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서      론 

양극성 장애는 아직 그 병태생리가 정확하게 밝혀져 있지

는 않으나, 유전율이 높다고 알려져 있다. 일반 인구에서 양

극성 장애 환자의 발병률은 0.5%-1.5%라고 보고된 반면에, 

1차 친족에서는 5%-10%, 일란성 쌍둥이에서는 40%-70%, 

이란성 쌍둥이에서는 28% 정도까지도 발생한다고 보고된 

바 있다.1) 또한, 다른 연구에서는 양극성 장애의 가족력이 있

는 경우가 양극성 장애의 가족력이 없는 군에 비해 양극성 

장애에 이환될 확률이 5.8-7.9배 높다고 보고하며, 양극성 장

애의 유전율(heritability)을 58%로 추정했던 바 있다.2) 200만

명의 인구를 대상으로 한 인구 기반 연구에서는 양극성 장애

의 유전율이 59%라고 보고했던 바 있다.3)

Early growth response (EGR) 유전자군(family)은 전초

기유전자(immediate early gene)의 전사 인자(transcription 

factor)로 작용하는데, 뇌 전체 영역에서 높은 발현을 보인다.4)5) 

EGR 유전자군은 환경,6) 향정신제(psychotropic drug),7-9) 전
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기경련10-12) 등 다양한 자극에 대해서 빠르게 반응하는 것으

로 알려져 있다. EGR 유전자군은 Cys2-His2 아연집게(zinc 

fingers)를 포함하는 DNA 결합전사인자(DNA-binding tran-

scription factors)를 부호화함으로써, 신경가소성과 신경발달

에 관여한다.5)13) 또한, EGR 유전자군은 학습, 기억 등에 주요 

역할을 하며,10)14-17) 기분 및 지각 조절체계에서도 중요한 역할

을 하는 것으로 알려져 있다.18-20)

한편, 정신 질환에 영향을 미치는 유전자는 다양하게 보고

되었지만, 그 중에서도 8번 염색체 단완은 조현병, 양극성 장

애, 자폐증 등 다양한 정신과 질환의 원인이 되는 유전자가 

위치하는 중심 위치(hub)로 알려져 있다.21) EGR 유전자 군

에는 EGR1, 2, 3, 4 유전자가 있는데, 그 중에서도 EGR3이 

8번 염색체 단완에 위치한다. EGR3은 세포 성장과 신경계 

발달에 관여하며, 궁극적으로는 신경가소성, 학습, 기억 등에 

관여하는 것으로 알려져 있다.5) EGR3이 조현병의 감수성 

유전자(susceptibility gene)라는 보고는 여러 차례 이루어져 

왔다.22-24) 

EGR3은 기분 조절에서도 주요한 역할을 하는데, 양극성 

장애와 EGR3의 유전연합이 보고되었다.18)25)26) 2009년에 발표

된 논문에서는 EGR3 유전자의 단일염기다형성 중 rs1996147

이 양극성 장애 1형 환자와의 상관관계를 보였고, 이는 다중

비교에도 살아 남았다.25) 한편, 2012년에 발표된 연구에서는 

EGR3 유전자의 단일염기다형성 중 rs10095121, rs10104039

와 소아 양극성 장애 1형 환자와의 상관관계를 보고하였다. 

이 논문에서는 sample size 등의 한계로 인해 multiple cor-

rection에서 살아남는 결과를 보이지는 못했다.18) 그러나 이

러한 연관성은 아직 서구에서만 있었고, 국내에서는 유사한 

연합이 확인되는지 본 결과가 없다. 단일염기다형성은 인종

을 구분하는 marker가 될 정도로 인종에 따라서 큰 차이를 

보인다.27) 따라서 본 연구에서는 한국인 양극성 장애 환자와 

EGR3 사이의 유전연합이 있는지 밝히고자 한다. 

