
pISSN 1225-4991, eISSN 2288-0178 227
J. Emb. Trans. (2016) Vol. 31, No. 3, pp. 227～233
http://dx.doi.org/10.12750/JET.2016.31.3.227

Jeju crossbred에서 3번 염색체 단일염기변이와 12개월령 체형과의 
연 계

김남 1, 최정우2, 채 석1, 백 수1, 손 규1, 신상민1, 우제훈1, 박설화1, 홍 주1, 김수연1, 양 훈3,†

1농 진흥청 국립축산과학원, 2강원 학교, 3제주 학교

Association between SNPs on equine chromosomes 3 and body conformation 
of 12 month of age in Jeju crossbred horses

Nam-Young Kim1, Jung-Woo Choi2, Hyun-Seok Chae1, Kwang-Soo Baek1, Jun-Kyu Son1, Sang-Min Shin1, 
Jae-Hoon Woo1, Seol-Hwa Park1, Hyun- Jun Hong1, Su-Yeon Kim1, Young-Hoon Yang3,†

1National Institute of Animal Science, RDA, 175-6 O-deung Dong, Jeju 690-150, Korea
2College of Animal Life Science, Kangwon National University, Chuncheon 24341, Republic of Korea

3Faculty of Animal Biotechnology, Jeju National University, 102 Jejudaehakno, Jeju 690-756, Korea

ABSTRACT

This study was conducted to analyze the effect of single nucleotide polymorphisms (SNPs) on the equine 
chromosomes (ECA) 3 for the body conformations of 12 month of age in Jeju crossbred (Jeju horses × Thoroughbred). 
A total of 199 Jeju crossbred horse samples were obtained from the National Institute of Subtropical Livestock 
Research Institute for this study. To correctly estimate the body conformations, we measured thirteen elements relevant 
to the body conformation such as body weight, wither height, body length for all the 199 horses at 12 month of age. 
Furthermore, all the horses were genotyped using four SNPs including the BIEC2-808466, BIEC2-808543, 
BIEC2-808967, BIEC2-809370, of which genomic coordinates range approximately from 105.1Mbp to 110 Mbp in 
the ECA3. For the phenotypic data sets, the average body weight was 193.7 ± 24.5㎏ and the height was 124.5 ± 
4.0㎝. As for the genotypic data, the miner allele frequencies of the SNPs were shown to be varied from 0.01 to 
0.291. Using the phenotypic and genotypic data sets, analysis of covariance was performed to find any association 
between those SNP genotypes and body conformations, using year of birth, month of birth, sex, and parity as the 
covariance components. The result showed that alternative genotypes in the BIEC2-808967 and BIEC2-809370 SNPs 
were significantly associated with the body length (P<0.05) and the wither height (P<0.05) respectively in the Jeju 
crossbred horses. Therefore, it is estimated that there are significant associations in the body conformation of 12 month 
of age  of Jeju crossbred for those two SNPs used in this study.
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서 론

경제 가축의 가치를 결정하는 유  형질에는 많은 요인

들이 있다. 그 에서 체형은 양 형질의 유  향을 연구

하는 요한 모델 형질로 활용되고 있다. 젖소에서는 체형이 

유량 생산에 간 인 향을 주는 것으로 알려져 왔으며

(Sieber 등, 1988), 체형 형질에 한 유 능력 분석이 진행되

어 왔다(Koenen와 Groen, 1998; Veerkamp, 1998). 한 체형

과 련된 양 형질은 다른 경제형질과 같이 요한 형질로 

알려져 왔다(Wu 등, 2013).
말에서 체형은 품종의 차이를 구분하는 요한 평가 요소이며, 

시장가치와 능력 개선을 한 필수 항목이다. Federation Equestre 
Internationale(FEI)에 포니로 등록하기 해서는 체고가 요한 

요소로 고려된다. 편자가 있는 경우 체고가 149㎝, 편자가 없는 

경우는 148㎝ 이하여야 등록이 될 수 있다. FEI 규정상 체고 

과 시 FEI 포니 경주에도 참가할 수 없으며, 체고가 과된 

포니는 말로 분류되어 포니 매 가격에도 향을 다(Van 
de Pol과 van Oldruitenborgh-Oosterbaan, 2007). 한 포니 핑 
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Table 1. Phenotype records of body conformation on 12 month of age in Jeju crossbred(Jeju horse×Thoroughbred)(means±SD)

