
‘졸겐스마’, 척수성 근위축증(SMA) 환자를 위한
최초이자 유일한 유전자 대체 치료제 

졸겐스마는 결핍되거나 결함이 있는 SMN1 유전자의 기능적 대체본을 제공해  SMA의 근본적인 문제를 해결하여

질환의 진행을 막는 유전자 치료제로, 평생 단 1회 정맥 투여로 장기간 치료 혜택 제공1,2

졸겐스마의 혁신적인 기전
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졸겐스마는 SMN1 유전자의

기능적 대체본을 가지고 있습니다.
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AAV9 해당 바이러스의
DNA가 분해됩니다

졸겐스마

졸겐스마는 정맥주사를 통해

아이의 정맥에 투여됩니다.

졸겐스마에 담긴 재조합된 바이러스가 체내 필요한 위치에 도달한 

후 SMN1 유전자 대체본을 전달합니다. 

졸겐스마를 통해 SMN1 유전자의 기능 대체본이 전달되면, 환자 

체내에서 SMN 단백질이 충분히 생성될 수 있습니다. 

졸겐스마는 벡터에 삽입된 SMN1 유전자의 새로운 기능성 

대체본으로 구성됩니다. 이 벡터는 인체에 질병을 일으키지 않는 

재조합된 바이러스(AAV9)로 만들어집니다.

평생 단 1회 투약으로 SMA 진행을 막을 수 있는 혁신적인 유전자 대체 치료제, 졸겐스마
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SMA의 자연적인 양상에선 결코 나타날 수 없는, 전례 없는 수준의 생존율과

보통 투여 후 한 달 이내로 급격한 운동 기능 개선을 제공함

또한 치료받지 않은 제 1형 SMA 환자에서는 불가능한 도움 없이 앉기, 도움 받아 서기, 도움 없이 걷기 등에

도달했으며, 투여 후 6.2년 이상 치료 효과 유지 중 

지속적 치료가 필요한 기존 치료방식에서 벗어나 단 한번의 투여로 평생 효과가 지속될 수 있기에, 치료비용,

보건의료비용 및 장기 치료로 인한 사회경제적비용까지 절감 가능

미국, 일본, 유럽, 브라질, 이스라엘, 캐나다, 대만 등 전세계 38개국에서 허가됐으며,

1200명 이상의 SMA 환자가 졸겐스마로 치료 진행1,9,10,11,12,13,14,15

임상 연구를 통해 확인한 ‘유효성 및 장기 안전성’4,5

혁신적인 치료 패러다임으로 중장기적 관점에서 비용효과적1,6,7,8

전세계 졸겐스마 치료 현황

1200명
이상의 환자들

중장기적으로
SMA 치료
비용 절감 가능DOWN

SMA 환자
치료에 쓰이는
국내 의료 보건 체계
비용 절감 가능

DOWN

장기적 치료로 인한
사회경제적 비용
절감 가능DOWN

치료받지 않은 SMA 환자에서 절대 

도달할 수 없는 도움 없이 앉기, 도움 

받아 서기, 도움 없이 걷기 등 운동 

발달 단계 달성

치료용량군의 졸겐스마를 투여한 

모두가 생존하였으며, 영구적인 호흡 

보조 장치가 필요하지 않음

(2020년 6월 데이터 컷 기준)

무사고 생존률(EFS)

100%
7세까지의 환자에서 투여 후

6.2년 이상 장기 안전성 

프로파일 확인

장기 안전성 프로파일 확인

6.2년

장기 추적 연구에 등록한

치료용량 졸겐스마 투여군 10명의 경우,

이전에 달성한 운동 발달 단계는 

손실되지 않고 계속 유지

10명 중 2명은 도움 없이 스스로

걸을 수 있고, 2명은 도움받아 설 수 

있고, 6명은 도움 없이 앉을 수 있음

10명 중 6명의 환자는 투여 후 4년 이상 

동안 정기적인 일상적 호흡보조가 

필요하지 않음
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척수성 근위축증은 진행성 희귀 유전질환으로, 영아 사망의 가장 큰 유전적 원인 중 하나16

