원 
미만

88.75 78.08

200~300만원 
미만

88.19 82.84

300~400만원 
미만

93.75 57.81

400~500만원 
미만

77.53 80.70

기타 75.32 85.31

*p<.05
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다. 희귀유전질환자의 특성에 따른 가족 부담감과 삶의 질

희귀유전질환자의 특성에 따른 가족 부담감과 삶의 질은 <표 5-2>에 제시되었다. 희

귀유전질환자의 특성에 따른 삶의 질은 희귀유전질환자의 나이(Z=-2.526, p< .05)와 

장애 등록 상태(t=1.986, p< .05)에 따라 유의한 차이를 보였다. 희귀유전질환자가 성

인일 경우 가족 삶의 질이 미성년자 희귀유전질환자보다 더 낮았으며, 장애 등록 상태일 

때가 미등록 상태일 때보다 가족 삶의 질이 더 낮은 것으로 나타났다.

가족 부담감 점수는 장애등록여부(Z=-3.043, p<.005)에 따라 유의한 차이를 보였다. 

장애등록 상태인 희귀유전질환자의 가족 부담감이 더 높은 것으로 나타났다.



36

<표 5-2> 희귀유전질환자의 특성에 따른 가족 부담감과 가족 삶의 질 (N=159)

가족 부담감 가족 삶의 질

구분
평균±표준편차

, 평균순위

t/F값, 
χ2(2), 

Z 
p값

평균±표준편차,
평균순위

t/F값, 
χ2(2), 

Z 
p값

성별
남자 40.29±11.522

.580 .563
83.26±13.737

.005 .996
여자 39.21±12.062 83.25±11.942

연령
만 19세 미만 38.89±11.232

-1.659 .099
85.08

-2.526 .012*

만 19세 이상 42.54±13.192 63.26

질병분류
†

신생물(C00-D48) 35.88

12.058 .099

87.63

8.843 .264

혈액 및 조혈기관의 
질환과 면역메커니즘을 

침범한 특정 
장애(D50-D89)

104.50 60.00

내분비, 영양 및 대사 
질환(E00-E90) 76.45 84.74

신경계통의 
질환(G00-G99) 116.50 37.69

눈 및 눈 부속기의 
질환(H00-H59) 38.83 58.00

순환계통의 
질환(I00-I99) 90.67 66.00

기타 
선천기형(Q80-Q89) 80.04 83.07

코드 없음 86.65 78.54

유전방식

상염색체 우성 유전 75.03

7.070 .132

77.89

3.028 .553

상염색체 열성 유전 73.32 83.38

성염색체 연관 유전 89.36 78.25

미토콘드리아 유전 129.33 41.00

기타 89.68 85.76

가족력
유 77.24

-.279 .780
81.29

-.130 .896
무 80.38 79.83

진단 후 
경과 
기간

5년 미만 39.61±11.051

1.235 .299

82.81±11.982

1.745 .160
5년~10년 37.97±12.106 87.48±13.336

10년~15년 39.21±15.227 80.43±14.601

15년 이상 45.14±12.076 79.86±14.602

산정특례
받고 있다 83.97

-1.785 .074
83.07±13.074

-.294 .769
받고 있지 않다 69.30 83.74±12.216

장애 
등록 
상태

등록 100.53
-3.043

.002
**

79.56±15.616
-1.986 .049*

미등록 73.99 84.33±11.724

치료제 
유무

있음 38.31±12.674
-.831 .407

85.89±11.885
1.408 .161

없음 40.16±11.520 82.48±13.017

†: 한국질병분류(KCD)

*p<.05 **p<.005
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3. 희귀유전질환자 가족의 가족 부담감과 삶의 질과의 관계

희귀유전질환자 가족의 삶의 질과 가족 부담감감의 상대적 영향력을 파악하기 위해 두 

변수간의 상관관계를 알아보았다.

