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요약문 

유전자 치료는 결핍 혹은 결함이 있는 유전자를 분자수준에서 교정하여 질병을 치료하는 것을 

말한다. 유전자 치료제로서 2012년 글리베라(Glybera)와 2015년 임리직(Imlygic)이 허가됨에 

따라 새로운 유전자 치료방법에 대한 관심이 고조되고 있다. 현재까지 유전자 치료제는 

바이러스 벡터 이용한 기술이 주를 이루고 있으며 최근에는 아데노 부속 바이러스(Adeno-

Associated Virus, AAV), 종양 살상 바이러스(Oncolytic Virus) 및 헤르페스 심플렉스 

바이러스(Herpes Simplex Virus) 벡터를 이용한 연구가 활발히 이루어지고 있다. 또한 

바이러스성 벡터의 문제점을 해결하고자 비바이러스성 벡터의 장점인 안정성, 면역원성, 반복 

투여 가능성 등을 비교한 유전자 치료제 연구 개발이 수행 중이다. 약물 치료가 불가능한 

유전질환의 경우 유전자 치료법이 마지막 희망이 될 것 이다. 하지만 일부 유전자 치료제를 

이용한 성공적인 임상시험 결과가 확인됨에도 불구하고 유전자 운반체의 안정성 및 치료 

유전자의 기능 이해 등 심도 깊은 연구가 필요하다. 본고에서는 유전자 치료 전달 기술, 최신 

질환별 유전자 치료 연구 및 개발 현황을 제공하고자 한다. 
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1. 서론 

 

 유전자 치료는 유전자 조작을 기반으로 치료 타깃 유전자를 병소에 이입하는 치료 기법을 

말한다. 이 치료방법은 결함 유전자를 교정 혹은 새로운 기능을 제공하거나 단일 유전자 질환 및 암 

등의 치료 및 예방에 활용가능성이 높다. 치료 대상에 따라 체세포 유전자 치료(Somatic gene 

therapy)와 생식세포 유전자 치료(Germline gene therapy)로 분류된다. 체세포 유전자 치료는 

치료하고자 하는 유전자를 체세포에 삽입하는 방법으로써 삽입한 대상자의 유전자만 치료가 

가능하며 다음 세대로의 전달이 되지 않는다. 하지만 생식세포 유전자 치료는 치료 유전자 또는 

유전자의 변형이 이루어짐에 따라 다음 세대로 전달될 위험성이 존재함으로 이 치료 방법은 

승인되지 않고 있다. 이와 같이 유전자 치료는 분자적 수준의 치료 방법으로 현존하는 난치성 

질환의 차세대 치료 기술로써 큰 기대와 함께 다양한 질환을 대상으로 연구 개발이 수행되고 있다. 

 2000년 6월에 완성된 Human genome project 결과에 의하면 3만~3만 5천여 개의 유전자가 

확인되었다[1]. 이는 질병에 대한 치료가 DNA외 small RNA, proteomic 등의 요소를 고려하여 

다각도적인 유전자 치료 분야 연구가 필요할 것으로 예상되는 결과이다.  

 또한 유전자 치료에 대한 연구 끝에 2012년 ‘글리베라(유럽)’와 2015년 ‘임리직(미국)’에서 

치료제로 허가를 받았다. 이는 유전자 치료 임상시험이 시작된 1989년 이래로 유전자 치료에 대한 

끊임없는 안정성 문제가 조금이나마 해결되는 업적이었다. 본 동향리포트에서는 생명현상의 핵심 

역할을 담당하고 있는 질환별 유전자 치료에 대한 연구 동향 및 치료제 개발 현황을 제공하고자 

한다. 

