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[연수강좌]

영양유전체학의 임상적 이용

조 은 진

파마코디자인

개  요

Nutrigenomics, 혹은 nutrigenetics는 유전체학(genomics)과 

영양학(nutritional science), 의학(medicine)이 결합하여 탄생

한 새로운 분야로서, 특정 음식과 영양분의 흡수 및 대사가 

유전자의 영향을 받을 수 있다는 사실에 바탕을 두고 있다.

특히 인간 유전체 프로젝트(Human Genome Project; 

HGP)의 성공과, 분자생물학 영역에서의 강력한 도구의 등장

은 의학과 영양학에 있어서 새로운 영역으로 우리를 인도하

였고, 단지 영양학적인 입장에서만 바라보던 영양학이 이제

는 의학적인 측면으로 부각되기 시작한 것이다. 

제약업체들은 인간 유전체 프로젝트의 결과로부터, 환자의 

유전적 구성에 근거한 신약의 개발에 유용한 자료들을 기대

하고 있다. 이러한 영역은 약물 유전체학(pharmacogenomics)

이라 불리운다. 마찬가지로, 식품제조업체들 역시 소비자들의 

유전적 타입(genotype)에 근거하여 건강을 증진하고 질병을 

예방할 수 있는 음식과 생물활성화적 영양소들(nutritional 

bioactives)에 대한 상업적 입지를 점유하기를  기대하고 있

다. 현제 분자영양학은 – 유전자와 영양이 상호작용하는

(gene-nutrient interaction) - 두 가지의 새로운 영역은  방향

으로 펼쳐지고 있다.. 한 가지 는  유에서 영양소나 음식이  

유전자 발현(gene expression)의 조절생물활성화 효과에 초점

을 두는 것이다.(nutrigenomics) 다른 하나는  유전적구조의 

다양성이(polymorphism of genotype) 의해 어떤 개인의 영양

소와 음식 섭취후에 생물활성화 반응에 있어서 어떠환 영향

을 주는지를 연구하는 것이다.(nutrigenetics) 

유전적 차이에 대한 구체적인 예를 들어 보면, 미국 버클

리대학 로널드 크라우스 박사(Dr. Ronald M. Krauss)의 주장

에 따르면 수백만 명의 사람들이 "나쁜" LDL 콜레스테롤 레

벨이 정상치보다 높지만, 모든 사람들에게 똑같이 위험한 것

은 아니다. 크라우스 박사는 LDL-콜레스테롤과 관련해 유전

적으로 A 그릅과 B 그룹이 있다는 것을 확인했다. A 그룹에 

속한 사람은 입자가 크고 밀도가 낮은 LDL-콜레스테롤이 많

은 반면, B 그룹은 입자가 작고 조밀하게 모여있는 LDL-콜레

스테롤이 주류를 이룬다. LDL-콜레스테롤 가운데 위험한 것

은 B 그룹에 많이 있는 작은 입자이다. 입자가 작고 잘 뭉쳐 

동맥을 쉽게 막기 때문이다. 하지만, B 그룹은 저지방 고탄수

화물 식이요법으로 LDL(작은 입자와 큰 입자 모두) 레벨을 

효과적으로 낮추는 것이 가능하다. 반면에 A 그룹은 같은 식

이요법을 쓸 경우 큰 입자는 줄지만 보다 상대적으로 위험한 

작은 입자는 오히려 증가하게 되므로 A 그룹에 속한 사람은 

저지방, 고탄수화물 식이요법을 써서는안된다. 따라서, 유전

적으로 B 타입에 속하는 사람들은 저지방 다이어트로 효과를 

볼 수 있는 사람들인 것이다(Elliot V, 2001).

분자영양학 분야에서의 발전이 이렇게 전개됨에 따라, 새

로운 기술적 혁신과 신경향이 예측되어질 수 있다. 

그림 1. 영양학의 발달 단계 (출처: Supplement to the Journal 
of the American Dietetic Association. December 
2003 Suppl 2 Volume 103 Number 12)

현재가 기능성 식품(functional foods) 시장이라면 조만간 
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개인의 유전자 타입(genotype)에 따라서 필요한 영양을 공급

하는 방향으로 시장이 움직일 것이라고 생각되어진다.  이는, 

영양과학에 있어서 많은 변화의 힘들로 인해, 새롭고 강력한 

영향력을 가진 3가지 요소가 등장하였기 때문이다: (a)인간 

유전체 프로젝트의 성공 (b)인터넷과 같은 매체를 통한 건강

과 영양 관련 정보에 대한 전례 없는 접근 용이성 (c)매우 강

력한 힘을 가진 신(新)소비자의 출현 등이 그것이다. 결국에

는  최근 미국  조사에서 예측하고 있는 점으로 미국 소비자

의 33%가 2010년까지 영양유전체학의 정보를 수집하고 그것

에 근거하여 행동할 것이라는 것이다.
1)

