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Transposable elements (TEs) occupy approximately 45% of the human genome and can enter func-
tional genes randomly. During evolutionary radiation, multiple copies of TEs are produced by dupli-
cation events. Those elements contribute to biodiversity and phylogenomics. Most of them are con-
trolled by epigenetic regulation, such as methylation or acetylation. Every species contains their own 
specific mobile elements, and they are divided into DNA transposons and retrotransposons. Retro-
transposons can be divided by the presence of a long terminal repeat (LTR). They show various bio-
logical functions, such as promoter, enhancer, exonization, rearrangement, and alternative splicing. 
Also, they are strongly implicated to genomic instability, causing various diseases. Therefore, they 
could be used as biomarkers for the diagnosis and prognosis of diseases such as cancers. Recently, 
it was found that TEs could produce miRNAs, which play roles in gene inhibition through mRNA 
cleavage or translational repression, binding seed regions of target genes. Studies of TE-derived miRNAs 
offer a potential for the expression of functional genes. Comparative analyses of different types of 
miRNAs in various species and tissues could be of interest in the fields of evolution and phylogeny. 
Those events allow us to understand the importance of TEs in relation to biological roles and various 
diseases.
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서   론

이동성 유전인자는 인간 유전체의 약 절반을 구성하며[43], 

진핵 생물의 유전체에서 반복적인 인자로 보편적으로 발견된

다[46]. 이동성 유전인자는 여러 분자적 메커니즘을 통해 유전

자의 전사와 생물학적 기능을 조절하고[24, 25, 28, 45, 65], 이

를 통해서 생물종의 진화와 유전적 다양성에 기여한다[33]. 또

한, 이동성 유전인자는 유전체 내에서 이동할 수 있는 특성을 

지니기 때문에 유전자 내의 돌연변이 등을 통해서 유전체 내

로 삽입된다[39, 41, 55]. 이러한 특성을 지니기 때문에, 기능을 

가지는 주요 유전자 사이로 내재되어 유전체의 불안정성을 

증대시키거나[34, 67], 스플라이싱 공여체와 수여체 부위가 변

경됨을 통해 새로운 인트론이나 카세트 엑손을 생성하여 새로

운 전사체의 형태가 만들어진다[14, 34] 이 밖에도, 이동성 유

전인자는 프로모터, 인핸서, 폴리아데닐 신호 부위를 포함하

여 생물의 유전체 기능에 영향을 미치기도 한다[40]. 이러한 

무궁무진한 잠재성을 지닌 이동성 유전인자는 최근 생물정보

학적 분석을 통하여, 그 정체가 하나씩 밝혀지고 있다[25, 26, 

71].

이동성 유전인자는 초기 포유동물 배아 발달에 필수적인 

역할을 하며[56, 60, 63], 영장류 유전체의 진화에서 중요한 역

할을 담당한다는 것이 밝혀진 바 있다[20, 49]. 이동성 유전인

자의 조절은 DNA 메틸화, 히스톤 변형과 관련된 과정에서 

역동적으로 작동한다[63]. 또한, 면역 ·반응 ·행동 ·인지 ·태

반 형성 등의 부분에서 이동성 유전인자의 기여가 밝혀지면서 

생물학적 기능의 중요성이 확산되고 있다[18, 43, 50]. 이동성 

유전인자와 질병과의 상관성 연구는 다양한 생물종에서 많이 

연구되었고[2, 9, 14, 29, 67], 나아가 이동성 유전인자 발현의 

증가가 바이러스 인식 경로를 활성화시키고 암세포 사망을 

유도한다는 것도 밝혀졌다[12, 53]. 이동성 유전인자가 코딩 

유전자의 기능을 조절하는 것을 통해, 암 세포 성장과 관련된 

전사적인 경로에 간접적으로 영향을 끼친다는 연구가 보고되

었다[22, 44, 66, 70]. 따라서, 본 논문에서는 이러한 이동성 유

전인자에 대한 구조 및 생물학적 다양한 기능에 대해 분석하

고 토론하였다.

