
REVIEW ARTICLE

Copyright ⓒ 2025 by Korean Society of Neuroimmunology
This is an Open Access article distributed under the terms of the Creative Commons Attribution Non-Commercial License (http://creativecommons.org/licenses/
by-nc/4.0/) which permits unrestricted non-commercial use, distribution, and reproduction in any medium, provided the original work is properly cited.

8

https://doi.org/10.59578/jmsni.2025.16.1.8-18 ISSN 2733-8290 / e-ISSN 2951-2972

Address for correspondence: Seong-il Oh, MD, PhD
Department of Neurology, Kyung Hee University Hospital, Kyung Hee 
University College of Medicine, 23 Kyungheedae-ro, Dongdaemun-
gu, Seoul 02447, Korea
Tel: +82-2-958-8499, Fax: +82-2-958-8490
E-mail: seongil.oh@gmail.com

희귀 신경계질환 극복을 위한 전문가 단체와 환자 단체와의 협력
김기훈a   권영남a   김준순b   김수영c   김승우a   박기홍d   박진성e   봉정빈f   석진명g   석흥열h   이혜림i   조은빈j   전병준k   

오성일l   대한신경면역학회 홍보위원회

연세대학교 의과대학 세브란스병원 신경과a, 분당서울대학교병원 신경과b, 충남대학교병원 신경과c, 하남보바스병원 신경과d, 경
북대학교 의과대학 칠곡경북대학교병원 신경과e, 조선대학교병원 신경과f, 순천향대학교천안병원 신경과g, 경북대학교 의과
대학 경북대학교병원 신경과h, 고려대학교 구로병원 신경과i, 창원경상국립대학교병원 신경과j, 고신대학교복음병원 신경과k, 
경희대학교 의과대학 경희대학교병원 신경과l

Collaboration between Medical Association and Patient Organizations to Overcome 

Rare Neurological Disorders

Ki Hoon Kim, MDa, Young Nam Kwon, MDa, Jun-Soon Kim, MDb, Sooyoung Kim, MDc, Seung Woo Kim, MDa,  
Kee Hong Park, MDd, Jin-Sung Park, MDe, Jeong Bin Bong, MDf, Jin Myoung Seok, MDg, Hung Youl Seok, MDh,  
Hye Lim Lee, MDi, Eunbin Cho, MDj, Byeoung-Jun Jeon, MDk, Seong-il Oh, MD, PhDl,  
Public Relations Committee of Korean Society for Neuroimmunology

Department of Neurology, Severance Hospital, Yonsei University College of Medicine, Seoul, Koreaa

Department of Neurology, Seoul National University Bundang Hospital, Seoul National University College of Medicine, 
Seongnam, Koreab

Department of Neurology, Chungnam National University Hospital, Daejeon, Koreac

Department of Neurology, Bobath Hospital, Hanam, Koread

Department of Neurology, School of Medicine, Kyungpook National University, Kyungpook National University Chilgok 
Hospital, Daegu, Koreae

Department of Neurology, Chosun University School of Medicine, Gwangju, Koreaf

Department of Neurology, Soonchunhyang University Cheonan Hospital, Soonchunhyang University College of Medicine, 
Cheonan, Koreag

Department of Neurology, School of Medicine, Kyungpook National University, Kyungpook National University Hospital, 
Daegu, Koreah

Department of Neurology, Korea University Guro Hospital, Seoul, Koreai

Department of Neurology, Changwon Gyeongsang National University Hospital, Changwon, Koreaj

Department of Neurology, Kosin University Gospel Hospital, Busan, Koreak

Department of Neurology, Kyung Hee University Hospital, Kyung Hee University College of Medicine, Seoul, Koreal

http://crossmark.crossref.org/dialog/?doi=10.59578/jmsni.2025.16.1.8-18&domain=pdf&date_stamp=2025-06-30


J Mult Scler Neuroimmunol Vol. 16, No. 1, 2025 9

 Collaborative Strategies for Rare Neurological Disorder Advocacy

■■ 서론

희귀질환은 질환의 중증도와 질병 부담에 과도한 것에 비해 
상대적으로 낮은 유병률로 질병의 이해와 치료 개발이 어려운 
경우가 많다.1,2 개별 희귀질환은 질환별로 환자 수가 적지만 이
를 모두 합치면 전 세계적으로 수천만 명이 영향을 받는 중요
한 보건 의료 문제이다.3,4 이러한 희귀질환을 가진 환자와 가족
들은 질환의 복잡성과 희소성으로 인해 진단 및 치료에 있어 
다양한 어려움을 겪고 있다.1,2 이러한 어려움을 극복하기 위해 
설립되는 희귀질환 단체는 환자와 가족을 지원하고 정보 공유
와 적절한 교육을 통해 그들의 삶의 질을 향상시키는 데 중요
한 역할을 하고 있다. 동시에 의료 전문가로 구성된 학회는 희
귀질환에 대한 연구와 임상적 이해를 높이고 최신 치료법 및 진
단 기술을 개발하는 데 중심적인 역할을 수행한다. 이러한 역
할과 관심 분야가 상이하기 때문에 희귀질환 환자 단체와 전문
가 단체인 학회 간의 협력은 치료 접근성을 높이고 사회적 인
식을 확산하며 환자 삶의 질을 향상시키기 위한 핵심적인 전략
으로 자리 잡고 있다.5,6 두 조직의 긴밀한 협력은 의료계와 환
자, 그리고 사회 전체의 이익에 큰 도움을 줄 것이며 환자의 요
구를 반영한 실질적인 연구와 의료 서비스를 제공하는 데 필수
적이다. 이 글에서는 희귀질환 단체와 학회의 협력 구조와 그 
중요성을 살펴보고 효과적인 협력을 통해 달성할 수 있는 긍정

적 변화에 대해 논의하고자 한다.

