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본 연구는 2023 년 대한신장학회 협동연구 주제로 선정되어, 2026 년 4 월까지 약 3 년간 전국 21 개 

병원의 의료진 총 42 명이 참여하였다. 주요 연구 목표는 1) 알포트 증후군의 유전 진단을 제공하고 2) 

우리나라 현황 파악을 위한 코호트를 구축함과 동시에 3) 근거기반 진료권고안을 개발하는 것으로 

마련되었고, 그 연구 결과는 다음과 같다. 첫번째, 알포트 증후군의 유전진단은 알포트 증후군이 의심되는 

사구체성 만성콩팥병 혹은 가족성 사구체질환을 보인 환자 125 명을 대상으로 전장엑솜분석을 

시행하였고, 그 결과를 통해 우리나라 알포트 증후군의 유전적 특성을 확인하였다. 두번째, 우리나라의 

알포트 증후군의 현황과 예후를 파악하기 위한 코호트 연구는 이번 연구를 통해 진단된 환자들의 전향적 

코호트 및 이미 진단된 환자들의 후향적 코호트를 구축하여 임상적 특징과 경과를 분석하였다. 전향적 

코호트와 더불어, 대상 환자 373 명의 자료가 추가 분석되었고 이를 기반으로 우리나라 알포트 증후군의 

현황과 예후를 확인하였다. 세번째, 알포트 증후군의 근거기반 진료권고안은 대한신장학회 

유전신질환연구회 지원으로, 소아청소년과, 신장내과, 안과, 이비인후과, 병리과 의료진 총 18 명으로 

구성된 개발 실무위원회가 마련되었고, 체계적 문헌 연구를 위해 방법론 전문가 1 명이 포함되었다. 

진료지침 개발을 위한 핵심 질문으로 치료 부분에서 4 개 항목, 전체 8 개 문항을 도출하였고, 각 위원별로 

작성한 개별 주제에 대한 권고문을 상호 교차 검증 과정을 거쳐 2025 년 최종본을 발표하였다. 추가적인 

연구 결과로 알포트 증후군과 관련된 다양한 주제들, 즉 기본적인 특징, 작성된 진료지침, 빅데이터 분석 

결과, 신장이식, 눈과 귀의 합병증, 병리적 소견, 환자와 보호자의 인식 등과 관련하여 총 6 편의 종설과 

2 편의 원저가 연구기간 중 KRCP 에 발표되었다.  
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