Body comformation Jeju crossbred Thoroughbred*

WE(㎏) 193.7±24.5 337.7±26.6
HL(㎝) 46.7±1.5 -
WH(㎝) 124.5±4.0 145.0±3.0
BH(㎝) 120.9±3.9 -
RH(㎝) 127.36±4.2 149.0±3.0
BL(㎝) 114.5±5.7 142.0±4.0
CD(㎝) 51.7±2.3 -
CW(㎝) 25.6±2.1 -
BW(㎝) 33.8±2.1 -
RL(㎝) 37.5±2.3 -
CG(㎝) 131.9±5.8 156.0±5.0
SC(㎝) 15.9±0.9 -
RW(㎝) 32.5±2.3 -

WE : weight; HL : head length; WH : withers height; BH : back height; RH : rump height; BL : body length; CD : chest depth; CW : chest
width; BW : back width; RL : rump length; CG : chest girth; SC : shank circumference; RW : rump width.

* Referenced from Kavazis and Ott (2003).

경기에서 체형 형질이 요한 요소로 작용하는 것으로 보고되었

으며(Anne, 2004), 동일 그룹에서도 체형이 큰 말이 경기력이 

우수한 것으로 평가되었다(Sadek 등, 2006; Curtis 등, 2010).
더러 렛 말 산업에서 1년생 육성마 구입 시 체형이 큰 말

을 선호하는데 이는 체형이 클 경우 경주 능력이 우수할 것으

로 상되기 때문이다. Reed 등(1977)은 망아지의 생시 체

과 1년생 망아지 체  간에 정의 상 계가 있으며, 생시 체

고와 성마의 체고 간에도 유의 인 정의 상 계가 있는 것

으로 보고하 다. 한 Saastamoinen (1990)는 개월령 별 체형

측정치 유 능력을 분석하여 망아지 단계에서 최 의 체형을 

보이는 개체를 선발할 수 있으며, 1년생 육성마의 체형 선발

을 통해 빠른 성장을 한 선발이 가능한 것으로 추정하 다.
최근 분자 유 학  분석 기술 발달로 가축에서 체형과 연

된 유 자 탐색을 한 장유 체연 분석연구(Genome- 
Wide Association Study, GWAS)가 진행되었다(Choudhary 등, 
2007; Utsunomiya 등, 2013; Cole 등, 2014). 말에서도 GWAS 
분석 기법을 이용한 체형 연 계에 한 연구가 진행되어 

말의 3번 염색체와 체고 형질간의 연 계가 보고되었으며 

(Signer-Hasler 등, 2012; Meira 등, 2014),  3번 염색체 LCORL 
유 자 내 단일염기변이와 체고 형질 간 연 성이 보고되었

다(Metzger 등, 2013; He 등, 2015).
Jeju crossbred(제주마×더러 렛)는 한국마사회 제주경마공

원에 경주마로 이용하고 있으며, 최근에는 경마 이외에 승용

마  비육마 자원으로도 이용되고 있다. 
본 연구는 Jeju crossbred(제주마×더러 렛)의 체형 개량을 

해 12개월령 체형에 한 3번 염색체 단일염기변이의 연

계를 구명하여 마커 도움 선발에 활용 가능성을 제시하기 

해 수행하 다.

재료 및 방법

1. 공시동물 및 체형 측정

본 연구에 이용된 공시 동물은 농 진흥청 국립축산과학원 

난지축산연구소에서 사육하고 있는 Jeju crossbred(제주마×더
러 렛) 199두(2010년～2015년 출생)를 공시하 다. 공시축

은 농후사료(열량 3,825kcal/kg, CP 16.5%)를 체 의 1.2～
1.5% 공 하 으며, 조사료(톨페스큐, 오차드그라스, 이탈리

안라이그라스)는 자유 여하 다. 채 은 경정맥을 통해 채

하여 genomic DNA 분리 후 단일염기변이 유 자형 결정에 

이용하 다. 체형은 12개월령 시 에 체 (Weight), 두장

(Head length), 체고(Wither height), 배고(Back height), 고고

(Rump height), 체장(Body length), 흉심(Chest depth), 흉폭

(Chest width), 요폭(Back width), 고장(Rump length), 흉
(Chest girth), (Shank circumference) 그리고 곤폭(Rump 
width)을 측정하 다. 3번 염색체 내 4종의 단일염기변이와 

12개월령 체형 간의 연 성 분석을 수행하기 한 표 형 자

료는 Table 1에 나타내었다. 