  

2. 본론 

 

2.1 체세포 유전자 치료를 위한 투여 경로의 종류 

 

 유전자 치료 방법은 투여 경로에 따라 체외(ex vivo)와 체내(in vivo) 유전자 치료법으로 나눌 
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수 있다[2]. 체외 유전자 치료 방법은 환자의 세포를 채취한 후 치료 타깃 유전자를 세포 내 도입 후 

증식하여 유전자 도입 세포(gene-modified cell)를 다시 환자의 체내에 투입하는 방법이다. 대표적인 

유전자 도입 세포의 종류는 T 세포, 줄기세포, 연골세포, 수지상세포, 종양 세포 등이 있다. 이 치료 

방법은 치료 타깃 표적 세포를 선별할 수 있다는 이점이 있다. 이는 체내 유전자 치료 방법의 

단점인 오프-타깃 효과(타깃 외의 조직 및 장기에서 치료 유전자가 발현되는 현상; Off-Target Effect) 

및 바이러스 전달체로 인해 유발될 수 있는 면역반응을 최대한 줄일 수 있다. 또한 체외에서 타깃 

유전자 전달한 후 환자에게 주입 전 형질 전환된 세포의 기능 평가(세포의 선별, 증식 및 품질 등) 

수행이 가능함으로 최상의 안정성 및 세포의 효능을 확보할 수 있다. 체외 유전자 치료 방법의 

대표적인 운반체는 레트로바이러스(Retrovirus) 벡터 혹은 렌티바이러스(Lentivirus) 벡터로 알려져 

있다. 

 체내 유전자 치료 방법은 환자의 치료에 필요한 타깃 유전자가 포함되어 있는 운반체를 

직접 주입하는 방식이다. 이 치료 방법은 체외 유전자 치료 방법과 같이 환자의 세포를 채취 후 

치료 타깃 치료 유전자를 투입하지 않아도 되므로 특이성이 낮으며 경제적 비용이 절약되는 이점이 

있다. 하지만 오프 타깃 효과의 발생 가능성이 높으며 유전자 운반체가 타깃 세포에 도달하기 전 

면역반응이 일어남으로써 치료 효과가 저해될 수 있는 단점이 있다. 체내 유전자 치료 방법의 

대표적인 운반체는 아데노바이러스(Adenovirus) 벡터 혹은 아데노부속바이러스(Adeno-Associated 

Virus, AAV) 벡터로 알려져 있다. 

 위와 같은 체외 혹은 체내 유전자 치료 후 치료 타깃 유전자가 세포 내로 전달된 후 핵 

내로 이동 및 전사하여 mRNA가 다시 세포질로 이동하여 단백질을 발현하는 과정이 원활하게 

일어나야 최종적으로 치료가 성공적으로 이루어졌다고 할 수 있다. 

 

2.2 유전자 치료 운반체의 종류 

 

 질병 치료를 위해 유전자를 생체 내로 전달하는 물질인 운반체(벡터)를 정확한 위치로 

운반하고자 바이러스를 대표적으로 다양한 형태의 운반체들이 이용되고 있다[3-4]. 대표적으로 

운반체의 바이러스 이용 여부에 따라 바이러스성 벡터 혹은 비바이러스성 벡터로 나눌 수 있다. 

다양한 질환에서 유전자 치료 연구에서 절반이상이 바이러스성 벡터(77%)를 사용하고 있으며 

비바이러스성 벡터(23%; 대표적 플라스미드(Plasmid) DNA 및 리포좀(Liposome))의 순으로 연구가 

이루어지고 있다. 

 바이러스성 벡터는 바이러스 고유의 증식 기전을 이용한 유전자 운반체로 

아데노바이러스(Adenovirus), 레트로바이러스(Retrovirus), 아데노부속바이러스(Adeno-Associated Virus, 

AAV) 등이 대표적이다. 바이러스성 벡터는 유전자전달 효율 높으나 병원성이 있는 바이러스이므로 

안전성의 문제 및 벡터 내 삽입 가능한 유전자 크기에도 제한적이다.  

 비바이러스성 벡터는 플라스미드(Plasmid)와 리포좀(Liposome) 등이 대표적이다. 

비바이러스성 벡터는 인체 세포 내 바이러스 유전물질의 유입이 되지 않으며 생산의 용이성, 벡터 

내 삽입 유전자의 크기 무제한성 및 숙주에 대한 면역반응이 낮음에 따른 낮은 부작용 등이 

장점으로 알려져 있다. 하지만 바이러스 벡터에 비해 세포 내 도입 효율이 낮은 단점이 있다. 
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그림 1.  임상에서 사용되고 있는 유전자 운반체 현황(Gene Therapy Clinical Trials Worldwide 데이터베이스 

http://www.abedia.com/wiley/) 

 

2.2.1 바이러스 운반체 

 

 바이러스는 자신이 가지고 있는 유전자를 다른 숙주로 운반하여 복제 및 증식이 가능한 

특성을 가지고 있다. 이러한 바이러스 특성을 이용하여 병원성을 제거하고 유전자 치료에 

운반체로써 이용하는 것이다.  

