
- 1 -

보도자료

보도시점 2026. 6. 17.(수) 06:00 배포 2026. 6. 16.(화) 16:00

희귀질환 가정과 임신부를 위한 
임신준비·산전관리 가이드 제작·배포

- 임신·출산 준비 과정에서 정보 부재로 인한 심리적 부담을 완화할 수 있도록 
실질적 정보 제공에 중점

  
- 희귀질환 헬프라인 누리집 게재와 함께 전국 희귀질환 전문기관 및 유관 학회 등 

배포, 일선 진료환경에서의 활용 기대

  질병관리청(청장 임승관)은 6월 17일 희귀질환 가족력이 있는 가정을 위한 

임신준비·산전관리 가이드를 발표한다.

  희귀질환은 유전질환의 비중이 높은 특성으로 인해 임신·출산 과정에서 

체계적· 전문적 준비가 중요하나, 질환의 희소성으로 인해 환자와 가족들이 

정확하고 충분한 정보를 제공받기 어려운 한계가 있었다.

  이에 질병관리청은 희귀질환 환자와 가족들이 임신 준비 단계부터, 과학적 

근거에 기반한 정보를 활용할 수 있도록 분당차병원 산부인과 류현미 교수 

연구진*과 함께 「희귀질환 가족력이 있는 예비부모·임신부를 위한 임신준

비와 산전관리 가이드」를 제작하였다. 

* 「희귀질환 안심출산 지원체계 구축 및 교육자료 개발연구」수행(’25.4.~’25.12.)

  이번 가이드는 희귀질환의 유전 가능성에 대한 불안을 완화하고 객관적 

의사결정을 지원하는 것을 목표로, 임신 준비와 산전관리 방안 등 의학적 

정보를 일반인도 이해하기 쉬운 언어로 정리하였다. 특히, ▴원인유전자 

규명 여부별, ▴임신 전·후 과정별 정보 제공을 통해 환자·가족의 

상황에 맞게 정보를 확인할 수 있도록 구성하였다.  

  아울러 대국민 홍보자료와 함께, 일선 의료현장에서 환자 진료·상담 시 

참고할 수 있도록 의료진용 상담 참고자료로도 함께 제작하여 활용성을 높였다.  
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[임신준비와 산전관리 가이드]

∎ 원인유전자 규명 여부별, 임신 준비·임신 후 산전관리 단계별 정보 구성으로  

환자·가족 상황에 따른 맞춤형 정보 제공 

∎ 대상자·목적에 따른 맞춤형 가이드 제작으로 활용도 제고

▴대국민 홍보자료(리플렛형) ▴의료진용 상담자료(책자형)

  연구를 담당한 분당차병원 산부인과 류현미 교수는 “희귀질환 가족력으

로 인해 막연한 불안을 느끼는 예비 부모와 임신부에게는 정확한 정보와 

전문적 상담이 무엇보다 중요하다”며, “이번 가이드는 환자와 가족이 꼭 알아야 할 

내용을 쉽게 정리한 자료로, 실제 임상 현장에서 상담과 의사결정을 돕는 데 

유용하게 활용될 것”이라며 기대를 밝혔다.

  임승관 질병관리청장 역시 “모든 희귀질환이 유전되는 것은 아님에도, 

정보 부족과 부정적인 사회적 인식으로 인해 희귀질환자와 가족이 임신·

출산 과정에서 어려움을 겪는 경우가 많다”고 전했다. 이어, “희귀질환 

가족력이 있어도 전문가와의 충분한 상담을 통해 객관적 정보를 바탕으로  

임신과 출산을 준비할 수 있다”며, “「희귀질환 가족력이 있는 예비부모·

임신부를 위한 임신준비와 산전관리 가이드」가 희귀질환 가족의 안전한 

임신·출산을 위한 길잡이가 되길 바란다”고 전했다. 

  가이드는 임상현장에서 활용될 수 있도록 전국 희귀질환 전문기관과 

유관학회와 협회에 배포할 예정이며, 희귀질환 헬프라인 누리집(http://helpline.kdca.go.kr)

에서도 확인할 수 있다.
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<붙임> 「희귀질환 가족력이 있는 예비부모·임신부를 위한 임신준비와

산전관리 가이드」

<별첨> 「희귀질환 가족력이 있는 예비부모·임신부를 위한 임신준비와

산전관리 가이드」(zip)

담당 부서

<총괄>

만성질환관리국

희귀질환관리과

책임자 과  장 김지영 (043-719-8771)

담당자

사무관 박도현 (043-719-8787)

연구원 최지유 (043-719-8777)

담당 부서

<협조>
대한의학유전학회 책임자 명예이사장 류현미 (O31-78O-529O)
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붙임붙임 「희귀질환 가족력이 있는 예비부모·임신부를 위한 임신준비와 산전관리 가이드」

□ 대국민 홍보자료  ※ 리플릿 형태를 정보 순서에 따라 재편집, 원본은 별첨 확인 
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□ 의료진용 상담자료

    ※ 일부 발췌, 전체 내용은 별첨 확인 
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