2. 중합효소연쇄반응 및 Pyrosequencer를 이용한 유전자형 결정

말에서 체고 련 단일염기변이의 연 계 분석을 해 

Signer-Hasler 등(2012)과 Tetens 등(2013)이 보고한 3번 염색

체 내 105.1Mbp～110Mbp에 치한 4종의 단일염기변이를 

분석하 으며, 단일염기변이 유 자형 결정은 Pyrosequencing 
방법을 이용하 다. Pyrosequencing을 한 라이머는 PyroMark 
Assay Design 2.0 (Qiagen, Germany)을 이용하여 PCR(polymerase 
chain reaction) 라이머 각 1 과 pyrosequencing 라이머 
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Table 2. PCR primer for amplification and sequencing primer for genotyping

SNP Chr_pos1)

Sequence(5'→3')

Ref.
Forward
Reverse
Sequecing

BIEC2-808466 105,163,077
AGGAGGAAAGCAGAACAG2)

CCTGGGACACATTTTAAG
AAGTCCATGATTTGCC Signer-Hasler at al

(2012)
BIEC2-808543 105,547,002

AAATTTGCCTGGCTAGAG2)

ACTATTGTGTTCCCTGTGATT
CTTTGGGGTACAGAAATA

BIEC2-808967 107,369,907
TACGTTGGACTCAAAAATG
CTCAAGCTCTTCCTGAATT2)

GGACTCAAAAATGTGGAT Tetens at al(2013)

BIEC2-809370 109,902,735
TTTTCAGGTTTTTACATAATTAC2)

GCATGAAATTCAGCTAAATA
CTACCCTGATTCAGGAG

1) Chr_pos : chromosome position, 2) 5' Biotin-modified primer

Table 3. Number of records by year of birth, month of birth, parity and sex

Year Month Parity Sex
Level n Level n Level n Level n
2010 40 3 21 1 73 f 97
2011 33 4 81 2 54 m 102
2012 40 5 82 3 38
2013 45 6≤ 15 4≤ 34
2014 19
2015 22
Total 199 　 199 　 199 　 199

각 1종을 제작하여 이용하 다(Table 2).
말의 3번 염색체 단일염기변이 조사를 해 공시재료의 

DNA를 주형으로 합효소연쇄반응 (polymerase chain 
reaction, PCR)을 통해 유 자 편을 증폭하 다. PCR 반응은 

1× reaction buffer, 20mM dNTP, 각 단일염기변이 별 15 pmol 
primer, 0.5 unit HS Prime Taq DNA Polymerase(GENETBIO, 
Korea), 25～50ng genomic DNA를 혼합하여 최종 25㎕를 반응

하 다. 반응 조건은 DNA Engine Tetrad 2 (Bio-Rad, USA)를 

이용하여 94 ℃ 5분 기 변성 후, 94 ℃ 30  변성, 55 ℃ 30  

라이머 결합, 72 ℃ 30  신장으로 구성된 연쇄반응을 34회 

반복한 후 최종 5분간 신장하 다.
Pyrosequencing에 의한 유 자형 결정은 Qiagen (Germany)

에서 제공한 표  방법을 이용하 다. 바이오틴이 결합된 

PCR 산물을 Streptavidin Sepharose HP beads (GE Healthcare, 
Sweden)와 흡착 후 변성, 세척하여 pyrosequencing primer를 

혼합하여 80℃에서 변성, 냉각하 다. 냉각된 반응물은 PyroMark 
Gold Reagents (Qiagen, Germany)를 혼합하여 PyroMark Q96 
ID(Qiagen, Germany)로 유 자형을 결정하 다.

3. 통계분석

공시재료로부터 얻은 단일염기변이 (BIEC2-808466, BIEC2- 
808543, BIEC2-808967, BIEC2-809370)의 유 자형 빈도  

Hardy-Weinberg equilibrium은 CERVUS(version 3.0.3) software
를 이용하여 분석하 다. 체형 측정치에 한 4종의 단일염기

변이의 유 자형 효과를 추정하기 해 R 통계 패키지(version 
3.0.3)를 이용하여 공분산분석을 하 으며, 유 자형 그룹 간 

비교는 P<0.05 수 에서 Turky 검정을 하 다. 통계분석에 이

용된 모형은 다음과 같다.

