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Abstract

Diabetes mellitus (DM) is considered a global pandemic and its incidence continues to grow worldwide. 
The most common treatments for controlling diabetes focus on glucose control as a means to reduce 
long-term complications. Major changes in diet have taken place over the past 10,000 years since the 
beginning of the Agricultural Revolution: however, human genes have not changed. We now live in a 
nutritional environment that differs from that for which our genetic constitution was selected. Nutrients 
and dietary patterns are central issues in the prevention, development and treatment of DM. Nutritional 
genomics studies generally focus on dietary patterns according to genetic variations, the role of gene-
nutrient interactions, gene-diet-phenotype interactions and epigenetic modifications caused by nutrients; 
these studies facilitate an understanding of the early molecular events that occur in DM and contribute 
to the identification of better biomarkers and diagnostic tools for the disease. In particular, this approach 
will help develop tailored diets that maximize the use of nutrients and other functional ingredients 
present in food, which will aid in the prevention and delay of DM and its complications. Here, we provide 
an understanding of the role of gene variants and nutrient interactions, and discuss the importance of 
nutrients and dietary patterns on gene expression. 
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서론

역사적으로 영양소의 부족으로 인한 영양실조가 일부 질

병의 원인이 되었지만 최근에는 영양소의 과잉으로 인한 대

사성 질환이 늘어나면서 오늘날의 영양학은 영양소 및 식

이와 같은 환경적 요인과 유전자 변이 및 발현 등 유전적 요

인과의 상호작용을 연구함으로써 개인의 유전형에 따른 식

이와 생활 방식 등을 제안하여 만성질환에 대한 예방 및 건

강 증진을 도모하고자 하는 것이다. 특히 식이는 평생에 걸

쳐서 직·간접적으로 연관된 유일한 환경 인자 중 하나이며

[1] 질병의 예방 차원에서 영양소-유전자 간의 관련성 연구

는 중요해지고 있다. 신체적 조건과 생활환경이 동일한 사

람에게 똑같은 음식을 섭취하게 하더라도 그 결과가 모든 

사람에게 같은 효과를 보이는 것은 아니다. 이유는 이 사람

의 외부 환경은 동일할지라도 유전적 요인은 동일하지 않기 

때문이다. 이것은 개인별 유전적 요인에 따라 대사과정에 

차이가 생기고, 그 결과 인체에서의 반응이 다르게 나타나

기 때문이다.

이러한 영양소 및 식품 구성성분이 특정 유전자에 미치는 

영향은 물론 개인의 유전적 차이까지 연구하는 학문을 영양

유전체학이라 한다. 유전자의 다형성(polymorphism)에 따

라 영양소 대사의 차이를 연구하는 분야인 nutrigenomics

와 대용량의 유전체 정보를 손쉽게 측정할 수 있는 고효율

실험기법과 여러 오믹스 분석 등의 분자 생물학적 분석 기

술을 이용하여 유전자의 발현을 조절하는 기전을 연구하는 

분야인 nutrigenetics로 분류하기는 하지만 용어를 명확하

게 구분 짓지는 않는다. 영양유전체학은 “유전체학이 발달

하면서 대량 고속 유전체 분석도구를 이용한 기술이 영양학

에 도입되면서 영양소와 유전자의 상호작용을 시스템생물

학적 접근 방법으로 이해하고자 하는 응용학문”[2,3], “질

병에 관하여 유전자와 영양소의 상호작용을 통해 연구하는 

학문”[4,5], “식품 및 그 구성 성분과 유전체의 분자적, 세포

적, 계통적 수준에서의 기능적 상호작용을 연구하여 궁극적

으로 식이를 이용하여 질병을 예방 또는 치료를 위한 학문”

[6] 등으로 정의되곤 한다.

그러나 실제로 우리가 섭취하는 대부분의 식이는 복합물

질이고 들어있는 영양성분도 소량이기 때문에 특정 유전자

에 이르러 작용하기에는 매우 약한 신호전달물질이고 장기

간에 걸쳐 노출이 되어야지만 우리 몸에 영향을 줄 수 있게 

된다. 그럼에도 불구하고 영양유전체학에 대한 연구가 활발

히 진행되고 있는 이유는 인간 유전자 지도의 완성과 분자

생물학의 발달로 다량의 유전자 통합 분석이 가능하고 첨단 

분석기술의 발달에 힘입었기 때문이다[7].

오늘날 식이 관련 만성질환들에 관한 연구가 다양해지고 

특정 영양소가 만성질환에 잠재적 요소로 작용한다는 것이 

알려지면서[8], 바람직한 건강을 위한 식이는 영양소의 양

적 균형뿐 아니라, 체내에서의 구체적인 대사에 관여하여 

특정한 역할을 수행할 수 있는 구체적 성분들의 섭취가 중

요해졌다. 그리하여 최근에는 특정 질환의 발병률과 상관관

계가 높은 유전자 다형성을 밝혀내어 환경적인 요인과 개인

의 유전자 다형성과 질환 유병률과의 상관관계를 밝히고자 

하는 연구들이 활발하게 진행되고 있는 것이다. 

본론

당뇨병의 유전적 요인은 매우 복잡하며 수많은 당뇨유발

성의 대립유전인자들의 조합에 의해 발병되고, 식이 등 환

경적 요인에 의해서도 영향을 받는다[9]. 당뇨관련 감수성 

유전자 proliferator-activated receptor gamma (PPARγ), 

transcription factor-7-like 2 (TCF7L2), 체지방과 비만 관

련 단백질(FTO) 유전자, APOA5 등은 식이 영양과의 상호 

관련성을 보여주었다.