방      법

대상군 

본 연구에서는 서울대학교병원에서 입원 및 외래 치료를 

받고 있는 환자들 중 Diagnostic and Statistical Manual of 

Mental Disorders, fourth edition (DSM-IV)에 근거한 임상 

진단이 양극성 장애인 환자 1076명을 대상으로 하였다. 그 

중에서 남성은 504명, 여성은 572명이었다. 이들의 평균 연령

은 33.0 ± 10.9세였다. 또한 양극성 장애 환자들은 동일한 진

단기준에 따라 각각 1형과 2형으로 분류되었다. 체계적으로 

훈련된 연구 간호사가 한국판 유전연구를 위한 진단적 면담 

도구(Korean-translated version of Diagnostic Interview 

for Genetic Studies)28)를 사용해 대상 환자들에게 개별적인 

면담을 시행하였다. 또한 최소 두 명의 정신과 전문의가 매주 

진단적인 평가를 논의하는 회의를 가진 후 최종 진단을 선정

하였다. 조현병, 혹은 기타 정신병적 장애 등은 연구에서 제

외하였으며 이외에도 기질적 뇌질환, 알코올 중독, 기타 약물 

중독이 의심되는 경우, 혹은 다른 정신과적 증상을 유발할 

만한 기타 신체적 질환이 있는 경우 연구에서 제외하였다. 정

상 대조군은 병원 직원 및 대학생 중 연구의 목적과 방법에 

대해 설명을 들은 후 동의한 사람들을 대상으로 하였다. 정신

과 의사와의 면담을 통하여, 그들 중 정신과적 질환, 기질정

신질환, 약물남용이 있는 경우 연구에서 제외하였고, 정신과

적 질환이 있는 1차 친족이 있는 경우에도 연구에서 제외하

였다. 모든 환자군과 대조군은 연구의 목적과 방법에 대한 설

명을 듣고 이해 후 동의하는 절차를 거쳐 참여하였으며, 연구 

절차는 서울대병원 윤리위원회의 검토와 승인을 받았다(IRB 

No. 0106-080-002). 모든 참가자들은 연구에 참여하기 전에 

서면동의서를 작성하였다. 

유전형 분석 

EGR3 유전자로부터 반경 15 kb 안에 있는 태그 단일염기

다형성(tag single-nucleotide polymorphism, tag SNP)은 국

제 일배체형 지도 데이터베이스(International HapMap da-

tabase)에서 선택되었다. 한국인과 일본인의 가까운 유전적 

배경을 고려하여29)30) 일본 도쿄 인구(Japanese population 

of Tokyo, Japan)의 유전자형을 다운로드 하여 사용하였다. 

Haploview version 4.231)에 포함되어 있는 태거 알고리즘

(tagger algorithm)32)에 의해서 대립유전자형빈도(minor al-

lele frequency)가 10% 이상이고 r2 값이 0.8 이상인 여섯 개

의 태그 단일염기다형성(tag SNP)이 선택되었다(rs17088531, 

rs1996147, rs3750192, rs35201266, rs7009708, rs1008949). 

우리나라 및 일본, 중국의 선행연구22-24)에서 포함되었던 단일

염기다형성 rs35201266이 포함되었다. EGR3 유전자를 기준

으로 한 단일염기다형성의 위치를 비롯하여 단일염기다형성

에 대한 정보는 그림 1에 제시되어 있다. Genomic DNA는 

DNA isolation kit (Roche Applied Science, Indianapolis, 

IN, USA)를 이용하여 혈액으로부터 추출되었다. TaqMan 방

법을 이용하여 유전자형 검사(genotyping assay)를 시행하

였고(Applied Biosystems, Foster City, CA, USA), 모든 마

커에 대해서 높은 유전자형 분석률(genotyping rate)을 보였

고, 실패율(failure rate)은 1% 미만이었다. 

환자 및 정상 대조군에서 개인별로 10 mL 정도의 정맥혈

을 얻어 항응고 처리가 EDTA tube에 담아 보관하였다. 이후 
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DNA isolation kit (Roch Applied Science)를 이용하여 

DNA를 추출하였다. 유전자형 분석은 Taqman 방법을 이용

하였는데, 50 ng의 DNA, 6.25 μL의 2X TagMan Master-

Mix, 0.6 μM의 primer, 0.25 μL의 FAM dye, 0.25 μL의 

VIC dye를 섞은 용액을 PCR 하였다. 처음 2분 동안 50°C에

서 denaturation을 시킨 후, 95°C에서 10분 동안 annealing 

과정을 거치고, 마지막으로 60°C에서 1분간 extention 과정

을 거쳤다. 50회의 싸이클을 통해 DNA를 얻었다.24)33)34)

통계 분석 

대립유전자와 유전자형 빈도를 비교하기 위해서 contin-

gency chi-square test 혹은 Fisher’s exact test를 시행하였

다. 양극성 장애 전체 환자군을 대상으로 환자-대조군 분석

을 하였고, DSM-IV 진단 기준에 따른 양극성 장애 1형과 

2형 환자군을 따로 분리하여 소그룹으로 나누어 각각 분석하

였다. 인구통계학적 자료에 대한 통계적 분석은 SPSS (ver-

sion 23; IBM Corp., Armonk, NY, USA)를 사용하였으며, 

유의수준은 0.05 이하로 하였다. 유전자형 자료에 대한 통계

적 분석은 Haploview를 사용하였으며, 마찬가지로 유의수

준은 0.05 이하로 하였다. 