이동성 유전인자의 유전체 내 분포비율

인간의 유전체에서 생물학적인 기능을 가지는 유전자를 암

호화하는 부분은 1%에 지나지 않는 반면, 나머지 99%는 유전

- Review -
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Fig. 1. A. Composition of transposable elements in human genome. B. Types and structure analyses of transposable elements. 

자를 암호화하지 않는 부분이다. 그 중에 절반은 이동성 유전

인자로, 동물과 식물 유전체의 상당부분을 구성한다[32]. 한 

가지 종류의 이동성 유전인자만 유전체내에 존재하는 것이 

아니라, short interspersed nuclear element (SINE), long in-

terspersed element (LINE), human endogenous retroviruses 

(HERV), DNA Transposon 등 여러 종류가 유전체 내에 존재

한다. 인간의 유전체 내에서는 SINE 13%, LINE 21%, HERV 

8%, DNA transposon 3%로 생물학적 기능을 가지는 유전자보

다 훨씬 많은 비율을 차지하고 있고, 유전자 관련 반복 서열은 

36%를 차지하고 있다. 이동성 유전인자는 무작위로 유전체에 

분포되어 있지 않고, 유전체의 특정 부분에 다양한 수준의 선

호도를 가지고 있으며[8], 그들이 속해 있는 숙주의 유전체와 

밀접한 연관성을 가진다[6]. 이동성 유전인자는 인간과 유사한 

고릴라와 침팬지의 유전체 내에서도 약 45%를 차지한다(Fig. 

1A). 고릴라의 유전체 내에서는 SINE 11%, LINE 21%, HERV 

9%, DNA transposon 3%를 차지하고 있고, 침팬지의 유전체 

내에서는 SINE 13%, LINE 22%, HERV 9%, DNA transposon 

3%를 차지하고 있다[57, 58]. 또한 마우스의 유전체에서는 

37%를 차지하고, 주머니쥐의 유전체에서는 55%를 이동성유

전인자가 차지하고 있다[23, 43, 54]. 이동성 유전인자의 유전

체 내 분포는 생물정보학적 분석과 차세대 시퀀싱 기술을 이

용하여 파악 가능하다[68, 69, 77]. 이들은 생물의 진화과정에
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서 생식세포 감염을 통해 최초로 내재되어 들어와, 유전자 중

복(gene duplication)과정을 통하여 다수의 복사수로 존재하

고 있다. 다양한 생물종에서 이동성 유전인자 분포비율의 분

석 연구는 진화 기작 및 생물 종 다양성의 이해에 기여할 수 

있을 것으로 사료된다.