■■ 본론

희귀질환 단체와 학회의 역할과 협력

희귀질환은 적은 유병률로 만성질환 또는 노인성 질환인 고혈
압, 당뇨병, 심장질환, 뇌졸중, 치매 등의 다빈도 질환에 비해 지
원 네트워크가 많이 부족한 상태이다.3,7-9 국내 60세 이상 인구
에서 주요 만성질환의 유병률을 살펴보면 고혈압은 약 29.7%
로 10만 명당 29,700명에 해당하며, 당뇨병은 12.5%로 10만 명
당 12,500명에 이른다. 또한 비만 유병률은 37.2%로 10만 명당 
37,200명에 달한다.8,9 이에 비해 신경계 희귀질환의 경우 건강 
보험 데이터를 활용한 연구를 기반으로 신경면역질환의 대표적
인 질환인 다발경화증(multiple sclerosis, MS)은 10만 명당  
3.23명(2016년 기준), 시신경척수염범주질환(neuromyelitis 
optica spectrum disorder, NMOSD)은 2.56명(2016년 기
준), 중증근무력증은 10.42명(2010년 기준)에서 12.99명(2014
년 기준), 만성염증성 탈수초다발신경병증은 1.16명(2020년 기
준)으로 매우 적다.10-12 2006년 희귀난치성질환 헬프라인(http://
helpline.nih.go.kr)을 구축하여 희귀질환에 대한 정보를 제공
하고,13 2016년 12월 시행된 희귀질환관리법 이후에 체계적 지원 
및 관리를 위한 다양한 계획이 세워지며 희귀질환 지원 사업이 

Rare neurological disorders present significant challenges in diagnosis, treatment, and patient 

care. Despite their low prevalence, these conditions affect millions of people, necessitating 

collaboration between medical association and patient organizations or patient advocacy groups. 

This review explores the partnership between the Korean Society for Neuroimmunology and 

the Korean Multiple Sclerosis Society as a model of effective cooperation. Patient organizations 

play a vital role by providing support that includes education, emotional assistance, and policy 

advocacy. On the other hand, medical associations contribute through research, development 

of treatment guidelines, and medical education. Their collaborative efforts have led to notable 

advancements such as expanded financial support programs, public awareness campaigns, 

and improved healthcare policies. However, challenges such as funding limitations and 

regulatory hurdles persist. Therefore, strengthening domestic and international partnerships 

and establishing long-term frameworks for cooperation are crucial in the future. Effective 

collaboration among stakeholders is essential to advance research, improve healthcare access, 

and improve the quality of life for patients with rare neurological diseases.
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다양하게 이루어지고 있지만 여전히 한계는 분명하다.3,7,14 그러
한 한계를 개별 질환별로 다양한 기구 또는 단체의 필요성을 느
끼며 많은 단체가 생겨나기 시작했다. 미국에서는 1983년 한 희
귀질환 환자의 어머니인 Abbey Myers 등에 의해 설립된 비영
리 단체 National Organization for Rare Disorders (NORD)
가 대표이며,15,16 국내에서는 2001년 설립된 한국희귀·난치성
질환연합회(https://www.kord.or.kr/)가 희귀질환 분야에서 
단체들의 연합체 역할을 하고 있으며 한국다발성경화증협회
(https://www.kmss.or.kr/)도 2001년 결성된 이후에 다발경화
증, 시신경척수염범주질환, 말이집희소돌기아교세포당단백질
항체관련질환(myelin oligodendrocyte glycoprotein anti-
body-associated disease, MOGAD)까지 중추신경계 신경면
역질환에서 중요한 역할을 하고 있다. 또한 한국샤르코-마리-투
스환우협회(https://cafe.daum.net/cmtfriends), 한국척수성
근위축증환우회, 한국루게릭병(근위축측삭경화증)협회(http://
www.kalsa.org) 등이 환자를 위한 다양한 역할을 하고 있으며 
특히 척수성근위축증을 대상으로 하는 유전자 치료의 개발을 
통해 긍정적인 치료 환경이 만들어지면서 새로운 치료제를 접근
을 넓히기 위한 많은 노력을 하고 있다. 

환자 단체의 역할

환자 단체는 희귀질환을 가진 환자와 그 가족을 위해 의료 정
보 제공, 정서적 지지, 그리고 권리 옹호의 역할을 한다. 희귀 신
경계질환을 대표하는 환자 단체의 대표자들을 대상으로 실시한 
연구에서 환자 단체의 역할이 교육 제공, 첨단 신경계 치료제의 
임상 시험의 준비, 정보 간소화, 연구 촉진 등에서 중요하게 인식
하고 있었고 이해 관계자 간 협업의 중요성을 강조했다.17 아래에 
구체적인 환자 단체의 역할을 알아보고자 한다. 

