
서 론

2003년 인간게놈프로젝트가 완성된 이후, 불과 10여년 

만에 유전체 의학은 많은 발전을 이루어 왔다.1-3) 그로 인해 

개인의 유전적 소인에 맞추어 진단과 치료가 되는 맞춤 유

전체의학 시대가 도래하고 있다. 개인의 특성을 무시한 보

건학적 통계에만 근거한 표준치료방법과는 달리, 맞춤 의

학(personalized medicine)이란, 개인의 특성 즉, 가족력, 위

험인자(risk factor), 개인 고유의 병력 관련 지식과 함께 유

전적 특성인 genotype과 gene expression profile의 차이를 

고려하는, 보다 세심한 치료의 방법이라 할 수 있다.4) 종전

의 치료는 진료방식도 표준화되고 평균화된 치료지침에 따

라 환자를 맞추는 방향으로 전개되었다. 그 결과, 똑같은 약

물의 처방이 어떤 사람에겐 효과를 내지 못하고 어떤 사람

에겐 너무 과한 효과를 내서 독이 되기도 했다. 개인맞춤의

학은 환자 개인의 특성과 체질에 따라 진단하고 치료하여 

진단의 정확도를 높이고 치료 효과를 극대화하려는 목적이 

있으며 이를 다른 말로 ‘Tailored Medicine’이라 부르기도 

한다. 이러한 노력은 환자의 질병발생을 효과적으로 예측

하고 치료의 효율을 높이며 부작용을 최소화하여 환자의 

만족을 증대 시킬 뿐 아니라 궁극적으로 사회적 의료비용

을 효율화 시키는 장점이 있다.5) 
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Keywords: The development of modern medicine leads to evidence-based medicine (EBM) 

from episodic treatment through experience and intuition, focusing on average 

diagnosis and treatment. However, in the future, based on large-scale genetic 

information, it will lead to individualized medicine. Clinical genomics, which 

assesses the risk of disease through genetic information, is no longer a strange story 

for primary care physicians who are interested in prevention as well as prevention. 

There are many limitations in the interpretation of knowledge and information itself, 

and there are many technical and ethical problems to be used for commercial 

purposes. However, I believe that the point that the primary medical practitioner 

understands and applies the contents accurately overcomes the limitations. In 

addition, Doctors majoring in family medicine, who have played a role to 

understand and explain the occurrence, prevention, and treatment of diseases, share 

and share clinical genomic knowledge and experience to promote disease 

prevention and health promotion through interactions of environment and genetics. 

I believe it will contribute.
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현대의학의 또 다른 특징은 치료중심이 아닌 예방중심의 

시대라고 부른다. 즉 ‘예방의학(preventive medicine)’은 질

병을 조기에 진단하고 치료하는 ‘소극적 예방의학’과 예방

접종 등 질병에 대한 노출을 최소화하려는 ‘능동적 예방의

학’으로 나눈다. 나아가 미래의학에선 ‘예측의학(preventive 

medicine)’의 시대가 될 것이다. 즉 개인에게 어떤 질병이 

걸릴 것을 미리 예측하고 나아가 어느 시기에 걸릴 것인

지를 알려주어 사람마다 다른 예방법으로 대처하도록 하

게 돕는다. 이는 마치 내일 비가 올 확률을 미리 예측하여 

생활의 불편함을 최소화하려는 일기예보와도 같이 일생

에서 질병이 엄습할 확률을 미리 예측하고 이를 미리 대비

할 수 있게 해준다. 미래의학의 또 다른 형태로 ‘참여의학

(participatory medicine)’이 있는데 이는 종전에 의료의 수

혜자로만 여겨졌었던 환자가 의료의 공급자인 의사와 대등

한 위치에서 자신의 정보를 공유하고 능동적으로 건강을 

유지한다는 개념이다. 미국을 대표하는 유전체 서비스 제

공회사인 23andMe에서는 개인의 질병정보와 유전적인 정

보를 빅데이터로 관리하는데 해마다 추가되는 환자들의 개

인정보를 회사와 개인간 공유를 통해 정보를 업데이트하는 

방식을 택했다. 의료소비자는 자신의 정보를 제공할 뿐 아

니라, 자신의 정보를 능동적으로 이용하며 미래의학에선 

더 이상 병원중심이 아닌 환자중심의 진료형태가 주를 이

룰 것이다. 마지막으로, ‘정밀의학(precision medicine)’이 

미래의학의 주된 이슈가 될 것이다. 정밀의학이란 맞춤의

학에서 한 단계 더 업그레이드된 버전으로, 기존의 임상병

리학에 분자의학기술을 도입함으로써 진단부터 치료에 이

르기까지 모든 단계를 유전·환경·생물학적 특성 등 환자 개

인의 조건에 맞게 실시한다는 포괄적 개념이다. 일부 진료

영역에서는 이미 도입되었으며 특별히 암 치료 부분에서 

많은 발전을 이루었는데, 1세대 항암치료 방식에 비견되는 

2세대 유전체 기반의 표적치료로 이미 많은 암치료 영역에

서 상용화되어 있다.

