
Human gene mutation analysis
HGMD® Professional은 문헌에 보고된 인간의 유전질환을 유발하
는 돌연변이 및 질병 관련 정보들을 포함하고 있으며 의학/임상 유전
학, 질병 진단, 생물학 연구자들에게 최신의 정보를 폭넓게 제공합니
다. 약 360,000건 이상의 mutation 정보를 포함하고 있으며 gene 
symbol, location, disease/phenotype, reference 등과 같은 다양
한 키워드로 정보 검색이 가능합니다. 검색 결과에는 유전자에 대한 
mutation type 별 정보, disease/ phenotype 별 정보, 관련 논문 
정보, gene ontology 등에 대한 정보를 포함하고 있습니다.

또한, 분기마다 지속해서 콘텐츠를 업데이트하고 있어 최신 데이터를 
확인할 수 있습니다. HGMD® Professional 2022.1 버전은 세계 최
대의 인간 유전 질환 돌연변이 컬렉션으로 약 360,000개 이상의 변
이 정보를 포함하고 있으며, 이전 버전보다 약 9,500여 개의 변이 정
보가 추가되었습니다.

HGMD® advanced searches
Advanced searches를 통하여 아미노산 변화 유형, 전사 인자, 특정 
모티프 등의 사용자가 원하는 키워드를 입력하여 검색을 수행할 수 
있습니다. 또한 HGMD® Professional에 기록된 염색체별 모든 유전
자 목록 등은 사용자의 설정에 따라 원하는 돌연변이 검색을 수행할 
수 있습니다. 

CDS mutation viewer
유전자에 포함된 mutation이 실제 염기 서열상 어느 위치에 있는지 
확인할 수 있고, 질병 유발 돌연변이 타입을 DM, DM?, DFP, DP, FP, R
로 카테고리화 해서 함께 표기하여 아미노산 서열 정보와 함께 볼 수 
있도록 그래픽 뷰어를 제공합니다.
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KEY FEATURES
•	 Human genetics research
•	 Personal genomics applications
•	 NGS variant analysis
•	 Pharmacogenomic variant analysis 

BENEFITS
•	 최신의 Germline mutation 정보 제공
•	 Chromosomal coordinates 제공
•	 예측 HGVS nucleotide nomenclature 정보 제공
•	 외부 DB 하이퍼링크 제공
•	 dbSNP ID 제공
•	 다운로드 버전 구독 시 커맨드로 구축한 기존의 파이프라인과 	
	 연동하여 사용 가능
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HGMD survey results
200명 이상의 HGMD® Professional 온라인 및 다운로드 버전의 사
용자를 대상으로 설문조사를 실시했습니다. 아래의 그림은 기존 사
용자들이 HGMD® Professional을 활용하여 연구에 어떻게 활용하
고, 해결하는지를 설문한 결과입니다(HGMD Flyer 내 수록). HGMD
를 다양한 방법으로 적용하고 있으며 분석과 문헌 검색 등에 드는 시
간을 효율적으로 해결하고 있음을 알 수 있습니다.

HGMD contribution
식별된 돌연변이의 이전 연구자료들을 탐색하거나 잠재적으로 새로
운 변이인지를 신속하게 결정하는 부분과 특정 질병이나 유전자에 
대하여 알려진 돌연변이를 빠르게 탐색하는데 HGMD의 도움을 받
았다고 답하였습니다. 

Primary application focus
많은 사용자가 특정 유전자의 관련 변이 정보를 검색하여 연구에 활
용하고 있고, 초기에 어떤 방법을 활용하여 HGMD에 접근하여 사용
하고 있는지 확인할 수 있습니다.

Challenges solved
또한, 다양한 연구실과 기관에서는 문헌 검색 시간을 줄이면서 논문
에 공개된 변이들의 정확도를 검증하고 질병 유발 변이의 후보를 찾
는데 HGMD® Professional을 통해 해결하고 있음을 확인할 수 있
습니다. 


