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= 증례보고 =

아포지단백 E 유전자 변이와 백내장의 관련성

지미정1⋅임정수2⋅백혜정1

가천의과학대학교 안과학교실1, 가천의과학대학교 예방의학교실2

목적: APOE 유전자 다형성과 백내장의 관련성에 관하여 알아보고자 하였다.
대상과 방법: 인천 지역 성인을 대상으로 면접과 혈액검사, 안과 검진을 통해 인구학적 요인과 생활 습관, APOE 유전자 다형성, 혈중 
지질, 수정체 상태 등을 조사하였다.
결과: 전체 126명 중 백내장 환자군은 88명(69.8%), 대조군 38명(30.2%)이었다. APOE 유전자 다형성과 대립유전자 분포에 있어 백내
장 환자군과 대조군 사이에 통계적으로 유의한 차이를 보이지 않았다. 다중 로지스틱 회귀분석 결과 APOE ε2 대립 유전자를 갖는 
경우 그렇지 않은 경우에 비해 0.367배로 백내장 발병 확률이 낮았으며 이는 통계적으로 경계선 영역에서 유의한 결과로 나타났다
(p=0.053).
결론: APOE ε2 대립 유전자가 백내장과 통계적으로 경계선 영역에서 역상관 관계를 보였다.
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백내장은 전세계적으로 가장 많은 실명의 원인으로 실명

환자의 반수 이상인 약 천오백만명 이상의 실명의 원인이 

되며 개발도상국에서 성인의 약 50%에서, 미국과 같은 선

진국에서는 65세 이상 성인의 50%의 유병률을 보인다.1-5
 

국내보고에 따르면 40세 이상 성인의 32.8-43.5%에서 백

내장이 나타나며 유병률은 연령에 따라 현저히 증가하여 

80대에는 거의 100%에서 백내장 초기 변화를 보인다고 한

다.6 백내장의 발생에 직접적으로 영향을 주는 요인으로 현

재까지 알려진 것은 안외상이나 안내수술, 만성 안내염증, 
장기간의 스테로이드 사용, 선천백내장 등이다. 그러나 대

부분의 백내장은 원인이 밝혀져 있지 않은 상태이며 많은 

연구를 통해 백내장의 위험인자로 연령, 성별, 흡연, 근시, 
당뇨 등 전신질환, 자외선 조사 등이 밝혀져 있다.2,5,7-9 최
근 유전공학의 발달로 유전자 관련 연구가 의학 및 생물학 

전반에서 광범위하게 시행되고 있으며 안과영역에서도 망

막 혈관 질환이나 연령관련황반변성, 녹내장, 백내장 등과 

유전자 관련 연구가 진행되고 있다.10-24

백내장의 병인에 있어 고분자량의 단백질 집합체가 중요

한 역할을 하는데 이 중 베타-아밀로이드 집합체는 수정체 

상피세포의 섬유모세포양 세포(fibroblast-like cell)로의 

분화 및 이로 인한 백내장 발생에 관여한다.25
 백내장과 알

쯔하이머 병은 둘 다 퇴행성 질환으로 두 질환 모두에서 병

적 단백질 집합체가 특징적인데 뇌내에 베타–아밀로이드

(beta–amyloid)의 축적이 알쯔하이머 병에서 특징적이며, 
베타-아밀로이드는 알쯔하이머 병 환자의 수정체에서도 

발견되고 백내장의 원인이 된다.26,27
 

Apolipoprotein E (APOE) 유전자는 299개의 아미노산

으로 구성된 다형성 당단백질(polymorphic glycoprotein)
로서 지질대사과정에 중요한 역할을 한다. APOE는 19번째 

염색체의 장완에 위치하며 이들의 세 가지의 주요 대립유

전자(allele)들은 ε2, ε3 및 ε4로 표시되고 이 중 두 개의 대

립유전자가 한 쌍을 이루어 각각 동형접합체(ε2/ε2, ε3/ε3, 
ε4/ε4) 또는 이형접합체(ε2/ε3, ε2/ε4, ε3/ε4) 형태로 발현

