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ABSTRACT

DNA variation of MYL2 intron 5 A345G and ADCYAP1R1 intron 2 A337G were investigated for 
carcass trait association in finished pigs. Three genotypes (two homozygotes and their heterozygote) were 
found at 10.6% AA, 45.6% AG and 43.8% GG in MYL2 and 60.5% AA, 34.6% AG, and 22.2% GG for 
ADCYAP1R1. In finished pig population, individuals containing genotype G- of MYL2 had significantly 
heavier carcass weight by more than 2.4 kg and thicker backfat thickness by more than 1.3 mm than 
those of AA homozygous pigs (p<0.05). No significant difference was found in other traits tested in this 
study such as marbling score, meat color, texture, moisture and separation score (p>0.05). The ADCYAP1R1 
intron 2 377GG homozygotes showed coarse texture, i.e., meat quality was inferior than those of AG and 
AA genotypes, and the moisture level of homozygote AA was higher than those of AG and GG genotypes
(p<0.05). The other carcass traits were not significantly associated with ADCYAP1R1 genotypes (p>0.05). 
The genetic polymorphism of MYL2 and ADCYAP1R1 genes affected the carcass traits in finished pig 
population. Further studies to explain the association between genetic variations and their phenotypic effects 
including economic traits in pigs are required including critical mutation in both genes through molecular 
approaches.
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. 서    론

가축에서 경제형질의 대부분은 연속변이를 
보이는 양적형질로 알려져 있으며, 유전적 특

성을 파악하는 매우 복잡한 연구가 요구된다. 
최근 유전체에 산재해 있는 양적형질좌위의 검
출과 염기변이의 확인 기술의 발달은 양적형질
과 유전적 배경의 상관관계를 추적해내는 단계
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에 접어들고 있다. 
가축의 유전체에 대한 분자유전학의 성과들

이 축산분야에 적용되기 시작하면서 표현형적
으로 명확히 구분되는 질적형질 뿐만 아니라 
체중이나 육질 등 양적 형질에 영향을 미치는 
유전자의 탐색의 수준에 이르고 있다. 돼지 육
질을 비롯한 경제형질과 관련된 유전자 좌위에 
대한 추적은 크게 두 가지 경로, 양적형질좌위
(quantitative traits loci, QTL) 탐색과 후보유전자
와 표현형의 상관관계를 분석방법이 주를 이루
고 있다. 단일염기변이(single nucleotide polymorphism; 
SNP)의 차이와 표현형의 연관을 분석하는 후보
유전자 접근법은 QTL 영역의 SNP 연관 뿐만 
아니라 주요 대사경로에 작용하는 단백질 유전
자의 SNP를 이용하여 개체간 차이에 관여하는 
유전적 기초를 이해하는 좋은 유전학적 연구 
방법으로 이용되고 있다 (Noguera et al., 2003). 
특히, 돼지에서는 육질을 결정하는 중요한 요
인인 근내지방 축적과 관련된 분자유전학 연구
가 활발하게 진행되고 있다. 현재까지 여러 가
지 품종 교배가계에 대한 분석을 통하여 
Andersson 등 (1994)은 분석을 통해 성장과 지
방대사를 조절하는 유전자들이 염색체 (Sus 
scrofa chromosome) 4 (SSC4) 상에 존재한다고 
보고된 이래, Jeon 등 (2003)과 Ovilo 등 (2002)
은 SSC6과 SSC7 등에서 근내지방 연관 QTL을 
주로 보고하였다.

