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서 론

고령사회로의 진입으로 인하여 기존의 질병치

료중심의 의학에서 예방중심 의학으로의 요구가

증대되면서 질병예방을 위한 건강기능성 식품에

대한 수요도 증가되고 있다. 그뿐만 아니라 최근

유전형 분석에 근거한 개인 맞춤형 의학에 대한 인

식이 대중화되면서 개인 맞춤형 영양에 대한 인식

도 확대되고 있고 영양유전학분야에 대한 연구 활

성화와 맞춤식품개발을 위한 식품업계의 관심과

연구개발도증가하고있다. 

뉴질랜드의 BASF사의 POSIFood(point of sale

individualized food) project는 우유를 기반으로 운

동량이 많은 젊은 층과 역동적인 비즈니스맨을 위

한 맞춤화된 기능성 성분을 포함한 음료를 판매하

기 위한 자판기를 개발하고자 노력하고 있으며 식

품업계에서는 심혈관질환, 면역체계, 골격건강, 소

화기능과 관련한 맞춤형 기능성 성분개발과 유전

자 발현을 변화시킬 수 있는 새로운 물질을 찾고자

하는노력이광범위하게진행되고있다. 

2000년 이후 지속된 유전자 분석기술의 획기적

인 발전은 개인의 유전적 특성을 고려한 개별화된

식이조정 방법 및 맞춤식품개발의 현실화를 앞당

기고있다.

본고에서는 맞춤식품개발을 위한 유전자 분석

기술에 대해 최근의 유전연구동향을 중심으로 살

펴보도록하겠다.

유전자 전장분석기술(Genome-
Wide Association Study)

영양유전학(nutritional genomics)은 영양유전학

(nutrigenomics)과영양유전체학(nutrigenetics)을포함

한다. 영양유전학은영양소가genome, transcriptome,

proteome, metabolome에미치는영향을연구하는분

야이며, 영양유전체학은 개인의 유전자 또는 유전자

변이가식사와질병사이의상호관계에미치는영향

Emerging Technology

맞춤식품개발을위한유전자분석기술
High-Throughput Genetic Technology for Personalized Nutrition

권대영1*, 이종은2, 조은영2┃바이오제론연구단1, (주)디엔에이링크2

Dae-Young Kwon1*, Jong-Eun Lee2, Eun-Young Cho2

┃Biogeron Food Technology Research Group1, DNA Link. Inc2

신기술 신소재

Bulletin of Food Technology
Vol.23, No 2. pp. 198-204

2-4.Emerging_–˙·º¿   2010.7.14 1:20 PM  ˘ ` 198    



맞춤식품개발을 위한 유전자 분석기술

199

을연구하는분야이다. 

영양유전학 연구를 통한 개인 맞춤형 식품개발

및개별화된식이지침제공을위해서는영양소와유

전자 간의 상호작용이 질병발생에 미치는 영향뿐만

아니라 개인의 유전적 특성과 영양중재효과와의 관

련성에 대한 연구가 선행되어야 한다. 이를 위한 유

전자 분석기술은 최근의 유전연구동향의 대전환

(paradigm shift)과맞물려급변하고있다. 

유전요인의 대부분은 개인 간 유전적 차이인

SNP(단일염기다형성, single nucleotide polym-

orphism)에 의해 나타나고 있다. 실제로 개인의 식

품섭취에 따른 중재효과가 SNP에 따라 달라지는

연구결과들이보고되고있다.

Genaissance, DNA diet, Genelex사등에서는각

개인의 DNA 검사를 통해 개인의 특정 질병 관련

유전자의 발현 및 관련 정도를 분석하여 맞춤형 건

강 및 영양을 컨설팅해주고 맞춤영양제개발을 시

도하고있다. 

