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Ultra-orphan drugs challenge conventional reimbursement assessments because 
related evidence generation is constrained by very small patient populations, 
exceptionally high per-patient treatment costs, and uncertain long-term outcomes. 
To address these challenges, through a review of relevant policy documents, 
health technology assessment guidelines, and peer-reviewed literature, this review 
comparatively examined the evaluation and reimbursement frameworks for ultra-
orphan drugs in England, Canada, Australia, and South Korea. Focus was placed on 
eligibility criteria, approaches to value assessment, and mechanisms for uncertainty 
management after listing. All four countries recognized that conventional cost-
effectiveness standards alone are insufficient for ultra-orphan drugs, but their 
institutional responses differed. England applies an explicit pathway through 
Highly Specialised Technologies with higher thresholds, quality-adjusted life year 
weighting, and formal consideration of patient and caregiver perspectives. Canada 
uses a deliberative framework across five value domains, linking conditional or 
time-limited recommendations to future evidence generation. Australia combines 
Pharmaceutical Benefits Advisory Committee assessment with supplementary 
pathways, such as the Life Saving Drugs Program and Highly Specialised Therapies 
Program funding. South Korea has mainly relied on the cost-effectiveness analysis 
waiver track and risk-sharing agreements, while also being less explicit in defining 
ultra-orphan drugs as a distinct category, formally incorporating broader value 
elements and systematically linking entry decisions with post-listing reassessments. 
Future reforms in South Korea should move beyond a procedural exemption model 
and toward a more explicit framework that clarifies eligibility criteria, incorporates 
broader value elements (e.g., severity, unmet needs, and patient and caregiver 
burden), and connects initial access with the generation and reassessment of 
lifecycle evidence.
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서  론

의약품 경제성평가는 신약의 비용-효과성을 분

석하고 한정된 보건의료 자원의 효율적 배분에 기

여하는 데 핵심적인 역할을 담당한다. 대표적으로 

영국, 캐나다, 호주, 한국 등의 국가에서는 경제성

평가를 포함한 의료기술평가의 결과를 의약품 급여 

결정의 근거로 활용하고 있다[1,2]. 이러한 평가는 

주로 점증적 비용-효과비(incremental cost-effective-

ness ratio, ICER) 및 질보정수명(quality-adjusted life 

years, QALY)을 핵심 지표로 삼아 새로운 치료법이 

추가적인 비용을 정당화할 수 있을 만큼 기존 대안

에 비해 충분한 효과를 제공하는지를 판단한다

[3,4]. 그러나 최근 유전자치료제, 세포치료제 등 첨

단 바이오의약품의 등장과 함께 초희귀질환(ultra- 

rare disease)을 포함하는 고가 치료제의 허가 및 급

여 신청이 빠르게 증가하면서, 기존의 비용-효과성 

중심의 평가 방법론만으로는 이들 치료제의 급여 가

치를 온전히 평가하기 어려운 상황이 대두되고 있다

[5-7]. 이들 치료제는 기존에 유효한 치료 대안이 없

었던 환자들에게 질병 경과의 근본적 변화 또는 임상

적으로 의미 있는 증상 개선의 가능성을 제공한다는 

점에서 높은 의학적 가치를 지닌다. 그러나 대상 질환

의 환자 수가 극히 적어 대규모 무작위배정 비교임상

시험(randomized controlled trials, RCT)을 수행하기 어

렵고, 1인당 치료비용이 수억 원에서 수십억 원에 달

하는 경우가 많다. 특히 초기 투여비용이 매우 크지만 

장기적 효과가 충분히 확인되지 않은 치료의 경우, 허

가 시점의 제한된 근거만으로 임상적 유용성과 재정

영향을 동시에 판단해야 하는 상황이 발생한다

[5,6,8]. 이러한 특성으로 인해 초희귀질환 치료제(ul-

tra-orphan drugs)의 ICER는 통상적인 비용-효과성 임

계값(threshold)을 크게 상회하는 경우가 대부분이며, 

제한된 임상근거로 인한 추정치의 불확실성도 내재

되어 있다. 따라서 단일 경제성 지표만으로는 이들 

치료제의 급여 가치를 충분히 설명하기 어렵다. 

이에 공적 재원 기반의 의료기술평가 체계를 운

영하는 주요국들은 초희귀질환 치료제를 위한 별도

의 평가경로를 신설하거나, 정성적 가치를 공식적으

로 심의하는 장치를 마련하고, 조건부 급여 및 사후 

재평가를 유기적으로 연계하는 등 유연한 정책적 대

응을 구축해 나가고 있다[9-12]. 반면, 한국은 초희

귀질환 치료제의 급여 진입을 위해 주로 ‘경제성평

가 자료 제출 생략’ 제도를 활용하고 있다. 이 제도

는 가치 평가 과정을 실질적으로 간소화하고 환자의 

치료 접근성을 크게 향상시켰다는 점에서 긍정적인 

성과를 거두어 왔다[13]. 그러나 다면적 가치를 체

계적으로 평가하는 제도적 틀이라기보다는 자료 제

출 의무를 면제해 주는 절차적 특례에 가까워, 명시

적인 가치판단 기준의 부재와 재정 지속가능성·불확

실성 관리를 위한 사후관리 연계의 미흡함이 지속적

인 한계로 지적되어 왔다[1,13,14]. 이에 본 연구는 

공적 재원에 기반한 의료기술평가 체계를 운영하면

서도 초희귀질환 치료제에 대해 각기 다른 제도적 

대응을 축적해 온 영국, 캐나다, 호주의 급여평가 제

도 현황을 고찰하고자 한다. 구체적으로 각국의 평

가 대상 선정 기준, 가치판단 방식, 불확실성 관리를 

위한 제도의 연계 구조를 비교 분석함으로써, 국내 

초희귀질환 치료제 급여평가 체계의 발전적 개편을 

위한 시사점을 도출하고자 한다.

방  법

국가별 비교 분석을 위해 본 연구는 2026년 3월 

30일까지 공개된 공식 지침, 정책 문서, 보고서 및 

학술문헌을 대상으로 문헌고찰을 수행하였다. 학술
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문헌 검색은 PubMed와 Google Scholar에서 수행하였

으며, 주요 검색어는 “ultra-rare disease”, “ultra-orphan 

drug”, “orphan drug”, “health technology assessment”, 

“reimbursement”, “highly specialised technologies”, 

“time-limited reimbursement”, “life saving drugs pro-

gram”, “risk-sharing agreement”, “economic evaluation 

exemption”, “초희귀질환 치료제”, “경제성평가 자

료 제출 생략” 등이었다. 검색 기간은 2015년 1월 

1일부터 2026년 3월 30일까지로 하였으며, 필요

시 참고문헌 역추적을 시행하였다. 제도 및 정책 자

료는 National Institute for Health and Care Excellence 

(NICE), Canada’s Drug Agency (CDA), Australian Gov-

ernment Department of Health and Aged Care 및 주정

부 관련 기관, 보건복지부, 건강보험심사평가원, 국

민건강보험공단의 공개문서와 평가자료를 통해 수

집하였다. 포함 기준은 각국 공적 급여평가 제도의 

공식 절차 또는 기준을 설명한 지침·정책문서, 초희

귀질환 또는 고가 희귀질환 치료제의 평가 및 급여

관리와 직접 관련된 문헌, 국가별 예외적 경로, 가

치판단 구조, 불확실성 관리, 사후 재평가를 다룬 

문헌으로 하였다. 반면 허가제도만을 다루거나 임

상효과 자체만을 보고한 문헌, 제도적 정보가 중복

되는 자료, 초희귀질환 치료제의 급여평가와 직접

적 관련성이 낮은 문헌은 배제하였다. 비교 분석은 

대상 약제 선정 기준, 급여 적정성 평가 기준, 추가 

가치요소의 제도적 반영, 불확실성 관리의 네 가지 

축을 중심으로 수행하였다.

초희귀질환 치료제의 특성 및  
급여평가 시 고려사항

1. 극소 환자 수와 임상근거 산출의 구조적 한계

초희귀질환 치료제에 대한 급여평가가 일반 약제

의 평가와 구별되는 것은 단순히 약제 가격 수준에

만 기인하는 것은 아니다. 가격은 결과적 현상이며, 

그 근저에는 극소의 환자 수로 인한 임상근거의 구

조적 한계, 대체치료의 부재, 전통적 비용-효과성 평

가 틀의 적용 곤란이라는 복합적 요인이 존재한다.

초희귀질환에 대해 국제적으로 합의된 정의는 부

재한 상황이지만, 통상적으로 인용되는 영국 NICE

의 ‘초희귀(very rare)’ 기준에 따르면, 인구 5만명 당 

1명 미만으로 발생하는 질환을 의미한다[15-19]. 