이동성 유전인자의 구조

이동성 유전인자는 메커니즘에 따라 DNA Transposon과 

Retrotransposon으로 나눌 수 있다[38]. DNA Transposon은 

DNA transposon은 ‘cut and paste’ 메커니즘을 통해 유전체

의 여러 영역으로 이동한다. 반면 retrotransposon은 ‘copy 

and paste’ 메커니즘을 통해 스스로 복제하여 유전체의 새로

운 영역에 삽입된다[74]. DNA Transposon은 양 말단에 Direct 

Repeat (DR)과 Inverted Terminal Repeat (ITR)을 가지고, 

Transposase를 가지고 있다. DNA Transposon에는 약 1.4Kb 

길이의 Tel-mariner가 포함된다. Retrotransposon은 Long ter-

minal repeat (LTR) 유무에 따라서 LTR Retrotransposons과 

non-LTR Retrotransposons로 나눌 수 있다. LTR Retrotrans-

posons의 경우, 양 말단에 Target Side Duplications (TSD)와 

Long Terminal Repeat (LTR)을 가지고 있다. LTR사이에는 

Group-specific Antigen (Gag), Protease (Prt), Polymerase 

(Pol), Envelope (Env) 유전자를 가진다. LTR Retrotranspos-

ons에는 약 8~9Kb 길이의 HERV가 포함되는데, HERV는 여

러 의학적 질병과 관련이 있다[48, 51]. Non-LTR retrotranspo-

sons는 자율적인 요소로 다른 유전체영역으로의 이동 가능 

여부에 따라 Autonomous와 Non-autonomous로 나눌 수 있

다. Autonomous의 경우, LTR Retrotransposons과 마찬가지

로 양 말단에 TSD를 가지지만, LTR 대신 Untranslated Region 

(UTR)을 가지며, ORF들을 가지고 있다. LTR retrotranspo-

sons에는 약 6Kb 길이의 LINE이 포함되고, LINE은 Long in-

terspersed element 1 (LINE-1)을 가지고 있다. LINE-1은 주로 

포유류에서 발견되는 잘 알려져 있으며[36], 식물과 동물 모두

에 존재하고 있다[21, 43]. 인간의 경우, 인간 유전체의 약 

500,000개의 카피가 있는 LINE1이 존재한다[15]. Non-auton-

omous의 경우, 마찬가지로 양 말단에 TSD를 가지며 SINE 

(Alu element)를 가진다(Fig. 1B). SINE은 LINE의 효소학적 

메커니즘을 이용하는 경우에만 이동 가능하다[7, 16, 36, 38]. 

SINE에는 영장류 특이적인 약 0.3Kb 길이의 Alu를 포함하고 

있다[15]. 즉, Alu 인자는 영장류가 포유류에서 분기하고 난 

후에 약 6천 5백만년 전, 영장류 유전체 내로 내재되어 들어왔

다. 이들의 구조를 살펴보면 유전자의 조절 기능을 할 수 있는 

프로모터 및 인핸서의 염기서열들이 LTR이나 UTR에 내재되

어 있어 생물학적인 주요 기능을 수행할 수 있다라는 것이다. 

HERV의 양 말단에 있는 LTR의 경우는 상호 동질성의 염기서

열로 구성되어 있어 재조합으로 말미암아 단독의 LTR (soli-

tary LTR)이 형성된다. 이들의 복사 수는 생물 개체마다 다르

며, 유전자의 조절인자로서의 기능 유무 또한 서로 달라서 염

색체 및 유전체의 정밀 분석과 생물정보학적인 기술 도입으로 

그 기능을 하나씩 분석할 수 있다. 

이동성 유전인자의 기능

이동성 유전인자는 다양한 기능을 가지고 있다. 유전체를 

재배열하거나 유전자 프로모터 역할을 수행하기도 하며, 선택

적 poly(A), 엑손화 및 선택적 스플라이싱에 기여하기도 한다. 

또한 후성유전학적 조절에 관여하고 대체 프로모터로서 기능

하거나, 암호화 영역 손상시키는 역할 또한 수행하며, 정·역방

향 프로모터로서도 기능할 수 있다. 이동성 유전인자는 다양

한 분자적 메커니즘을 통해서 인간의 유전체를 재배열함으로

써, 다른 종과는 다른 독자적인 유전체 배열을 완성시켰다[74]. 

이러한 인간 특이적으로 일어난 유전체 재배열이 인간 질병과 

관련 있다는 연구 결과 또한 발표되었다[4, 10]. 또한, 이동성 

유전인자는 유전자의 프로모터 역할을 수행하여 유전자의 전

사를 유발시키기도 한다[20, 47, 74]. 이동성 유전인자의 또 다

른 기능은 폴리아데닐화 신호를 제공하여 유전자의 전사를 

종결시키는 것이다. 예를 들어, LINE1은 19개의 폴리아데닐화 

신호를 가지고 있어 조기 메신저 RNA 절단을 야기시킬 수 

있다[35]. 또한, 이동성 유전인자가 유전자의 인트론 영역에 

삽입될 경우, 스플라이싱 부위를 제공하여 새로운 엑손유전자

를 생성하는 엑손화가 일어난다[64]. 이 메커니즘은 카세트 엑

손 및 엑손에서 엑손 변이를 유발하여 mRNA 불안정성을 증

가시킨다[19]. 그리고, 대부분의 이동성 유전인자는 이질염색

질의 형성을 야기하는 히스톤 변형의 억제를 유발하지만, 히

스톤 변형을 통해 유전자의 발현에도 영향을 줄 수 있으며[32, 

33], 이동성 유전인자가 유전자의 상류에 존재할 경우, 선택적 

프로모터로서 작용하여 새로운 전사 개시 부위를 가져 새로운 

전사체를 만들어낼 수 있다[73].