 

(1) 아데노바이러스 벡터 

 

 아데노바이러스는 주로 사람의 호흡기, 소화기 및 안 질환을 유발하는 바이러스로 알려져 

있다. 유전자 치료에 사용되는 아데노바이러스 벡터는 Ad2와 Ad5가 대표적이다. 아데노바이러스 

벡터는 분열 혹은 미분열 세포에 감염이 가능하며 감염 세포의 핵 내 에피솜 인자(Episomal 

element)로 존재하는 특성이 있다. 아데노바이러스 벡터의 사용에서 가장 큰 문제점은 면역 반응 

유발이었으나 최근 암 관련 연구에 의하면 치료 타깃 암 조직에 아데노바이러스 투여에 따라 

암세포가 효과적으로 사멸될 수 있음을 확인하였다. 또한 질병 치료 전 감기 등 아데노바이러스 

감염 인자 노출로 인한 해당 항체의 존재로 인해 낮은 치료 효과를 해결하고자 E2B와 같은 

아데노바이러스 면역반응 관여 유전자를 제거하여 효과적인 치료를 위한 벡터 개발을 수행하고 

있다.  

 

(2) 레트로바이러스 벡터  

 

 레트로바이러스는 최초 유전자 치료 바이러스 벡터로 사용되었다. 특히 레트로바이러스 
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벡터는 치료 타깃 유전자를 숙주의 지놈에 삽입 후 치료 타깃 유전자가 자손 세포로 지속 전달이 

가능하다. 레트로바이러스 벡터는 분열 세포에 감염되어 숙주 세포의 지놈에 삽입된다. 하지만 분열 

세포에만 감염되는 단점을 보완하고자 레트로바이러스의 일종인 렌티바이러스(Lentivirus) 벡터를 

대상으로 연구 중이다. 렌티바이러스는 레트로바이러스 벡터와 달리 분열 혹은 미분열 세포에도 

감염이 되는 특성을 가지고 있다. 연구 초기 레트로바이러스는 유전 질환 치료에 대표적 벡터로 

인식되었으나 숙주 세포에 무작위적으로 삽입됨에 따라 종양 억제 유전자를 저해하거나 종양 

유전자를 활성함으로써 형질 전환 세포가 암세포로 변이가 가능할 수 있다는 위험성을 확인한 바 

있다.  

 

표 1. 바이러스 운반체의 종류 및 특성 

벡터 종류 대상 질환 장점 단점 

Adenovirus 

암(전립선암, 폐암, 

뇌종양 등), 

협심증, 

관상동맥질환 

 우수한 유전자 전달효율 

 분열 및 미분열 세포에 

이용가능 

 강한 면역반응 유도 가능성 

 제한적인 삽입 유전자 크기 

 단기 발현 유지 

Retrovirus 

암(피부암, 난소암, 

림프종 등), ADA 

결핍증, 관절염, 

HIV 감염 

 장기간 발현 

 우수한 체외 유전자 전달 효율 

 임상 연구 사례 다수 

 낮은 항원성 

 저조한 체내 유전자 전달 

효율 

 제한적인 삽입유전자 크기 

 활용가능 세포의 제약 

(증식세포에서만 활용 가능) 

 삽입 유전자 돌연변이 가능성 

Lentivirus 백혈병 

 조혈모세포에 유전자 전달 가능  

 분열 및 미분열 세포에 

이용가능 

 야생형 HIV 발생 가능 

 제한적인 삽입유전자 크기 

AAV 

심부전, 

레버씨선천성흑암

시, LPL 결핍증, 

파킨슨병 

 우수한 체내 유전자 전달 효율 

 낮은 항원성 

 높은 면역성 

 다양한 세포로 유전자 전달 

가능  

 삽입 유전자 돌연변이 가능성 

 제한적인 삽입유전자 크기 

Herpes virus 
암(피부암, 

두경부암) 

 신경 친화성 

 크기가 큰 유전자 삽입 가능 

 유전자 조작 어려움 

 

(3) 아데노 부속 바이러스 벡터 

 