초희귀질환은 유병률이 극히 낮기 때문에 대규모 

RCT의 설계와 수행이 현실적으로 어렵다. 이에 따

라 허가 시점의 임상근거는 소규모 단일군 연구, 외

부대조군(external control arm) 비교, 자연사(natural 

history) 대조, 중간분석 결과 등에 주로 의존하게 되

며, 이로 인해 근거의 내적 타당도와 통계적 정밀도

가 구조적으로 제한될 수밖에 없다[5,6,8]. Grand 

등[20]은 희귀질환 치료제의 경제성평가에 관한 우

산형 문헌고찰(umbrella review)을 통해 소규모 표본, 

짧은 추적기간, 적절한 비교군의 부재, 대리결과변

수에 대한 의존이 경제성평가 결과의 질과 신뢰성

을 저하시키는 핵심 요인으로 작용한다고 보고하였

다. 이는 급여평가 과정에서 통상적으로 요구되는 

수준의 임상적 유용성을 입증하는 것이 구조적으로 

어렵다는 점을 보여주며, 불확실성의 수용 범위 등

에 관한 별도의 판단 기준이 필요함을 시사한다. 

2. 고가의 치료비용과 재정영향의 불확실성

초희귀질환 치료제는 대상 환자 수가 극히 적은 

반면 개발비용은 일반 의약품과 유사하거나 그 이

상으로 소요되기 때문에, 1인당 치료비용이 매우 

높게 형성되는 경향이 있다. 특히 초희귀질환 치료

제의 가격은 일반 희귀의약품보다도 현저히 높게 

책정된다. Clifford 등[21]은 1999년부터 2019년까



28

An S, et al. • Ultra-Orphan Drugs Comparison

HIRA RESEARCH  2026;6(1):25-45

지의 미국 FDA 승인 약제를 분석하여 초희귀질환 

치료제의 중앙값 ICER가 USD 1,216,184/QALY에 

달해 일반 희귀질환 치료제(other orphan drugs)의 

USD 223,472/QALY에 비해 약 5배 이상 높은 수준

임을 보고하였다. 실제 사례를 보면, 유전성 트랜스

티레틴 아밀로이드증 치료제인 patisiran (Onpattro®)

은 연간 약 45만 달러, 척수성 근위축증 유전자치료

제인 onasemnogene abeparvovec (Zolgensma®)은 1회 

투약에 약 210만 달러의 비용이 소요되는 것으로 

보고되었다[21]. Lee 등[22]은 국내 희귀의약품의 

가격이 외국 가격에 강하게 영향을 받으며, 환자 수

가 적을수록 높게 형성되는 경향이 있음을 실증적

으로 제시하였다. 또한 유전자치료제와 같이 일회 

투여형(one-shot) 치료제의 경우 초기에 대규모 재

정 부담이 집중되는 반면, 장기적 비용 절감 효과는 

외삽(extrapolation)에 의존할 수밖에 없어 재정영향

의 불확실성이 가중된다. 이러한 비용 구조와 재정 

불확실성에 대응하기 위해, 주요국에서는 주로 고

가 의약품을 대상으로 운영해 온 관리형 진입 계약

(managed entry agreement, MEA)을 초희귀질환 치료

제에도 적극적으로 적용하고 있다[23]. MEA는 일

부 국가에서 위험분담제도(risk sharing agreement)로 

지칭되며 총액제한형, 환급형 등 재정기반(fi-

nance-based) 계약이나 조건부 치료 지속형 등 성과기

반(outcomes-based) 계약 등을 포함할 뿐만 아니라, 

한시적 급여 기간 동안 실사용 데이터를 수집·모니

터링한 뒤 이를 토대로 급여 지속 여부를 재평가하

는 근거생성 및 사후관리의 구조까지 결합할 수 있

는 제도적 수단이다[24,25]. 초희귀질환 치료제의 

경우 대상 환자 수의 제약으로 인해 근거 및 재정영

향의 불확실성이 구조적으로 높다는 점에서 MEA 

활용의 중요성이 더욱 부각되고 있다[26-28].

3. ‌�미충족 의료수요와 전통적 비용-효과성 평가 틀의 적
용 한계

초희귀질환의 상당수는 기존에 승인된 치료 대

안이 없거나, 있더라도 대증적 치료에 그치는 경우

가 많다. 이러한 상황에서 새로운 치료제의 등장은 

환자와 보호자에게 유일한 치료 선택지가 되며, 치

료 접근이 지연되거나 제한될 경우 질환의 진행, 기

능 저하, 생존 악화 등 회복하기 어려운 손실로 이

어질 가능성이 크다[29]. 이러한 대체치료의 부재

와 높은 미충족 의료수요는 앞서 살펴본 극소 환자 

수에 따른 임상근거의 구조적 한계, 높은 1인당 치

료비용, 재정영향의 불확실성과 결합하여, 초희귀

질환 치료제를 전통적인 경제성평가 방법론과 통상

적인 비용-효과성 임계값 수준만으로 평가하는 데 

본질적인 한계가 있음을 보여준다. 실제로 Towse와 

Garau [30]는 초희귀질환 치료제 평가에서 비용-효

과성 분석만으로는 치료과정에 미치는 영향, 영유

아·소아 환자에서의 삶의 질 측정의 한계, 보호자의 

돌봄 부담 등 비QALY적 요소를 충분히 포착하기 

어렵다고 지적하였다. 이는 기존 비용-효과성 기준

의 적절성을 재검토할 필요가 있음을 시사한다. 

Basu 등[31] 또한 보건의료 부문 내의 비용만을 고

려하는 전통적 평가 방식은 초희귀질환 치료제가 

지니는 광범위한 사회적 가치와 미래 혁신유인을 

과소평가할 우려가 있다고 지적하였다. 이러한 한

계를 보완하기 위해서는 단일한 비용-효과성 지표

에만 의존하기보다, 다기준의사결정(multi-criteria 

decision analysis, MCDA) 등 희귀질환에 대해 보다 

확장된 프레임워크의 개발이 필요함을 언급하였다.

주요국의 초희귀질환 치료제 평가 및  
급여관리 제도



29

초희귀질환 치료제 급여관리 제도 • 안소윤 외

https://www.hira-research.or.kr

1. 영국

영국은 비교 대상 4개국 가운데 초희귀질환 치

료제에 대한 제도적 틀이 가장 명시적으로 구조화

된 사례에 해당한다. 영국의 NICE는 신약의 심사경

로를 단일기술평가(single technology appraisal, STA), 

다중기술평가(multiple technology appraisal, MTA), 비

용비교(cost comparison), 고도전문화기술평가(highly 

specialised technologies, HST) 등으로 구분하고, 약제

의 특성에 따라 NICE의 우선순위결정위원회(Priori-

tisation Board)가 심사경로를 배정(routing)하는 절차

를 운영하고 있다. 이 가운데 초희귀질환 치료제는 

HST 경로에서 주로 평가되며, 2025년 4월 개정된 

기준에 따라 4개의 기준(criteria)을 모두 충족하는 

경우에 한하여 HST 경로를 적용하는 구조로 운영

된다[9,17].

구체적으로 HST는 일반적인 기술평가 경로(STA, 

MTA 등)로는 충분히 반영하기 어려운 초희귀질환 

치료제의 혁신성과 사회적 가치를 고려하기 위해 마

련된 특화된 평가 경로이다. 이는 희귀질환 치료제 

전반에 적용되는 일반적 모형이 아니라 특정 기준을 

모두 충족하는 예외적 상황에 한하여 적용된다. 이

에 따라 HST 경로 배정을 위해서는 다음의 기준이 

모두 충족되어야 한다. 첫째, 대상 질환이 잉글랜드 

기준 유병률 5만 명 중 1명 이하의 초희귀질환이면

서 평생에 걸쳐 환자뿐만 아니라 그들의 간병인과 

가족에게도 예외적인 부정적 영향과 부담을 초래하

는 질환이어야 한다. 둘째, 해당 치료제가 초희귀질

환에 대한 혁신적 기술(innovation)에 해당해야 한

다. 셋째, 허가된 적응증에서 잉글랜드 내 적용대상 

환자 수가 300명 이하이면서 특정인만을 위한 맞춤 

의약품(individualised medicine)이 아니어야 한다. 넷

째, 유효한 치료 대안이 존재하지 않아야 한다[9].