이상에서 기술한대로, 현대 의학을 넘어 다가올 미래 의

학을 ‘5P의 의학시대’라 부른다. 즉 Personalized Medicine 

(개인 맞춤 의학), Preventive Medicine (예방의학), Predictive 

Medicine (예측의학), Participatory Medicine (참여의학) 그

리고 Precision Medicine (정밀의학)을 통해 환자의 진단과 

치료에 있어서 획기적인 진보를 이루고 나아가 질병을 극

복함과 동시에 건강을 최적화하는 시대가 올 것이다. 본 원

고에서는 개인맞춤 유전체 의학의 기본이해와 임상적용에 

대해 기술하고자 한다.

1. 유전체 의학의 임상 적용

1) 질병위험 예측 서비스

앞선 기술대로, 유전체 의학의 학문적 발전, NGS 등 분석

기술의 발전 및 시스템정보학의 발전 등이 서로 맞물려 실

제 임상에 적용되기 시작하고 있는데, 그 중 가장 대표적인 

분야가 질병을 예측하는 질병예측 유전자검사 분야이다. 

특별히 미국을 중심으로 의사의 처방없이 회사와 소비자간 

직접거래를 통한 유전체 분석이 시행되어 왔는데 이를 

DTC (Direct-to-customer) 서비스라고 한다. 현재 상업적으

로 DTC 유전체 분석을 제공하고 있는 대표적인 업체들의 

이름과 웹사이트 주소 및 가격은 Table 1과 같다.

우리나라에서도 2013년부터 헬로진(테라젠 이텍스), DNA 

GPS (DNA Link), Gene Care (Pathway Genomics) 등의 상

품이 출시되어 일부 병원의 검진센터 등에서 이미 상용화

Table 1. DTC 회사 비교

Company Website Price Country

23andMe https://www.23andme.com/ $99~ USA

AncestryDNA http://dna.ancestry.com/ $99~ USA

bio logis https://pgsbox.com/ £95.7~ EU

counsyl https://www.counsyl.com/ $99~ USA

DeCODEme http://www.decodeme.com/ 절판 USA

FamiyTreeDNA http://www.familytreedna.com $99~ USA

GenePlanet http://www.geneplanet.com/ £399~ EU

Genotek http://www.genotek.ru/ Russia

i-gene (Мой Ген) https://www.i-gene.ru/ Russia

Navigenics http://www.navigenics.com/ USA

Pathway Genomics https://www.pathway.com/ USA

Xcode http://xcode.in Rs.5000~ India
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되었다. 국내에선 2016년 6월부터 유전체 관련 법이 개정

되어서 질병을 제외한 음식, 비만, 콜레스테롤 등 웰빙에 관

한 유전적 검사에 대해 의사의 처방 없이도 DTC 형태로 서

비스가 가능해졌다. 그러나 이런 유전적 위험을 제공하는 

서비스에는 한계 또한 존재한다. 한 연구에 따르면, 위험도 

계산의 기초가 되는 유병률(average population risk)도 회사

별로 차이가 많이 나고, 질환예측모델에 사용하는 SNP의 

수도 차이가 많이 나고, 이로 인해서 질환의 위험도도 각각 

차이가 나게 제시하고 있다고 보고하였다. 따라서 질병예

측검사는 특정 질병의 유전적 설명력의 제한, 질병을 대표

하는 유전적 마커 개발의 어려움 등을 감안하여 제한적으

로 해석해야 하며 진단목적이 아닌 유전적 경향성만을 보

는 참고자료로만 활용되어야 할 것이다. 그 외 Genomics가 

임상적으로 활용되는 분야는 다양한데, 독성이 강하고 치

료용량이 제한된 약물의 투여 전 치료용량 결정을 위한 약

물유전체 검사,6) 장기이식전 면역반응 예측을 위한 검사, 

신약개발의 효율성 증가와 연구기간 단축을 위한 전장유전

체 분석 등 다양하게 활용되고 있다. 