 아데노 부속 바이러스는 아데노바이러스, 벡시니아바이러스(Vaccinia virus) 및 헤르페스 

바이러스(Herpes virus)의 도움으로 복제가 가능한 바이러스로 파보 바이러스과(Parvoviridae)에 

속한다. 아데노 바이러스는 렌티바이러스와 같이 분열 혹은 미분열 세포에 모두 감염이 가능하나 타 

바이러스와 달리 지놈의 크기가 작아 치료 타깃 유전자를 삽입하는데 어려움이 있다. 하지만 아데노 
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부속 바이러스 벡터는 서브타입에 따라 감염될 수 있는 조직이 다름으로 신경계, 간, 근육 등을 

대상으로 임상 시험을 수행 중에 있다.  

 

(4) 기타 바이러스 벡터 

 

 최근 상기 바이러스 이외에도 종양 살상 바이러스(Oncolytic Virus Vector) 벡터 및 헤르페스 

심플렉스 바이러스 벡터(Herpes Simplex Virus vector) 등을 이용한 연구가 활발하다[5]. 종양 살상 

바이러스는 기존의 천연두 예방 백신으로 이용한 벡시니아 바이러스 벡터를 대상으로 개발하고 

있다. 또한 헤르페스 심플렉스 바이러스 벡터는 중추신경계에 선택적으로 감염될 수 있는 특성을 

활용하여 신경성 질환(파킨슨병과 알츠하이머 질환)을 대상으로 치료 연구를 수행하고 있다. 

 

2.2.2 비바이러스 운반체 

 

 바이러스 운반체는 자가 복제 및 면역반응 유발을 하지 않고 바이러스 운반체에 비해 

제조가 용이하다는 장점이 있다. 또한 바이러스 전달체에 비해 그 구조가 단순함으로 안전하다는 

평가를 받고 있다. 하지만 일시적 유전자 발현 및 낮은 전달 효율성은 임상적 도입을 위해 해결해야 

할 문제이다.  

 

(1) 플라스미드 

 

 바이러스 유전자 치료 방법으로 가장 많이 활용되고 있는 방법으로서 플라스미드 혹은 

네이키드 DNA (Nacked DNA)를 바로 투여하는 것이다. 이 치료방법은 전달체의 도움없이 투여한 

조직에 치료 타깃 유전자를 발현이 가능함으로써 임상학적 사용이 이루어지고 있다. 치료에만 

필요한 유전자들만 투여함으로써 안정성이 높은 방법이나 바이러스 벡터를 이용한 치료방법에 비해 

유전자 발현이 낮으며 투여 가능 부위가 제한적임으로 적용에 어려움이 있다. 유전자 효율을 

증대시키고자 다양한 방법을 개발 중이며 대표적으로 전기 천공법(Electroporation), 초음파 

천공법(Sonoporation) 및 금 입자 혹은 나노입자 코팅 DNA를 진 건(Gene gun)을 이용하여 

전달하는 방법들이 있다. 이와 같은 방법으로 전달 효율은 개선하였으나 세포 내 독성 유발 

가능성이 높은 금 입자 혹은 나노입자를 이용한 DNA 유입 방법 및 체외 치료 투여방법 한계 

극복이 필요하다. 

 

(2) 리포좀 

 

 리포좀을 이용한 리포펙션(Lipofection)은 음전하를 띄는 세포 표면에 양전하를 띄는 

리포좀과 DNA 복합체가 세포 표면에 결합하여 표적 세포로 들어가는 방법이다[6,7]. 이 방법은 

바이러스 운반체의 전달 효율이 높고 플라스미드 DNA의 안정성이 확인되었다. 
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표 2. 비바이러스 운반체의 종류 및 특성 

벡터 종류 장점 단점 

Naked DNA / Plasmid 

 공정, 보관 등이 간단하고 경제적 

비용 저렴 

 낮은 항원성 

 우수한 안전성 

 단기간 발현 

 유전자 전달 효율 저조 

Polycationic lipid 및 

Polymer 

 공정, 보관 등이 간단 

 우수한 체외 유전자 전달효율 

 낮은 항원성 

 우수한 안전성 

 체내 유전자 전달 효율 저조 

 단기간 발현 

 임상 연구 사례 미흡 

Electroporation 

 우수한 유전자 전달 효율 

 단백질 도입 활용 가능 

 전기적 충격 위험성 

 도입부위 세포 및 조직 손상 

가능성 

Gene gun 
 체외 유전자 전달로의 개발 용이 

 우수한 안전성 

 유전자 전달 효율 저조 

 제한적 사용 

 

