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사람은 난자와 정자가 만나 생성되는 단 하나의 세포에 담긴 DNA를 토대로 수십조 개

의 세포로 이루어진 성체로 자라나 저마다 멋진 일을 하며 일생을 산다. DNA는 오직 

네 종류의 염기로 이루어져서 사람의 유전체 정보는 압축하지 않아도 음악용 CD-ROM 

한 장에 담을 수 있는, 한편으론 소소해 보이는 디지털 정보를 담고 있다. 하지만 유전

체의 조그만 차이로 외모, 행동, 성격, 민족, 질병 등 수많은 요인이 결정된다. 작아 보

이지만 사실은 아주 큰 세계를 품고 있는 인간 유전체를 탐험하기 위한 지도는 지금으

로부터 20년 전인 2001년에 최초로 완성되었다. 달 착륙에 비교할 정도로 허무맹랑하

게 시작한 인간 유전체 프로젝트는 어떻게 시작되었을까? 여기에 참여한 수백 명의 과

학자들에겐 어떤 일이 있었을까?

삼국지연의처럼 아주 오래돼서 여러 다른 작가들이 더 각색해서 정리한 책들을 비교한

다고 생각해보자. 내용이 꽤 비슷하다면 시간이 충분하고 눈이 침침하지 않으면 차이

점을 비교하고 요약하는 것이 가능하기는 할 것이다. 만약 사건의 선후관계가 크게 바

뀔 정도로 큰 차이가 여기 저기 있다면 어떨까? 30종류 판본을 모두 서로 비교해서 비

슷한 점과 다른 점을 찾는다면? 아니면 일부는 잃어버리고 일부만 남은 판본을 비교한

다면?

사람의 유전 정보는 직경 10µm 정도 밖에 되지 않는 작은 핵 안에 쏙 들어간다. 하지

만 모두 30억 글자로 된 디지털 정보로, 인쇄하면 웬만한 책장 두셋은 가득 채울 수 

있을 정도의 양이다. 유전자가 어떤 일을 하는지, 어떤 경우에 유전자가 켜지거나 꺼지

는지, 유전자가 망가지면 어떤 일이 일어날지와 같은 생물학적 기능에 대한 연구를 하

려면 유전체에 담긴 세세한 정보가 필수적이다. 인구 집단에서 어떤 부분에 진화적 선

택압이 있었는지, 질병과 관련된 변이는 어떤 부분인지 같은 수십에서 수만명의 유전

체를 비교해서 값진 정보를 얻어낼 때도 참조 유전체가 기준을 잡아 주어야 한다. 유

전체 편집과 핵산 치료제 등 유전체의 정보를 활용한 새로운 종류의 의약품을 설계하

고 개발할 때도 유전체의 정보를 토대로 해야 한다.

이 강연에서는 인간 유전체 프로젝트를 완성하기 위해 새로 개발된 전략, 기술, 장비, 

또한 그 결과물을 둘러싼 특허권과 생명윤리에 대한 논란, 그리고 기술적 어려움을 극

복하는 기술적 돌파구들을 소개한다. 최초로 스스로의 유전체를 해독하여 공유한 생물

종으로써 인간이 어떤 분야에 유전체 정보와 시퀀싱(DNA 해독) 기술을 활용하고 있는

지, 앞으로 어떻게 활용될 수 있을지 전망해 본다.