2) 유전역학의 이해와 유전적 위험도 계산

유전체 검사를 통한 질병예측서비스에서 종종 특정 질병

의 위험도가 몇 배 높다는 말을 사용한다. 예를 들면, 식도

암의 마커 중 하나인 ADH1B 유전자에서 위험 유전형인 

GG 유전형일 때 AA 유전형보다 식도암 발생율이 1.75배 

높다고 한다. 이는 이미 기존에 발표된 연구에 근거하는데 

대부분 유전체 연구들은 질병 연관연구(association study)

로서 질병이 있는 환자군과 건강한 대조군을 대상으로 해

당 유전체의 변이를 비교한 연구들이다. 이 때 사용되는 지

표는 오즈비(odds ratio, OR)이다. 이는 단면연구 역학에서 

주로 사용되는 개념으로 위험인자가 있을 때의 질병 발생

과 위험도가 없을 때의 질병비를 비교한 경우로 유병률비

(prevalence ratio, PR)과 비슷한 개념이다. 이는 GWAS 연

구에서도 마찬가지이다. GWAS 연구에서는 독립변수에 해

당되는 변수가 셀 수 없이 많은 SNP들이므로 본페르니 법

칙을 적용해서 유의수준(p-value)을 일반적인 p = 5×10-2 이 

아닌, p = 5×10-6 ~ p = 5×10-9를 적용하는 것이 차이일 뿐이

다. 그러나 연구 자체가 단면 연구이므로 오즈비로 평생 발

생비를 유추한다는 것은 몇 가지 한계가 있다. 첫째, 연구대

상자의 나이이다. 일반적으로 암 질환이나 심혈관 질환은 

나이가 들수록 증가하는 경향이 있는데 대상자의 나이가 

젊거나 상대적으로 젊은 나이가 많으면 이 대상자를 근거

로 평생 질병 발생비를 계산하는 데는 오류가 생긴다. 또한 

대조군으로 선정된 건강한 군은 연구가 진행된 시점에서 

건강한 것일 뿐이지, 그 후 질병이 발생하지 않으리라는 보

장이 없다. 따라서 임상에서 흔히 적용하는 평생 발생비를 

구하려면 고령층을 대상으로 질병력을 후향적으로 조사하

거나, 가장 이상적인 방법으로는 유전형에 따른 질병발생 

여부를 전향적으로 관찰하는 코호트 연구가 가장 좋다. 이 

때 계산되는 지표를 상대 위험도(relative risk, RR)라 부른

다. 아직은 대규모 코호트 연구를 하기에는 유전체 분석이 

시작된 지 얼마가 안되었기에 단면연구를 통한 질병예측은 

한계가 있음을 참고하여야 하며, 시간이 지나면서 더욱 정

교한 질병예측을 기대할 수 있다.

3) 약물유전체학

맞춤의학(personalized medicine)의 가장 대표적인 연구

분야가 약물유전체학(pharmacogenomics) 분야로서 이는 

약물에 대한 반응과 부작용이 개개인의 유전적인 특징에 

근거함에 기초하고 있다. 예를 들어 CYP2C9 (cytochrome 

P450 2C9)의 genotype에 따라 warfarin의 농도가 체내에

서 다를 수 있으므로 투여 시 용량을 달리해야 한다.7) 약

물이 인체내에서 반응하는 과정 중 metabolism에 관여하

는 유전체와 drug receptor와 관련하는 유전체의 gene-gene 

interaction을 고려하였을 때 약물의 반응은 더욱 차이를 보

인다.

2. 환경과 유전

1) 주요 질병의 이해: 환경과 유전의 상호작용

유전적 변이로 인한 개체의 차이는 질병의 발생에 영향

을 주는 것은 사실이지만 절대적인 것은 아니다. 우리가 

진료실에서 접하는 많은 만성질병의 경우 유전과 환경의 

상호작용을 잘 이해해야 하지만 설명할 수 있다. Fig. 1과 

같이 같은 암 이어도 감염이나 흡연, 비만 등 환경적인 영

향을 더 받는 암이 있고 가족력 등 유전적인 영향을 더 받

는 암이 있다. 전자의 경우 자궁경부암, 간암, 폐암, 위암 

등이 그렇고 후자의 경우 대장암과 유방암이 그렇다. 또한 

심혈관질환이나 대사 증후군도 유전적인 특성을 잘 이해

하면서도 환경적인 상호작용을 이해해야 올바른 질병예방

을 할 수 있다. 개인의 유전적 정보는 그 자체로 개인의 운

명이 아니며 올바른 지식을 바탕으로 유전적 고위험군에 

대한 환경적 개선을 통해 충분히 질병을 예방하거나 치료

할 수 있다. 