2.3 질환별 유전자 치료 임상 연구 현황 

 

 질환에 대한 유전자 치료 연구가 시작된 이래로 1995년부터 2015년까지 총 293편의 연구 

결과가 보고되었다. 질환별 유전자 치료 연구는 암, 심혈관계질환, 유전질환, 뇌신경계질환, 감염질환, 

관절계질환의 순서로 나타났다(그림2). 또한 연구에 사용된 유전자 치료제에 의한 작용기전은 

면역반응(33%), 단백질 발현 분비(26%), 세포사멸(14%), 선천성 유전질환의 기능 복원(11%)을 비롯한 

염증 혹은 면역반응 조절 기전과 연관이 있는 연구결과 등이 확인되었다[8]. 

 

 

 

 
그림 2. 주요 질환별 유전자 치료제 임상 연구 현황(1995~2015년) 

(좌)질환별 임상 연구 논문, (우)유전자치료제 임상연구 논문의 임상단계별 현황 
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2.3.1 암 

 

 유전자 치료분야에서 가장 활발한 연구가 이루어지고 있다. 암의 유전자 치료의 주요 

운반체는 아데노바이러스 벡터가 가장 많이 사용되고 있으며 종양 조직에 직접 주입하는 방식을 

주로 이용한다. 항암 유전자 치료제의 작용기전은 cell suicide/cell death, growth inhibition/tumor 

suppression 및 oncolysis 등에 관여함을 확인하였다[9-24]. 항암 유전자 치료제를 이용한 대표적인 

질환으로는 난소암, 전립선암, 폐암, 유방암, 뇌종양 등이 있다. 

 

표 3. 암의 유전자 치료제 연구 

질환 운반체 투여 조직 치료제 및 임상단계 

난소암[9-11] 
Adenovirus, Retrovirus, 

Liposome, Cells (Retrovirus) 
복강, 혈관 

rAd‑p53 

1, 1/2상 

전립선암[12,13] 

Adenovirus, Retrovirus, 

Vaccina, Liposome, Cells 

(Retrovirus) 

종양조직, 피하, 

근육 

Ad.HSV-TK/GCV (vGCV) 

1, 1/2, 2상 

폐암[14-17] 
Adenovirus, Liposome, 

Cells (Adenovirus, EP) 

종양조직, 혈관, 

피하, 

흉강/흉박/늑막 

rAd‑p53 

1, 2상 

유방암[18-20] 

Adenovirus, Retrovirus, 

Vaccina, Plasmid DNA, 

Cells (Liposome) 

종양조직, 근육, 

피하, 복강 

DCC-E1A, 

MetXia-P450, 

VV/MUC-1/IL-2 (TG1031) 

1, 2상 

뇌종양[21-24] 
Adenovirus, HSV, 

Liposome, Cells (Retrovirus) 
종양조직, 혈관 

HSV-TK VPC/GCV 

1/2, 3상 

 

2.3.2 심혈관계 질환 

 

 심혈관계 질환의 유전자 치료제 연구는 주로 관상동맥질환(Coronary Arterial Disease)과 

초동맥질환(Peripheral Arterial Disease) 및 심부전을 대상으로 이루어지고 있다. 유전자 치료의 주요 

운반체는 비바이러스성 벡터가 절반 이상을 차지하며 주로 아데노바이러스 벡터가 이용되고 있다. 