HST 경로에서의 비용-효과성 판단 기준은 STA와 

현저히 다르다. STA에서는 GBP 20,000–30,000/

QALY 수준이 기본 임계값으로 사용되며, 이는 2026

년 4월부터 GBP 25,000–35,000/QALY로 인상될 예

정이다[32]. 반면, HST에서는 GBP 100,000/QALY

를 기본 임계값으로 설정하고 있다. 또한 ICER가 

GBP 100,000/QALY를 초과하는 경우에도 치료적 

개선의 규모에 비례하여 QALY 가중치를 3배까지 

적용할 수 있으며, 이에 따라 실질적 수용 임계값은 

최대 GBP 300,000/QALY 수준까지 상향될 수 있다. 

NICE의 심의 과정은 단순한 비용-효과성 지표에 

국한되지 않고, 정량적 지표로 포착하기 어려운 환

자 중심적 가치를 적극적으로 반영하는 구조를 갖

추고 있다. NICE는 위원회가 환자 및 보호자 단체

의 의견, 치료의 수용성, 환자 선호도 등 질적 근거

를 함께 심의하도록 명시하고 있다. 특히 환자의 직

접적인 건강편익뿐만 아니라 보호자의 돌봄 부담

(carer disutility)과 비공식적 돌봄 비용을 경제성평가 

모형에 반영할 수 있도록 허용하고 있어, ICER 산출 

구조에도 직접적인 영향을 미친다[9].

영국은 고비용 치료제에 대한 접근성과 비용-효

과성을 동시에 관리하기 위해 상업적 계약과 근거

생성형 접근을 결합한 다층적 체계를 운영하고 있

다. 이러한 수단은 초희귀질환 치료제만을 대상으

로 하는 전용 제도라기보다는 NICE의 technology ap-

praisal 및 HST 평가 전반에서 활용되는 일반적인 접

근성·가격 관리 장치이다. 다만 근거 불확실성과 재

정 부담이 큰 초희귀질환 치료제에서도 핵심적인 

역할을 수행한다. 가격 조정의 기본 수단인 patient 

access scheme (PAS)은 제약사가 NHS England에 제안

하여 승인을 받은 뒤 NICE가 평가 과정에서 비용-

효과성에 반영하는 구조로 운영되며, 단순할인형

(simple PAS)과 성과기반·투약량 상한형·환급형·선지

급 무상공급형(upfront free stock) 등을 포함하는 복
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합형(complex PAS)도 활용된다. PAS만으로 비용-효

과성 또는 재정 위험이 충분히 해소되지 않는 경우

에는 NHS England 재량으로 commercial access agree-

ment (CAA)가 논의될 수 있다. CAA는 제약사와 

NHS England 간 개별 협상을 통해 체결되는 기밀 

상업계약으로, PAS보다 후속 단계에서 적용되며 합

의된 계약 내용은 구체적으로 공시되지 않는다. 

PAS 및 CAA가 가격 조건을 조성하는 상업적 계약

이라면, managed access agreement (MAA)는 잠재적 

치료 가치가 인정되나 근거 불확실성이 커 정규 급

여가 곤란한 의약품에 대해 한시적 급여를 적용하

면서 추가 근거를 수집하는 제도이다. MAA는 근거 

불확실성 해소를 위해 대상 환자군·임상평가 유형·

수집 및 분석 자료 등을 규정하는 자료수집협정

(data collection arrangement)을 기본 구성 요소로 하

며, 여기에 관리기간 동안의 약가 및 상업적 조건을 

규정하는 계약이 결합되는 형태로 운영된다. 이때 

결합되는 상업적 계약은 약제의 특성과 협상 내용

에 따라 PAS가 될 수도 있고 CAA가 포함될 수도 있

다. 자료수집 기간은 불확실성 해소에 필요한 최소 

기간으로 설정되며, 최대 5년을 초과하지 않는다. 

소요 재원은 Cancer Drugs Fund와 Innovative Medi-

cines Fund를 포함하는 별도의 전용 기금(dedicated 

managed access funds)을 통해 조달된다. 자료수집 기

간 종료 후 수집된 근거는 NICE의 guidance 갱신 절

차를 통해 해당 약제의 정규 급여 전환 여부를 재평

가하는 데 활용된다[10].

2. 캐나다

캐나다는 영국과 같이 초희귀질환 치료제만을 

위한 독립적 평가 프로그램을 운영하고 있지는 않

으나, 최근 수년간 관련 제도 정비가 가장 활발히 

진행된 국가 중 하나이다. CDA의 급여검토 체계에

는 2012년부터 희귀질환 약제를 위한 의료기술평

가 프레임워크가 통합되어 있으나, 일반적인 의약

품과 구분되는 별도의 심사 절차나 비용-효과성 임

계값 기준은 마련되어 있지 않다[33]. 대신 CDA는 

급여평가 전반에서 심의적 접근(deliberative ap-

proach)을 적용하여 초희귀질환의 임상적·사회적 특

수성을 유연하게 평가에 반영하고 있다. 2023년 

연방정부는 희귀질환 약제 국가전략(National Strate-

gy for Drugs for Rare Diseases)을 발표하여 환자 접근

성, 지속가능성, 일관된 의사결정, 근거 축적 등을 

포괄하는 정책 틀을 제시하였다[34]. 이후 캐나다

의 의약품 및 보건의료기술평가를 담당하던 연방 

기관인 Canadian Agency for Drugs and Technologies in 

Health (CADTH)는 CDA로 개편되었으며, 실사용 근

거를 포함한 자료수집의 확대와 주(province)별 공공 

약제보험 간 급여기준과 적용체계의 차이를 줄이기 

위한 조정 기능 등으로 역할을 확대하였다[35-37].

CDA는 2025년 문서에서 전문가위원회의 심의 

구조(deliberative framework)를 보다 명확하게 제시하

고 있다. 전문가위원회의 심의는 5개 가치영역(do-

mains of value)을 기반으로 이루어지며, 이는 임상적 

가치, 미충족 임상수요, 고유한 사회적·윤리적 고

려, 경제적 고려(비용-효과성 및 재정영향), 보건체

계 영향(경제적 실현가능성 및 조직적 실현가능성)

이다[35]. CDA는 이들 영역에 대해 명시적 가중치

나 단일 임계값을 설정하지 않고, 심의적 접근을 통

해 가치요소를 종합적으로 판단하는 방식을 제시하

고 있다. 특히 현저한 미충족 임상수요(significant 

unmet clinical need)가 존재하는 예외적 상황에서는, 

질환의 희소성(발병률 1만명 당 5명 미만, 전형적

으로는 10만명 당 1명에 가까운 수준), 유효한 대

체 치료 수단의 부재, 소규모 표본, 비교군 부재, 단

기 추적관찰, 대리지표 의존 등 소수 환자군으로 인
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해 불가피하게 발생하는 임상근거의 불확실성을 심

의 시 고려할 수 있는 요소로 예시하고 있다[36]. 

또한 CDA의 심의 과정에서는 환자단체 의견 제출 

절차를 통해 환자와 보호자가 경험하는 질병 부담, 

기존 치료의 한계 등의 의견이 공식적으로 수렴되

며, 복잡한 사안의 경우에는 윤리 검토(ethics review)

를 통해 관련 사회·윤리적 고려사항이 추가적으로 

검토된다. 이를 통해 질환의 중증도, 미충족 의료수

요, 치료 이후 환자와 보호자의 삶의 변화와 같은 정

성적 정보가 공식적인 평가 과정에 반영된다[36].

급여권고 유형은 급여권고(reimburse), 조건부 급

여(reimburse with conditions), 일정 기간 급여 후 미래 

재평가를 전제로 한 기간 제한적 급여(time-limited 

reimbursement, TLR), 급여 권고하지 않음(do not re-

imburse)으로 구분된다. 이 중 조건부 급여권고는 

임상적 유효성은 인정되지만 제출된 가격으로는 비

용-효과성을 충족하지 못하는 약제에 대해 재정적·

임상적 조건을 부여하여 급여를 권고하는 방식이다

[38]. 비교적 최근 도입된 TLR은 초기 임상 데이터

의 불확실성이 큰 혁신치료제에 대해 일정 기간 공

적 재정을 허용하되, 추가 근거 제출 후 재평가를 

전제로 하는 권고 유형이다[37,39]. CDA는 TLR 적

용 대상 약제가 다음의 네 가지 요건을 모두 충족해

야 한다고 규정하고 있다. 첫째, 캐나다 보건부

(Health Canada)의 Notice of Compliance with Condi-

tions (NOC/c)를 받은 약제여야 한다. 둘째, 원 제출 

환자군과 동일한 집단을 대상으로 하며, 전문가위

원회 목표 심의일로부터 3년 이내 완료 예정인 3상 

임상시험 등 견고한 근거생성 계획이 수립되어 있

어야 한다. 셋째, 해당 근거생성 계획이 Health Can-

ada qualifying notice에 기술된 내용과 부합하며, 

CDA 전문가위원회가 확인한 핵심 근거 공백을 해

소할 것으로 기대되어야 한다. 넷째, 제약사가 정해

진 일정에 따라 추가 근거를 제출하고 재평가를 받

겠다는 확약을 제시해야 한다[39]. 이러한 요건은 

소규모 표본, 비교군 부재, 짧은 추적관찰 등으로 

임상근거의 불확실성이 큰 유전자·세포치료제나 희

귀질환 치료제와 특히 관련성이 높다. TLR은 근거 

부족을 이유로 급여 판단을 단순히 유예하기보다

는, 해소되어야 할 불확실성의 내용과 이를 보완할 

후속 연구의 범위가 명시된 경우에 한하여 한시적 

급여와 재평가를 연계하는 구조로 운영된다.