결      과 

분석한 6개의 단일염기다형성 중에서 rs35201266, rs7009708, 

rs1008949 3개의 단일염기다형성은 양극성 장애와 정상 대조

군에서 유의미한 대립유전자 빈도 차이를 보였다. 단일염기다

형성 rs35201266은 정상 대조군에 비해서 양극성 장애 환자에

서 C allele의 빈도가 증가되어 있었고, rs7009708은 양극성 장

애 환자에서 G allele의 빈도가 감소되어 있었으며, rs1008949

는 양극성 장애 환자에서 C allele의 빈도가 증가되어 있었다. 

2개의 단일염기다형성 rs7009708, rs1008949는 양극성 장애 

1형 및 2형을 합친 전체 양극성 장애 환자군과 정상대조군 

사이에서 대립유전자 빈도 차이를 보였다(각각 p = 0.0371, 

p = 0.0074). 한편, rs7009708, rs1008949 2개의 단일염기다

형성은 양극성 장애 1형과 정상대조군 사이에서 유의미한 대

립유전자 빈도 차이를 보였고(각각 p = 0.0345, p = 0.0052), 

rs35201266은 양극성 장애 2형과 정상대조군 사이에서 유의

미한 대립유전자 빈도 차이를 보였다(p = 0.0041). 다중 비교

를 위해 1000번의 permutation을 시행한 결과, 단일염기다형

성 rs35201266과 양극성 장애 2형 환자군, 단일염기다형성 

rs1008949와 양극성 장애 1, 2형을 합친 양극성 장애 전체 환

자군 및 양극성 장애 1형 환자군 사이에서 유의미한 차이를 

보였다(각각 p = 0.0220, 0.0260, 0.0180) (표 1). 또한 다중 비

교를 위해 6개의 allele에 대해서 bonferonni correction (p = 

0.00083)를 했을 경우에도 동일한 단일염기다형성과 동일한 

환자군에서 유의미한 결과를 보였다. 

6개의 단일염기다형성 간의 연관비평형(linkage disequi-

librium, LD) 분석을 Haploview 프로그램을 이용하여 시행

하였다. 단일염기다형성 rs3750192와 rs35201266 사이에서 

높은 수준의 LD가 산출되었고, 단일염기다형성 rs7009708, 

rs1008949 사이에서도 높은 수준의 LD가 산출되었다. 이는 

그림 1에서 r2 값을 통해 보여진다. LD 블록 구조는 Haplo-

view에서 지원하는 solid spine method를 이용하여 구하였

고, 4개의 단일염기다형성 rs3750192, rs35201266, rs7009708, 

Fig. 1. Location of the SNPs on the EGR3 gene and the linkage 
disequilibrium structure of the locus. Graphic representation of 
the genomic structure and location of the EGR3 SNP sites exam-
ined and the linkage disequilibrium (LD) structure of the EGR3 
haplotype block. Exons are denoted by boxes, with untranslated 
regions in white and translated regions in gray. The LD between 
SNPs was analyzed using the pair-wise LD measures D’ and r2 
and the haplotype block was constructed using the solid spine 
haplotype algorithm (D’ > 0.8). Each diamond either represents 
the D’ or r2 measure of LD (D’: darker shades of red represent 
greater D’ values, r2: darker shades of black represent greater r2 
values).
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rs1008979이 하나의 단상성 블록(haplotype block)을 이루

는 것을 그림 1에서 볼 수 있다. 앞서 구한 단상성 블록을 대

상으로 하플로타입 분석(haplotype analysis)을 시행하였고, 

단상성 블록 1과 관련하여, 5개의 하플로타입이 분석되었다

(빈도 ＞ 3%). 정상 대조군과 비교하였을 때, 양극성 장애 환

자에서 단일염기다형성 rs3750192, rs35201266, rs7009708, 

rs1008949의 하플로타입 ’G-C-C-C’는 통계적으로 유의하게 

많이 나타났고(p = 0.0055, χ2 = 7.7150), 하플로타입 ’G-T-

G-C’는 통계적으로 유의하게 적게 나타났으며(p = 0.0040, χ2 

= 8.2770), 하플로타입 ’G-C-G-C’는 통계적으로 유의하게 

많이 나타났다(p ＜ 0.0001, χ2 = 16.6480) (표 2).