2) 영양유전체학

영양유전체학(nutrigenomics)이란, 개개인의 유전체적 특

징에 따라 주요 영양소와 비타민 등의 미세영양소의 체내 
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흡수, 역동, 작용 등이 달라서 특정 영양소가 사람마다 다르

게 영향을 주는 것(nutrigenetics)과 함께 영양소 자체가 

transcription factor로서 DNA에 영향을 주는 것을 모두 포

함하는 유전체-영양의 상호작용을 말한다.8) 예를 들어 

APOA1 genotype에 따라 PUFA 섭취가 HDL cholesterol에 

미치는 영향은 다르기에 모든 사람에게 PUFA 섭취를 권유

하는 것은 개개인의 유전적 특성을 고려하지 않은 처방일 

수 있다.6) 반대로 유전적으로 특정 질병의 위험도가 높아도 

적절한 영양소의 섭취에 의해 그 위험도를 감소시킬 수 있

다. 이처럼 질병의 발생을 예측함에 있어 환경과 유전의 상

호작용을 이해하는 것이 중요하다.

3) 후생유전학(Epigenetics)과 영양 

북미의 3세대에 걸쳐 FTO gene의 변이(polymorphism)의 

구성은 비슷하나 비만이나 당뇨의 발병률은 큰 차이를 보

인다.9) 인종마다 특정 유전자의 변이는 달라도 질병의 분포

는 비슷하기도 하다. 이처럼 genotype-phenotype의 불일치

는 genomics study의 큰 과제이다. 최근 이러한 한계에 대

한 설명으로 후생유전학(epigenetics)이 활발히 연구되고 있

는데 epigenetics이란 gene sequence의 변이가 없이도 질병

의 형태에 영향을 미치는 유전적 현상을 말하는 것으로 대

표적인 기전은 DNA methylation과 histone modification, 

microRNA 등이 있다.10) 인간의 경우, 유전체에는 ‘CpG’라

는 이중염기서열이 다량으로 존재하고 이 중 약 70%에 이

르는 CpG의 cytosine 염기에는 메틸기(-CH3)가 결합되어 

있는데, 이를 ‘DNA 메틸화’라고 부른다. 이러한 DNA 메틸

화 현상은 유전체의 각종 반복서열 등에서 흔히 관찰되며, 

이는 유전체의 안정성 유지 등에 중요한 역할을 하고 있다

고 보고 있다. 한편 각종 유전자의 상단 5’ 조절부위에 CpG

가 밀집된 독특한 영역이 존재하는데 이를 ‘CpG island’이

라고 하며, 이 경우 CpG의 cytosine은 대부분 메틸기가 

결합되어 있지 않다. 그러나 경우에 따라서 cytosine 메틸

화가 발생하며 이 부위 nucleosome histone 분자들과 교감

을 통해 크로마틴의 구조에 변화를 이끌어 결국 유전자 발

현에 영향을 주게 된다. 예를 들어 gene sequence가 동일한

(identical) 쌍둥이의 경우, 서로 유전적으로 동일하나 후

생적으로 질병의 양상이 다르게 나타나는데 genomic 

DNA methylation의 양이 차이가 나고 이는 특정 gene의 

expression 차이로 이어진다.11) DNA methylation에 영향을 

주는 환경인자로 methyl donor인 folate 등의 특정 영양소가 

있으며 이는 환경, 특히 영양소가 어떻게 유전자의 발현에 

영향을 미치는 지 좋은 예가 된다.12) 이런 DNA 메틸화 외

에 chromosomal remodeling, histone modification, micro-  

RNA 등이 모두 후생유전학적 기전으로서 유전자의 발현

을 켜는 스위치의 역할을 하게 된다(Fig. 2). 이런 기전에 

영향을 주는 대표적인 환경인자들이 영양과 음식이다. 엽산, 

비타민B 시리즈 등의 one-carbon donor 외에도 curcumin, 

green tea, rasberatrol 등이 후생유전학적 기전을 통해 유전

자의 발현에 영향을 주는 대표적 영양소이다. 즉 음식이 

유전자를 조절하는 기전의 대표적인 예가 바로 후생유전학

이다.