한편, 캐나다는 영국, 호주, 한국과 달리 의약품 

급여가 단일한 국가 차원에서 일괄 결정되지 않는

다. 범캐나다제약연합(pan-Canadian Pharmaceutical 

Alliance, pCPA)이 제약사와 MEA 형태 및 약가 협상

을 진행하고, 체결된 의향서(letter of intent, LOI)를 

바탕으로 제약사와 각 주정부 간 개별 계약이 이루

어지는 구조이다. 캐나다에서는 pCPA와 제약사 간 

또는 주정부와 제약사 간 체결되는 가격 조건 및 

MEA의 세부 내용이 매우 제한적으로만 공개되고 

있어 조건부 급여의 구체적 계약 구조를 외부에서 

파악하기 어려운 점은 제도 투명성 측면의 과제로 

지적된 바 있다[40]. 또한 이러한 다층적 의사결정 

구조로 인해, 캐나다는 신약 허가 후 급여 등재까지

의 소요기간이 OECD 국가 중 상당히 긴 편에 속해 

왔으며[41], Ward 등[42]의 연구에 따르면, 캐나다 

각 주의 희귀의약품의 급여 등재율 역시 유럽 국가

에 비해서 상당히 낮은 수준인 것으로 나타났다. 이

러한 다층적 급여 결정 구조로 인한 의약품 접근성 

지연을 보완하기 위해, 캐나다의 각 주정부는 개별

적인 예외 급여 승인 제도를 병행 운영하고 있다. 

대표적인 사례가 온타리오주의 Exceptional Access 

Program (EAP)이다. EAP는 정규 급여 목록에 포함

되지 않은 약제에 대해 환자의 임상적 필요성을 근

거로 예외적인 비용 지원을 제공하는 제도이다. 특
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히, 생명이나 사지, 주요 장기의 기능을 위협하는 

중증 희귀질환(rare life, limb, or organ-threatening)의 

경우, 해당 약제가 EAP 사전 지정 목록에 포함되어 

있지 않더라도 개별 임상 심사를 통해 별도의 급여 

지원을 요청할 수 있는 제도적 장치를 마련해 두고 

있다. 실제로 소아기 저인산효소증 환자의 골증상

을 위한 치료제 asfotase alfa (Strensiq®)가 이러한 EAP 

제도를 통한 예외적 급여 지원을 받고 있는 대표적

인 사례이다[43].

3. 호주

호주의 의약품 급여 제도는 기본적으로 Pharma-

ceutical Benefits Advisory Committee (PBAC)가 Phar-

maceutical Benefits Scheme (PBS) 등재 여부를 심의하

는 구조가 근간을 이루며, 이 경로에서는 비용-효

과성 분석과 재정영향 분석이 핵심적인 역할을 한

다[44,45]. 호주는 명시적인 비용-효과성 임계값을 

채택하고 있지 않으나, 최근 문헌에 따르면, 의약품 

급여평가에서의 암묵적 임계값이 대체로 AUD 

45,000–75,000/QALY 수준이며, 희귀질환 치료제

의 경우 최대 AUD 150,000–200,000/QALY까지 

상향될 수 있는 것으로 보고된 바 있다[46].

PBAC는 캐나다의 CDA와 마찬가지로 초희귀질

환만을 위한 별도의 평가경로를 운영하고 있지는 

않다. 다만, 보편적인 평가 체계 내에서 다각적 기

준을 적용하여 탄력적으로 급여권고 여부를 결정한

다. 평가과정에서는 비용-효과성을 중심으로 질환

의 중증도, 미충족 수요, 재정영향, 임상적 유효성 

등이 함께 검토된다. 특히 PBAC 지침은 정량화가 

어려운 요소로서 연령, 사회경제적 지위, 지리적 여

건 등에 내재된 형평성 및 윤리적 가정을 사례별로 

재평가해야 할 고려사항으로 명시하고 있다[47]. 

실제 평가 과정에서는 환자와 보호자를 포함한 이

해관계자의 의견수렴 결과 또한 반영하고 있다. 아

울러 재정적 불확실성이 큰 고가 약제에 대해서는 

총액제한형·단순 가격인하 등 재정기반 MEA와 성

과기반환급 등 성과기반 MEA를 조건부 급여의 수

단으로 활용하고 있다[48]. 예컨대 X 염색체 연관 

저인산혈증 치료제인 Burosumab (Crysvita®)은 ICER

가 AUD 255,000–355,000/QALY로 추정되어 통상

적 임계값을 크게 상회하였음에도 불구하고, 높은 

미충족 임상수요와 임상적 유효성을 인정받고 총액

제한형·조건부 치료지속형 위험분담계약이 적용됨

에 따라서 PBS 등재가 권고된 바 있다[49]. 이 과정

에서 PBAC는 환자·보호자 의견 수렴을 통해 해당 

질환이 초래하는 일상적인 신체 기능의 제약과 치

료를 통한 삶의 질 개선 효과, 투여 편의성 등 환자 

중심의 실사용 경험을 급여권고의 판단 근거에 포

함하였다.

PBAC의 평가 결과 임상적 유효성은 인정되나 비

용-효과성 기준을 충족하지 못하여 PBS 등재가 권

고되지 않은 초희귀질환 치료제의 경우, 일반 급여

경로와 구분되는 별도 경로인 Life Saving Drugs Pro-

gram (LSDP)을 통해 보완될 수 있다. 구체적으로, 

PBAC 심사에서 비용-효과성 기준 미충족을 이유로 

급여권고를 받지 못한 약제 중 생명을 위협하는 초

희귀질환을 적응증으로 하는 치료제에 대해서는, 

호주 보건부(Department of Health and Aged Care)가 

LSDP 적격성 평가로의 이행을 검토할 수 있다. 이

후 LSDP 전문가 패널이 해당 약제의 적격성을 심의

하며, LSDP의 적용여부는 보건부 장관이 최종적으

로 결정한다. LSDP는 유병률 5만명 당 1명 이하의 

초희귀질환, 생명을 위협하는 질환, 대체 가능한 치

료법이 존재하지 않는 경우 등을 핵심 선정 기준으

로 설정하고 있으며, PBS와 별도의 재원을 통해 해

당 약제 비용을 전액 보조한다. 등재 이후에도 12
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개월 주기의 환자 적격성 재검토와 24개월 시점의 

약제 성과 평가를 통해 지속적으로 관리된다. 또한 

PBS 경로에서 적용되는 위험분담계약과 유사하게, 

LSDP에서도 연방정부와 스폰서(제약사) 간 합의서

(deeds of agreement)를 통해 성과기반 위험분담계약, 

가격 협상 등을 적용하여 재정 위험을 관리하고 있

다[12]. 이에 더하여, CAR-T 세포치료제나 일부 유

전자치료제와 같이 약제 제공이 전문화된 공공병원 

내 특수시설·인력과 결합되어야 하는 초고가 첨단

치료제의 경우, Highly Specialised Therapies Program

이라는 별도의 경로가 운영되고 있다. 해당 프로그

램의 적용 대상은 환자당 평균 연간 치료비용이 

AUD 200,000를 초과하고 다른 연방 프로그램을 

통해 충분히 재정지원이 이루어지기 어려운 약제이

며, 지정 공공병원(selected public hospitals)에서만 제

공되는 것이 특징이다[50,51]. 해당 치료제는 Med-

ical Services Advisory Committee (MSAC)의 평가와 권

고를 거친 뒤, 연방정부와 주·준주 정부가 국가보건

개혁협정(National Health Reform Agreement, NHRA)

에 따라 재정을 공동 부담하는 방식으로 운영된다. 