그 결과, 희귀유전질환자 가족의 부담감과 삶의 질 간의 상관관계는 r=-.638, 

p=.000으로 부(-)적 상관관계를 가졌다<표 6>.
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<표 6> 희귀유전질환자 가족의 가족 부담감과 삶의 질과의 관계 (N=159)

심리적 건

강

희귀유전

질환자에 

대한 부담

지역사회 

참여
개방성 응집력 삶의 질

활동의 제

한

사회적 부

담

염려와 죄

책감

가족 부담

감

심리적 건강

희귀유전질환자에 

대한 부담
.419**

지역사회 참여 .613** .523**

개방성 .561** .368** .519**

응집력 .540** .270** .567** .419**

삶의 질 .793** .713** .915** .667** .660**

활동의 제한 -.437** -.608** -.591** -.232** -.333** -.632**

사회적 부담 -.444** -.473** -.439** -.289** -.333** -.530** .686**

염려와 죄책감 -.360** -.333** -.357** -.282** -.204** -.414** .453** .685**

가족 부담감 -.486** -.585** -.570** -.300** -.351** -.638** .906** .897** .742**

*p<.05

**p<.01



39

Ⅴ. 논의

1. 논의

본 연구는 희귀유전질환자 가족들의 부담감을 감소시키고 삶의 질을 향상시키는 데 도

움을 줄 수 있는 효과적인 유전상담 방안을 모색하기 위하여 관련 영향 요인 분석 및 관

계성을 조사하였다. 이에 희귀유전질환자 가족에게 가족 부담감과 삶의 질에 영향을 주

는 관련 요인 설문 조사를 시행하였고, 대상자는 서울 소재 A병원의 의학유전학센터 외

래에 내원 중인 희귀유전질환을 진단받은 환자의 가족(부모, 조부모, 형제자매, 자녀, 배

우자)이었다. 2023년 2월 27일부터 2023년 6월 23일까지 수집한 총 160부의 설문지 

중 응답이 불완전한 1부를 제외한 159부를 분석하였다.

본 연구 결과, 희귀유전질환자 가족의 가족 부담감은 평균 39.74점(총 76점)으로 조

현병 환자 가족을 대상으로 같은 척도를 사용한 가족 부담감 점수의 평균값인 41.77점

과 유사한 결과를 보였다(곽현정 외, 2013). 

희귀유전질환자 가족 부담감 3개 하위요인 중 ‘염려와 죄책감’이 평균 2.418점, 

‘활동의 제한’에 대한 부담감이 평균 2.284점, ‘사회적 부담’이 평균 1.686점 순이

었다. 본 연구의 결과에서 희귀유전질환자 가족 부담감에 있어 ‘염려와 죄책감’에 대

한 부담이 가장 높은 것으로 나타났는데, 이는 희귀유전대사질환 아동을 둔 어머니들의 

양육 스트레스 및 죄책감을 조사한 연구에서 죄책감이 매우 높은 수준인 것을 확인한 결

과와 일치한다(권은경 외, 2008). 

희귀유전질환자 가족과 희귀유전질환자의 특성 중 희귀유전질환자의 장애등록여부와 

나이에 따라 유의하게 가족 부담감에 차이를 나타냈다. 이는 희귀유전질환자와 보호자의 

미충족 의료수요와 관련된 연구에서 비장애인 희귀유전질환자와 보호자의 삶의 질 점수

가 높았던 것과 부분 일치하는 결과이다(최은진 외, 2022). 본 연구에서 희귀유전질환자 

가족의 가족 삶의 질과 가족 부담감 사이에 부적 상관관계를 나타냈기에, 장애 미등록자

의 가족 부담감이 덜하여 삶의 질 점수가 높다는 것을 입증한다. 희귀유전질환자가 성인

일 경우 미성년자일 때보다 삶의 질이 더 낮은 것으로 조사되었는데, 이는 성인 발달장

애인 자녀를 돌보는 가족의 어려움이 더 심각했다는 선행연구와 일치되는 결과이다(이경

림&박주홍, 2013; 이복실, 2015). 성인 발달장애인은 특수학교 등의 교육시설을 졸업한 

후 오후 시간을 적절히 보낼 수 있는 기관의 부재와 자기결정능력이나 의사소통이 어려

워 지역사회에서 생활하는 과정에서 스스로 생활하기 어려우므로, 이런 성인 발달자녀를 

돌보는 가족은 모든 일상 및 사회활동 수행에 필요한 지원을 부담해야하는 어려움을 갖
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고 있기 때문이다(손예은&김기룡, 2022). 따라서 본 연구의 결과는 특히 성인 희귀유전