유전자 치료제의 투여 방법은 벡터 종류에 무관하게 심장 근육 및 혈관 등에 주입한다. 프랑스의 

Sanofi-Aventis사에서 개발한 XRP0038은 FGF-1 유전자 발현 플라스미드를 기반으로 개발하였으며 

현재 말초동맥질환자를 대상으로 임상3상을 진행 중이다. 또한 일본의 AngesMG사의 

CollategeneTM는 HGF cDNA 유전자발현 플라스미드를 기반으로 개발하였으며 현재 일본에서 

시판허가 검토를 진행 중이다. 
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표 4. 심혈관계 질환의 유전자 치료제 연구 

질환 운반체 투여 조직 치료제 및 임상단계 

하지허혈[25-28] 
Adenovirus,  

Naked DNA 
근육, 혈관 

pHGF (VM202) 

1, 1/2, 3상 

협심증[29-32] 
Adenovirus,  

Naked DNA 
근육, 혈관 

Ad5FGF-4 

1/2, 2b/3상 

심부전[33-35] 
Adenovirus, AAV, 

Naked DNA 
혈관, 심내막 

AAV1/SERCA2a 

1/2, 2상 

 

2.3.3 유전질환 

 

 유전질환 유전자 치료의 주요 운반체는 바이러스 벡터 중 아데노 부속 바이러스를 주로 

사용하고 있다. 치료 대상 질환으로는 레버씨선청성흑암시(Leber Congenital Amaurosis), 

낭포성섬유증, LPL 결핍증 등이 대표적이다. 유전자 치료 운반체의 도입방법은 주로 혈관 주입이 

많았고 레버씨선천성흑암시와 같은 안질환은 안 조직에 직접 주입하는 방식을 이용한다. 유전질환의 

결핍된 유전자를 도입함으로써 유전자의 기능 복원과 관련된 작용기전을 나타낸다. 

 

표 5. 유전질환의 유전자 치료제 연구 

질환 운반체 투여 조직 치료제 및 임상단계 

레버씨선천성흑암시[36-37] AAV 망막내/유리체/황반내 
AAV2-hRPE65v2 

1상 

낭포성섬유증[38-43] AAV, Liposome 기도/비강/상악동 
tgAAVCF / pGM169 / GL67A 

1, 2, 2b상 

지단백지질분해효소결핍 

(LPLD)[44-48] 
AAV 근육 

AAV1-LPL(S447X) / Glybera 

1/2, 2상 

ADA 결핍장애[49,50] Retrovirus 혈관, 피하 

Autologous CD34+ cells,  

ADA cDNA 

1, 1/2상 
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2.3.4 뇌신경계 질환 

 

 뇌신경계 질환은 바이러스 벡터를 이용한 치료 방법을 이용하고 있으며 glutamic acid 

decarboxylase (GAD) 혹은 aromatic l-amino acid decarboxylase (AADC) 유전자를 아데노 부속 

바이러스에 삽입하여 치료 효능을 분석하고 있다. 유전자 치료제는 세부 질환에 따라 그 주입 

방식이 다르며 뇌질환(파킨슨병 및 알츠하이머)은 뇌 조직에 직접 투여하며 암으로 인한 국소통증 

해당 부위의 진피에 주입하는 방법을 이용한다. 뇌신경계 질환 유전자 치료제는 약리작용을 가지는 

치료 단백질을 발현하여 분비하는 작용기전을 나타내는 것으로 알려져 있다.  

 대표적으로 파킨슨병의 경우 아데노 부속 바이러스 벡터에 글루타민산탈탄산 효소를 

삽입한(AAV-GAD) 임상 시험 결과, 유해성이 나타나지 않았으며 환자의 운동성이 개선됨을 

확인하였다. 또한 신경영양인자(glial cell line derived neurotrophic factor) 대체 뉴트린(NTN)를 

아데노 부속 바이러스 벡터에 삽입 후 치료제의 안정성과 내약성을 검증한 결과 부작용이 확인되지 

않았다. 

 

표 6. 뇌신경계 질환의 유전자 치료제 연구 

질환 운반체 투여 조직 치료제 및 임상단계 

파킨슨병[51-53] AAV, Lentivirus 뇌조직 
AAV2-neurturin, AAV-hAADC 

1, 1/2, 2상 

알츠하이머[54] Retrovirus 뇌조직 
Autologous fibroblasts, hNGF 

1상 

당뇨병성 신경병증 

[55-56] 
Non-viral 근육 

pCK-HGF-X7 

1/2, 2상 

 

2.3.5 감염질환 

 

 감염질환의 유전자 치료 연구결과는 다른 질환에 비해 미흡한 실정이다. 감염질환 유전자 

치료제는 주로 레트로바이러스 벡터를 제작 후 정맥 투여하는 방식이다. 치료 대상 질환은 HIV 감염, 

B형 혹은 C형 간염에 대한 연구가 진행되었다. 그 작용기전은 면역치료와 관련되어 있었다. 