영양유전체학과 영양유전학: 정의와 구분 

영양학적 유전체학(nutritional genomics) 또는 영양유전체

학(nutrigenomics)이라는 용어는 앞에서 언급하였듯이, 영양이 

인간의 유전자에 영향을 주는 데 대한 연구인 nutrigenomics

와, 반면에 인간 개개인의 유전적 차이에 의해 각 개인의 영

양에  대한 반응이 서로 다르다는 것을 연구하는  nutrigenetics, 

이 두 가지로 나눌 수 있다.

그림 2. nutrigenetics와 nutrigenomics와의 차이 (출처: Supplement 

to the Journal of THE AMERICAN DIETETIC 

ASSOCIATION,December 2003 Suppl 2 Volume 103 

Number 12)

엄밀한 의미에서  그림2 에서 볼 수 있듯이, nutrigenomics 

(그림3 참조)는 각 영양소들에 의한 유전자 발현(gene 

expression)의 조절을 연구하고 예측하는 영역이다. 이러한 맥

락에서 영양유전체학(nutrigenomics)은 유전자의 RNA 발현을 

보는  마이크로어레이(microarray) 기술에 의해 가능해진 분자

생물학의 패러다임과 생물학 데이터를 분석하는 생물정보학

(bioinformatics)의  통합에 의해 발전하는  과학이다.
4,5)

 반면, 

nutrigenetics는 특정한 영양소들에 임상적으로 반응하는 개인

들 간의 유전적 변이(genetic variation)를  분석하는 과학이므

로  영양유전학은 유전적 다형성(genetic polymorphisms)과 임

상적 경험의 결합에 의해 이끌려지는 응용과학이라 할 수 있다. 

이것을 그림으로 요약하면 다음과 같다.

그림 3. 영양소 섭취에 따른 유전자 발현 패턴을 연구하는 

Nutrigenomics (출처 : Genetics, 2003 April, Vol. 4, 

p.317)

이런 영양유전학적 관점에서 본다면, 개인의 유전적다형성

(genetic polymorphisms) 대한 지식에 근거하여 소비자의 유

전적타입(genotype)에 따른 맞춤 영양학적 접근이 가능해진

다고 할 수 있다. 특히 의료의 영역이 치료의 영역에서 예방

의 영역으로 넘어가는 시점에서 영양유전학적 전망은, 좀더 

과학적인 측면에서 영양학을 접근하는 것이 가능해지는 것이

라 할 것이다.

그림 4. PHARMACOGENOMICS와 NUTRIGENOMICS 와의 
차이(출처: Supplement to the Journal of THE 
AMERICAN DIETETIC ASSOCIATION,December 
2003 Suppl 2 Volume 103 Number 12) 

그림 4에서 보듯이  치료의학에서 주로 병리학적인 측면이 

강조되었다면 예방의학에서는 유전적 감수성이 더욱더 중요
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한 역할을 하고 있으며, 약물의 치료효과에 대한 관심은 예

방효과에 대한 관심으로 바뀌는 것이다.

예를 들어, Gleevec(Novartis, Basel, Switzerland)와 Herceptin 

(Genetech, San Francisco, CA)은 질병의  유전학적 측면에 근

거한 만성골수백혈병과 유방암 치료에 처방되는 약물이다.6) 이

와 유사하게, 일상적인 유전학적 검사에 근거하여 phenylalanine- 

restricted tyrosine 보충 식사와 galactose-free 식사 방식이 영양

학적 치료로써 type-1 페닐케톤료와 galactosemia(galactose 

1-phosphate uridyltrasferase 부족증)에 처방된다.7,8) 하지만 위

의 예처럼 모든  유전자가 직접적으로 질병이나 영양학적 특징

을 대변해주지는 않는다. 오히려 간접적으로 질병의 발병과 치

료 그리고 예방에 영향을 주는 경우가 훨씬 일반적이라 할 수 

있다. 예를 들어, apolipoprotein E의 다형성 가운데 일정 타입

은 알쯔하이머 질병의 유발율을 예측하는데 일정 정도 역할을 

하며,  Cognex의 임상적 효과9)와 비타민 E의 잠재적 식이 장점
10)
에 중요한 marker의 역활을 한다. apolipoprotein E의 예는 유

전자 다형성의 중요성에 대한 측면을 부각시키고 약물유전학과 

영양유전학 사이의 진행 중인 대화에 대한 가치를 부각시키는 

예로 유용하다.