한다.28
 APOE 유전자는 알쯔하이머 병의 유전적 위험인자

이며 동맥경화증, 대뇌유전분혈관병증, 관상동맥질환 등의 

여러 심장혈관질환에서 빈도가 높다고 알려져 있다.28
 또한 

당뇨, 파킨슨병, 류마토이드 관절염, 정신분열증, 베타 탈라

세미아 등과의 관련성도 제기되고 있다.29-37 

알쯔하이머 병과 관련하여 APOE ε4 대립유전자와의 연

관성이 많은 연구들에서 보고되 며 APOE ε4 대립유전자가 

베타-아밀로이드 대사에 영향을 미쳐 알쯔하이머 병 발생

에 관여한다고 알려져 있다.38
 베타-아밀로이드 집합체가 

알쯔하이머 병 환자에서뿐만 아니라 일반인의 백내장의 

병인에 관여할 수 있다는 사실에 근거하여 APOE 유전자 
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다형성과 백내장 사이에 상관관계에 대한 연구가 있어 왔

다.18,19
 Utheim et al18은 APOE ε4 대립유전자와 백내장 사

이에 약한 역상관관계가 있어 APOE ε4를 갖는 경우 그렇

지 않은 경우에 비하여 백내장을 가질 확률이 낮다고 보고

한 반면, Zetterberg et al19은 APOE 유전자 다형성과 백내

장 사이에 어떠한 연관성도 찾아내지 못하였다. 안과적으로 

APOE와 연령관련황반변성, 망막혈관폐쇄, 망막병증 등과

의 관계에 대한 연구는 비교적 많은 데 비하여18,19-24
 백내

장과 관련한 연구는 거의 없으며18,19
 이 또한 Caucasian을 

대상으로 한 연구여서 동양인, 특히 한국인을 대상으로 한 

연구와 차이가 있을 수 있다. 이에 저자는 한국인에서 

APOE와 백내장의 관련성에 관한 연구를 통해 노인 인구의 

가장 흔한 안과질환 이며 실명의 가장 흔한 원인인 백내장

의 유전적 위험요인을 분석하고자 하였다.

대상과 방법

2005년 10월 17일부터 11월 18일까지 인천광역시 보건

지표 가구 조사에 참여하고 이 후 APOE 유전체 검사 및 안

과검진을 받았던 인천광역시의 성인을 대상으로 하였다. 
설문조사는 사전에 연구의 취지와 조사방법에 대하여 교

육을 받은 조사 요원들이 시민들과 면접하는 방법으로 실

시하였다. 모든 환자에게 설문과 검사의 내용에 대하여 설

명하고 구두나 서면으로 동의를 받았다. 설문지의 구성은 

성, 연령, 학력, 사회경제적 특성 등의 인구학적인 변수와 

흡연 상태, 음주 상태, 일상생활, 신체 활동 정도 등의 생활

습관 변수, 그리고 질병력에 대한 조사항목으로 구성되었

다. 건강검진은 신장, 체중, 혈압, 식전 혈당, 총 콜레스테롤 

측정 및 APOE 등에 대한 유전자 검사로 구성되었으며, 유
전자 검사에 대해서는 가천의대 길병원 임상시험윤리위원

회의 승인을 받았다. 
혈액검사를 위한 혈액의 채취는 전날 저녁 식사 이후 12

시간 이상의 공복상태를 유지하도록 한 후 다음날 오전에 

시행하였다. 혈청 지질, 혈당, APOE 측정을 위하여 보존제

가 첨가되지 않은 진공튜브에 혈액을 채취하였으며, 채취 

직후부터 검사실에서 원심분리하기 전까지 얼음에 보관한 

채로 수송하였다. 검사실에 도착한 혈액은 4°C에서 3,000 
rpm으로 10분 동안 원심 분리한 후에 검사를 실시하였다. 

혈청 지질(총 콜레스테롤, 중성지질, 고밀도 지단백 콜레

스테롤)은 AU5400 자동 분석기(Olympus, Mishima, Japan)
를 이용한 표준화된 효소법으로 측정하였고, 저밀도 지단백 콜

레스테롤은 Friedwald 식을 이용하여 계산, 측정하였다. 혈당

은 hexokinase-ultraviolet 측정법에 의해 Ascensia Glucodisc 
(Bayer, New York, NY, USA)를 이용하여 측정하였다. 

