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별첨1  국가 바이오 빅데이터 구축 시범사업 주요 내용

□ (사업 목적) 바이오 빅데이터 연구 고도화 및 맞춤 의료 구현을

위해 관계 부처 합동으로 바이오 빅데이터 수집 및 활용 체계를 

시범적으로 구축

□ (사업 개요) 자발적 동의 및 참여를 바탕으로 임상정보·유전체 

데이터를 구축하여, 희귀질환자 진료 및 산·학·연·병 연구자의 

연구 등에 활용 

* (참여부처) 보건복지부(간사부처), 과학기술정보통신부, 산업통상자원부

(기간 및 예산) ’20∼’21(2년), ’20년 예산 부처 합동 150억

□ (추진체계) 추진위원회(중요사항 심의·의결), 운영위원회(컨소시엄 지휘·감독),

사무국(실무 업무), 전문위원회(전문사항 자문) 운영을 통해 사업 추진하고,

5개 정부·출연연 컨소시엄*이 사업 수행

    * 질병관리본부, 한국생명공학연구원, 한국과학기술정보연구원, 한국보건산업진흥원,

한국산업기술평가관리원

< 사업 추진체계 >
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□ 주요 내용

◇ 임상정보·유전체 데이터 수집·공유·활용 등 데이터 全주기에 걸쳐 범부처가

협력하여 시범사업 추진

< 국가 바이오 빅데이터 구축 시범사업 체계 >

① (데이터 수집) 희귀질환자 모집과 선도사업과 연계*를 통해 검체,

임상정보 등 데이터 수집

    * 유전체 데이터 보유 선도사업(울산1만명게놈프로젝트 등), 유전체 데이터

미보유 선도사업(한국인유전체역학조사사업 등)으로 이원화하여 연계

② (데이터 분석) 유전체 분석기관과 국가생명연구자원정보센터(KOBIC)에서 

고품질 유전체 데이터 생산 및 분석

③ (데이터 활용) 진단참고용 보고서를 통해 희귀질환자 진료에 활용하고,

폐쇄망 기반의 임상분석연구네트워크(CIRN)*를 구축하여 연구 지원

* CIRN(Clinical Interpretation Research Network)

□ (기대 효과) 희귀질환 원인규명 및 맞춤의료 활성화, 유전체에 

기반한 의료기기·신약 개발로 바이오산업 글로벌 경쟁력 확보
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별첨2  선도사업 주요 내용

□ (추진배경) 선도사업과의 연계를 통해 연구의 연속성 및 확장성,

재정의 효율적 사용 등 시너지 효과 창출

□ (연계방안) 임상정보 및 유전체 분석을 위한 검체 분양이 가능한 

선도사업 대상으로 1만명 연계

○ (이원화) 유전체 데이터 보유 선도사업(선도사업 1), 유전체 데이터

미보유 선도사업(선도사업 2)으로 이원화하여 연계

< 선도사업 연계방안 >

구분 연계방안

유전체 데이터
보유 선도사업
(선도사업 1)

• 유전체 데이터 旣 보유한 선도사업과 연계 추진
예) 울산 1만명 게놈프로젝트

• 선도사업의 유전체 데이터는 국가생명연구자원정보
센터(KOBIC)으로 전달되어 정도관리(QC) 후 변이 분석
시행

• 정도관리(QC)를 통과한 유전체 데이터에 대해 임상
정보 연계

유전체 데이터
미보유 선도사업
(선도사업 2)

• 임상정보 旣 보유한 선도사업과 연계 추진
예) 한국인유전체역학조사사업(KoGES)

• 선도사업의 임상정보는 질병관리본부가 연계
• 선도사업 보유 샘플은 정도관리(QC) 후 자원 제작기관·
유전체 분석기관으로 전달되어 원데이터(raw data)
생산된 후, 국가생명연구자원정보센터(KOBIC)에서
정도관리(QC) 후 변이 분석

□ (선도사업 전문위원회) 국가 바이오 빅데이터 구축 시범사업에 연계할

선도사업 선정 및 관리를 위해 선도사업 전문위원회 구성·운영

○ (구성) 울산 1만명 게놈프로젝트, 한국인유전체역학사업(KoGES) 등

선도사업의 연구책임자 및 의료계·학계·산업계 총 10인으로 구성

○ (역할) 유전체 데이터 보유·미보유 선도사업의 선정기준(안)을 마련하고,

연구책임자의 참여 의사 확인

- 선도사업 전문위원회에서 논의한 선도사업 선정기준 및 연계방안은 

최종적으로 추진위원회에서 심의·의결 
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□ 데이터 저장

○ (질병관리본부) CODA*에 선도사업의 임상정보·VCF를 저장 및 관리하고,

용량이 큰 FASTQ·BAM은 스토리지(storage) 서버에 저장하여 CODA와 연계 추진

* 임상유전체생명정보시스템(Clinical & Omics Data Archive) : 보건의료분야생명연구자원과

임상연구데이터를수집·관리·공유하기위한생명정보시스템

○ (국가생명연구자원정보센터(KOBIC)) 선도사업의 임상정보 및 유전체 

데이터를 내부 시스템에 저장

□ 데이터 활용

○ (연구 신청) 데이터 이용을 위해 연구자는 필수서류*를 제출해야 하고, 연

구 목적에 맞는 데이터만 신청 가능

* 보안유지 및 준수사항 서약서, 기관생명윤리위원회(IRB) 심의결과 통지서 등

○ (분양 심의) 질병관리본부 국립중앙인체자원은행 운영·관리 규정에 따

른 분양위원회에서 연구자에 대한 데이터 분양 심의

○ (연구 심의) 연구심의위원회는 연구 목적, 인프라, 데이터 사용량,

윤리적 문제 등을 공정·투명한 절차에 따라 심의하여 연구 지원

□ 기대효과 희귀질환 원인규명 및 맞춤의료 활성화, 유전체에 기

반한 의료기기·신약 개발로 바이오산업 글로벌 경쟁력 확보
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별첨3  국가 바이오 빅데이터 구축 시범사업 안내 포스터