이처럼 이동성 유전인자는 새로운 유전체로 삽입되어 유전

자에 긍정적이거나 부정적인 영향을 미칠 수 있다[5, 59, 72].  

그 중 유전자 내로 삽입된 일부 이동성 유전인자는 유전자의 

암호화 영역을 손상시켜 유전자 기능을 비활성화 시키기도 

한다. 또한 이동성 유전인자는 전사 인자 결합 부위를 갖는 

양방향성 프로모터를 가지고 있다(Fig. 2) [61]. 예를 들어, LTR 

및 LINE1은 전사를 개시하는 정방향 프로모터와 다른 유전자

의 전사를 개시할 수 있는 역방향 프로모터를 가지고 있다[17, 

52]. 마지막으로, 생물체가 스트레스를 받는 상황일 때, 이동성 

유전인자가 더 활동적일 수 있기 때문에, 유전자 다양성에 대

한 이동성 유전인자의 역할은 더욱 커진다[30, 42]. 다양한 기

능을 가지고 있는 이동성 유전인자는 포유류의 유전체 내로 

삽입되어 유전자의 기능을 저하시키고, 다시 회복시키기도 한

다. 
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Fig. 2. Biological roles of transposable elements. This Fig. was 

modified from Cordaux and Batzer [15].  

Fig. 3. Integration of Alu and ERV9 elements into IRGM9 gene 

during primate evolution. This Fig. was modified from 

Bekpen et al. [3].
Fig. 4. Biological roles of miRNA derived from transposable 

elements.

이동성 유전인자가 진화 과정에서 삽입되어 유전자의 기능

에 영향을 미칠 수 있다. 포유동물의 진화과정에서 원원류인 

여우원숭이의 유전체 내로 이동성 유전인자 중 하나인 Alu가 

삽입되었는데, 면역유전자인 immunity-related GTPase M9 

(IRGM9) 내로 들어가 유전자의 기능을 저하시켰고, 이로 인해 

신세계 원숭이와 구세계 원숭이에서는 IRGM9의 면역유전자

의 기능이 상실되었다. IRGM9의 면역유전자는 점진적으로 영

장류의 진화 과정을 거치면서 이동성 유전인자중의 하나인 

ERV9이 추가적으로 내재되어 들어오는 것을 허용하였다. 이

동성 유전인자 ERV9이 면역유전자 IRGM9의 기능 일부를 회

복시키면서 고등영장류 종에서는 IRGM9의 기능이 작동되었

다. 오늘날 인간유전체에서는 면역유전자 IRGM9의 기능이 완

전히 회복되었다(Fig. 3) [3]. 이처럼 이동성 유전인자는 한 개

체의 유전자 기능에 영향을 주는 것뿐만 아니라 진화적인 관

점에서 보았을 때, 유전체 내를 넘나들며 유전자 기능의 변화

를 유도함으로써 종의 진화를 야기시키기도 한다.     

이동성 유전인자와 miRNA

최근 연구에 따르면, 이동성 유전인자가 miRNA를 생성할 

수 있다는 것이 알려졌다. miRNA는 21~23개 정도의 뉴클레

오타이드로 구성되어있는 small non-coding RNA이다. 핵 속

에 존재하는 pri-miRNA는 RNAase III 단백질인 Drosha에 의

해 절단된 후, 약 70개의 염기로 구성된 pre-miRNA로 변형된

다. pre-miRNA는 운반 단백질과 결합하여 핵 속에서 세포질

로 이동한 후, 세포질에 존재하는 또 다른 단백질인 Dicer의 

작용에 의해 절단되어, miRNA duplex 구조를 이룬다. 그 중 

한 가닥의 miRNA가 RISC 복합체를 이루어 target gene 

mRNA의 3’ untranslated regions (3’UTR)에 상보적으로 결합

한다. 이동성 유전인자 유래의 miRNA는 타켓 메신저 RNA를 

분해하거나 번역을 억제하는 등으로 일반적으로 존재하는 

miRNA 기능과 동일한 기능을 지닌다(Fig. 4).