 
정책 옹호 활동

환자 단체는 치료 접근성을 높이고 치료 비용 부담을 줄이는 
것을 목표로 정부와 의료 제도 정책 당국자들에게 지속적으로 
의견을 내고 있다.18 국내외 보험 제도를 고려하여 신규 치료제의 
승인, 보험 급여 확대, 장애 인정 기준의 개선, 재활 치료 확대 등 
희귀질환에 적합한 정책이 만들어지기를 촉구한다. 특히 최근
에 개발되고 있는 단클론항체 치료와 유전자 치료제들의 비용
은 1년에 수천만 원 이상인 경우가 많고 심한 경우 수억 원이 넘
어가는 경우도 있어 치료제의 접근이 매우 어렵다.1,19 국내에서
는 미국, 유럽, 일본 등에 비해 치료제의 승인 이후 급여 적용까
지 수년 이상 추가 소요되는 경우가 많고 다른 나라에서 1차 치
료제로 적용되는 치료제가 국내에서 2-3차 치료제로 쓰이는 경

우도 있다. 또한 급여 적용이 가능한 치료로 인정되지 못해 결국 
적절하게 사용되지 못하는 약제도 적지 않다.18 희귀질환의 특성
상 매우 적은 환자 수에 비해 치료제의 천문학적 고비용으로 인
한 급여 적정성·경제성 평가는 매번 어려움을 겪고 있고 있으며 
이러한 상황을 개선하기 위해 환자 단체는 스스로 제도 개선을 
위한 목소리를 높여 중요한 의견 개진 및 대화 창구가 되고 있다. 

환자 지원 네트워크 구축

환자와 가족이 질환에 대해 더 잘 이해하고 치료 결정을 내릴 
수 있도록 교육 자료와 최신 정보를 제공한다.20,21 또한 환자 간의 
경험 공유를 통해 정서적 지지를 제공하고 사회적 고립감을 해
소하기도 한다. 희귀질환의 특성상 일상 주변에서 유사한 질환
을 찾기 어렵기 때문에 환자 단체는 같은 질환을 겪고 있는 사람
들의 만남의 장이 된다. 이러한 환자 간의 교류를 통해 서로 공감
하며, 질병을 이겨내고자 하는 적극적인 삶의 태도를 장려하는 
서로 간의 지지세력을 형성할 수 있게 된다. 

대중 인식 개선

희귀질환과 관련된 편견과 오해를 바로잡고 조기 진단과 치료
의 중요성을 알리는 캠페인을 진행하는 주체 역할을 한다. 이러
한 활동은 사회적 공감대를 형성하고 희귀질환 환자와 가족이 
직면하는 어려움에 대한 이해를 높이게 되며 사회적 지원을 고
려할 때 유리한 상황을 만들어 갈 수 있다. 2009년 다발성경화증
협회(Multiple Sclerosis Society)와 67개국 이상이 각국의 다
발성경화증협회에서 매년 5월 30일을 세계 다발성경화증의 날
(World MS Day; https://worldmsday.org/)로 제정되어 전 세
계적인 캠페인을 이어가고 있다.22  

한국다발성경화증협회에서도 2008년 세계 다발성경화증의 
날을 기념한 이후로 2024년 16회까지 대중 인식 개선을 위한 활
동을 위주로 행사를 이어가고 있다. 대한신경면역학회(https://
www.koreams.org/)도 전신인 대한다발성경화증학회부터 매
년 이루어지고 있는 세계 다발성경화증의 날을 기념하는 행사에 
매년 참석하며 다발경화증의 대중 인식 제고 및 환자 단체와의 
유대관계를 이어가고 있다. 2023년부터는 세계 다발성경화증의 
날의 주제를 “연결(I Connect, We Connect)”로 정하고 코로나
19 대유행시기를 포함한 고립에서 벗어나 사회와 환자와의 사회
적 연결을 중요시하는 행사로 구성하고 있다.22 대한신경면역학
회 홍보위원회에서도 코로나19 대유행시기에 세계 다발성경화
증의 날을 기념하며 학회의 임원진과 관련 의료진들의 응원 메
시지 제작 및 온라인 강의23 등을 통해 환자와의 소통 및 연결을 
계속 이어 나가도록 진행하였다(Fig. 1).
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연구 개발(research & development, R&D)에서의 역할

환자 단체는 희귀질환 연구 및 치료제 개발 과정에서 중요한 
역할을 하는 것이 전 세계적으로 관찰되고 있다.24 이러한 역할
을 통해 환자와 가족들의 미충족 요구(unmet needs)를 정책 및 
연구에 반영하는 데 기여하며 특히 R&D 초기 단계(발견 및 전
임상 연구)에 더 큰 영향을 미치고 있다. 임상 시험 설계, 환자 모
집 및 등록 지원, 질환 관련 데이터베이스 구축 등 다양한 활동
을 통해 제약사 및 연구자와 협력할 수 있게 되며 새로운 치료제 
개발을 장려하거나 시장의 불균형을 완화하고 보다 공정한 혁신
을 촉진하고 있다​. 뿐만 아니라 환자 단체는 희귀질환 약물 정책
에 적극적으로 목소리를 내어 약제 규제 개선에 기여하기도 한
다(Fig. 2).5,6,24,25 