결      론

본 연구에서는 EGR3과 한국인 양극성 장애 환자들 간의 

유전적인 연합 관계를 평가하였다. 분석한 6개의 단일염기다

형성 중에서 3개의 단일염기다형성 rs35201266, rs7009708, 

rs1008949는 정상 대조군과 양극성 장애 환자 사이에서 통

계적으로 유의한 대립 유전자형 빈도 차이를 보였다. 더불어, 

정상 대조군에 비해 양극성 장애 환자에서 단일염기다형성 

Table 2. Analysis of common haplotypes of the EGR3 gene in the patients with bipolar disorder

EGR3
haplotype

Markers Frequency
OR χ2 p

rs3750192 rs35201266 rs7009708 rs1008949 Total BD CTR

1 G C G T 0.363 0.336 0.383 0.8166 6.0070 0.0143 
2 T T C C 0.230 0.228 0.231 0.9783 0.0540 0.8157 
3 G C C C 0.224 0.250 0.205 1.2983 7.7150 0.0055*
4 G T G C 0.092 0.073 0.106 0.6647 8.2770 0.0040*
5 G C G C 0.046 0.066 0.032 2.1228 16.6480 ＜ 0.0001*

The common haplotypes (frequency ＞ 3%) are shown. *Significant p-values are shown

Table 1. Allele distribution of SNPs in the EGR3 gene

SNP Group n
Allele Allele frequency

OR 95% CI χ2 p Ppermut HWE_p
1/2 1 2 

rs17088531 CTR 770 G/A 0.763 0.237 0.9393 
BD 590 0.779 0.221 0.9109 0.760-1.100 0.8740 0.3500 0.8470 0.2523

BD1 389 0.778 0.222 0.9205 0.750-1.130 0.6220 0.4302 0.9470 0.2040 
BD2 146 0.784 0.216 0.8856 0.650-1.200 0.6200 0.4312 0.9310 1.0000 

rs1996147 CTR 772 G/A 0.613 0.387 0.9786 
BD 535 0.615 0.385 0.9905 0.840-1.160 0.0140 0.9072 1.0000 1.0000 

BD1 389 0.629 0.371 0.9349 0.780-1.120 0.5500 0.4584 0.9540 0.8363 
BD2 146 0.579 0.421 1.1514 0.890-1.480 1.1850 0.2763 0.7860 0.6635 

rs3750192 CTR 772 G/T 0.748 0.252 1.0000 
BD 548 0.755 0.245 0.9658 0.610-0.900 0.1450 0.7034 0.9950 0.2905 

BD1 398 0.739 0.261 1.0503 0.860-1.280 0.2420 0.6225 0.9930 0.7056 
BD2 150 0.797 0.203 0.7578 0.560-1.030 3.2170 0.0729 0.3010 0.2316 

rs35201266 CTR 772 C/T 0.633 0.367 0.6289 
BD 548 0.667 0.333 0.8628 0.740-1.020 3.1610 0.0754 0.3070 0.7219 

BD1 398 0.647 0.353 0.9428 0.800-1.140 0.4180 0.5177 0.9790 0.8313 
BD2 150 0.720 0.280 0.6720 0.520-0.890 8.2500 0.0041* 0.0220* 0.2497 

rs7009708 CTR 766 G/C 0.516 0.475 0.8106 
BD 547 0.484 0.516 1.1796 1.010-1.380 4.3470 0.0371* 0.1830 0.2826 

BD1 397 0.479 0.521 1.2032 1.010-1.430 4.4690 0.0345* 0.1650 0.1413 
BD2 150 0.497 0.503 1.1192 0.870-1.430 0.7960 0.3724 0.8880 0.8384 

rs1008949 CTR 772 C/T 0.586 0.414 0.5928 
BD 548 0.638 0.362 0.8044 0.690-0.940 7.1670 0.0074* 0.0260* 0.0359 

BD1 398 0.646 0.354 0.7770 0.650-0.930 7.8140 0.0052* 0.0180* 0.1635 
BD2 150 0.617 0.383 0.8804 0.680-1.130 0.9680 0.3251 0.8510 0.1243 

*Significant p-values are shown. EGR3, early growth response 3; OR, odds ratio; CI, confidence interval; Ppermut, p-value from a 
permutation test; HWE, Hardy-Weinberg Equilibrium; CTR, control; BD, bipolar disorder patients
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rs3750192 - rs35201266 - rs7009708 - rs1008949의 하플로

타입 ‘G-C-C-C’ 및 ‘G-C-G-C’는 통계적으로 유의하게 많

이 나타났고, 하플로타입 ‘G-T-G-C’는 통계적으로 유의하게 

적게 나타났다. 