RPE65 유전자 변이로 인한 유전성 망막이영양증 

치료를 위한 유전자치료제 voretigene neparvovec 

(Luxturna®)은 Highly Specialised Therapies Program 경

로를 통해 공적 지원이 이루어지고 있는 대표적인 

사례이다[50,52]. 이처럼 호주의 초희귀질환 치료

제의 급여 지원은 PBAC/PBS를 기축으로 LSDP와 

MSAC/NHRA의 Highly Specialised Therapies Program 

경로가 이를 보완하며, 경제성평가와 별도 안전망

의 병행이라는 다원적인 구조를 갖추고 있다.

4. 한국

한국은 초희귀질환 치료제에 대해 별도의 독립

적 평가 프로그램이나 전용 재정지원 경로를 운영

하기보다는, 일반 약제와 동일한 급여평가 체계 안

에서 예외적 특례 제도를 결합하여 운영하는 구조

를 채택하고 있다. 의약품의 급여 여부는 비용-효

과성을 중심으로 의학적 타당성, 의료적 중대성, 임

상적 유용성, 환자 비용부담, 사회적 편익, 건강보

험 재정상황 등을 종합적으로 고려하여 결정된다

[53]. 초희귀질환 치료제의 특수성에 대응하기 위

해서는 경제성평가 자료 제출 생략(이하 경평면제)

과 위험분담제라는 두 가지 제도적 장치가 핵심적

으로 활용되고 있다.

경평면제는 한국에서 초희귀질환 치료제의 급여 

진입을 가능하게 하는 대표적인 제도적 장치이다. 

해당 제도는 대상 환자가 소수이면서 다음 세 가지 

요건을 모두 충족하는 약제에 적용된다. 첫째, 희귀

질환 치료제 또는 항암제로서 대체 가능한 치료법

이 없거나, 치료적 위치가 동등한 제품·치료법이 없

고 생존을 위협할 정도로 심각한 질환에 사용되거

나, 소아에게 사용되면서 임상적으로 의미 있는 삶

의 질 개선이 입증된 경우이다. 둘째, 대조군 없는 

단일군 임상자료 또는 3상 조건부 없는 2상 임상자

료로 허가를 받는 등 비교 근거의 생성이 구조적으

로 곤란한 약제이다. 셋째, 외국 8개국 중 3개국 이

상에서 공적으로 급여되며 약가가 확인되는 약제이

다. 다만 국내에서 세계 최초로 허가받은 신약의 경

우 첫째와 둘째 요건만 충족하여도 적용될 수 있다. 

이때 별도의 비용-효과성 분석을 수행하는 대신 

외국 8개국(미국, 영국, 독일, 프랑스, 이탈리아, 스

위스, 일본, 캐나다)의 국가별 조정가격 중 최저가 

등을 고려하여 급여의 적정성을 판단하게 된다

[54]. 경평면제는 초희귀질환 치료제만을 대상으로 

하는 제도는 아니다. 그러나 단일군 임상시험에 기

반한 허가, 대안 치료법의 부재, 높은 미충족 임상

수요 등의 요건이 다수의 초희귀질환 치료제와 부
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합하기 때문에, 실질적으로 이들 약제의 급여 진입

에 중요한 경로로 기능하고 있다. 해당 제도는 영국

의 HST와는 성격이 다르게, 비용-효과성 평가 자체

를 재설계하기보다 근거 창출의 구조적 한계와 미

충족 수요에 대응하여 자료 제출 부담을 완화하는 

절차적 특례의 형태로 설계되어 있다.

한국의 급여평가 체계에서는 비용-효과성에 대

한 명시적 임계값이 공식적으로 설정되어 있지 않으

나, 2020년–2024년 약제급여평가위원회 평가결과

에 따르면, 급여 적정성이 인정된 약제의 ICER의 범

위는 일반약제(9건) KRW 9,910,000–36,100,000/ 

QALY, 항암제(8건) KRW 25,880,000–55,360,000/ 

QALY 수준으로 보고되었다[55]. 초희귀질환 치료

제의 경우 대부분 경평면제 제도를 통해 급여 등재 

여부가 판단되므로 비용-효과성에 기반한 별도의 

판단이 적용되지 않으며, 이에 따라 가치판단은 경

평면제의 요건 충족 여부와 외국 참조가격을 중심

으로 이루어지는 구조를 가진다[56-61].

한국의 위험분담제는 조건부지속치료와 환급 혼

합형, 총액제한형, 환급형, 환자 단위 사용량 제한

형, 초기치료비용 환급형, 성과기반 환급형 등 다양

한 유형으로 운영되고 있다. 또한 개별 약제의 특성

에 따라 여러 유형이 복합적으로 결합되어 적용되

기도 한다. 특히 경평면제 약제의 경우 총액제한형 

위험분담계약의 체결이 의무화되어 있어, 경평면제

가 진입 특례로 기능하는 한편 총액제한형 계약은 

이에 수반되는 기본적 재정관리 장치로 작동하고 

있다[62]. 대표적인 사례로 척수성 근위축증 치료

를 위한 유전자치료제 onasemnogene abeparvovec 

(Zolgensma®)은 총액제한형을 기본으로 환급형과 

환자 단위 성과기반형을 결합한 복합형 계약이 적

용되어, 환자별 치료 성과를 5년간 추적하여 치료 

실패 시 비용을 환급하도록 설계된 바 있다[62,63]. 

이러한 복합형 위험분담계약은 고비용·고불확실성 

치료제에 대한 재정 및 성과 관리 수단으로 기능하

고 있다.

평가 과정에서의 이해관계자 의견 반영 측면에

서는, 약제급여평가위원회의 구성에 소비자·환자·

시민단체가 추천하는 전문가가 포함될 수 있는 근

거가 마련되어 있다. 또한 개별 약제의 평가 과정에

서도 임상전문가 또는 관련 학회의 의견을 통해 치

료의 약리학적 특성, 질환의 비가역성을 고려한 조

기 치료의 중요성 등이 반영되고 있다[62]. 이러한 

의견 수렴은 주로 위원회 구성 및 자문의 형태로 이

루어지는 구조이며, 영국·캐나다의 경우와 같이 환

자·보호자 의견 제출이나 윤리 검토를 급여평가의 

독립된 공식 절차로 분리·운영하는 방식과는 차이

가 있다.

결과적으로, 한국의 초희귀질환 치료제 급여 제

도는 일반 급여평가 체계 안에서 경평면제라는 진

입 특례와 위험분담제라는 재정관리 장치를 결합하

는 방식으로 운영되고 있다. 경평면제를 통한 절차

적 진입 완화와 위험분담제를 통한 사후적 재정관

리가 제도 운영의 두 축을 이루고 있으며, 영국·캐

나다·호주의 사례와 비교할 때 초희귀질환 치료제 

고유의 다면적 가치를 평가 구조 내에서 명시적으

로 반영하는 별도의 제도적 기반은 아직 구체화되

는 과정에 있다고 볼 수 있다.

주요국 비교와 국내 제도에 대한 시사점

초희귀질환 치료제의 급여평가는 극소 환자 수

로 인한 임상근거의 구조적 한계와 높은 1인당 재

정 부담이 동시에 존재하는 상황에서 의사결정이 

이루어져야 한다는 점에서, 일반 약제와는 질적으

로 구별되는 평가상의 난제를 수반한다. 이러한 난
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제를 극복하기 위해 앞서 언급한 4개국의 제도 현

황을 살펴본 결과, 각국 모두 초희귀질환 치료제에 

대해 전통적인 비용-효과성 기준만으로는 급여 판

단이 곤란하다는 점을 사실상 인정하고 있으며, 이

에 대응하기 위해 각기 다른 방식의 유연한 제도적 

장치를 활용하고 있다. 다만 국가 간 차이는 단순히 

별도의 전담 프로그램의 존재 여부에 그치지 않았

으며, 어떤 약제를 예외적 평가의 대상으로 설정하

는지, 비용-효과성 외의 가치요소를 급여 판단에 

어떠한 방식으로 반영하는지, 급여 이후의 불확실

성을 어떻게 관리하는지에서 실질적인 구조적 차이

가 존재하였다(그림 1).