   

여기서  : 체형 형질 측치, μ : 체 평균, BYi : 출

생 연도의 효과, BMj : 출생 개월의 효과, Sk : 성별의 효과, 
Pl : 산차의 효과, Gm : 유 자형 효과, eijklm : 임의 오차를 나

타낸다. 출생 연도, 출생월, 산차별, 성별 두수는 Table 3에서 

표시한 바와 같다.
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Table 4. Genotypes and allele frequencies of BIEC2-808466, BIEC2-808543, BIEC2-808967 and BIEC2-809370 for Jeju crossbred

SNP Genotype frequency 　 Allel frequency HWE
P-value

BIEC2-808466
GG GA AA G A

N.D.
- 7(0.035) 192(0.965) 0.018 0.982

BIEC2-808543
CC CT TT C T

N.D.
- 4(0.02) 195(0.98) 0.01 0.99

BIEC2-808967
CC CT TT C T

N.D.
5(0.025) 49(0.246) 145(0.729) 0.148 0.852

BIEC2-809370
AA AG GG A G

0.628
15(0.075) 86(0.432) 98(0.492) 　 0.291 0.708

결과 및 고찰

본 연구는 Jeju crossbred(제주마×더러 렛)에서 12개월령 

체형에 한 3번 염색체 단일염기변이의 연 계를 구명하

고자 수행하 다. 12개월령 체형은 육성기 선발을 한 요

한 경제형질로 보고되었다(Saastamoinen, 1990). 경주마인  더

러 렛의 경우에도 1년생 때 육성마의 체형이 클 경우 경주능

력이 우수할 것으로 상되어 자마  육성마 때 체형이 큰 

말을 선호하고 있다. 본 연구에서 Jeju crossbred(제주마×더러

렛)의 12개월령 체형  체 , 체고, 체장 그리고 흉 는 각

각 193.7±24.5㎏, 124.5±4.0㎝, 114.5±5.7㎝, 131.9±5.8㎝으로 

조사되었다(Table 1). Jeju crossbred(제주마×더러 렛)의 12개
월령 체고는 더러 렛(Kavazia와 Ott, 2003) 12개월령 체고 

145.0±3.0㎝의 85% 수 으로 확인되었다.
분석에 이용된 단일염기변이 4종에 한 유 자형과 립

유 인자의 빈도를 확인한 결과를 Table 4에 나타내었다. 
Signer-Hasler 등(2012)은 Franches- Montagnes 품종의 BIEC2- 
808466과 BIEC2-808543 단일염기변이에 해 체고를 증가시

키는 립유 인자 G와 C의 빈도를 각각 0.084와 0.079로 보

고하 으며, He 등(2015)은 Yili 품종에서 BIEC2-808543 단
일염기변이 C 립유 인자 빈도를 0.172로 보고하 다. 그
러나 Jeju crossbred에서는 BIEC2-808466과 BIEC2-808543 단
일염기변이의 minor allele인 G와 C 립유 자의 빈도는 각

각 0.018과 0.01로 빈도가 낮은 것으로 조사되어 품종에 따라 

minor allele 빈도에 차이가 있는 것으로 확인되었다. Tetens 
등(2013)은 German Warmblood 품종에서 BIEC2-808967과 

BIEC2-809370 단일염기변이의 minor allele 빈도를 각각 0.35
와 0.35로 보고하 으나 Jeju crossbred에서 각각 0.148과 

