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Apo E 유전자 알츠하이머성 치매관련 유전자로 뇌혈관 벽에 비정상적인 

아밀로이드 단백질을 축적 시키는데 주된 역할을 하는 것

으로 알려져 있으며, Apo E 유전자에 특정 대립유전자형

이 존재할 경우 대뇌혈관 장애를 일으켜 치매위험도가 

높아집니다. 이 유전자의 대립유전자형은 E2, E3, E4의 

3종류이며, 대립유전자를 부모로부터 각각 받아 6가지 

유전자형으로 나타납니다.

(E2/E2, E2/E3, E2/E4 ,E3/E3, E3/E4, E4/E4)

이들 중에서 E4형을 가진 사람은 그렇지 않은 사람에 비해 

치매에 걸릴 가능성이 높은 것으로 보고되고 있습니다.

Apo E 
유전자검사란?

Apo E 유전자형은 때때로 성인에서 늦게 발병 가능성이 있는 알츠하이머병의 진단에 도움이 되는 추가 검사로 

사용됩니다. 그러나 E4 대립유전자가 있더라도 그것이 알츠하이머를 야기한다는 것을 의미하지 않으며, 단지 늦게 

알츠하이머가 발병한 사람들이 알츠하이머가 없는 다른 사람들에 비해 E4 대립 유전자를 가지고 있다는 것을 

의미합니다.

이러한 이유로 Apo E 유전자 검사는 알츠하이머의 위험이 증가하는지 여부를 나타내지만 알츠하이머의 진단은 구체적

으로 나타내지 못하기 때문에 감수성 또는 위험 인자 검사라고 합니다. 예를 들어, 사람이 치매를 앓고 있는 경우,

Apo E E4의 존재는 치매가 알츠하이머로 인한 가능성을 증가시킬 수 있지만 그것이 사실임을 증명하지는 못합니다.

평생 동안 알츠하이머 병을 진단하기위한 명확한 검사는 없습니다. 그러나 치매의 다른 잠재적 원인을 배제하고 보충 

정보로서 APOE 유전자형을 통해 알츠하이머에 대한 유전적 소인을 확인하여 합리적이고 정확한 임상 진단을 내릴 수 

있습니다.

Apo E 유전자
다형성분포

APO E 유전자는 Apolipoprotein E 암호화 및 Chylomicron의 수송
을 담당합니다. 특정 간 및 말초세포 수용체의 결합은 Triglyceride가 
풍부한 lipoprotein 성분의 정상적인 대사에 필수적입니다.
이 유전자의 돌연변이는 가족성 지질 단백 혈증 또는 Ⅲ형 고지단백 혈
증(HLP Ⅲ)을 유발할 수 있으며, 동맥경화증과 알츠하이머병도 이 유
전자의 다형성과 밀접한 관련이 있는 것으로 알려져 있습니다.

APO E3/E3는 전체 인구의 거의 2/3를 차지하는 가장 높은 비율을 
차지했고, 한 개이상의 APO E4가 ¼로 뒤를 이었으며 나머지는 10%
를 차지합니다.
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Apo E 유전자
위험도비교

APOE3 동형 접합 집단의 알츠하이머병 발병률을 기준으

로 했을 때, APOE4 집단에서 알츠하이머병 발병률은 

APOE3 동형 접합 집단보다 높았습니다.

E4/E2 및 E4/E3 이형 접합체의 발병률은 각각 APOE3

동형 접합 집단의 2.6배와 3.6배였고, 순수한 E4/E4의 알

츠하이머병 발병률은 15.5 배로 급증하는 것을 알 수 있으

며, E2의 경우에는 알츠하이머병 발병 확률을 줄일 수 있는 

것으로 알려져 있습니다. 

Apo E 유전자
검사결과 저위험군

(E2/E2, E2/E3, 
E3/E3)

중위험군
(E2/E4, E3/E4)

고위험군
(E4/E4)

유전자에서 E4 대립유전자는 관찰되지 않았습니다. 한국에서 가장 많이 관찰되는
대립유전자는 E3/E3 형태이며, E4 대립유전자는 관찰되지 않았으므로 
치매의 위험도가 상대적으로 높지 않을 것으로 판단됩니다.

유전자에서 E4 대립유전자가 관찰되었습니다. E4 대립유전자를 이형접합의 형태로 
보유한 경우, 알츠하이머성 치매의 발병 위험도가 저위험군에 비하여 2.7배 증가하는 
것으로 알려져 있습니다.

유전자에서 E4 대립유전자가 관찰되었습니다. E4 대립유전자를 동형접합의 형태로 
보유한 경우, 알츠하이머성 치매의 발병 위험도가 저위험군에 비하여 20배 가량 증가하는 것
으로 알려져 있습니다.
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