2003년 인간유전체 지도가 완성되면서 질환과

관련된유전형질을발굴하고자하는질환유전체연

구가 전 세계에서 경쟁적으로 진행되고 있으며

International HapMap Project의 결과가web상에공

개되고NCBI의 dbSNP에도지속적으로 SNP 정보가

축적되면서유전연구에활용될수있는 SNP 정보는

약 8백만 개 이상으로 예측되고 있다. 또한 반도체

칩 제작 기술이 유전자 분석 분야의 microarray 제

작에 적용되면서 한 장의 칩에서 백만 개 이상의

SNP와 전체 유전자 분석이 가능한 whole genome

SNP chip과 whole genome expression chip이 개발

되고있어기존의후보유전자분석연구에서유전자

전장분석(genome-wide association study)연구로

유전연구의대전환이이뤄지고있다.  

Illumina사와 Affymetrix사는 지속적으로 대용

량의고밀도칩을출시하고있어최근 3∼4년동안

100K, 500K 칩에 이어 최근 1백만 개의 SNP가 포

함된 칩들이 생산되어 상용화되고 있으며 5백만

개 SNP가포함된칩의생산계획도발표되고있다.

한 장의 칩으로 분석할 수 있는 SNP의 수가 기

하급속하게 증가된 이유는 SNP DB의 증가로 인해

활용 가능한 SNP 수가 증가된 것 외에도 하나의

SNP를 검출하는데 필요했던 probe의 수가 급속히

감소하는데기인한다. 

또한 Affymetrix사는 기존의 one-color system에

서 two-color system을 이용한 AxiomTM genome-

wide human assay를 개발하여 pack array 방식으

로 24개, 96개 시료를 동시에 분석할 수 있게 되었

으며 specificity를 향상시켜보다 정확한분석이 가

능한 칩을 개발하여 많은 시료를 보다 단시간에 효

율적으로분석할수있게되었다.

칩에포함된 SNP 컨텐츠도 1,000 genome project

등에서새롭게발굴된 SNP를포함하고있으며 SNP

발현빈도의 인종적 특성을 고려하여 Caucasian

specific panel, Asian specific panel 등으로 각 인종

의 유전특성을 고려한 chip을 시판하여 한국인의

유전특성을 반영한 유전연구의 활성화가 기대되고

있다(그림 1). 

SNP 연구 분야뿐만 아니라 유전자 발현연구와

관련하여서도 유전자 전체의 발현분석이 가능한

칩이 상용화되고 있으며 유전자의 splicing variant

를 효과적으로 검출할 수 있는 exon array, gene

array 등 probe의 타겟 분포에 따라 다양한 종류가

개발되고있다. 

인간뿐만 아니라 마우스, 랫 등 실험동물에도 적

용 가능한 whole genome SNP chip과 whole
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genome expression chip이 개발되고 각 개체의 유

전체에 존재하는 수많은 유전형질을 빠른 속도로

분석할 수 있게 됨으로써 이를 이용한 대규모의 유

전형질과영양관련성연구도가능해졌다.

실제로 2007년 Wellcome Trust Case Control

Consortium에서 제2형 당뇨병, 심혈관질환, 고혈

압 등 7개 질환과 관련한 유전자 전장분석결과를

발표한 이후 유전자 전장분석결과와 식품섭취 간

의 연관성이 질병발생에 미치는 영향에 대한 분석

연구도활발히진행되고있다.

최근 GWAS 분석을 통해서 인슐린 분비손상에

의해 제2형 당뇨병 발생의 유의적인 증가에 영향

을 주는 것으로 규명된 TCF7L2(transcription

factor-7-like 2) 유전형은 2318명의대조군과 724명

의 당뇨병환자를 대상으로 수행된 연구에서

TCF7L2의 유전형에따라전곡(whole grain)섭취에

의한 당뇨병 발생에 미치는 영향이 다른 것으로 보

고되었다.

또한 당뇨병에서의 유전자와 식이섭취와의 연관

성에대해서는당질섭취의양및질과관련된연구뿐

만아니라서구성식이패턴(고기및가공육섭취증

가와적은섬유소섭취)이HHEX, CDKAL1, IGF2BP2,

SLC30A8, WFS1, CDKN2A/B, TCF7L2, PPARG,

KCNJ11 등당뇨병발생과유의한연관성이규명된유

전자들로계산된 genetic risk score(GRS)와유의한연

관성을 나타내어 GRS가 높은 군에서 서구성 식이섭

취시당뇨병발생위험이 2.06배이상유의적으로높

아지는것으로보고하였다. 