 

표 7. 감염질환의 유전자 치료제 연구 

질환 운반체 투여 조직 치료제 및 임상단계 

HIV 감염[57-58] Retroviral(Cells) 근육 

RRE decoy gene-transduced autologous 

CD34+ Cells, 

 tat/vpr specific anti-HIV ribozyme (OZ1) – 

transduced autologous CD34+ cells 

1상, 2상 
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C형 간염[59] Plasmid DNA 근육 

CIGB-230 (DNA vaccine),  

HCV nonstructural (NS) 3/4A-expressing 

DNA vaccine 

1상, 1/2a상 

 

2.4 국내·외 유전자 치료제 개발 현황 

 

 현재 유전자 치료제의 10분의 1가량은 다국가 임상 연구가 진행되고 있다. 국가별 임상연구 

현황은 미국(53%), 영국(6%), 프랑스(5%), 중국(3%), 한국(2%) 순으로 나타났다. 절반 이상의 임상 

연구가 진행중인 미국의 경우 암과 유전질환의 연구가 가장 많이 수행되고 있다. 우리나라는 

진행되고 있는 11건의 임상연구 중 조직별 질환(5건), 유전질환(2건), 감염질환(2건) 및 암(1건)이 

진행되고 있다[8]. 유전자 치료제 개발 국가의 대다수가 난치성 질환을 대상으로 연구를 수행하고 

있으나 우리나라는 근골격계 질환 관련 연구가 주로 수행되고 있는 특징이 있다. 

 

 
그림 3. 품목 허가된 유전자 치료제(2003~2015년) 

 

2.4.1 국외 유전자 치료제 개발 

 

 국외 유전자 치료제의 임상 3상 및 임상 2/3상 시험은 총 38건으로 임상 3상 시험 대상 

질환은 암 및 급성 백혈병 유전자 치료제(4건), 유전성질환(3건), 관상동맥질환, 뼈 재생, 족부궤양, 

조혈모 세포 이식 치료 백신이 진행 중이다. 대표적으로 지단백지질분해효소결핍증 치료제인 

‘글리베라’가 2012년 유럽 판매 승인 받았으며 악성흑색종 치료제인 ‘임리직’이 2015년 미국 

식품의약국(FDA)로부터 승인을 받았다. 이와 같이 성공적인 유전자 치료제의 등장으로 관련 시장의 

투자규모가 지속적으로 성장하고 있는 추세이다. 

 

표 8. 국외 임상 3상 승인 유전자 치료제 

치료제명 타겟 질환 제조사명 

AAV2-hRPE65v2 RPE65 돌연변이 망막영양장애 Spark Therapeutics 

Lucanix™ 폐종양, 비소세포폐암 NovaRx Corporation 

Nucleostim 악안면 골 결손, 치조골 위축, 턱 골절 NextGen Company Limited 
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Riferminogene Pecaplasmid 말초혈관질환 Sanofi 

TissueGene-C 퇴행성 관절염 Kolon Life Science 

HGF Plasmid (AMG0001) 중증하지 허혈 AnGes 

E10A(Endostatins) 두경부 종양 
Guangzhou Double Bioproducts 

Co., Ltd 

Eteplirsen 듀시엔형 근이영양증 Sarepta Therapeutics 

Ad5FGF-4 협심증 Cardium Therapeutics 

Ad5FGF-4 안정협심증 Cardium Therapeutics 

ProstAtakTM 전립선암 Advantagene, Inc. 

ASP0113 

(TransVaxTM) 

거대세포바이러스 감염증, 

골수형성이상증후군 

Astellas 

Pharma, Vical 

Lenti-D Drug 

Product 
소아기뇌경색 Bluebird bio 

CG0070 
이행세포암종, 방광암, 유두종양 

제자리암 
Cold Genesys, Inc. 

TK008 (HSV-tk) 급성백혈병 MolMed S.p.A 

HyperAcuteR- 

Pancreas 
췌장암 NewLink Genetics 

HyperAcuteR- 

Pancreas 

췌장암, 절제 불가 국소 진행성 악성 

종양 
NewLink Genetics 

Mipomersen 

(ISIS 301012) 

지질대사, 고콜레스테롤혈증, 상염색체 

우성 
Sanofi Genzyme 

Pexa-Vec 간세포암종 SillaJen, Inc. 