단일염기다형성(SNP)의 중요성

여기서 잠깐 SNP(단일염기다형성, Single Nucleotide 

Polymorphism)개념에 대한 이해가 먼저 필요하다고 생각된다.

SNP는 유전학적으로 ‘집단 내에서 가장 적은 빈도수를 보이

는 single base allele 의 빈도가 최소 1% 이상 관찰되는 

nucleotide level 에서의 다형성(polymorphism)’이라고 정의 내

릴 수 있다(Silber, 2001). 기본적으로 SNP의 성격은 marker이

고 그 활용도 역시 다른 marker 들과 크게 다를 바가 없으나 다

만 기존의 marker 들에 비해 보다 촘촘하고 안정적인 지도를 

작성할 수있다는 점과, 이러한 특성에 따라 사람마다 키, 피부

와 머리 색깔, 성격, 병에 대한 감수성 등이 분명하게 다르다는 

점, 마찬가지로 의약품의 대사와 반응 역시 환자별로 다양하게 

나타난다는 점 등이 기존 nutrigenetics의 연구에 중요한 단서

가 될 수 있다고 하겠다.  개인별로 나타나는 이 영양소 대사에 

대한 차이는 대개 유전적 성향 때문에 발생하는데 SNP이 이러

한 현상을 설명할 수있는 유용한 marker로 판단되는 것이다. 

현재까지의 연구로는, DNA 서열 1.91 Kb 당 약 한 개, 혹은 

1.80 Kb 당 1개의SNP가 있다고 알려져 있다.11) 그러면 인간의 

유전자에는 수없이 많은 SNP들이 있을 것인데, 과연 어떤 SNP

이 임상적으로 의미가 있는 것일까? 이것이 현재 핵심적인 논

쟁거리이다. 영양유전학 패러다임에 있어서 SNP이 실제적으로 

유용하기 위해서 SNP는 다음과 같은 일련의 특징들을 지니고 

있어야 한다: 

1. 관심을 갖는 일반 모집단에서의 높은 빈도를 보여야 한다.

2. 생물학적인 물질대사에 영향을 주어서  단백질 발현 조

절에 영향을 주어야한다.

3. 더불어 임상적 효과의 대리 측정치를 제공하는 부수적

인 생물학적 지표를 가져야 한다는 것 등이다. 

현재까지의 연구에서는, 이러한 기준에 모두 일치하는 

SNP들은 단지 몇 가지에그치고 있지만, 우리는 이것들을 통

해 많은 것들을 알 수가 있다. 그중 대표적인 것이 

methylenetetrahydrofolate reductase(MTHFR)과 interleukin 

1(IL-1)의 예이다. 이 둘의 차이는 MTHFR의 주요 변이는 유

전자 상의 코딩(coding)이 이루어지는 영역에 존재한다면, 

IL-1의 주요 변이는 코딩 영역 바깥(uncoding 영역)에 있다는 

것이다. 이 차이는일단  MTHFR은 의 SNP은 coding 영역에 

있으므로 이 SNP에 의하여 생화학적 효과는 효소의 

substrate나 cofactor에 Km을 증가시킨다.12) 즉 MTHFR 

677C->T 변이는 위치 222에서 발린을 알라닌으로 변화 시키

셔 결과적으로 효소 활동성의 감소와 더불어 FAD에 대해 증

가된 Km 야기한다.13) 게다가 현재 우리나라의 변이의 분포를 

보면  MTHFR 변형 형태인 TT 다형성은 10%~20%로 상대적

으로 많다고 할 수 있다. 즉  MTHFR의 역할은  엽산과 메

티오닌 물질대사의 조절에 핵심적인 역할을 수 행한면서 호

모시스테인 수준을 조절하는 것으로써 만약 이 유전자의 변

이가 있다면,  임상적 효과의 생물학적 지표를 제공 할 수 

있다. 만약  MTHFR 변형 형태인 TT를 가지고 있는 경우 

Michaelis-Menton 동력학에 일관되게 Km의 감소를 가져오므

로  엽산이 풍부한 식사나 엽산 보충제에 의해서 적절한 수

준에서 호모시스테인 감소를 유도하여  미연에 고호모시스테

증을  방지될 수 있다. 반면에  UNCODING 영역에서 임상

적으로 중요한  SNP들은 유전자 생성물에 양적으로 영향을 

미치는 중요한 DNA의 조절 영역에 위치하고 있다. 이것은 

IL-1β의 프로모터 -31 영역에서 “기능획득(gain-of –function)” 