즉 개인의 유전형을 고려한 맞춤 식이지침 제공

을 위한 영양유전학 연구도 기존의 후보유전자 분

그림 1. Illumina사와 Affymetrix사의 칩
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석에서 유전자 전장분석의 연구결과의 활용으로

변화되고 있으며 1∼2개의 영양성분과의 관련성

에서 전체 식이섭취 패턴과의 연관성을 규명하기

위한연구로전환되고있다. 

2007년부터 미국의 Navigenics, 23andMe,

Iceland의 deCODE genetics사 등에서 유전자 전장

분석을 통한 개인 맞춤용 질환 관련 유전자 분석

kit를 시판 중에 있으며 이러한 분석결과를 활용하

여 개인 맞춤용 관리지침 개발 및 식이지침 제공

등으로사업분야의확대를계획하고있다. 

그러나 유전자 전장분석을 이용한 연구방법을

통해 유의한 연구결과를 확보하기 위해서는 수만

명 이상의 대규모 시료에서의 meta 분석이나 추가

시료에 대한 다단계 검증분석이 요구되고 있어 개

별화된 맞춤 식이지침이 개발되기 위해서는 아직

많은 검증단계가 필요한 제한점이 있다. 그리고 이

들 회사의 바이오마커의 컨텐츠가 서구인 위주로

선정되어 한국인을 비롯한 아시안에 적용하기 어

려운 제한이 있어 한국인을 대상으로 한 검증된 연

구결과의확보가요구된다. 

또한 서구의 식생활 패턴과 한국인의 식생활 패

턴의 유사성과 차별성에 대한 분석을 고려한 영양

유전연구가선행되어야할것이다.

차세대염기서열분석기(Next
Generation Sequencer)의 등장

지난 30여 년의 세월동안 capillary(모세혈관) 전

기영동법을 이용한 DNA 염기서열방법(sanger 방

법)은 유전체 연구에서 인간 게놈 프로젝트,

HapMap 프로젝트 등 인간 유전체 연구에서 중요

한 결과를 도출하면서 표준화된 방법으로 인식되

어 왔다. 그러나 분석시간의 단축과 분석비용의 효

율성 등이 요구되면서 한 번의 분석으로 수십 GB

의 대용량 유전정보 생성이 가능한 차세대염기서

열 분석기술(next generation sequencing, 이하

NGS 기술)이개발되어유전체연구의새로운전환

점을예고하고있다.

2004년 분석기기가 처음 출시된 이후 2007년

Solexa가 Illumina사에 합병되면서 NGS 기술이라

는 용어가 일반화되기 시작하였으며 DNA 이중나

선 구조를 규명한 Watson의 개인 유전체 정보가

분석되어 공개되는 등 지금까지 흑인, 아시아인을

포함한 다수의 개인 유전체 염기서열이 분석되고

있고일부데이터는이미공개되고있다. 

개인 맞춤의학과 개인 맞춤영양의 실제적인 구

현을 위해서는 개인별 유전체 변이의 효율적 규명

과 DB 축적이 선결되어야 하는 문제이며 NGS 기

술은 발현빈도가 극히 낮은 SNP뿐만 아니라 다양

한인간유전체변이(copy number variation, CNV,

insertion/deletion 등)를 동시에 분석할 수 있는 장

점을지니고있다. 

현재 생명과학 분야에서 많이 이용되고 있는

NGS 플랫폼은 Roche의 GS-FLX, Illumina의

genome analyzer, AB의 SOLiD이며새로운분석원

리로 단시간에 더 많은 대용량의 염기서열 분석이

가능한 3세대 NGS 기기가 pacific biosciences,

complete genomics, helicos biosciences 등에서개

발 중에 있어 지속적인 유전체 정보의 축적이 기대

되고있다(그림 2).

또한 NGS 기술을 적용하여 인간 유전체의 특성

을 광범위하게 규명하기 위한 미국 MIT의 연구 그

룹을 중심으로 진행되고 있는 1,000 genome
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project의 대용량 데이터들도 순차적으로 공개될

예정이라 새로운 SNP 및 다양한 종류의 인간 유전

체의 변이들을 이용한 유전체 연구의 새로운 전기

가마련될것으로기대된다.