질환자의 가족을 위하여 유전상담 및 심리사회적 서비스 확대와 접근성을 용이하게 해야 

할 필요성 및 관심과 지원이 요구된다.

희귀유전질환자 가족의 삶의 질은 총 110점 중 평균 83.25점(총 110점)이었으며, 가

족 삶의 질 5개 하위요인 중 심리적 건강 점수 평균 4.204점, 응집력 점수가 평균 4.02

점, 개방성 점수가 3.965점, 지역사회 참여에 대한 삶의 질이 평균 3.726점, 희귀유전질

환자에 대한 부담 점수가 평균 3.292점 순이었다. 본 연구의 결과에서 희귀유전질환자 

가족의 삶의 질에 있어 심리적 건강 면의 삶의 질은 상대적으로 높은 반면(평균 4.204

점), 직장이나 학교 등 지역사회 활동에 참여하여 희귀유전질환자 가족 구성원에 관한 

이야기를 거리낌 없이 할 수 있는 지역사회 참여(3.726점), 개방성(평균 3.965점)과 희

귀유전질환자에 대한 부담(3.292점)과 관련된 삶의 질은 비교적 낮았다. 희귀유전질환자

의 가족은 사회적 편견으로 인해 심리적으로 위축되어 있고, 희귀·난치성질환에 사회인

식 정도를 부정적으로 인식하고 있는 것으로 나타났다(최인희, 2014), 따라서 희귀유전

질환자에 대한 시각을 긍정적으로 전환하고 배려가 이루어질 수 있는 사회적 지지의 확

대가 중요하다(최인희, 2014). 장애아동 어머니의 자기존중감에 관한 선행연구에서 가족

의 개방성이 장애아동 부모에게 일어나는 우울, 슬픔, 분노의 감정을 정화시킬 수 있고 

자녀에 대한 자신감을 증진시켜 위기 상황을 대처하는 원동력이 된다는 결과가 있었다

(이영호, 2002). 이에 희귀유전질환자 가족의 삶의 질을 증진시키기 위한 방안으로 희귀

유전질환자에 대한과 지역 참여 및 개방성을 증진시켜 줄 수 있는 사회적 분위기와 환경

의 개선 등이 요구된다. 

본 연구에서 희귀유전질환자의 유전방식에 따른 희귀유전질환자 가족 부담감 및 삶의 

질에는 유의한 차이가 없었다. 이는 X 염색체 유전질환과 상염색체열성질환자의 가족을 

대상으로 한 선행연구에서 X 염색체 유전질환자의 어머니가 자식 세대에 대한 걱정이나 

죄책감이 더 높았던 결과와 상반되는 결과이다(James et al., 2008). 이는 선행연구에

서 X 염색체 연관 유전과 상염색체열성 유전을 하는 질환인 만성육아종병(Chronic 

granulomatous disease)만을 대상으로 한 선행연구와는 달리, 본 연구에서 조사된 각 

유전방식에는 다양한 질환이 포함되어 각 질환의 특성과 이에 따른 가족에게 미치는 영

향 등의 차이가 존재하여 발생한 결과로 추정해 볼 수 있다. 이에 추후 연구에서는 다양

한 유전방식을 가진 한 가지 질환에서의 가족 부담감 및 삶의 질의 차이를 조사하는 것

이 필요함을 시사해 준다.