1. 대상 약제 선정 기준의 구조적 차이

대상 약제의 설정 방식에서 영국과 호주는 비교

적 명시적인 기준을 갖추고 있다. 영국은 유병률 5

만명 당 1명 이하, 극소의 환자 수, 기술의 특성, 대

체치료의 한계 등을 기준으로 초희귀질환 치료제를 

HST의 별도 평가 대상으로 구조화하고 있다. 호주 

역시 일반 급여경로와 별도로 LSDP를 운영하면서, 

일반적인 비용-효과성 판단으로 수용되기 어려운 

초희귀질환 치료제에 대해 유병률, 중증도, 대체치

료의 부재 등을 판단기준으로 명시하여 별도의 재정

지원 경로를 마련하고 있음을 확인하였다. 반면 한

국의 경평면제는 실질적으로 초희귀질환 치료제가 

자주 진입하는 경로로 기능하고 있으나, 제도 규정

상 ‘희귀질환 치료제 또는 항암제’ 전반을 포괄하는 

그림 1. 초희귀질환 치료제의 평가 및 급여 체계에 대한 국가 간 비교. 경평면제, 경제성평가 자료 제출 생략. NICE, National Insti-
tute for Health and Care Excellence; HST, highly specialised technologies; STA, single technology appraisal; QALY, 
quality-adjusted life years; PAS, patient access scheme; CAA, commercial access agreement; MAA, managed ac-
cess aagreement; RWE, real-world evidence; CDA, Canada's Drug Agency; pCPA, pan-Canadian Pharmaceutical 
Alliance; ICER, incremental cost-effectiveness ratio; TLR, time-limited reimbursement; PBS, Pharmaceutical Bene-
fits Scheme; LSDP, Life Saving Drugs Program; HSTP, Highly Specialised Therapies Program; PBAC, Pharmaceutical 
Benefits Advisory Committee; MEA, managed entry agreement; CE, cost-effectiveness; RSA, risk sharing agree-
ments. *A8: 외국조정평균가 산출의 대상국가인 외국 8개국(미국, 영국, 독일, 프랑스, 이탈리아, 스위스, 일본, 캐나다).

국가 / 체계 ① 대상 선정
Eligibility

② 가치평가
Value Assessment

③ 급여결정 · 위험분담
Access & Risk-Sharing

④ 사후 재평가
Re-assessment

영국
NICE HST

전용 트랙 운영

• 유병률≤1명/50,000명 (영국)
• 대상 환자≤300명
• 평생 치료 부담·혁신성
• 대체치료 부재

→ STA와 별도 전용위원회

• STA 기준: GBP 20,000-30,000/QALY 
• HST 기준: GBP 100,000/QALY 
• QALY 가중(최대 ×3) → GBP 300K 
• 환자·보호자 진술 공식 반영

→ 명시적인 임계값 공개

• PAS: 가격할인(공개·비공개)
• CAA: NHS와 비밀 상업계약
• MAA: 상업적 계약+한시적 기금+ 
자료수집 의무 동시 이행

→ 급여–근거생성 연계

• MAA 종료 시 공식 재평가
• 축적 RWE·장기추적 기반
• 3가지 결정: 정규급여/재협상/퇴출

→ 전주기 재결정 구조

캐나다
CDA + pCPA
일반 심의 통합

• 별도 진입기준 없음
• 참조 유병률(권고):

희귀<5명/10,000명
초희귀≈1명/100,000명
• 주(州)별 별도 안전망 존재

→ 일반 심의에서 맥락적 고려

• 명시적 ICER 임계값 없음
• 5개 가치영역 심의(2025):
임상·미충족·사회윤리·
경제성·보건체계 영향

→ 다기준 심의(deliberation)

• 4가지 권고 유형
• 기간 제한적 급여(TLR, 2024~)
• pCPA 가격·MEA 협상
• 주-제약사 간 양자 계약

→ TLR로 근거생성 연계

• TLR 기한 도래 시 재심의
– RWE/임상시험 결과 기반 최종 급여결정
• 주 간 편차 존재

→ 진입-재평가 개념적 통합

호주
PBS + LSDP + HSTP

다중 경로 구조

• PBS: 일반 평가(유병률 미규정)
• LSDP 진입(초희귀 전용):

유병률≤1명/50,000명
+생명위협+비용-효과성 기준 미충족 등

→ 별도의 구제 안전망

• 명시적인 임계값 기준 부재(미공개)
– 통상(범위) AUD 45,000–

75,000/QALY
• PBAC 다요인 심의(형평·윤리)

→ 암묵적·선례기반

• PBS MEA: 재정·성과기반
• LSDP: PBS 예산 외 연방재원

Deed of Agreement 체결
• HSTP: AUD 200,000 초과 일부
유전자·세포 첨단치료제

→ 약물특성별 맞춤 재원

• LSDP 12개월: 환자 적격성 검토
• LSDP 24개월: 약물 성과 평가
• PBS: MEA 주기적 재검토
• Deed 기반 지속적 재협상

→ 정기 재평가 주기 확립

한국
HIRA

절차적 예외 모델

• 경제성평가 자료 제출 생략 제도
– 초희귀·희귀·일부 항암제 공통 적용
• 요건: 대체치료 부재·생명위협+근거생성

제한+A8* 중 3개국 이상 등재

→ 주로 경평면제로 진입

• 공식 ICER 임계값 미공개
• 소비자·환자단체 추천 전문가 의견 포함
• 경평면제: CE 미평가 → A8 참조가

→ 참조국 약가 중 최저가를 고려하여 판단

• 재정기반 RSA:
총액제한(경평면제 의무 해당)
환급·사용량·환자수 제한
• 성과기반 RSA: 환급·조건부 지속

→ 정교한 계약도구 보유

• RSA 계약 갱신 시 재협상
• 개별 계약의 장기추적(예: Zolgensma®)
• 표준화된 재평가 체계 부재

→ 일부 사례 진입–재평가 연계
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구조이기 때문에 초희귀질환 치료제만의 범위와 판

단 기준이 별도로 명확히 구분되어 있지는 않다. 결

국 한국은 초희귀질환 치료제가 진입할 수 있는 실

질적인 급여경로는 마련되어 있으나, 영국이나 호

주처럼 이를 통상적인(non-ultra-rare) 희귀질환과 

구별되는 독립적 범주로 분리하여 그 대상을 확정

하는 명시적 기준을 구조화하지 않았다는 점에서 

차이가 있다. 

관련 국내 선행연구에 따르면, 2023년 9월까지 

경평면제로 등재된 33개 약제 중 23개가 항암제였

다. 희귀질환 치료제는 6개에 불과하였으며, 상당

수 약제가 이미 3상 또는 대조군 임상자료를 보유

하고 있었던 것으로 보고되었다. 또한 경평면제는 

본래 희귀·항암 신약의 접근성을 높이기 위한 예외 

경로로 도입되었으나, 실제 운영에서는 후속약제의 

등재와 기존 약제의 급여범위 확대 등으로 인해 경

평면제가 적용되는 사례의 범위가 점차 확대되고 

있다는 점도 지적되었다[13]. 이는 현행 경평면제

가 초희귀질환 치료제를 별도로 식별하고 그 특수

성을 반영하기 위한 정교한 틀이라기보다, 불확실

성이 높은 다양한 고가 약제를 포괄하는 폭넓은 예

외 경로로 기능해 왔음을 시사한다[13,64].

2. 가치판단 구조의 다원화

가치판단 구조의 측면에서도 국가 간 차이는 뚜

렷하게 나타났다. 영국은 HST 평가에서 일반 의료

기술평가보다 더 높은 비용-효과성 임계값을 적용

할 뿐 아니라, 치료효과의 규모에 따른 QALY 가중

치를 적용함으로써 초희귀질환 치료제의 임상적 편

익을 보다 확장된 방식으로 평가하고 있다. 또한 환

자와 보호자의 의견, 보호자 효용 손실, 비공식 돌

봄 부담 등을 경제성평가 또는 위원회 심의에 반영

할 수 있도록 하여, 평가의 초점을 환자 개인의 건

강효과에만 한정하지 않고 있다. 캐나다 역시 임상

적 가치, 미충족 임상수요, 사회적·윤리적 고려, 경

제적 고려, 보건체계 영향을 공식 가치영역으로 제

시하고, 환자단체 의견 제출과 윤리 검토를 통해 정

성적 요소를 심의 과정에 구조적으로 편입하고 있

다. 호주 또한 비용-효과성과 재정영향을 기본 축으

로 유지하면서, 환자와 보호자의 경험, 형평성, 미

충족 수요를 함께 고려하고, 필요시 LSDP나 Highly 

Specialised Therapies Program 경로를 통해 별도 재정

지원을 제공하고 있다. 이는 주요국이 초희귀질환 

치료제의 가치를 단일한 비용-효과성 지표만으로 

파악하기보다, 정량화가 어려운 가치요소를 일정한 

방식으로 공식 판단구조 안에 포함시키고 있음을 

의미한다.