APOE 유전자 다형성

대상자의 말초혈액 백혈구에서 DNA를 추출하여 중합

효소 연쇄 반응법으로 증폭하였다. PCR에 사용된 primer 
1은 5’-ACAGAATTCGCCCCGGCCTGGTACAC-3’이고 

primer 2는 5’-TAAGCTTGGCACGGCTGTCCAAGGA-3’ 
이었다. PCR 혼합물은 총 용적 10 ul으로 0.25 mM의 

dNTP, 1.5 mM염화칼슘(MgCl2), 0.75U 유전자 중합효소

(Solgent, Seoul, Korea), 50 ng genomic DNA, 0.25 uM
의 primer1과 2로 구성하였다. 유전자증폭기(PTC-200: 
MJ Research, Inc, Watertown, MA, USA)를 이용하여 

94°C에서 5분간 DNA를 변성시킨 후 94°C에서 30초간 

변성, 64°C에서 40초간 결합, 72°C에서 90초간 확장시키

는 과정을 40회 반복하여 증폭시키고, 마지막으로 72°C에

서 5분간 확장반응을 시켰다. 증폭산물을 제한효소인 

HhaI (Takara Co.Ltd., Kyoto, Japan) 5 U로 반응시킨 

후, 10% polyacrylamide gel에 전기 영동하여 ethidium 
bromide로 염색한 후 자외선 하에서 APOE 유전자형을 

결정하였다. APOE 유전자 다형성은 ε2/ε2, ε3/ε3, ε4/ε4, 
ε2/ε3, ε2/ε4, ε3/ε4와 같이 6가지 유전형으로 분류하였다. 

안과적 검사

안외상, 안내염증 등의 안과적 질환 과거력이나 백내장 

수술 과거력을 확인하였고 고혈압, 당뇨, 심혈관계 질환 등

의 전신질환 동반 여부와 가족력을 조사하였다.
나안시력 및 안경착용자의 경우 안경시력을 추가로 검사

하였고, 현성굴절검사를 통하여 굴절상태를 확인 후 최대교

정시력을 측정하였다. 
산동 후 세극등 현미경 검사를 통하여 수정체의 상태를 

LOCS III에 의하여 분류하였다.39
 LOCS III 분류표상 단안이

나 양안에 2단계 이상의 핵혼탁이나 핵색조 변화가 있거나 2
단계 이상의 피질 혼탁, 또는 1단계 이상의 후낭하 혼탁이 있

는 경우, 또는 백내장 수술로 인해 인공수정체가 있는 경우 

백내장 환자군으로 분류하고 그렇지 않은 경우 대조군으로 

하였다. 백내장 환자군의 경우 수정체 혼탁의 위치에 따라 

핵성, 피질성, 후낭하 또는 복합형으로 분류하였다. 단안 인

공수정체안의 경우는 반대편 눈의 수정체의 상태에 따라 분

류하였고 양안 인공수정체안의 경우는 분류에서 제외하였다.

통계 분석

자료분석은 SPSS for windows, version 11.0 (Chicago, 
IL, USA)을 이용하였으며 환자군과 대조군의 일반적인 특
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Table 1. Baseline characteristics of the subjects 

Variables   Cataract (n = 88) Control (n = 38)

 Mean age (mean ± SD, yr)*   66.32 ± 9.85 49.63 ± 11.81
 Male/Female (n)   22/66 5/33
 Ocular trauma history (n)   5 1
 Smoking (%)   19.3 10.5
 Alcohol drinking (%)   20.5 21.1
 Hypertension (%)*   43.2 21.1
Diabetes mellitus (%)   19.3 13.2
 Serum lipid     

Total cholesterol (mean ± SD, mg/dl)*   206.75 ± 34.24 183.79 ± 36.89
Triglyceride (mean ± SD, mg/dl)   144.51 ± 153.02 98.66 ± 53.49
HDL-cholesterol (mean ± SD, mg/dl) 48.55 ± 12.31 51.63 ± 14.09

*Statistically significant (p<0.05) with χ2 test.

Figure 1. Distribution of APOE polymorphism in con-
trol and cataract group (χ2 test, p value = 0.174). 

Figure 2. Distribution of APOE polymorphism in cataract sub-
groups (χ2 test, p value = 0.615).