전문가 단체인 학회의 역할

학회는 의료적·과학적 관점에서 희귀질환 연구를 촉진하고 치
료 가이드라인을 개발하며 의료 전문가를 교육하는 역할을 담
당한다. 대한신경면역학회는 2010년 대한다발성경화증학회로 
출범하여 다발경화증과 시신경척수염범주질환을 포함한 중추
신경계 신경면역질환에서 주요한 연구 개발 진흥, 환자 대상 교
육, 치료 가이드라인 개발, 보험 급여 제도 개선, 국내외적인 네
트워크 구축, 질병 현황 조사 등에서 대표적인 역할을 하고 있
다.26-28

최신 연구와 데이터 제공

학회는 희귀질환의 병태생리, 진단 방법, 치료 전략에 대한 연
구를 주도하며 최신 데이터를 통해 의료진 및 환자에게 과학적 
기반을 제공한다. 국제 연구 협력 네트워크를 통해 새로운 치
료법과 약물 개발을 촉진하게 되며 대한신경면역학회는 Pan-

Asian Committee for Treatment and Research in Multiple 
Sclerosis (PACTRIMS), Asia-Pacific School of Neuroim-
munology (APSNI), European Committee for Treatment 
and Research in Multiple Sclerosis (ECTRIMS) 등의 주요 
연구 네트워크와 협력하여 국내외에서 학회를 개최하고 공동 주
제로 질환 연구를 진행하고 있다.26 또한 학회 내 연구자들을 대
상으로 하는 연구 지원 프로그램을 통해 초기 단계의 연구가 시
작될 수 있도록 적극적으로 장려하고 있다. 

표준화된 가이드라인 개발

희귀질환의 진단 및 치료를 위한 표준화된 프로토콜과 지침을 

Figure 2. Patient organizations involvement across drugs devel-
opment and commercialization timeline (Adapted from Ther Innov 
Regul Sci 2017;51:612-619 and  Soc Sci Med 2023;338:116332 
designed by Napkin AI [Napkin Inc., Los Altos, CA, USA]). R&D, re-
search & development; PROs, patient-reported outcomes.

Figure 1. (A) Online lecture in collaboration with the Korean Multiple Sclerosis Association. (B) Participation of a Public Relations 
Committee Member in the 16th World Multiple Sclerosis Day offline event in 2024.

A B
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마련하여 의료 현장에서 일관된 치료가 이루어지도록 제시하는 
역할도 담당한다. 대한당뇨병학회, 대한뇌졸중학회, 대한치매학
회 등 주요 질환 학회는 일정한 주기로 가이드라인을 개발 및 발
표함으로써 임상 현장에서 질적인 토대를 마련하고 제도적으로
도 안정적인 진료 환경을 기반을 제공하고 있다.29-31 2015년 대한
다발성경화증학회에서는 다발경화증과 시신경척수염의 진단과 
치료 진료지침을 개발 및 발표하여 국내 상황을 반영한 가이드
라인을 제시하였다.32 이후 2023년에는 대한신경면역학회가 주
도하여 성인 MOGAD 환자 진료에 대한 권고합의안을 발표하였
으며 이를 통해 새롭게 대두되고 있는 MOGAD에 대한 진단 및 
치료 가이드라인을 제시하였다.27

의료진 교육

의료진이 희귀질환에 대한 최신 정보를 습득하고 이를 임상
에 적용할 수 있도록 워크숍, 학술대회, 연수 프로그램을 제공한
다.26 희귀질환은 조기 진단 및 다른 질환과의 감별이 특히 중요
하므로 관련 의료진 교육은 환자의 장기적인 예후와 직접적인 
연관이 있다. 과거 대한다발성경화증학회의 주요 임원진들이 참
여한 “The Windows for Multiple Sclerosis” (2008-2015)를 
출판하며 관련 의료진을 대상으로 다발경화증에 대한 교육이 
될 수 있도록 하였다(Fig. 3).26 이후 2020년부터 코로나19 대유
행을 겪으며 감염과 연관된 질환 관리와 백신 접종 후 질환 발병
이나 기존 질환 악화에 대한 두려움이 환자 사이에 커졌으며 온

라인 교육과 교육 자료 제작의 필요성이 더욱 부각되었다. 대한
신경면역학회 홍보위원회는 이러한 상황을 반영하여 당시 알려
진 정보를 바탕으로 관련 내용과 백신 접종에 대한 설명문을 제
작하여 배포하였다(Fig. 3).26 이외에도 매년 2회 동계 및 하계 학
술대회를 개최하여 급변하는 진단 및 치료 방향에 대해서 학회 
회원을 대상으로 빠르게 교육하고 있다. 또한 2023년부터는 매
년 전공의 및 전임의를 위한 워크숍을 개최하여 신경면역학 분
야에 우수한 신규 의료진이 지속적으로 유입되도록 하고 있다. 