척수성 근위축증(Spinal Muscular Atrophy, 이하 SMA) 정상적인 SMN1 유전자의 결핍 혹은

돌연변이로 인해 근육이 점차적으로 위축되는 치명적인 희귀 유전질환3,17

질환이 진행될수록 모든 근육이 약해져 자가 호흡이 어려워지며,

가장 심각한 유형인 SMA 1형 환자는 치료받지 않으면 2세 이전 사망에까지 이를 수 있음17,25

제1형 SMA 영아 환자는 치료를 받지 않으면 스스로 앉기 등 정상적인 운동 발달 단계에 도달할 수 없음27

그 외 숨쉬기 및 삼키기 어려워함, 머리를 제대로 가누지 못함, 근육 약화 및 근육 긴장 저하가 심화되어 아이의 자세가

늘어지거나 개구리 다리처럼 나타남 등의 증상이 나타남28,29

척수성 근위축증(SMA)이란?  

제 1형 SMA : 1-2개의 SMN2 복제 유전자 보유25

SMA는 전 세계적으로 신생아 1만명당 약 1명 꼴로 

발생하는 치명적인 희귀 유전질환17

SMA 유병률과 국내 출산율 고려 시

매년 약 30명 국내 환자 발생

(2018년 제 1형 SMA로 치료받은 환자는 53명)22

약

(추정치, 신생아 30만 명 기준)

명30

약 명23

한국

일본

연간 발생하는 신생아 환자 수17,19,20,21

는정상25% 는보인자50% 는 SMA 환자25%

부모가 모두

보인자일 경우

10,000

부모가 모두 보인자인 경우 자녀가 SMA 환자가 될 확률은 25%3

치료하지 않으면, 90% 이상이 만 2세가 되기 전에

사망하거나, 혹은 평생 보조 호흡 장치에 의지해야 함17,25
출생 직후부터 운동신경세포의 퇴화가

빠르게 진행되며 생후 6개월 전에 95% 이상이 손상됨17,26

90% 95%
2세

국내에서 유전적 결함을 가진 보인자는 약 55명 중 1명18

이상 손상되기 전에 사망

만 운동신경세포

6개월 내

SMA의 중증도는 백업 유전자인 SMN2 유전자의 

복제수와 연관됨. SMN2 유전자는 SMN1 유전자 대비 

최대 10%의 SMN 단백질을 생성함.

SMN2 백업 유전자 복제수가 적을수록 더 심각한 

유형의 SMA일 가능성이 높음23

60% 30% 10%

SMA 유형별 유병률24

Type 1 Type 2 Type 3
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제2형 SMA 소아 환자는 도움 없이 걷지 못하며, 휠체어가 필요함29

그 외 대부분 도움 없이 서지 못함, 발달 초기엔 스스로 앉을 수도 있으나 10대 중반에 이르면 해당 능력 손상,

손가락 떨림, 척추측만증, 고관절 탈구 등 골격 이상 증상, 음식물 섭취 및 숨쉬기 등에 어려움 등을 겪음32

제3형 SMA 환자의 경우, 생존율은 정상적이지만 근육 기능이 점점 약해짐

팔보다 다리에 더 심각한 영향을 받기 때문에 시간이 흐를수록 타인의 도움 없이 서 있거나 걷는 능력을 잃음31,33

제2형 SMA, 2-3개의 SMN2 복제 유전자 보유25

제3형 SMA : 3-4개의 SMN2 복제 유전자 보유25
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생후 6개월에서 18개월 사이에

증상이 나타나며 장애를 초래함27,30

보통 아동기 초기에서

성인기 초기 사이에 증상 발현31
치료받지 못한 환자는 걷기, 달리기,

계단 오르내리기에 어려움을 경험33

30%이상의 환자들이

만 25세 이전에 사망3130%18개월6개월
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