한국은 초희귀질환 치료제의 급여 진입을 위해 

주로 경평면제 제도를 활용하고 있다. 경평면제를 

적용받는 약제는 별도의 비용-효과성 모형 분석을 

수행하는 대신 외국 8개국 중 3개국 이상에서 공적

으로 급여된 약제를 대상으로 최저가 등을 참조하

여 급여 적정성을 평가받는다. 외국에서의 급여 사

실은 해당 약제가 일련의 평가 과정을 거쳤다는 점

에서 1차적인 가치검증이 이루어졌다고 볼 수 있

다. 그러나 이는 각국의 의료체계와 가치판단 기준

에 따른 결과이므로, 한국의 맥락에서 해당 약제의 

임상적·사회적 가치를 독립적으로 검토한 것과는 

구별된다. 예를 들어, 호주의 경우 초고가치료제가 

일반적인 비용-효과성 기준을 충족하지 못하더라

도 해당 약제의 임상적 유효성과 정성적 가치를 고

려한 명시적인 심의를 거쳐 LSDP 지원 여부를 권고

한다. 그러나 한국의 경평면제는 평가의 틀을 다원

화하는 것이 아니라 경제성평가 자체를 생략하는 

절차적 특례에 가깝다. 따라서 주요국처럼 임상적·

사회적 가치를 공식적으로 결합하여 심의할 수 있
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는 구조적 기반은 상대적으로 제한적이며, 특정 가

치요소가 실제 의사결정에서 어떠한 방식으로 고려

되는지도 상대적으로 불분명하다[57-62]. 현재 약

제급여평가위원회 구성에 환자·소비자 단체가 추천

한 전문가가 참여할 수 있는 근거가 마련되어 있고, 

개별 심의 과정에서도 임상전문가나 관련 학회의 

의견이 반영되고 있으므로, 이러한 가치요소들의 

고려가 완전히 배제된다고 보기는 어렵다. 그러나 

초희귀질환 치료제는 치료과정이 환자와 가족의 일

상에 미치는 영향이 크고, 영유아·소아 환자에서의 

삶의 질 측정이 제한적이다. 또한, 보호자의 장기적 

돌봄 부담이 수반되는 등 기존의 평가 방식만으로

는 충분히 포착되지 않는 가치요소를 내포하고 있

는 만큼[30,31], 이를 급여 판단 과정에 체계적으로 

반영할 수 있는 제도적 구조를 마련하는 방향이 모

색될 필요가 있다.

3. 불확실성 관리와 전주기적 연속성

앞서 살펴본 바와 같이 초희귀질환 치료제는 극

소 환자 수로 인해 비교임상근거가 충분하지 않거

나 장기 효과를 확인하기 어렵고, 재정영향의 지속

성과 규모 또한 불확실하다. 주요국의 조건부 급여 

또는 예외적 재정지원 장치는 바로 이러한 급여평

가 시점에서의 임상적·경제적 불확실성에 대응하기 

위한 수단으로 이해할 수 있다. 영국의 MAA는 일

정 기간 급여를 허용하면서 추가 자료를 수집할 뿐

만 아니라, PAS나 CAA와 같은 상업적 계약을 병행

하여 재정 위험을 통제하고 이를 토대로 후속 권고 

여부를 다시 판단하는 구조를 갖고 있으며, 캐나다

의 TLR 역시 추가 근거생성과 미래 재평가를 전제

로 한다[10,39]. 호주의 LSDP도 연방정부와 제약사 

간 합의서 체결을 기반으로, 정기적인 환자 적격성 

재검토 및 약제 성과 평가를 통해 불확실성을 관리

하고 있다[12]. 이러한 점에서 사후관리는 부수적 

절차가 아니라, 제한된 초기 근거를 보완하고 장기

적 재정 지속가능성을 확보하기 위한 핵심 구성요

소로 이해될 필요가 있다[65]. 한국 또한 위험분담

제를 통해 이러한 불확실성에 대응하고 있으며, 특

히 onasemnogene abeparvovec (Zolgensma®)과 같이 장

기 추적조사, 재정기반·성과기반 계약을 결합한 사

례는 한국에서도 사후 모니터링과 재평가가 실제로 

작동하고 있음을 보여준다. 다만 향후에는 이러한 

사후관리가 약제별 예외적 운영에 머무르지 않고 

보다 체계적인 관리 원칙으로 정착될 필요가 있다.

4. 다기준의사결정 기반 국내 제도의 개선 방안 제언

이상의 논의를 종합하면, 국내 초희귀질환 치료

제 급여평가 체계의 개선은 비용-효과성 평가 자체

를 생략하는 현행 경평면제 경로의 구조적 한계를 

완화하고, 초희귀질환 치료제의 특수성을 반영한 

가치판단이 이루어질 수 있도록 평가의 틀을 다원

화하는 방향에서 모색될 필요가 있다. 이러한 한계

를 보완하기 위한 대안으로서 관련 선행연구에서는 

단일 비용-효과성 지표에 의존하기보다 희귀질환 

치료제의 가치를 보다 다면적으로 평가할 수 있는 

프레임워크로서 MCDA의 활용이 논의되어 왔다

[31,66,67]. 다만 구체적인 모델 구조, 기준 선정 

및 가중치 부여 방식에 대해서는 아직 합의된 표준

이 마련되어 있지 않으며, 국가별 제도 맥락과 이해

관계자 구성에 따라 다양한 형태로 구현되고 있다. 

실제로 앞서 살펴본 영국, 캐나다, 호주의 다원적 

가치판단 구조 역시 MCDA의 접근법을 공식 심의 

과정에 일정 부분 내재화한 구조로 이해될 수 있다. 

이러한 주요국의 사례를 참고할 때, 현행 국내 제도

의 틀 안에서 초희귀질환 치료제에 대한 평가·심의 

구조를 개선하기 위한 방향은 다음의 다섯 가지 측
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면을 중심으로 구체화될 수 있다.

첫째, 의사결정에 참여하는 이해관계자의 범위

와 역할을 명확히 할 필요가 있다. 현재 약제급여평

가위원회 구성에는 환자·소비자 단체 추천 전문가

가 참여할 수 있는 근거가 마련되어 있다. 그러나 

초희귀질환 치료제의 특수성을 고려할 때, 환자·보

호자 의견 제출과 임상전문가 및 윤리 전문가의 검

토가 보다 공식적이고 명시적인 방식으로 심의 과

정에 반영될 필요가 있다. 영국이 환자·보호자 단체

의 의견 제출을 공식 절차로 운영하고, 캐나다가 복

잡한 사안에 대해 별도의 윤리적 검토를 수행하고 

있다는 점은 이해관계자 참여를 심의 구조 내부에 

제도화한 사례로 참고할 수 있다. 국내에서도 이러

한 참여가 단순한 참고 수준에 머무르지 않고, 수렴

된 의견이 급여권고 판단이나 위험분담 조건 설정 

등 실질적 의사결정 결과에 어떻게 반영되었는지를 

보다 명확히 확인할 수 있는 방향으로 발전할 필요

가 있다.

둘째, 대상 약제의 선정 기준을 구조화할 필요가 

있다. 초희귀질환 치료제에 대한 별도 평가 트랙이 

효과적으로 기능하기 위해서는 유병률·발병률, 질

환의 중증도, 대체치료의 가용성, 단일군 임상 등 

근거생성의 구조적 제약 여부 등을 포함한 명시적 

선정 기준이 요구된다. 영국 HST의 유병률 기준과 

환자 수 상한, 호주 LSDP의 선정 요건 등은 기준의 

구체성과 예측 가능성을 높이는 참고 사례가 될 수 

있다. 최근 유전자·세포치료제 등 의학기술의 발전

에 따라 초희귀질환 치료제의 개발이 가속화되고 

급여수요 역시 지속적으로 확대될 것으로 전망되는 

환경 변화를 고려할 때, 초희귀질환 치료제에 적용

되는 예외적 평가·급여 경로의 운영에 있어 예측 가

능성을 높이고 무분별한 예외 적용을 방지하기 위

해서도 초희귀질환의 특수성을 반영한 명시적 기준

의 구조화가 필요하다. 다만 초희귀질환을 별도로 

구별하고 가치를 부여하는 과정이 기존 일반 희귀

질환 치료제에 대한 혁신유인이나 정책적 지원을 

축소하는 명분으로 작용하지 않도록 정책적 균형을 

고려한 세심한 접근이 요구된다[7].