본 연구에서 유전상담 경험 여부와 희귀유전질환자 가족이 인지하는 부담 및 삶의 질 

정도에는 유의한 차이가 없는 것으로 나타났는데, 이는 유전상담을 받은 지중해빈혈 환

아의 부모를 대상으로 한 연구에서 65.91%의 대상자들이 낮은 우울감을 보인 결과와는 
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상반되는 결과를 나타내었다(Setiawan et al., 2017). 이는 희귀유전질환자의 가족이 유

전상담이라 인지하는 기준이 개개인마다 다름에 의한 차이에서 나타난 결과로 사료된다. 

양소진(2023)의 연구에 따르면, 실제 유전학클리닉에 방문하는 환자와 그 가족임에도 

불구, 유전상담을 받은 적이 없다고 응답한 대상자의 수가 26.8%에 이르렀다고 조사된 

바 있다(양소진, 2023). 미국에서는 1969년부터 유전상담 석사학위 과정이 시작되어 

2019년 기준 약 4,000명의 유전상담사가 등록되어 있다(Ormond et al., 2019). 국내

에서도 유전학 지식과 심리사회적 상담 기술, 의료 윤리 등의 필수적인 교육을 받은 전

문 유전상담사들이 양성되어 2014년부터 대한의학유전학회의 자격인증을 받고 있다(탁

선희, 2022). 그러나 국내에서는 환자들의 유전상담에 대한 인식이 상대적으로 낮아 유

전상담 서비스를 받더라도 인지하지 못하는 경우가 많다(Harrison et al., 2010). 국내

에서는 약 20년 전부터 유전상담의 중요성과 필요성이 주장되어 왔으나 환자들이 유전

상담을 받을 수 있는 의료기관의 숫자가 적어 유전상담사를 대면할 기회는 제한적이다

(최인희&구영모, 2020). 따라서 본 연구의 결과는 유전상담 서비스에 대한 인식 제고와 

활성화의 필요성을 시사한다.

본 연구에서는 희귀유전질환자 가족이 지각하는 가족 부담감이 높을수록 가족 삶의 질

의 정도가 낮다는 것을 보여주었다. 희귀유전질환자 가족 및 희귀유전질환자의 일반적 

특성에 따라 희귀유전질환자 가족이 지각하는 가족 부담감과 삶의 질에 유의한 차이가 

있었다. 희귀유전질환자 가족의 가족 부담감과 삶의 질 관계는 화학요법을 받는 암환자 

주보호자를 대상으로 한 연구에서 주보호자의 부담과 삶의 질이 역의 상관관계를 나타낸 

결과와 일치하였다(나덕미 외, 2003). 이러한 연구결과에서 희귀유전질환자를 돌보는 가

족들의 가족 부담감이 클수록 삶의 질이 낮아짐을 알 수 있었다.

따라서 희귀유전질환자 가족의 가족 부담과 삶의 질에 영향을 미치는 요인들을 고려한 

효과적인 유전상담 방법을 개발하여 적용함으로써, 가족 부담을 낮추고 삶의 질을 향상

시키는 전략이 필요할 것이다. 또한 유전상담 서비스를 희귀유전질환자 가족에게 제공할 

수 있는 서비스의 제도화가 필요하다. 이를 위해 국내 의료체계에 유전상담 서비스가 도

입될 수 있도록 국가 차원에서의 지원 필요성이 증대된다. 
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2. 제한점

본 연구의 제한점은 다음과 같다.

첫째, 본 연구는 연구대상자는 모든 희귀유전질환자의 모집단을 대상으로 추출하기 어려

워 임의 표본으로 추출하였다. 때문에 국내 모든 희귀유전질환자와 가족을 대표한다

고 볼 수 없으므로 연구의 결과를 일반화하는 데는 한계가 있다. 대상군과 의료환경

을 확대한 반복연구가 진행된다면 희귀유전질환자 가족의 부담과 삶의 질을 이해하는 

데 보다 의미 있는 자료로 활용될 수 있을 것이다.