성을 알아보기 위하여 기술통계로 실수와 백분율, 평균과 

표준편차를 구하였다. 환자군과 대조군간에 유전자형이나 

대립 유전자의 빈도차이는 χ2 검정을 하여 p값이 0.05 미만

인 경우를 통계적으로 유의한 것으로 판정하였다. APOE유

전형에 따른 백내장의 빈도를 산출하였고, APOE유전자다

형성과 백내장과의 관련성은 다중 로지스틱 회귀분석을 이

용하여 위험도와 95% 신뢰구간을 제시하였다. 위험도와 

95% 신뢰구간은 연령과 성별, 고혈압, 당뇨, 안외상력, 혈
청지질 등의 혼란변수를 통제한 후 관련성을 파악하였다. 
통계적 유의 수준은 p값이 0.05 미만인 경우로 하였다.

결 과

전체 대상자 126명 중 백내장 환자군은 88명(69.8%), 
대조군은 38명(30.2%)이었고, 남자 27명(21.4%), 여자 99
명(78.6%)이었다. 전체 평균 연령은 61.29±12.96세였

고, 백내장 환자군은 66.32±9.85세, 대조군은 49.63±
11.81세로 백내장 환자에서 유의하게 높았다(p<0.001). 총 

콜레스테롤은 백내장 환자군에서 206.75±34.24 mg/dl, 

대조군에서 183.79±36.89 mg/dl로 환자군에서 유의하게 

높았으며(p=0.001), 중성지방과 고밀도지단백 콜레스테롤

은 두 군간에 유의한 차이를 보이지 않았다. 백내장 환자군

에서 고혈압 병력의 빈도가 43.2%로 대조군에 비해 높았으

며 이는 통계적으로 유의하였다(p=0.018). 그 외 흡연, 음
주, 당뇨, 안외상 병력에 있어서 두 군간에 유의한 차이를 

보이지 않았다(p>0.05) (Table 1).
환자군에서 양안 인공수정체안을 가진 10명을 제외한 

78명의 백내장을 혼탁의 위치에 따라 분류한 결과 핵성 34
명, 피질성 10명, 후낭하 27명, 복합형이 7명이었다.

APOE 유전자 다형성

전체 대상자의 APOE 유전자 다형성은 ε3/ε3형이 80명
(63.5%)으로 가장 높은 빈도를 나타냈으며 ε3/ε4 28명
(22.2%), ε2/ε3 16명(12.7%), ε2/ε4 1명(0.8%), ε2/ε2 1
명(0.8%) 순이었다. APOE 유전자 다형성은 백내장 환자

군과 대조군 사이에 유의한 차이를 보이지 않았으며 분포

의 차이도 보이지 않았다(p>0.05) (Fig. 1). 또한 APOE 
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Figure 4. APOE allele in cataract subgroups (χ2 test, p
-value = 0.401, 0.727, 0.269).

Figure 3. Allele frequency of APOE polymorphism in control 
and cataract group (χ2 test). *Statistically significant.

유전자 다형성은 백내장 유형간에도 유의한 차이를 보이지 

않았다(p>0.05) (Fig. 2). 
전체 대상자의 대립유전자 빈도는 APOE ε3가 80.95%

로 가장 높았으며 ε4 (11.51%), ε2 (7.54%)순이었다. 전
체 대상자를 각 대립유전자 유무에 따라 분류하였을 때 ε2
대립 유전자를 갖는 대상자는 18명(14.3%), 갖지 않는 경

우는 108명(85.7%) 이었으며, 백내장 환자군에서 ε2대립

유전자를 갖는 대상자는 환자군의 10.2%로 대조군의 

23.7%에 비해 적었으며 이는 통계적으로 유의하였다(p= 
0.048) (Fig. 3). APOE ε3와 ε4대립유전자의 경우 환자군과 

대조군에 빈도의 차이를 보이지 않았다(p>0.05) (Fig. 3). 
각 대립유전자와 백내장 유형간에는 유의한 관련성을 보이

지 않았다(p>0.05) (Fig. 4). 대립유전자 유무에 따른 혈

청 지질 수치를 비교해 보았을 때 총 콜레스테롤 수치는 ε
2대립유전자를 갖는 경우 평균 170.44 mg/dl로 ε2가 없는 

경우의 204.72 mg/dl에 비해 유의하게 낮았으며(p<0.001), 
ε3대립유전자를 갖는 경우 총 콜레스테롤 평균 수치는 

200.72 mg/dl로 ε3가 없는 대상자의 144.50 mg/dl에 비해 

유의하게 높았다(p=0.030). ε4 대립유전자 유무에 따른 총 

콜레스테롤 수치의 차이는 없었다(p>0.05). 중성지질, 고
밀도 지단백 콜레스테롤 수치에 있어서는 각 대립유전자 

유무에 따른 차이는 보이지 않았다(p>0.05) (Fig. 5).