이동성 유전인자는 포유류 유전체의 수많은 사본이 존재하

며, 인간뿐만 아니라 포유류인 붉은 털 원숭이와 설치류인 생

쥐에도 많은 이동성 유전인자 유래의 miRNA복사수가 존재한

다(Fig. 5) [76]. 이동성 유전인자 유래의 miRNA는 전체 

miRNA 중에서 30%정도를 차지한다. 이동성 유전인자의 삽

입으로 인해, miRNA가 유전체 내로 도입되거나 유전체의 특

정 메커니즘을 통하여 생성될 수 있다[40]. 이동성 유전인자 

유래의 miRNA의 예로, miR-28, miR-95, miR-151은 LINE에

서 유래되었고[1, 11, 53], hsa-mir-566은 Alu에서 유래한 것으

로 밝혀졌다[10]. 최신 연구를 통해, 이동성 유전인자는 인간 

miRNA의 중요한 기원 중에 하나라는 것이 밝혀졌다[40]. 이

러한 이동성 유전인자 유래의 miRNA에 대한 분석이 계속됨

에 따라, 단순히 알려진 일반적인 miRNA의 기능과 차별화된 
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1.

Fig. 5. Copy numbers of TE-derived miRNAs in human, rhesus monkey, and mouse. Bar indicates the location of miRNAs on 

each chromosomes. This Fig. was modified from Yuan et al. [76].

이동성 유전인자 유래의 miRNA의 생물학적 기능에 대한 관

심 또한 높아지고 있다.  

결론 및 전망

이동성 유전인자는 다양한 생물 종 유전체의 절반을 차지하

고 SINE, LINE, HERV, DNA transposon 등 다양한 종류를 

가지고 있다. 이들은 여러 분자적 기작을 통해 기능성 유전자

의 전사와 생물학적 기능을 조절하면서 생물종의 진화, 계통

분류 및 유전적 다양성에 기여한다. 이동성 유전인자의 특이

한 구조 및 염기서열 때문에 프로모터로써의 기능이나 miRNA

를 만들어내는 역할을 수행한다. 유전체를 재배열하거나 엑손

화, 선택적 poly(A) 및 스플라이싱에 기여하기도 한다. 또한 

후성유전학적 조절에 관여하고 암호화 영역을 손상시키는 역

할도 수행한다. 이동성 유전인자의 더 나은 이해는 이동성유

전인자가 다양한 질병의 바이오 마커로 이용될 가능성을 시사

한다. 나아가, 이동성 유전인자 유래의 miRNA는 혈액 내 존재

하기 때문에 질병과 관련하여 진단 시스템 개발 영역에서 활

발한 연구가 진행되고 있다. 향후 연구에 있어서 이동성 유전

인자와 이동성 유전인자 유래의 miRNA의 중요성과 가치는 

생명과학 분야에서 핵심으로 자리잡을 것으로 전망된다. 
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초록：이동성 유전인자의 구조 및 생물학적 기능

김소원1,2†․김우령1,2†․김희수1,2*

(1부산대학교 생명과학과, 2부산대학교 생명시스템연구소)

이동성 유전인자는 인간 유전체의 45%를 차지하며 기능성 유전자 내부로 자유롭게 들어갈 수 있다. 이들은 

진화과정에서 중복현상으로 다수의 복사수로 생성되며, 생물종다양성 및 계통유전체학 분야에 기여한다. 이동성 

유전인자의 대부분은 메틸화 또는 아세틸화 현상과 같은 후성유전학적 조절에 의해 제어된다. 다양한 생물종은 
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