0.291로 낮게 조사되었다.
공분산분석에 이용된 공변량의 효과는 Table 5에 나타내었

다. 출생연도에서는 체 , 체장, 흉폭, 요폭, 에서 유의

인 효과가(P<0.05) 있었으며, 출생월에서는 체 , 두장, 흉
심, 흉폭, 흉 , 에서 효과가(P<0.05) 있었다. 성별과 산

차에서는 에서만 효과가(P<0.05) 있었다. 생시 체형측

정치에서는 성별과 산차에서 주요한 효과가 있었으나(data 
not shown) 12개월령에서는 주요 체형 형질에서 효과가 없는 

것으로 조사 다. 이는 출생 이후 성장이 진행됨에 따라 성별

과 산차의 효과가 감소된 것으로 추정된다.
Signer-Hasler 등(2012)과 Tetens 등(2013)은 장유 체연

분석연구(GWAS)를 통해 말의 3번 염색체와 9번 염색체에

서 성마의 체고 등 체형에 해 유의 인 연 계가 있는 것

으로 보고하 다. Signer-Hasler 등(2012)은 Franches- 
Montagnes 성마의 체고에 해 육종가 추정치 분산이 3번 염

색체는 11.6%, 9번 염색체는 7.4%로 보고하 으며, 3번 염색

체와 9번 염색체 단일염기변이 인  치에 사람에서도 체고

에 향을 주는 것으로 알려진 LCORL/NCAPG 유 자 좌

와 ZFAT 유 자 좌 를 확인하 다. 한 Tetens 등(2013)은 

German Warmblood 3번 염색체에서 성마의 체고 련 QTL 
역을 보고하 다. He 등(2015)은 Yili 품종에서 성마의 체

, 체고, 흉 , 에 해 3번 염색체 BIEC2-808543 단일

염기변이 유 자형에 따른 유의 인 차이를 확인하 다. Jeju 
crossbred에서 Signer-Hasler 등(2012), Tetens 등(2013)과 He 
등(2015)이 보고한 3번 염색체 단일염기변이와 12개월령 체

형과의 연 계를 분석한 결과 체고, 배고, 고고  체장에서 

단일염기변이의 유 자형에 따른 유의 인 차이를  확인할 

수 있었다(Table 6). BIEC2-808967 단일염기변이는 체장에서 

유의 인 차이가 있었으며(P<0.05), BIEC2-809370 단일염기

변이에서는 체고(P<0.05), 배고(P<0.01), 고고(P<0.05)에서 유

의 인 차이를 확인하 다. He 등(2015)은 BIEC2-808543 단
일염기변이에서 체고, 체장, 흉 , 에 한 연 계를 

보고하 으나 본 연구에서는 BIEC2-808543 단일염기변이  

체형을 증가시키는 C 립유 인자 빈도가 0.01로 낮게 나타

나 연 성분석이 무의미하 다.
Setoguchi 등(2011)은 소에서 체고와 련 있는 QTL 지역

에서 NCAPG 유 자의 변이를 확인하 으며, 이 지역이 골격 

성장에 여하는 것으로 추정하 다. 한 체형에 한
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232 김남 , 최정우, 채 석, 백 수, 손 규, 신상민, 우제훈, 박설화, 홍 주, 김수연, 양 훈

NCAPG 단일염기변이 유 인자 치 효과가 성성숙기 이  

보다 성성숙기에 효과가 높은 것으로 보고하여 본 연구에서 

12개월령 체형 효과와 동일한 결과를 보 다.
본 연구결과 말의 체형 련 3번 염색체 단일염기변이는 

Jeju crossbred(제주마×더러 렛) 12개월령에서 체고와 연

계가 있는 것으로 확인되어 체고 련 유 자 마커로 활용 

가능할 것으로 사료되며 성장 단계에 따른  추가 연구가 필요

한 것으로 생각된다.

적  요

본 연구는 Jeju crossbred(제주마×더러 렛) 12개월령 체형 

형질에 한 말의 3번 염색체 단일염기변이 효과를 분석하기 

해 수행하 다. 본 연구의 공시축은 국립축산과학원 난지축

산연구소에서 육성 인 Jeju crossbred 육성마 199 두를 이용

하 다. 12개월령 육성마 체형은 체 , 체고, 체장, 흉폭 등 13
종을 측정하 다. 말의 3번 염색체 105.1Mbp～110Mbp 역

에 치한 BIEC2-808466, BIEC2-808543, BIEC2-808967, 
BIEC2-809370 단일염기변이 유 자형을 분석하 다. 단일염

기변이 유 자형과 12개월령 체형과의 연 계 분석을 해 

공분산분석을 수행하 으며, 출생년도, 출생월, 성별, 산차를 

공분산 성분으로 분석에 이용하 다. 12개월령 육성마의 평

균 체 은 193.7±24.5㎏이었으며, 체고는 124.5±4.0㎝ 다. 분
석에 이용된 4종의 단일염기변이의 miner 립유 인자 빈도

는 0.01～0.291로 확인되어 유  다형성이 낮았다. 공변량 

 성별과 산차는 출생연도와 출생월보다 체형 측정치에서 

향이 낮은 것으로 확인 다. 12개월령 체형 13종에 한 4
종의 단일염기변이의 효과를 분석한 결과 BIEC2-808967 단
일염기변이는 체장에서 연 계를 확인할 수 있었으며

(P<0.05), BIEC2-809370 단일염기변이에서는 체고, 배고, 고
고에서 연 계를 확인할 수 있었다(P<0.05).  본 연구결과 

Jeju crossbred에서 3번 염색체 단일염기변이는 12개월령 체

형에 해 연 계가 있는 것으로 사료되며 성장단계에 따

른 추가의 연구가 필요할 것으로 생각된다.
Key words : Jeju croosbres, 단일염기변이, 체형, 립유 자, 
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