다형성(polymorphism)을 예로 들 수 있는데  IL-1β는 사람들

로 하여금 전감염 상태를 야기하도록 할 수 있다.15,16) IL-1 생

물학은 두개 전감염 사이토킨(IL-1 α와 IL-1 β)에 더하여 항염 

수용체-차단 단백질(IL-1 ra)에 대해 부호화 하는 유전자 군집

의 한 부분으로써 유전 복잡성의 다중수준의 주제이다.17) 이

전에 언급한 규준에 일관되게 IL-1 수준들은 long-chin n-3 

polyunsatrated fatty acids와 항산화18,19) 그리고 효과에 대한 

생물지표를 제공하는 C-반응 단백질 수준에 의해 전사 수준
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에서 조절될 수 있을 것이다.
20)

이런 식으로  영양유전체학적 입장에서 SNP은  사람의 개

인적인 유전적타입(genotype)을 이해하고, 나아가서는 맞춤 영

양학 표식자 로써 우리의 건강을 관리하고 최적화하는 가능성

을 제시한다. 하지만 엄밀히 말하자면 이것은 아직도 요원하면

서도 먼 목표이다. 그렇지만 우리가 그러한 목표를 향해 여행을 

시작했다는 것도 동일하게 진실된 표현일 것이다. 특히 최근 연

구를 통해 몇몇 임상에 중요한 SNP들이 계속하여 나타나고 있

으며, 현재 전세계적으로 많은 연구가 되어가고 있다. 예를 들

자면  DLAT 네덜란드에서 열린 국제 영양유전체학 학회21), 그

리고 “음식, 유전체학과 인간 유전학” ILSI 북미 심포지움22) 등

에서 이러한 조짐에 대한 결과들이 발표되고 있고. 또한 정부
24)

와 학교23)에서 영양유전체학의 실험실이 건립되고 미국에서는  

Functional Foods Against Colorectal Cancer와 같은 국제 연구 

기금이 만들어 지고 있다.
25)

 마지막으로 가장 중요한 것은 영양

유전체학이 과학이라는 영역에 도달하고 있으며 또한 일부이긴 

하지만 영양유전체 상담23)과 DNA BANK27)에 근거한 새로운 

비즈니스의 형태가 제한된 영역 안에서  소비자의 영역에 다가

가고 있다는 것이다.

미래에 대한 기대

이것은 현시점에서 우리들에게 주는 조언이다. 현재 

nutrigenetics와 nutrigenomics에 거는 기대 중 하나는, 영양

학적인 중요 유전자들과 또 그와 연관된 SNP들을 발견하고  

타당성이 입증하여서  질병의 예방하고 건강을 최적화하는데 

필요한 전략을 만드는 것이다. 즉 과거에는 주로 논의 되는 

관점은 어떤 비타민이나 영양소가 부족하면 무슨 문제가 발

생한다는 것이 논점이라면 현제 논점은 유전자 타입 그룹별

에 적합한 필요한 용량을 찾는 것이다.    

그림 5. 현 시점에서 nutrigenetic와 nutrigenomics 전략
(SNP：single nucleotide polymorphism, RDA: 
Recommended Dietary Allowance, UL: Upper limits)

결  론

  

건강 증진과 질병의 예방이 영양과학 및 의료의 장기적인 

목표이다. 최근  분자 생물학 분야에서의 강력한 도구들이 

등장하였고, 생물정보학 등 연관분야의 발전에 힘을 얻어  

이러한 목표를 향한 진보에 놀랄만한 가속도가 더해지고 있

다. 항상 그렇듯이, 이런 변화에 대해 보수적인 입장에서 바

라보는 이와, 먼저 받아들이려는 이 사이에는 갈등이 있을 

수 있다. 이러한 갈등은  올바른 과학과 의학적 조언을 통해 

서로 지속적으로 의사소통을 하고,  현시점에서 최선의 방법

을 임상 치료자들에게 정확히 제시할 때 갈등의 폭이 줄어들 

것이라 믿는다. 이런 점에서 임상 의사는 단지 치료 영역에 

머물러 있는 의료의 영역을 예방 쪽으로 확장시키는 동시에, 

분자생물학적 지식과 영양학적 지식을 가지고 접근하도록 노

력해야 하며, 영양학자들도 어느 정도는  자신의 역할을 다시 

정의함에 따라 새로운 영역을 찾는  특별한 기회를 가지게 

될 것이다. 예를 들어  영양학자들은 새로운 훈련과 교육을 

통해 “영양유전학 상담자”의 역할을 수행할 수 있을 것이다.  

유사하게, 식품산업체들은 대중-시장(mass-market)이 대중-맞

춤 고객(mass-customization)로 옮겨가는데 있어서 도전적인 

새로운 비즈니스 수요와 만날 수 있다고 기대할 수 있다.

Peter Medaw는 현명한 사람은 미래에 대한 수요를 창출 

시키지만 바보들은 미래를 예견만 하려고 한다고 말했다.
28)
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