TACE 간세포암종 Sun Yat-sen University 

 

 

2.4.2 국내 유전자 치료제 개발 

 

 국내 유전자 치료제 임상 시험은 총 13건이 진행 중이다. 대표적으로 족부궤양 치료제 

VM202(바이로메드), 당뇨병성 신경병증 치료제 VM202-PAD(바이로메드), 퇴행성 관절염 치료제 

TissueGene-C(코오롱생명과학) 및 간암 치료제 Pexa-Vec(신라젠)는 미국에서 임상 3상 시험 중이다. 

또한 임상 2상 진행 중인 치료제는 B형 간염 치료 백신 HB-110E(제넥신)이 있다. 국내 유전자 

치료제 개발은 선진국에 비해 저조한 실정이나 차별화된 질환을 대상으로 지속적으로 개발하고 

있음으로 단기간 내에 유전자 치료제가 출시될 수 있을 것으로 예상된다. 
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표 9. 국내 임상 2상이상 시험 진행 중인 유전자 치료제 

치료제명 타겟 질환 제조사명 

VMDA-3601 허혈성 족부궤양 바이로메드/동아제약 

VM202 중증하지허혈질환, 

당뇨병성 신경병증 

바이로메드/이연제약 

티슈진-C 퇴행성 관절염 코오롱생명과학 

VM106 만성육아종 바이로메드 

HB-110 만성 B형 간염 제넥신 

쎄라젠 전립선암 뉴젠팜 

JX-594 간암 녹십자/제너렉스/신라젠 

VM206 유방암 바이로메드/이연제약 

VGX-3100 자궁경부암 이노비오 

GX-188E 자궁경부암 제넥신 

 

3. 결론 

 

 유전자를 세포 및 핵 내로 전달을 촉진하는 기술은 유전자 치료제 개발에 필수적이다. 

유전자 치료는 암, 난치성 질환 및 유전질환을 치료하는데 희망적인 치료 방법으로 예상하고 있다. 

따라서 유전자 치료에 사용되는 운반체에 대한 면밀한 분석이 필요하다. 현재 유전자 치료의 

운반체로 흔히 사용되고 있는 바이러스 벡터는 유전자 조작 후 표적 세포에 감염되어 최종적으로 

유전물질을 전달하게 된다. 안전하고 효율적인 치료를 위해서는 바이러스의 세포내 감염 기작 및 

바이러스 입자의 유전자 존재 기작 등의 추가적인 연구가 필요하다.  

 최근에는 융합기술을 도입한 신개념 유전자 치료제에 관련된 연구가 진행되고 있다. 기존의 

바이러스 벡터 운반체 이용을 탈피한 CAR (Chimeric Antigen Receptor) 및 TCR (T cell Receptor)를 

이용한 항암 유전자 치료제 개발이 활발하다. 이를 백혈병 환자를 대상으로 CAR-T를 이용한 

치료제의 우수성을 입증한 임상시험 결과가 발표되었다. 또한 망막 퇴행관련 신생 혈관 생성 

치료제인 마큐젠(Macugen; Eyetech사)의 개발은 표적지향적 압타머(Aptamer) 유전자 치료제로서의 

가능성을 확인하였다. 마큐젠은 pegylated aptamer로서 VEGF 수용체와 VEGF 165의 결합을 

저해하여 비정상적인 혈관 형성을 억제하는 약물이다. 이와 같이 기존의 유전자 치료 도입 방법 

외에 신개념 치료제를 개발함으로써 다양한 질환의 도입 가능성과 관련 시장의 투자가 증가되고 

있다.  

 최종적으로 유전자 치료는 이론상으로는 단순하지만 환자의 세포 내 주입 후 나타날 수 

있는 면역반응 혹은 치료 목적 외의 조직에서의 암 유발 등이 대표적인 문제점으로 대두된다. 

하지만 기존의 치료방법을 이해 및 보완하고 신개념 유전자 치료제에 대한 연구가 꾸준히 

이루어진다면 분자의학시대의 핵심 치료법이 될 것으로 예상된다. 
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