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다낭신은 말기신부전의 4번째로 흔한 원인질환이면서 가장 흔한 유전성 신장질환이다. 최근 낭종의 발생과 성장에 대한 연구가 
활발해지면서 치료약물 개발과 임상연구가 활발해지고 있다. 그간 국내의 임상연구가 일부 발표되었지만, 표본크기가 작고, 후향
적이라는 제한점이 있었다. 본 연구는 우리나라 다낭신 환자의 임상적, 분자유전학적 특성을 파악하기 위한 전향적, 다기관 관찰
연구이다. 가계도를 중심으로 한 임상데이타베이스를 구축하고, 환자의 기본 임상정보를 입력하면서, 신장 기능, 혈압, 콩팥 및 간
의 부피 측정을 위한 영상검사 및 합병증 발생 여부에 대한 정보를 전향적으로 수집한다. 이와 함께, DNA 분석을 위한 검체와, 
6개월 간격으로 혈청 및 소변을 확보하여 다낭신 바이오뱅크를 구축하고자 한다. 

2009년 10월부터 시작한 뒤 프로토콜과 임상데이타베이스 구축이 완료되었고, 이후 현재까지 총 266 가계, 766명의 환자가 
등록되었다. 평균 연령은 47 (±14.3)세, M:F=1:1.1였으며, 추적기간은 중앙값 42개월이었다. 말기신부전 환자는 총 122명
(16%)이 포함되었다. 고혈압은 88%에서 동반되었고, 간낭종은 79.8%, 요로결석은 10.8%, 상부요로감염은 12%, 뇌동맥꽈
리는 6.5%에서 확인되었다. 이중 175명으로부터 동의서와 함께 baseline 샘플을 확보하였다. 59명(평균 45.8세, 초기 eGFR 
73 ml/min/1.73m2)을 대상으로 콩팥부피 및 신기능과 연관 있는 소변표지자를 탐색하기 위한 예비단계의 단면연구를 시행한 
결과, 요중 angiotensinogen이 콩팥부피와 유의한 상관관계가 있었다. 2차 연도에도 임상정보와 샘플을 지속적으로 수집하고, 
콩팥/간낭종 부피의 측정 및 유전형/가계도 분석이 추가될 계획이다. 본 연구자료가 축적되면 콩팥 및 전신 합병증의 발생율과 이
에 미치는 위험인자를 분석하고, 이를 예측할 수 있는 표지자를 전향적으로 평가 가능할 것이며, 임상시험의 토대가 될 것으로 기
대한다. 