둘째,  연구에서 사용한 측정 도구는 자기 보고식으로 이루어졌으므로 응답자의 지각 오

류 및 응답 편향이 이루어졌을 가능성이 있다. 또한 지각 편향은 연구결과에 대한 신

뢰를 떨어뜨릴 우려가 있다. 다음 후속연구에서는 문항을 더욱 명확하게 서술하여 참

여자가 질문을 이해하지 못해 응답을 왜곡시키는 것을 미연에 방지하고, 다양한 방식

의 연구와 측정방법을 통해 데이터의 신뢰도를 높이는 방법을 도입해야 할 것이다. 

셋째, 본 연구에서 사용된 가족 부담감과 가족 삶의 질 측정 도구는 각각 발달장애인 가

족과 조현병 환자의 주보호자를 대상으로 개발된 도구들이다. 조사 전 전문가들의 수

정을 거쳤으나 인지하지 못한 오류가 존재할 가능성이 있으므로, 희귀유전질환자 가

족을 대상으로 신뢰도와 타당도가 검증된 측정도구의 개발과 이를 활용한 추후 연구

가 필요하다.
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Ⅵ. 결론 및 제언

본 연구는 희귀유전질환자 가족의 가족 부담감과 가족 삶의 질에 영향을 미치는 요인

을 파악하여 희귀유전질환자와 그 가족들에게 효율적인 유전상담 접근 방법을 모색하고, 

향후 포괄적인 희귀유전질환 관리 정책의 재수립 및 관리를 위한 기초 자료로 활용하기 

위해 수행되었다. 

본 연구의 주요 결과는 다음과 같다. 희귀유전질환자의 가족 부담감은 총 76점 만점

에서 평균 39.74점이었고, 가족 삶의 질은 총 110점 만점에 평균 83.25점이었다. 희귀

유전질환자의 연령과 장애등록 상태 변수가 가족 부담감과 가족 삶의 질에 유의한 영향

을 주는 것으로 분석되었다. 희귀유전질환자의 가족 부담감 하위요인별로 ‘염려와 죄책

감’ 정도가 평균 2.418점, ‘활동의 제한’에 대한 부담감이 평균 2.283점, ‘사회적 

부담’이 평균 1.686점 순이었다. 본 연구의 결과에서 희귀유전질환자 가족 부담감에 

있어 활동의 제한에 대한 부담이 가장 높은 것으로 나타났는데

본 연구의 결과에서 희귀유전질환자 가족의 삶의 질에 있어 심리적 건강 면의 삶의 

질은 상대적으로 높은 반면(평균 4.204점), 직장이나 학교에 희귀유전질환자 가족 구성

원에 관한 이야기를 거리낌 없이 할 수 있는 등의 개방성(평균 3.965점)과 희귀유전질

환자에 대한 부담(3.292점)과 관련된 삶의 질은 비교적 낮았다.

희귀유전질환자 가족의 교육 수준, 경제상태, 종교 등과 희귀유전질환자의 산정특례 

등록 여부, 치료제 유무 등의 요인은 유의한 관련성이 없었다, 유전상담 경험 여부는 가

족 부담감이나 가족 삶의 질에 영향을 미치지 않는 것으로 나타났다. 희귀유전질환자 가

족이 지각하는 가족 부담감이 높을수록 가족 삶의 질의 정도가 낮게 나타는 것으로 분

석되었다(r=-.638, p< .001). 

이상의 연구결과에서 희귀유전질환자 가족의 가족 부담감과 삶의 질 간에는 서로 유

의한 상관관계가 있음을 알 수 있었으며, 희귀유전질환자 가족과 희귀유전질환자의 장애

등록여부와 나이 변수가 영향을 미치는 것으로 나타났다. 이로 미루어볼 때 희귀유전질

환자 가족을 대상으로 가족 부담감을 감소시키고 삶의 질을 높이기 위해서는 영향을 미

치는 요인들을 고려한 적합한 유전상담 기법 연구개발 및 유전상담의 활성화 등 유전상

담을 위한 여건이 마련되어야 할 것으로 생각된다.
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본 연구결과와 논의를 근거로 다음과 같이 제언한다.