협력의 중요성

희귀질환의 치료와 관리에서 환자 단체와 학회의 협력은 필수
적이다. 상기 설명과 같이 두 기관 간의 목표와 역할이 다소 차이
가 있기 때문에 서로 협력하지 않으면 환자의 요구와 의학적 필
요 간의 간극이 커질 위험이 있다. 환자 단체는 환자의 현실적인 
어려움, 미충족 요구, 진료 과정에서의 경험을 학회에 전달하고 
학회는 이를 기반으로 과학적 연구와 치료 전략, 치료 가이드라
인 등을 개발함으로써 환자의 삶의 질 자체의 향상을 도모할 수 
있다. 이러한 협력은 규제기관과의 논의 과정에 도움을 줄 것으
로 기대되며 궁극적으로 치료 환경의 개선을 이끌어 내는 데 기
여할 수 있다.24

Figure 3. Educational booklets and informational documents on multiple sclerosis published by the Korean Society for 
Neuroimmunology. (A) The Window of Multiple Sclerosis (June 2008). (B) Neuroimmune diseases and COVID-19 infection (January 
18, 2021). (C) Multiple sclerosis and the COVID-19 vaccine (April 12, 2021).

A B C



J Mult Scler Neuroimmunol Vol. 16, No. 1, 2025 13

 Collaborative Strategies for Rare Neurological Disorder Advocacy

■■ 환자 단체와 학회의 협력 사례

정책토론회 및 공공 캠페인

의료적 또는 재정적 지원을 통해 적절한 치료를 할 수 있는 환
경을 구축하기 위해서는 질환의 인식 개선, 질환의 치료 또는 관
리 과정에서의 사회적, 경제적, 의료적 부담에 대한 내용을 강조
하면서 정책을 통한 사회적 지원을 강화해야 한다. 이러한 목적
을 위해서는 다양한 정책토론회, 공공 캠페인, 언론이나 미디어를 
통한 여론의 지지를 얻는 것이 중요하다. 최근 2024년 12월 12일
에 개최된 ‘중증 암 및 희귀난치성질환 치료환경 개선을 위한 정
책토론회’는 환자 단체와 학회가 협력하고 국회와 정부를 포함한 
다양한 질환 전문가들이 포함된 논의체가 구성됨으로써 정책 
개선을 효과적으로 이끌어낼 수 있도록 하게 하는 주된 방식이
라고 할 수 있다. 이러한 토론회에서는 보험 급여 제도 개선을 통
해 비용 부담 완화를 위한 노력과 환자가 적절한 치료를 받을 수 
있도록 재정 지원을 확대하고 이를 실현하기 위한 구체적인 정
책 제안을 주로 다루게 된다.18 이 자리에 실제 시신경척수염범주
질환 환자가 참석하여 자신의 투병 경험을 털어놓으며 치료 기회 
보장의 필요성을 강조하였으며 정부 담당자로부터 긍정적인 반
응을 이끌어 내기도 하였다. 

공동 데이터 플랫폼 구축

환자 단체와 학회가 협력하여 환자 등록 시스템과 데이터 레
지스트리를 구축하여 임상적·유전적 데이터를 통합 관리함으로
써 다양한 연구 결과로 이어지고 있다. 데이터 기반의 연구를 통
해 희귀질환의 병태생리에 대한 이해를 높이고 치료법 개발을 
촉진할 수 있기 때문에 데이터 플랫폼 구축은 매우 중요한 과제
라고 할 수 있다. 미국은 2002년 희귀질환법에 따라 미국 국립보
건원(NIH)에서 2003년부터 희귀질환 임상 연구 네트워크 사업
(rare diseases clinical research network, RDCRN)을 시작
하였다. 그에 따라 개설된 RDCRN은 임상 연구 지원, 공동 연
구 촉진, 연구 등록, 데이터 공유 등을 위한 희귀질환별 연구자 
네트워크 구성 및 연구를 추진하며 희귀질환별 임상 연구 네트
워크(consortia)를 구성하는 등 190개 이상의 희귀질환에 대
해 운영하고 있다.33-35 RDCRN은 환자 단체(patient advocacy 
groups)와 긴밀히 협력하여 연구 방향을 설정 및 의견을 반영하
고 있으며 이러한 참여 활성화로 임상 시험 및 치료제 개발을 촉
진하기 위해 노력하고 있다. 뿐만 아니라 환자 단체와 임상 연구
자와의 협력도 중요하게 판단하여 연구 또는 임상 시험에 대한 
설계 및 환자 모집에서 서로 협력한다. 