이 연구에서는 EGR3 유전자 중에서 3개의 단일염기다형

성이 양극성 장애와 상관관계가 있음을 보였다. 단일염기다형

성 rs35201266, rs1008949에서는 대립유전자 C의 빈도가 증가

되어 있었고, rs7009708에서는 대립유전자 G의 빈도가 감소

되어 있었다. 이것은 rs3750192 - rs35201266 - rs7009708 - 

rs1008949의 하플로타입 중에서 ‘G-C-C-C’ 및 ‘G-C-G-C’

는 통계적으로 유의하게 많이 나타났고, 하플로타입 ‘G-T-G-

C’는 통계적으로 유의하게 적게 나타난 결과와도 일치한다. 

한편, 양극성 장애의 아형들은 대립유전자형의 빈도 및 유

전자형의 분포에서 다소 차이를 보였다. 단일염기다형성 

rs35201266에서 대립유전자 C의 빈도는 정상 대조군에 비해 

양극성 장애 2형 환자군에서 더 높았다. 한편, 단일염기다형성 

rs1008949에서 대립유전자 C의 빈도는 정상 대조군에 비해 

양극성 장애 1형 환자군과 양극성 장애 1형, 2형, not other-

wise specified를 모두 합친 전체 양극성 장애 환자군에서 

더 높았다. 단일염기다형성 rs7009708에서 대립유전자 G의 

빈도는 정상 대조군에 비해 양극성 장애 환자에서 감소되어 

있었고, 양극성 장애 2형보다 1형 환자에서 더 낮았다. 

즉, 단일염기다형성 중에서 양극성 장애 1형에서만 유의미

한 차이를 보인 것도 있었고, 2형에서만 유의미한 차이를 보

인 것도 있었다. 이러한 차이에 대해 살펴보기 위해서는 양극

성 장애 1형과 2형에서 보이는 서로 다른 임상 증상이 단일염

기다형성과 어떤 관계를 보이는지 분석해 보는 것이 도움이 

될 것이다. 또한 각 단일염기다형성이 생물학적으로 어떤 기

능을 하는지에 대한 연구가 추가로 이루어져, 이것이 임상 증

상을 일으키는 데에 관여함이 밝혀진다면 본 연구에서 보여

진 양극성 장애 1형과 2형간의 차이를 보다 정확하게 설명할 

수 있을 것이다. 

유전자형 분포 역시 비슷한 양상을 보여, 단일염기다형성 

rs35201266, rs1008949에서 유전자형 CC/CT의 빈도는 정상 

대조군에 비해 양극성 장애 환자에서 더 높았고, 양극성 장

애 1형 환자보다 2형 환자에서 더 높았다. 단일염기다형성 

rs7009708에서 유전자형 GG/GT의 빈도는 정상 대조군에 

비해 양극성 장애 환자에서 감소되어 있었고, 양극성 장애 

2형보다 1형 환자에서 더 낮았다.

EGR3 유전자와 양극성 장애의 유전연합은 이전에도 보고

되었던 바 있다. 미국의 18개의 센터에서 모집된 양극성 장애 

환자들을 대상으로 한 연구에서, EGR3 유전자의 단일염기다

형성 rs1996147과 양극성 장애의 유전연합이 보고된 바 있으

며,25) 소아청소년 양극성 장애 환자들과 EGR3 유전자의 단

일염기다형성 rs10104039, rs10095121 간의 유전연합이 보고

되기도 하였다.18) 이는 본 연구에서 통계적으로 유의미한 유

전연합을 보였던 단일염기다형성 rs35201266, rs7009708, 

rs1008949와는 다른 단일염기다형성이었다. 그러나 이는 인

종적인 차이를 고려해서 해석해야 하며, 본 연구에서 유의미

한 결과를 보였던 rs35201266이 동아시아 국가들에서는 모

두 조현병과 유의미한 상관관계를 보였다는 것을 고려한다면 

의미 있는 결과라고 할 수 있다.22-24) 