셋째, 임상적 유용성 평가 기준을 명확히 할 필

요가 있다. 초희귀질환 치료제는 단일군 시험, 외부

대조군, 자연사 비교 등 구조적으로 제한된 임상근

거에 기반하는 경우가 많다. 따라서 평가 과정에서 

허용할 수 있는 근거 유형과 불확실성의 허용 범위

를 사전에 명시할 필요가 있다. 또한 대리지표 의

존, 짧은 추적관찰 기간 등 임상근거의 한계가 존재

하더라도 치료적 중요성과 임상적 의미를 판단할 

수 있는 기준을 마련함으로써 평가의 일관성을 확

보해야 한다. 핵심은 제한된 근거를 이유로 평가를 

유보하는 데 있는 것이 아니라, 어떠한 유형의 근거

를 어느 수준까지 수용할 것인지, 그리고 남아 있는 

불확실성을 이후 어떤 방식으로 확인·관리할 것인

지를 보다 명확히 하는 데 있다.

넷째, 비용-효과성 검토 기준을 재정립할 필요

가 있다. 현재 초희귀질환 치료제의 급여 진입에 주

로 활용되는 경평면제 경로에서는 비용-효과성 평

가를 대신하여 외국 조정가격 등을 기준으로 급여 

적정성을 판단하고 있어, 국내 맥락에서 해당 약제

의 임상적·경제적 가치가 독립적으로 검토되지 못

한다는 구조적 한계가 존재한다. 따라서 제도적 신

뢰와 투명성을 제고하기 위해서는 초희귀질환 치료

제에 대해서도 비용-효과성 기반의 평가 절차를 적

용하는 방안을 고려할 수 있다. 다만 초희귀질환 치

료제는 통상적 임계값을 크게 상회하는 경우가 일

반적이므로, 비용-효과성을 단독 기준으로 적용하

기보다는 질환의 중증도, 치료효과의 규모, 형평성 

등에 따른 가중치 적용, 참조국 가격과의 연계 등 
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유연한 판단 장치와 결합할 필요가 있다. 2025년 

정부가 제시한 중증·희귀난치질환 치료제 등 혁신

적 신약을 대상으로 한 ICER 가중치 모델 도입 방향

은 이러한 논의의 제도적 기반으로 활용될 수 있다

[68]. 다만 초희귀질환 치료제는 극소수 환자, 제한

된 비교근거, 장기효과의 불확실성 등의 특성을 동

반하므로 가중치 조정만으로는 급여 판단을 충분히 

뒷받침하기 어려울 수 있다. 따라서 비용-효과성은 

임상적 유용성, 사회적 요구도 등 다른 가치요소와 

함께 종합적으로 검토될 필요가 있다.

다섯째, 사회적 요구도와 보호자 부담의 반영 기

준을 구조화할 필요가 있다. 초희귀질환은 환자 본

인의 건강편익뿐만 아니라 보호자의 장기적 돌봄 

부담, 가족의 삶의 질 변화, 사회적 형평성에 관한 

고려를 수반한다[30,31]. 따라서 이러한 요소가 심

의에서 어떻게 고려되었는지를 구조적으로 제시할 

수 있도록, 보호자 효용 손실과 비공식 돌봄 비용의 

평가 반영 범위, 환자·보호자 의견의 심의 문서 기

록 방식 등을 명시적으로 규정할 필요가 있다. 이러

한 구조화의 요구는 단지 평가 방법론의 문제가 아

니라, 초희귀질환 치료제에 대한 예외적 지원이 왜 

정당화될 수 있는지에 대한 사회적 수용성과도 연

결된다. 초희귀질환 치료제는 소수의 환자에게 매

우 큰 건강편익을 제공할 가능성이 있지만, 환자 1

인당 재정투입 규모가 크기 때문에 공적 자원배분

의 우선순위와 관련한 논쟁을 수반한다[7,69]. 비

용-효과성이 낮다는 이유만으로 급여를 제한할 경

우 이들 약제가 갖는 분배적 가치가 충분히 반영되

지 못할 수 있다. 반대로 예외적 지원을 제한 없이 

허용할 경우 건강보험 재정의 지속가능성과 다른 

환자집단과의 형평성 문제가 제기될 수 있다. 따라

서 보호자 부담, 삶의 질 변화, 사회적 요구도와 같

은 요소가 심의 과정에서 실제로 어떻게 고려되었

는지를 보다 투명하게 제시할 수 있는 평가 틀이 마

련될 필요가 있다.

이와 함께 위의 다섯 가지 기준은 사후 재평가와

의 연계를 통해 비로소 실효성을 확보할 수 있다. 

Hong 등[1]은 한국의 경평면제 경로로 도입된 고가 

약제를 주요국과 비교한 결과, 한국은 참조국 약가

를 중심으로 초기 가치평가(initial value assessment)를 

단순화하는 대신 불확실성의 명시적 식별과 추가 

자료수집 요구는 상대적으로 제한적이었다고 보고

하였다. 또한 국내에서도 초기 가치평가를 통해 허

용 가능한 가격 수준과 핵심 불확실성을 우선 식별

한 뒤, 이를 자료수집과 재평가로 연계할 필요가 있

음을 제안하였다. 이는 초희귀질환 치료제에 대해

서도 단순히 경평면제 경로의 적용 여부를 판단하

는 데 그치지 않고, 무엇을 어떤 근거로 예외적으로 

수용할 것인지, 이후 어떠한 자료를 통해 그 판단을 

재검증할 것인지를 하나의 연속된 관리 구조 안에

서 보다 명확히 설계할 필요가 있음을 시사한다. 현

재 개별 약제 단위에서 일부 운영되고 있는 위험분

담과 사후 모니터링은 향후 초희귀질환 치료제 전

반에 대해 보다 일관된 원칙 아래 연계될 필요가 있

다. 결과적으로 초기 예외적 급여 등재와 사후 위험

분담 관리를 분절된 절차로 보기보다는 진입과 재

평가를 아우르는 전주기적(lifecycle) 연속 관리체계

로 재구성할 때 접근성 보장과 재정관리의 균형을 

보다 안정적으로 확보할 수 있을 것이다.

결  론

영국, 캐나다, 호주, 한국의 초희귀질환 치료제 

평가 및 급여관리 제도를 비교한 결과, 국가 간 차

이가 단순히 별도 프로그램의 운영 여부에만 있는 

것이 아니라 대상 약제 선정 기준의 명시성, 비용-
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효과성 외 가치요소의 공식적 반영 수준, 급여 이후 

불확실성 관리의 구조화 정도에서 나타남을 확인하

였다. 한국은 주로 경평면제와 위험분담제를 통해 

초희귀질환 치료제의 급여 진입을 지원해 왔으나, 

초희귀질환 치료제를 별도의 범주로 식별하고 가치

판단과 사후 재평가를 유기적으로 연계하는 명시적 

틀은 상대적으로 제한적이었다. 따라서 향후 국내 

제도는 단순한 진입 특례의 유지 여부를 넘어서, 대

상 약제 선정 기준의 명확화, 가치요소의 구조적 반

영, 자료수집과 재평가를 연계한 전주기적 관리체

계의 정교화 방향으로 발전할 필요가 있다. 나아가 

국내 맥락에서 초희귀질환 치료제의 임상적·경제적 

가치를 독립적으로 검토할 수 있는 절차적 기반으

로서, 다원적 가치판단이 결합된 비용-효과성 기반

의 평가 방식을 마련하는 방안도 함께 모색할 필요

가 있다. 본 연구는 제도 고찰이라는 방법론적 특성

상, 각국 제도의 실제 운영 과정에서 나타나는 세부

적인 의사결정 양상이나 제도 변화의 효과를 실증

적으로 분석하는 데 한계가 있다. 또한 공개된 정책 

문서와 평가자료를 중심으로 비교를 수행하였으므

로, 비공개 가격협상이나 위험분담계약의 세부 조

건, 개별 약제 수준의 의사결정 맥락까지는 충분히 

반영하지 못하였다. 특히 공개 평가자료에서도 

ICER, 약가 등 주요 지표의 공개 범위가 약제별·국

가별로 상이하여 직접적인 정량적 비교에는 제약이 

있었다. 향후에는 개별 약제 단위의 급여 의사결정 

사례 분석 등을 통해 현행 제도 내에서 가치요소가 

실제로 어떻게 반영되고 있는지를 실증적으로 확인

할 필요가 있다. 이를 바탕으로 초희귀질환 치료제

의 접근성과 재정 지속가능성을 균형 있게 확보할 

수 있는 급여평가 체계의 고도화 논의로 발전시켜 

나가야 할 것이다.

이해상충

이 연구에 영향을 미칠 수 있는 기관이나 이해당

사자로부터 재정적, 인적 지원을 포함한 일체의 지

원을 받은 바 없으며, 연구윤리와 관련된 제반 이해

상충이 없음을 선언한다.
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