다발경화증을 포함한 중추신경계 면역질환은 2012년 질병

관리본부의 사업으로 시작하여, 유사한 주제로 임상 데이터 수
집 및 인체 유래물 수집을 통한 중요한 데이터플랫폼으로 활용
하고 있다.33,34,36 그러나 질병관리청의 사업을 통한 방식이기 때
문에 의뢰기관인 질병관리청의 정책이 중요하고 환자 단체와 학
회가 주도하는 플랫폼은 아직 구성되어 있지 않아 이러한 프로
그램을 운영할 수 있는 공익 또는 정부의 장기적인 연구 사업에 
대한 요구도 있다. 미국에서 근위축측삭경화증을 대상으로 하
는 ACT for ALS (Accelerating Access to Critical Therapies 
for ALS) 법안이 제정되며 미국 국립보건원 재단이 주도하
는 AMP® ALS (Accelerating Medicines Partnership® for 
ALS)가 구성되었고 환자 중심 접근의 환자 보고 데이터와 참여
가 연구와 혁신에 필수적임을 강조하고 있다. 해당 프로그램에
는 공공-민간 협력을 할 수 있도록 구성되어 있어 공공기관, 학
계, 산업계, 비영리 단체, 환자 단체 등이 협력할 수 있다. 환자 및 
가족의 참여를 연구 설계 단계부터 할 수 있도록 하였고 미국 식
품의약국(FDA) 산하 규제기관이 참가하여 연구 결과가 추후 승
인 과정에서 효율성을 높이고자 한다.37,38 이러한 플랫폼을 통해 
임상 데이터의 중앙 집중화와 표준화함으로써 연구 개발(R&D)
의 효율성을 높이고 희귀질환의 치료와 연구를 위한 다중 이해 
관계자의 협력으로 이어지는 주요 창구가 될 수 있는 것이다. 물
론 이러한 플랫폼은 장기적인 지속성과 지원이 필요하고 참여
하는 연구자와 단체의 안정적인 협력이 제일 중요한 것 중 하나
다. 1952년 설립된 미국 중증근무력증재단(myasthenia gravis 
foundation of America, MGFA)은 미국 내 7만 명 이상의 환
자와 연결되어 있으며 교육, 안내, 프로그램 제공을 통한 환자 
및 가족 지원 사업을 주로 하고 있고 환자 등록 체계인 MGFA 
Global MG patient registry를 통해 데이터 수집을 하고 있다. 
MGFA는 2000년에 MGFA 분류(MGFA classification)와 결
과 지표에 대한 표준화 체계를 MGFA의 의학과학자문위원회의
(medical scientific advisory board)에 의해 제작 및 발표하였
고 현재까지도 중증근무력증 연구에게 널리 통용되고 있는 체
계다.39

희귀질환의 날 캠페인

환자 단체와 학회는 해당 질환의 ‘희귀질환의 날’과 같은 행사
를 공동으로 기획하고 실행하여 대중과 정책 입안자들의 관심
을 높인다. 이 과정에서 희귀질환의 증상, 치료의 중요성, 환자와 
가족이 직면하는 어려움을 대중들에게 알릴 수 있게 되며 의료
기관 내외에서 질환에 대한 관심을 높일 수 있는 계기를 마련할 
수 있다. 과거 한국다발성경화증협회에서도 세계 다발성경화증
의 날을 기념하며 매년 캠페인을 하였으며 현재 대한신경면역학
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회도 해당 행사에 지속적으로 참여하여 환자 단체와의 협력 관
계를 이어가고 있다(Fig. 1).

■■ 환자 단체와 학회의 협력 확대를 위한 제언

지속 가능한 협력 구조 구축

환자 단체와 학회 간의 정기적인 회의와 협력 플랫폼을 통해 
상호 피드백을 주고받으며 공동 목표를 설정하는 것이 중요하다. 
일회성 협력이 아니라 장기적으로 유지될 수 있는 소통 경로를 
구축함으로써 장기적인 전략을 진행할 수 있다. 다양한 주제를 
통한 접근이 중요하면서도 구체적으로 환자 및 환자 단체에서 요
구하는 주제에 대한 논의를 통해 실효성을 높임으로써 협력 구
조의 가치를 높이는 것이 중요하다. 

환자 경험 데이터를 활용하여 새로운 치료법을 연구하고 이를 
임상적으로 검증하는 프로젝트를 공동으로 진행하는 것도 하나
의 방법이 될 수 있다. 협력을 구체적이며 효율적으로 진행할 수 
있는 플랫폼에 대해 구상하여 의료진이 최신 연구 동향과 임상 
시험 정보를 쉽게 전달할 수 있는 시스템과 설문조사 시스템 등
의 환자 보고 체계를 구축하여 환자가 직접 보고하는 경험 데이
터 및 실사용 데이터(real-world data) 수집을 통해 학회의 연구
에 활용하는 것도 하나의 예가 될 수 있을 것이다. 

정책적 기반 강화

환자 단체와 학회 간의 협력을 통해 정책적 변화로 연결하는 
것은 양쪽 모두에게 중요하다. 환자와 의료진의 실제 요구를 반
영하는 것이 중요하기 때문에 환자 단체는 환자의 요구와 경험
을 학회에 전달하고 학회는 의료진의 요구를 포함하여 환자의 
미충족 요구 등을 기반으로 의료 정책을 제안하며, 정책 당국과 
협력해야 한다. 

최근의 희귀질환 치료제는 천문학적인 비용으로 약품 승인 이
후에 급여 인정까지 매우 힘들고 모든 과정에 통과하기까지는 수
년 이상 소요된다.1,18,19 그렇기 때문에 보험 급여의 적용 범위를 
확대하고 환자가 적절한 시기에 치료를 받을 수 있도록 사회적 
지원을 강화하기 위해 희귀질환 환자와 보호자가 겪는 경제적, 
심리적 부담을 학술 연구 또는 설문조사 등을 통해 지속적으로 
확인하고 발표하는 것이 중요하다. 이를 바탕으로 환자의 삶의 
질을 향상시키며 심리 상담, 사회 서비스, 재활 치료 등의 다학제
적 접근을 포괄하는 정책을 도입할 수 있도록 해야 한다. 