연령, 성별, 고혈압, 당뇨, 혈청 지질, 안외상력, APOE 

유전자 다형성이 백내장에 미치는 영향 

백내장 발병에 영향을 미치는 변수에 대하여 알아보기 

위해 백내장을 반응변수로 하고 성별, 연령, 고혈압, 당뇨, 

혈청 지질(총 콜레스테롤, 중성지질, 고밀도 지단백 콜레스

테롤) 수치, 안외상력, APOE ε2 대립유전자를 설명변수로 

하여 다중 로지스틱 회귀분석을 실시하였다. 백내장은 연령

이 1세 증가시 1.15배 높게 나타났으며 이는 통계적으로 유

의하였다(p<0.001). 또한 APOE ε2대립유전자를 갖는 경

우 그렇지 않은 경우에 비해 0.367배로 백내장 발병 확률이 

낮았으며 이는 통계적으로 경계선 영역에서 유의하였다

(p=0.053). 그 외 성별, 고혈압이나 당뇨 유무, 혈청 지질 

수치, 안외상력, APOE 유전자 다형성은 백내장과 유의한 

상관관계를 보이지 않았다(p>0.05) (Table 2). 

고 찰

백내장은 실명의 원인 중 약 50%에 해당되며 현재 백내

장에 대한 유일한 치료법은 수술적으로 수정체를 제거하는 

것으로 백내장 수술은 전세계적으로 노인인구에서 가장 흔

히 시행되는 수술이 되었다.40
 백내장의 원인과 위험인자에 

대한 이해가 백내장 발생을 늦추거나 예방하는 비수술적 

방법을 모색하는 데 도움이 될 수 있다.
APOE 유전자는 299개의 아미노산으로 구성된 다형성 

당단백질(Polymorphic glycoprotein)로서 지질대사과정에 

중요한 역할을 하며 알쯔하이머 병을 비롯한 여러 질환과

의 관련성이 밝혀져 있다.28-38
 현재 우리나라에서 APOE 

유전자형의 분포는 ε2/ε2 0.5%, ε2/ε3 9.5%, ε2/ε4 0.8%, 
ε3/ε3 72.9%, ε3/ε4 15.3%, ε4/ε4 0.9%로 알려져 있다.42

 

본 연구에서도 ε3/ε3 형이 63.5%로 가장 높은 빈도를 나타

냈으며 ε3/ε4 22.2%, ε2/ε3 12.7%, ε2/ε4 0.8% 순으로 유

사한 결과를 보였다. 
APOE 유전자 다형성과 안과적 질환과의 연관성에 관한 

연구를 살펴보면 DeAngelis et al20은 신생혈관성 연령관련

황반변성과 관련이 없다고 하였으며, Wong et al21은 APOE 

유전자 다형성이 중년의 초기 연령관련황반변성과는 상관
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A. Cholesterol

B. Triglyceride

C. HDL-cholesterol

Figure 5. Mean total cholesterol (A), triglyceride (B), HDL-cholesterol (C) in groups according to apolipoprotein E allele (t-test). 
*Statistically significant.

이 없으나 65세 이상의 백인에서 후기 연령관련황반변성과 

관련된다고 하였다. 대립유전자의 역할에 관해 Tikellis et 
al22은 ε2 대립유전자가 후기 연령관련황반변성의 위험을 

높이며 ε4 대립유전자는 방어적 역할을 한다고 하였다. 또
한 Utheim et al18은 APOE ε3를 가진 그룹에서 그렇지 않

은 경우에 비해서 황반부 평균두께가 높으며 좋은 시력을 

보이는 것으로 미루어 ε3가 황반부에서 신경섬유층에 보호

효과가 있다고 보고하였다. Liew et al23,24의 보고에 따르면 

지역사회 연구를 통해 APOE 유전자 다형성과 당뇨병성 망

막병증과는 관련이 없었으며 비당뇨병성 망막병증과는 약
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Table 2. Multiple logistic regression for cataract 