1. 제2형 당뇨 관련 감수성 유전자 – PPARγ

Gouda 등의 연구[10]에 의하면 PPARγ에서(Pro12Ala, 

rs1801282) Ala12 변이형은 제2형 당뇨의 위험을 감소시키

고 인슐린 민감성에 관련 있음을 보여주었다. 또한, Lazar

의 연구[11]에 따르면 불포화 지방산과 같은 특정 영양인

자가 PPARγ 조절 증가와 관련 있는 것으로 조사되었으며, 
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Ala12 변이형은 Pro12 동형접합체와 비교하여 혈당 항상성 

유지에 있어 불포화 지방의 유익한 효과에 더 민감하고 총

지방과 포화지방의 안 좋은 영향에 덜 민감한 것으로 나타

났다[12,13].

2. 제2형 당뇨 관련 감수성 유전자 – TCF7L2

Ruchat 등의 연구[14]에서는 TCF7L2 (rs12573128)와 

식이지방 섭취의 상호관련성이 인슐린 민감성과 내당능에 

영향을 미치는 것을 보여주었으며, Nurses’ Health Study

에서는[15] 제2형 당뇨 환자 1,114명과 대조군 1,915명을 

대상으로 TCF7L2 (rs12255372)에 대한 유전자형과, 반정

량적 식품섭취빈도 설문을 통한 식이 섭취량을 평가한 결

과, 당질식이의 질적, 양적 변화에 따라 인슐린 요구도의 변

화로 제2형 당뇨병의 위험이 달라진다는 것을 보여주었다.

3. 제2형 당뇨 관련 감수성 유전자–FTO

FTO 유전자는 비만 위험과 관련이 있는 유전자로 제2형 

당뇨병과 비만 위험 대립 유전자 사이의 관계는 논란의 여

지가 있어왔다.

이와 관련하여, FTO (rs9939609) 변이형에서 지중해식 

식이요법과의 유전자-식이 상호작용에 관하여 체질량지수

(body mass index, BMI)에 차이가 없는 대상자를 대상으

로 환자-대조군 연구를(제2형 당뇨 환자군 3,430명, 대조군 

3,622명) 수행한 결과, 낮은 지중해식 식이 시 대립 유전자 

변이형에서 제2형 당뇨의 위험성이 더 높았으나, 높은 지중

해식 식이 시에는 이러한 관련성이 사라지는 결과를 보였다

[16].

또한, Steemburgo 등의 연구[17]에서는, FTO 

(rs9939609) AA 유전자형을 가진 제2형 당뇨 환자군에서 

BMI와는 독립적으로 높은 지방 섭취와 낮은 섬유소 섭취와

의 관련된 결과를 보였다. 특히, AA 유전자형을 가진 여성

은 TT, AT 유전자형을 지닌 여성에 비해 높은 지방섭취와 

낮은 섬유소 섭취와의 관련이 있는 것으로 나타났다.

4. 제2형 당뇨 관련 감수성 유전자–APOA5

Apolipoprotein A5 (apo A-V)는 혈중 중성지방 농도와 

밀접한 관련이 있는 것으로 알려져 있다. Kang 등[18]은 공

복혈당장애 및 제2형 당뇨병 환자에서 전곡류의 섭취가 중

성지방과 apo A-V 농도의 혈중 농도를 조절하는 APOA5 

-1131T>C의 유전적 효과에 미치는 영향에 관하여 연구하였

다.

또한, Kim 등[19]도 공복혈당장애와 제2형 초기당뇨환자

에서 APOA5 -1131T>C 단일염기다형성이 3년간의 당질과 

식이섬유소 관련 식이요법에 따라 혈중 apo A-V 농도와 중

성지방 수치 변화 영향에 관하여 연구하였다. 3년간의 식이

요법 후, TC, CC 유전자형의 그룹에서 apoA-V 농도가 감

소하였고, 중성지방 수치는 TT 유전자형 그룹이 식이요법 

이전보다 감소한 결과를 보였다. 포도당, 인슐린, 인슐린저

항성 지표, 유리지방산 모두 TT 유전자형 그룹에서만 감소

됨을 밝혔다.

이러한 연구를 통하여, 공복혈당장애와 제2형 초기당뇨환

자에서 식이요법의 효과가 유전자형에 따라 다름을 확인할 

수 있다. 

결론

최근 질환 발생에 관여하는 유전적 정보에 대한 많은 연

구가 진행되고 있지만, 이때 간과하지 말아야 하는 사실은 

이들 질환연관 유전자와 영양소 간의 상호작용 규명이 꼭 

필요하다는 것이다. 식이요인을 포함한 환경인자의 영향이 

고려되지 않을 경우에 때로는 인종 간에 유의한 차이를 보

이는 유전자 다형형조차도 그 영향이 달라질 수 있고 같은 

인종 내에서도 환경인자에 의한 영향 및 임상적 의의에 대

한 영향력에 매우 큰 차이를 보이게 된다. 그러므로 건강상

의 유익에 대한 영양유전체 관련 연구에서 얻어진 정보를 

사용함에 신중해야 할 것이며, 이는 각각의 사례에 따라 평

가되고 검토되어야 할 것이다.

또한 질병에 대한 위험도를 약간 상승시키는 유전적 소인
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이 있는 유전자를 가지고 있다는 것이 마치 그 질환이 발생

할 예비자인 것처럼 인식되면 곤란하다. 따라서 특정 질병

과의 연관성을 언급할 때에는 자세한 정보를 제공하여 불필

요한 오해를 줄일 수 있도록 해야할 것이다. 영양유전체학

은 앞으로 전사체학, 단백체학, 대사체학라는 학문들을 통

해 앞으로 각각의 개개인의 유전자에 적합한 음식을 섭취함

으로써 식품을 통하여 질환을 예방하여 건강하게 장수하는 

시대를 열 수 있을 것으로 기대된다.
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