국제적 협력 강화

희귀질환의 같은 경우 국제적인 협력은 필수적이다. 희귀질환 

치료제의 개발이 대부분 미국, 유럽, 일본 등의 국가에서 이루어
지고 있으며 치료제의 적용이 국내보다 빠르게는 1-2년, 길게는 
수년 이상 먼저 이루어지기 때문이다. 이러한 이유로 인해 환자
의 약물 도입에 대한 과학적 및 경제적 근거를 미리 확인하고 이
에 대한 근거를 바탕으로 국내에서 우호적인 진료 환경을 만들 
수 있다. 뿐만 아니라 해외 학회 및 환자 단체와 협력하여 희귀질
환에 대한 글로벌 연구와 치료 모델을 개발함으로써 질환 자체
를 이해하는데 많은 도움이 될 것이다. 국제적으로 표준화된 데
이터 수집 프로토콜과 레지스트리를 활용하여 글로벌 희귀질환 
관리 수준에 맞춘 국내 모델을 개발함으로써 국내 환자들의 치
료 접근성을 높일 수 있는 계기가 될 것이다. 소수의 환자를 대상
으로 하기에는 연구의 한계가 있기 때문에 이러한 표준화된 데
이터 수집 프로토콜은 다국적, 다기관 환자의 정보 수집을 용이
하게 만들 수 있고 인공지능 기반의 데이터 분석을 통해 질병의 
조기 진단 및 맞춤형 치료 전략을 개발할 수 있게 할 것이다.  

공익 캠페인 및 대중 인식 제고

환자 단체와 학회가 공동으로 대중 캠페인을 통해 희귀질환
에 대한 편견을 줄이고 조기 진단의 중요성을 알리기 위한 노
력이 필요하다. 미국 제40대 대통령인 로널드 레이건(Ronald 
Reagan)은 퇴임 후 5년 뒤 1994년 11월 5일 83세의 나이에 본인
이 알츠하이머병에 진단되었다는 것을 직접 알렸다. 그로 인해 
미국뿐만 아니라 전 세계적으로 치매에 대한 관심과 사회적 부
담에 대한 논의를 거치게 되었다. 이처럼 해외에서는 유명인들이 
본인이나 가족들이 여러 희귀질환으로 진단을 받거나 치료를 받
는 경우 대중들은 해당 질환에 관심을 갖게 되며 사회적인 공익 
캠페인이나 모금 활동으로 이어진다.40,41 국내에서는 근위축측삭
경화증 환자를 위한 요양병원 건립을 위해 승일희망재단과 함께 
가수 션(Sean)의 활동을 통해 근위축측삭경화증 자체에 대한 
사회적 관심이 많이 높아질 뿐만 아니라,42 이로 인한 관심은 결
국 정부의 긍정적인 정책 결정을 하는 데에도 많은 도움이 되고 
있다. 국내에서 희귀난치성질환의 극적인 요소를 요구하는 드라
마에서는 다발경화증이나 중증근무력증 등이 관련 주제로 제시
되고 있지만 해당 질환의 적극적인 협조를 할 수 있는 사회적으
로 명망이 있거나 유명인 등과의 협력을 고민해 볼 필요가 있다. 
최근에는 다양한 미디어 활용을 위해 소셜 미디어, 방송 등 다양
한 매체를 활용하여 희귀질환 환자와 가족의 목소리를 전달하
는 것도 중요하다. 
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통합적 치료 모델 개발

다학제적 접근

다발경화증, 시신경척수염범주질환, 중증근무력증 등의 신경
면역질환은 신경과에서 주로 환자를 진단, 치료, 관리하고 있지
만 질환의 증상과 후유증 등에 따라 안과, 재활의학과, 정신건강
의학과, 비뇨기과 등의 전문분과가 협력하는 통합 치료센터 설
립이 필요하다. 의료 분야 외에도 직업, 심리, 정부 및 다양한 지
원 기구에 대한 상담을 위해서 다학제적 접근에 대해 고민해야 
한다. 

환자 참여 모델

환자와 가족이 치료 계획에 적극 참여하고 공유 의사결정을 
통해 치료 만족도를 높일 수 있다. 이를 통해 환자는 자신이 받고 
있는 치료에 책임감을 가지게 되며 곧 높은 치료 순응도와 연결
된다. 외국의 다양한 사례에서도 의료진만의 결정이 아닌 연구 
설계 단계에서부터 다양한 참여를 이끌어 낼 수 있는 모델을 통
해 적극적인 치료, 치료제의 개발, 긍정적인 협력 관계를 이끌어 
내고 있다. 

관계형성에서 주의사항

의료 윤리 및 전문성 유지 

환자 단체와 협회 간의 협력이 궁극적으로 질병을 극복하는 
방향이어야 하지만 의사의 전문적 판단과 독립성이 침해되지 않
도록 해야 하며 의사의 결정을 환자의 요구나 외부 압력에 의해 

흔들리지 않도록 보장되는 것이 중요하다. 