Variable Odds ratio (95% CI*) p-value

Age 1.15 (1.08-1.22) <0.001
Sex Female/Male 1.27 (0.33-4.89) 0.733
Diabetes Yes/No 0.50 (0.12-2.11) 0.349
Hypertension Yes/No 0.89 (0.27-3.01) 0.856
Cholesterol >220/≤220 1.47 (0.41-5.28) 0.559
Triglyceride >200/≤200 2.65 (0.49-14.26) 0.256
HDL-cholesterol ≤40/>40 1.06 (0.31-3.63) 0.927
Ocular trauma Yes / No 914 (0-∞) 0.784
APOE† ε3/ε3 1.00

ε3/ε4 0.81 (0.21-3.08) 0.761
ε2/ε3 0.43 (0.09-2.08) 0.292
ε2/ε4 550.35 (0-∞) 0.917
ε2/ε2 0.00 (0-∞) 0.834

APOE† ε2 carrier /non-carrier 0.367(0.13-1.02) 0.053
*CI = confidence interval; †APOE = apolipoprotein E.

한 상관관계가 있었다. APOE 유전자 다형성과 백내장 사

이의 관계에 대해 Utheim et al18은 APOE ε4와 백내장 사

이에 약한 역상관관계가 있어 ε4를 가지고 있는 경우 그렇

지 않은 경우에 비하여 백내장 유병률이 낮다고 보고한 반

면 Zetterberg et al19은 어떠한 APOE 유전자 다형성과 백

내장 사이에 연관성을 발견하지 못했다고 하였다. 본 연구

에서 APOE 유전자 다형성과 백내장과는 관련이 없었으며 

ε2 대립유전자 유무와는 역상관관계를 보였다. 여러 백내장

의 위험인자 연구를 살펴보면 백내장의 특정 유형에 영향

을 미치는 위험인자가 있다. 예를 들면 흡연은 핵성 백내장

의 유병률을 높이며 경구 스테로이드 복용은 후낭하 백내

장의 발생과 관련된다.7 본 연구에서는 APOE 유전자 다형

성이나 APOE 대립유전자와 특정 백내장 유형과의 상관관

계는 찾을 수 없었다. 
APOE 유전형은 식이섭취에 대한 혈중 콜레스테롤의 반

응에도 영향을 미치는데, ε4 대립형질이 있는 경우 식이요

법으로 LDL/HDL 비를 크게 개선할 수 있고 ε2 대립형질이 

있으면 콜레스테롤 강하제인 lovastatin에 잘 반응한다는 

보고가 있다.41
 혈중 콜레스테롤은 백내장의 위험인자로 밝

혀져 있지 않으나 최근 콜레스테롤 생합성의 결함을 보이

는 lathosterolosis 환자에서 양안성의 후낭하 백내장 발생 

1예가 보고되었으며43
 Klein et al44은 혈청 콜레스테롤 수

치를 낮추어 심혈관질환의 예방 목적으로 널리 사용되는 

statin 복용이 핵성 백내장 발생률을 낮춘다고 하였다. 본 

연구에서 백내장 환자군에서 총 콜레스테롤 수치가 대조군

에 비해 높았고 ε2 대립형질의 빈도가 유의하게 낮았다. 이
는 APOE ε2 가 있는 경우 콜레스테롤에 어떤 영향을 미쳐 

백내장 발생률을 낮추는데 관계한다는 가설을 생각해 볼 

수 있다.
기존의 연구들과 본 연구 간에 차이를 보이는 이유는 몇 

가지가 있을 수 있다. APOE 유전자 다형성과 백내장 사이

의 관계에 관한 연구 자체가 많지 않으며, Utheim et al18의 

연구에서 대상자의 수는 88명, Zetterberg et al19의 연구는 

689명으로 연구마다 대상자의 수의 많은 차이가 있고, 통
계적 유의성을 입증하기에 논란이 있을 수 있다. 본 연구에

서 대상자의 수는 126명으로 대상자의 수가 통계적 유의성

을 입증하기에는 부족하고 인천지역 주민을 대상으로 하여 

지역적 차이가 간과되었을 가능성이 있다. 또한 유전자 다

형성에 관한 연구들은 유전자에 따라 다른 민족 집단에서

는 비교적 높은 빈도로 보고되었음에도 불구하고 한국인에

서는 매우 낮은 빈도로 발견되어 질병관련 다형성으로서의 

의의가 없거나, 이와는 반대로 다른 민족에서는 보고되지 

않았던 유전자 변이가 한국인에서 높은 빈도로 관찰되는 

등 인종이나 민족간에 결과의 차이가 있을 수 있다. 본 연

구 대상자 126명의 전체 평균 연령은 61세이었고, 여자가 

99명(78.6%)이었으며, 69.8%에서 백내장 소견을 보였다. 
이는 국내보고에 따른 60대 백내장 유병률인 33.3-50.3% 
보다 높은 것으로6