Yamada 등22)의 선행 연구에서는 조현병 환자의 전전두엽 

피질에서 EGR3 유전자의 발현이 저하되어 있고, 그 중에서

도 특히 단일염기다형성 rs35201266이 가장 강력한 상관관계

를 보임을 밝혔다. 이 단일염기다형성의 대립유전자가 G에서 

A로 바뀌면 EGR3 유전자의 전사가 감소한다. 선행 연구에

서는 대립유전자 A와 상보적인 결합을 하는 대립유전자 T가 

조현병 환자에서 감소되어 있음을 보였고,22-24) 본 연구에서는 

대립유전자 A와 상보적인 결합을 하는 대립유전자 T가 양극

성 장애 환자에서 감소되어 있음을 밝혔다. 이는 같은 유전자 

및 다형성의 연합에도 불구하고 서로 다른 양상의 연관성을 

가질 수도 있음을 시사하는 바이다. 예를 들어, 쌍둥이 연구

에서 조현병과 양극성 장애에서 동일 유전자에 대해서 반대

되는 메틸화 패턴을 밝힌 바 있다.35) 하지만 양극성 장애 환자

에서 EGR3 유전자의 전사가 어떤 양상으로 변하는지, 그 기

저에 깔린 병태생리가 어떠한지는 아직 밝혀지지 않았다. 이 

부분에 대해서는 추가적인 연구가 필요할 것으로 사료된다. 

우리는 2012년에 한국인에서 EGR2 유전자와 양극성 장애 

간의 유전 연합을 발표했던 바 있다.33) EGR2 유전자와 EGR3 

유전자는 EGR 유전자 family에 속하는 유전자인데, EGR 

유전자 family는 Cys2-His2 아연집게를 포함하는 DNA 결

합전사인자를 부호화한다. 이 아연집게는 GC-rich 부위에 

결합하여, 신경가소성, 신경발달, 학습, 기억, 기분, 지각 조절

체계에 관여하는 것으로 알려져 있다.5)10)13-20) 다만, EGR2와 

EGR3 유전자는 이러한 DNA 결합 부위를 제외한 다른 유전

자 서열에서는 큰 차이를 보이며, 서로 다른 신호 전달 체계에 

의해서 조절되며, 서로 다른 기능을 가지고 있다고 보고되었

다.4)36) 따라서 EGR2와 EGR3 유전자자 각각 양극성 장애와 

어떠한 상관관계를 보이는지, 그 기저에 깔린 병태생리에 대

해서는 추가적인 연구가 필요하다. 

EGR3 유전자는 세포 내 신호 전달 체계에서 칼슘 결합 메

신저 단백질인 calcineurin에 의해서 그 발현이 조절되는데, 

calcineurin의 발현은 불안, 우울 증상과 연관되어 있다고 보

고된 바 있다.37)38) 또한, EGR3 유전자는 neuregulin 1에 의해

서 발현이 조절되는데, neuregulin 1 유전자 역시 양극성 장
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애와 상관관계가 있음이 보고되어 있다.39-41) 한편, 양극성 장

애 환자의 전전두엽 피질에서 EGR3의 조절 인자의 발현이 

억제됨이 보고되기도 하였으며,42) EGR3의 발현을 조절하는 

brain-derived neurotrophic factor의 농도가 기분 삽화 기

간에 낮아지고, 병이 진행될수록 낮아짐이 보고되기도 하였

다.26) 이러한 보고들은 모두 EGR3 유전자가 양극성 장애의 

병태생리에 관여하고 있음을 시사한다. 

본 연구의 한계점은 표본의 크기에 제한이 있었고, EGR3 

유전자 전장에 걸친 분석을 할 수 없었다는 것이다. 그러나, 

이 연구에서는 EGR3 유전자의 단일염기다형성 rs35201266, 

rs7009708, rs1008949가 한국인 양극성 장애 환자와 통계적

으로 유의한 유전 연합을 보임을 밝혔고, 이는 다른 인종으로 

수행했던 선행 연구 결과에 부합한다. 다만, EGR3 유전자와 

양극성 장애 환자 간의 유전 연합을 보였다는 점에서는 선행 

연구와 일치하는 결과이지만, 단일염기다형성이 서로 달랐기 

때문이 이는 인종의 차이 등을 고려해서 추가적인 연구가 필

요할 것이다. 종합하면, 본 연구를 통해서 EGR3 유전자를 

양극성 장애의 감수성 유전자로 제시할 수 있겠다. 

중심 단어: 양극성장애; 초기 성장 반응 유전자.
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