Fig. 1. 질병발생에 있어 유전-환경 상호작용의 예(출처: 구글 이미지)
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3. 유전체 의학의 한계와 발전 전망

1) 유전체 의학의 한계

인간게놈프로젝트가 완성될 시점에는 의학계는 물론 산

업계 역시 장미빛 전망을 냈다. 2003년 발행된 타임지는 인

간게놈지도 해독을 통해 인류의 질병은 머지않아 정복될 

것이라는 기대감을 숨기지 않았다. 그러나 향후 10년 동안 

그 지도를 가지고 찾아낸 것은 그리 많아 보이지 않다. 분

명 중요한 성과들은 있었지만 여전히 임상에 적용하기에는 

강력한 증거들이 부족했으며 일관되고 간결한 해석의 어려

움을 겪는다. 그럼에도 불구하고 21세기 새로운 시대의 의

학의 선두에는 유전체를 기반으로 한 개인맞춤의학이 자리 

잡으리라는 예상에 대해 누구도 반론을 제기하기 어렵다. 

그러한 기대를 충족하기 위해 많은 장벽이 걷히고 있는데, 

앞서 소개한 기술의 비약적 발전을 통한 비용과 시간이 절

감, 거의 모든 질병을 망라한 연구결과의 축적 등이 대표적

이다. 또한 대중들의 눈높이에 맞추어 다양한 상품들을 개

발해 내는 산업계의 노력도 그 중 하나이다.

2) 유전체 의학의 발전방향

빅데이터를 양산하는 개인맞춤 유전체 시대에서 고려할 

것 중 하나가 환자의 데이터를 누가 보관하느냐의 문제이

다. 수만 개의 유전자와 수백만 개나 달하는 변이의 큰 용

량의 정보들을 병원의 전산망에 담을 수도 없을 뿐 아니라, 

진료현장에서 바로 대응하여 사용하기도 쉽지 않을 것이다. 

최근 미국의 한 앱(App.) 개발자가 만든 DIY Genomics라

는 애플리케이션은 자신의 유전정보를 저장하고 분류하여 

필요할 때 쉽게 찾아보게 만든 앱이다. 아마 가까운 미래의 

진료실 풍경으로 의사가 새로운 약물을 처방하려 할 때 환

자가 자신의 유전정보를 검색하여 그 약물의 효능이나 용

량을 의사와 함께 의논하는 시대가 올지도 모른다. 동시에 

이 많은 정보를 어떻게 환자에게 전달하는가 문제도 대두

될 것이다. 앞으로는 진료실에서 의사가 유전체 정보를 모

두 설명해주는 대신에 인공지능(artificial intelligence) 기반

의 로봇을 통하여 필요할 때마다 유전정보를 전달하는 방

식의 홈케어(home care)가 대두되리라 예측된다.

결 론

현대의학의 발전과정이 경험과 직관에 의한 치료(episodic 

treatment)에서 대규모 보건학 정보를 바탕으로 한 근거중

심의학(evidence based medicine)로 이어지며 평균적인 진

단과 치료에 무게를 두었다면 앞으로는 대규모 유전정보를 

바탕으로 보다 개인적인 상황에 맞는 치료(individualized 

medicine)로 이어질 것이다. 질병의 치료뿐 아니라 예방

Fig. 2. 후생유전학의 개념도(유전자의 스위치를 켜는 네 가지의 기전을 설명함)13)
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에도 관심이 많은 일차의료 의사들에게도 유전학 정보

를 통한 질병의 위험도를 평가하는 임상유전체학(clinical 

genomics) 분야는 더 이상 낯선 이야기가 아닐 것이다. 아

직 지식과 정보 자체의 해석에도 많은 한계가 있으며 섣불

리 상업적인 용도로 이용되기에는 많은 기술적, 윤리적 문

제가 존재하지만 일차의료인이 정확히 이 내용을 이해하고 

응용하는 단계가 그 한계를 극복하는 시점이라 생각하며 

이런 설명이 그러한 노력에 조금이라도 도움이 되길 기대

한다. 특별히 질병의 발생과 예방, 치료를 통합적으로 이해

하고 설명하는 역할을 해온 가정의학전공 의사들이 임상유

전체적 지식과 경험을 공유하며 발전시켜 환경과 유전의 

상호작용을 통한 질병예방과 건강증진에 크게 기여하리라 

믿는다.14)
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