 이는 연구에 자원한 대상자들이 비교적 

건강에 관심이 많고 시력저하 등의 안증상이 있는 사람들

이 포함되었을 선택오차를 배제할 수 없다. 또한 백내장 환

자군의 평균 연령이 대조군에 비해 유의하게 높아 백내장

의 가장 잘 알려진 위험인자인 노화로 인한 영향을 보정하

기 위하여 다중 로지스틱 회귀분석을 실시하였다. 
Apolipoprotein E는 LRP1 (low-density lipoprotein 

receptor-related protein 1, 저밀도 지단백 수용체 관련 

단백질 1)과 같은 APOE 수용체를 통해 콜레스테롤의 신경 

흡수(neuronal uptake)를 촉진하는데 이 LRP1의 다형성과 

tau 다형성 사이의 복합적인 유전자 영향이 APOE ε4 대립

유전자와 상관없이 알쯔하이머병의 위험도를 높인다는 보

고가 있다.45
 즉 APOE 수용체 다형성이 APOE 유전자 다형
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성과 별개로 특정질환과 관련될 수 있으므로 APOE 수용체 

다형성과 백내장 사이의 관계에 대한 추가적인 연구가 시

행된다면 APOE 유전자의 영향을 좀 더 직접적으로 밝힐 

수 있을 것이다.
본 연구는 APOE 유전자 다형성과 백내장 사이의 관계에 

관한 한국인을 대상으로 한 최초의 연구라는 데 의의가 있

으나 추후 보다 많은 지역에서 더 많은 수를 대상으로 한 

전향적 연구가 진행된다면 한국인에서 백내장과 APOE와

의 관계를 더욱 명확히 밝힐 수 있을 것으로 기대한다.
결론적으로 본 연구에서 인천 지역에 거주하는 성인 126

명 중 69.8%에서 백내장 소견을 보였으며 관련이 있는 인

자는 나이와 총 콜레스테롤 수치, 고혈압 병력이었다. 이들

을 대상으로 시행한 APOE 유전자 다형성 중 가장 많은 유

형은 ε3/ε3 형이었고 백내장 환자군과 대조군 사이에 빈도

의 차이를 보이지 않았으며 백내장 유형간에도 차이를 보

이지 않았다. 또한 APOE ε2 대립유전자가 백내장과 통계

적으로 경계선 영역에서 역상관관계를 보였다.
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=ABSTRACT=

An Association Study of Apolipoprotein E Gene 
Polymorphism and Cataracts

Mijung Chi, MD, PhD1, Jung Soo Im, MD, PhD2, Hae Jung Paik, MD, PhD1

Department of Ophthalmology, Gachon University of Medicine and Science1, Incheon, Korea
Department of Preventive Medicine, Gachon University of Medicine and Science2, Incheon, Korea

Purpose: To evaluate the association of apolipoprotein E (APOE) polymorphism and cataracts in the Korean population.
Methods: The present research included participants from a population-based study in Incheon, Korea. A sample of 126 
adults genotyped for polymorphisms of APOE underwent a medical interview, an eye examination which included visual 
acuity testing, slitlamp cataract evaluation and fundus examination. The APOE polymorphism was determined using a pol-
ymerase chain reaction method.
Results: Eighty-eight participants (69.8%) were diagnosed with cataracts or had undergone cataract surgery in 1 or both 
eyes, and 38 participants (30.2%) demonstrated no signs of cataract. The frequencies of the APOE genotypes and alleles 
were not significantly different from the cataract and the control group. APOE ε2 carriers were less likely to have cataracts 
than non-ε2 carriers with an odds ratio of 0.367 which was almost statistically significant with the multiple logistic re-
gression analysis (p = 0.052). 
Conclusions: There was no significant correlation of APOE genotype and cataracts. However, a slight negative associa-
tion of APOE ε2 and cataracts were found in the Korean population.
J Korean Ophthalmol Soc 2011;52(4):420-428
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