첫째, 본 연구는 대상자 모집 시 서울에 소재한 일개 상급종합병원에서의 편의추출로 

이루어졌으므로, 국내 희귀유전질환자의 가족을 대상으로 일반화가 가능한지 확인하

기 위하여, 충분한 표본수를 확보한 다른 환경의 희귀유전질환자 가족을 통한 반복

적인 연구를 제언한다.

둘째, 희귀유전질환자 가족의 가족 부담감과 삶의 질에 있어 그들의 어려움을 보다 깊

이 있게 파악하여 설명할 수 있는 신뢰도와 타당도가 검증된 특성화된 도구 개발을 

제언한다.

셋째, 본 연구의 제한점을 보완할 수 있도록 희귀유전질환의 각 유전방식 별 연구대상

자를 확대하여 충분한 표본수를 확보하고, 각 유전방식의 질환을 일치시켜 희귀유전

질환자의 가족 부담감과 삶의 질에 미치는 영향에 대한 후속 연구를 제언한다.

넷째, 본 연구에서는 유전상담 경험 여부와 그에 따른 희귀유전질환자 가족의 부담감

과 삶의 질의 영향 등을 분석하였다. 유전상담이 미치는 영향요인을 규명하기 위해 

유전상담 전·후 대상자들의 불안감과 우울감 등의 차이를 조사하는 후속 연구를 제

언한다.  

다섯째, 유전상담사는 유전자검사 결과의 의미를 해석하고 적절한 후속조치와 지원시

스템에 대한 정보를 제공하며 심리사회적 유전상담도 제공하는 등 희귀유전질환자 

가족의 가족 부담감을 감소시키는 데 필요한 인력이다. 희귀유전질환자 가족의 가족 

부담감을 감소시키고 삶의 질을 향상시키기 위하여 유전상담 서비스의 제도화 및 활

성화가 이루어질 필요가 있다.
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ABSTRACT

Factors Associated with Family Burden 

and Quality of Life 

in Families with Rare Genetic Diseases

Sunyoung Choi

Department of Genetic Counseling

The Graduate School of Industrial Technology

University of Ulsan

Ulsan, Korea

  This study sought an efficient approach to genetic counseling for rare genetic 

diseases and their families by identifying the family burden and family quality of life 

and attempted to use it as basic data for the re-establishment and management of 

comprehensive rare genetic disease management policies in the future. The subjects 

were 160 families (parents, grandparents, siblings, children, and spouses) of patients 

diagnosed with rare genetic diseases visiting the Medical Genetics Center of Tertiary 

hospital "A" in Seoul. 160 questionnaires were collected from February 27th, 2023 to 

June 23rd, 2023. The final 159 questionnaires were analyzed using the SPSS WIN 26.0 

program, except for one questionnaire that did not meet the criteria.

  The main results of this study are as follows.

  First, the average family burden of families with rare genetic diseases was 39.74 out 

of 76 points, and the average "feeling of worry and guilt" was 2.418 points, 2.284 

points for "activity limitation" and 1.686 points for "social strain".
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  Second, the average quality of life of families with rare genetic diseases was 83.25 

out of 110, with an average of 4.204 points for "family psychological health", 4.02 

points for "family fellowship," 3.965 points for "family acceptance,", 3.726 points for 

"community participation and support" and 3.292 points for "family burden".

  Third, the family burden and quality of life according to the characteristics of rare 

genetic diseases showed significant differences in the patient's disability registration 

and age, and there was no significant difference in economic status, educational 

background, and family relations.

  Fourth, there was a negative (-) correlation in which the higher the family burden 

and degree of rare genetic disease families, the lower the degree of life (r=-.638, p< 

.001).

  In the results of the above study, it was confirmed that the higher the burden on the 

families of rare genetic diseases, the lower the quality of life. In order to reduce the 

burden on families of rare genetic diseases and improve the quality of life, it will be 

important to provide genetic counseling services that take into account the factors that 

affect them. As a result, national support and institutionalization are needed so that 

genetic counseling services can be introduced into the Korean medical system.

Key words: Family members of rare genetic diseases, Genetic diseases, Rare diseases, 

Family burden, Quality of life
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