과학적 근거 기반의 협력

환자 또는 환자 단체에 제공하는 치료나 접근이 정확하고 신
뢰할 수 있는 자료를 기반으로 함으로써 과학적 근거와 일치하도
록 해야 하며 환자에게 잘못된 정보를 제공하는 일이 없도록 해
야 한다. 연구 데이터 또는 자료를 공유할 때 IRB 승인이 필요하
거나 의료 정보의 성격상 일부의 정보만 제공되는 상황이 발생
할 수 있으므로 이러한 상황을 충분히 이해할 수 있는 환경이 선
행되어야 한다. 연구자들은 환자 또는 환자 단체가 원하는 연구
뿐 아니라 실험을 기반으로 질병의 기전을 밝히기 위한 연구에
도 집중하고 있고 환자 단체는 실제적인 치료제 개발이나 임상 
적용에 대한 연구가 많이 필요하기 때문에 예상되는 격차도 충
분히 논의되어야 한다. 격차를 보완할 수 있는 방법으로 환자들
에게 제공하는 질환 정보를 통해 쉽게 이해할 수 있는 내용을 담
으면서 온라인 매체 등에 널리 퍼진 불명확한 정보에서 벗어날 
수 있도록 적극적인 정보 제공도 중요하다. 작년 후반기부터 대
한신경면역학회 유튜브 채널(https://www.youtube.com/@
ksni201)을 통해 게시를 시작한 “시신경척수염범주질환 바로
알기” 프로젝트는 이러한 취지에서 시작된 프로젝트다(Fig. 4).  
환자의 입장에서 궁금할 만한 주제에 대해서 학회 전문가들이 
10분 이내로 짧고 간결하게 전달될 수 있도록 하여 환자와 의료
진 사이 질환의 이해의 간극을 줄이고자 하였다. 

경제적 이해관계 및 투명성

경제적 이해관계를 공개하는 것은 의사가 참여하는 공적인 공

Figure 4. Understanding NMOSD properly (시신경척수염범주질환 바로알기). (A) Informational leaflet for the "understanding NMOSD 
properly" project. (B) A scene from "understanding NMOSD properly-rare disease medical expense support program. NMOSD, 
neuromyelitis optica spectrum disorder.

A B
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간에서는 일반적인 상황이지만, 환자 단체와 협회가 협력하는 
과정에서 발생하는 재정적 지원이나 후원에 대해서는 아직 충분
한 환경이 만들어지지는 않고 있다. 그렇기 때문에 이러한 이해
관계에 대해서 투명성을 유지하고 이해충돌을 방지하도록 노력
함으로써 환자 단체와 의료인 모두에게 신뢰를 구축하는 과정이 
필요하다. 환자 단체도 환자 단체-의료진/임상 의사와의 관계, 환
자 단체-제약회사 등의 이해 당사자 간의 관계에서 이러한 이해
충돌에 대해서 고민하고 있으며,17 객관성과 투명성을 유지할 수 
있는 가이드라인을 통해 보완해 가는 것이 중요하다. 

환자의 개인정보 보호

환자 단체와 협회 간에 활동하며 정보를 공유하는 과정에서 
환자의 개인정보 보호가 철저히 이루어져야 하며 민감한 정보가 
유출되지 않도록 주의해야 한다. 기관별로 수집되는 개인정보는 
기관별 IRB를 통해 주의 깊게 관리되고 있지만 환자 단체와 협
회 간의 협업을 통해 구성하게 되는 데이터베이스의 경우에는 
여러 장점에도 불구하고 개인정보 노출 등과 같은 문제에 대해 
충분히 준비된 이후에 진행되어야 한다.   

■■ 결론

희귀 신경계질환 분야에서 전문가 학회와 희귀질환 단체 간의 
협력은 희귀질환 연구, 치료, 그리고 관리의 핵심 요소로 치료 접
근성과 사회적 인식을 개선하기 위해 매우 중요한 관계가 될 수 
있다. 대한신경면역학회와 한국다발성경화증협회와의 협력 사
례를 통해 학회는 과학적 연구와 임상적 전문성을 제공하고 환
자 단체는 환자의 목소리를 대변하여 실질적인 지원 정책과 사회
적 인식 개선을 주도하는 것이 확인되었다. 이를 통해 환자는 더 
나은 치료를 받을 수 있고 학회는 최신 연구를 통해 표준화된 치
료 모델을 개발하며 사회는 희귀질환 관리로 인한 경제적 부담
을 줄일 수 있다는 이점을 가져올 수 있을 것이며 결과적으로 희
귀질환 환자의 삶의 질을 향상시키고 의료 환경을 개선하는 데 
기여할 수 있다. 

이러한 협력 모델은 미국과 유럽 등의 의료 선진국 및 다양한 
사회적 활동 문화가 활발한 곳에서 많은 장점을 보여주었기에 국
내에서도 희귀질환 환자와 가족의 삶의 질을 개선하는 데 중요
한 역할을 해줄 수 있으리라 생각한다. 향후 지속 가능한 협력을 
위해서는 첫째, 학회와 환자 단체 간의 정례화한 협력 구조를 통
해 협력을 도모한다. 둘째, 정부 및 공공기관과의 외부 연계를 강
화하여 희귀질환 정책 개선을 위한 공동 노력을 지속한다. 셋째, 
국제 협력을 통해 최신 치료제 도입과 연구 개발을 촉진하고 국

제적인 치료 모델을 벤치마킹할 수 있도록 준비해야 한다. 마지
막으로, 환자 또는 환자 단체의 참여를 기반으로 한 다학제적 치
료 모델을 구축하고 환자 중심의 의료 생태계를 만들어 가는 것
이 중요하다. 

결과적으로, 신경면역질환의 경우 상당 수가 희귀난치성질환
으로 의료인과 학회만의 독자적인 활동에서 희귀질환 단체나 
환자 단체와의 협력을 통해 체계적이고 지속 가능한 협력 모델
을 구축함으로써 희귀질환 환자의 치료, 질병 부담 완화, 그리
고 삶의 질을 실질적으로 향상시키는 중요한 전략으로 잡기를 
기원한다.
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