아직은 개인의 유전체 염기서열을 분석하는데

고가의 비용이 소요되고 있지만 NGS 기술은 유전

체 연구의 흐름을 바꿔놓고 있으며 시간과 비용 면

에서 효과적으로 바이오마커를 개발하여 개인 맞

춤의학과 개인 맞춤영양의 실현을 앞당길 것으로

예측된다. 

약 10년 동안 인간유전자 분석에 소요되는 비용

은 약 3조원에서 15만 달러로 약 2천만 배의 급속

한감소를보이고있으며 2013년경에는 1,000 달러

에 개인 유전체 염기서열 분석이 가능할 것으로 예

상되고 있어 유전자 전장분석을 이용한 연구도 궁

극적으로는 NGS 기술로 대체될 것이라는 전망도

나오고있다. 

또한 NGS 기술은 다양한 응용분석이 가능하여

염기서열 분석 외에도 유전자 발현분석, 전사체 분

석, 후성유전학 분석, metagenome(미생물종) 분

석 등이 하나의 분석기에서 가능한 장점이 있어 영

양유전체 연구에서도 보다 다양한 연구목적에 효

율적으로적용될것으로기대된다.  

유전자 발현분석 연구 분야에서도 NGS 기술은

기존의 분석법에서 나타난 여러 가지 제한점을 보

완하면서 정량과 정성이 가능한 data 획득을 통해

다양한 컨디션에서의 유전자 발현 양상분석이 가

능해져영양유전학연구에서도영양성분이체내의

유전자 발현양상에 미치는 광범위한 탐색을 통한

기능성 식품개발에 가능성을 높이는데 기여하고

있다. 

후생유전학(epigenetics) 분야는기능성유전체학

연구분야의핵심분야로유전자의구조적변화없이

단백질 코딩영역이나 전사조절부위에 나타나는 변

화를 연구하는 것으로 NGS 기술을 이용하여 DNA

methylation 분석의 data coverage가 높아지면서 영

양소, 환경적인 요인에 의해 유전자 발현이 달라지

는 양상, 즉 기능성식품 섭취효과를 후생유전학적

그림 2. 주요 NGS 플랫폼
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측면에서규명하고자하는연구도활발히진행되기

시작했다. 

또한 지금까지의 metagenomics와 microbial

diversity 연구는 흙, 수질 등의 환경적 시료를 이용

한 미생물의 종류와 양을 규명하는 환경미생물학

연구가 주로 시행되었으나 2010년 Nature지에 124

명의 유럽인의 장내 미생물종에 대한 NGS 분석결

과가 발표되고 MetaHIT(metagenomics of the

human intestinal tract) project가 진행되면서 장내

미생물 외에도 구강, 코 점막, 피부 등의 미생물을

NGS 기법으로 분석하여 질환발생과의 연관성에

대한연구에적용되기시작하였다.

질환에 따라 장내 미생물 종의 분포가 달라지는

것이 규명되면 이를 변화시키기 위한 기능성 식품

의개발도활성화될것으로기대된다. 

결 론

대규모의 시료로부터 수집된 유전체 정보는 서

로 다른 증상이나 질병의 진행과 연관된 유전적인

특징을 규명하는데 중요하며 궁극적으로 맞춤형

치료법과 새로운 약품이나 기능성 식품개발로 연

계될것이다. 

유전자 전장분석이나 NGS 기술의 일반화와 함

께 개인 유전체 정보를 보다 단시간 내 효율적으로

알 수 있다면 맞춤의료, 맞춤영양에 한발 더 다가

설수있을것이다. 

개인 맞춤영양 실현을 위해서는 대용량 유전체

정보와 다양한 기능 유전체 연구결과들을 융합적

으로 다룰 수 있는 생물정보학 및 유전학적 연구

환경조성도중요하다. 

또한 영양유전학분야와 관련 식품업계에서도

유전연구 흐름의 변화에 맞춰 유전자 전장분석이

나 NGS 기술을 효과적으로 도입하기 위한 연구자

양성과 정보획득에 지속적인 관심을 기울여야 할

것이다.
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