근육발달에 핵심적인 기능을 담당하는 myosin 
복합체는 두 개의 heavy chain과 네 개의 light 
chain으로 구성되며, light chain은 essential light 
chain (MYL1, MYL3)와 두 개의 regulatory light 
chain (MYL2)으로 이루어져 있다 (Schiaffino와 
Reggiani, 1996; Sanjay 등, 2003). HUMMLC2B
로도 알려진 MYL2는 몇 개의 Ca2+ 결합 영역
를 포함하는 EF-hand Ca2+ 결합 단백질로 돌연
변이가 심장과 골격근의 이상을 초래하는 것으
로 알려져 있다 (Sanbe 등, 1999; Szczesna 등, 
2001; Roopnarine 2003; Szczesna-Cordary 등, 
2005). 돼지 MYL2 유전자는 출생 직후 발현율
이 가장 높고, 심장이나 간보다 골격근에서 훨
씬 발현량이 높고 (Faerman과 Shani, 1993; Xu 
등, 2005; Wang 등, 2006), MYL2의 SNP 중 

A345G 좌위의 다형성이 Large White × Meishan 
교배에서 사후 근육의 pH, DRIP loss, 보수력 
등의 도체형질에 대해 유의적인 차이를 나타내
었고 (Xu 등, 2007), 마지막 exon의 nonsense 돌
연변이가 Large White의 일당증체량에 대한 고
도의 유의차를 보고하였다 (Davoli 등, 2003).

다양한 생물학적 기능을 수행하는 neuropetide
의 일종인 pituitary adenylate cyclase-activating 
polypeptiode (PACAP)는 뇌하수체 전엽에서 
adelyate cyclase를 자극한다 (Miyata et al., 1989). 
ADCYAP1R1은 PACAP의 type , G-protein 
coupled receptor로 시상하부와 뇌하수체 전엽에
서 adrenocorticotropin, 황체형성호르몬 (LH), 성
장호르몬 (GH), prolactin의 분비를 조절하고, 신
장의 수질에서는 adrenaline의 분비를 조절한다
(Pisegna와 Wank, 1993; Spengler 등, 1993; 
Inagaki 등, 1996; Scaldaferri 등, 1996; Gray 등, 
2002). 배발생 및 발달과정에서 PACAP의 다양
한 생물학적 기능이 알려지면서, 수용체들이 
돼지에서 중요한 경제형질에 대한 강력한 후보
유전자로 관심을 받고 있다. Kollers 등 (2006)은 
ADCYAP1R1 유전자의 다형성이 등심의 명도와 
관련된 여러 형질들과 연관되어 있을 것으로 
보고한 바 있다. 특히 골격근 내에서 micro- 
vesicular lipid의 침적과 연관되어 있을 것으로 
추정하고 있다.

돼지 MYL2, ADCYAP1R1 유전자의 다형성이 
특정 품종 교배집단의 도체형질에 영향을 주는 
것으로 알려져 있으나, 현재까지의 연구보고만
으로는 우리나라의 현행 양돈산업에 직접 활용
하는 데는 무리가 있어, MYL2와 ADCYAP1R1 
유전자의 유전적 다형성을 비육 출하돈 집단에
서 조사하고, 이들 유전자형이 우리나라의 돼지
등급판정체계에서 산출된 도체형질에 어느 정도 
영향을 미치는지를 확인하기 위해 수행하였다.

. 재료 및 방법

1. DNA 

본 연구에 이용된 시료는 2006년 12월부터 
2007년 7월까지 각기 다른 양돈농가에서 출하
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된 비육돈 중 제주도축산물등급판정소에서 냉
도체 등급판정 개체를 대상으로 20회에 걸쳐 
수집하여 분석하였다. 냉도체 판정 후 등심의 
일부를 채취하여 DNA 분리에 이용하였다. 
DNA 분리는 Birren 등 (1997)의 방법을 변형하
여 수행하였다. 채취한 조직은 sucrose-proteinase 
K 완충액을 첨가하고 55 에서 over-night 진탕
하였다. 추출액에 RNase를 처리한 후, phenol- 
chloroform을 이용하여 정제하고, ethanol 침전
법으로 DNA를 회수하여 TE buffer에 용해하였
다. 준비한 DNA 용액은 NanoDrop ND-1000 
spectrophotometer로 흡광도를 측정한 후 A260/ 
A280 1.8 이상인 DNA 용액들을 50-60 ng/ 로 희
석하여 PCR 증폭을 위한 주형으로 이용하였다. 
 
2. MYL2 ADCYAP1R1 

돼지 MYL2와 ADCYAP1R1 유전자의 증폭을 
위해 Xu 등(2007)과 Kollers 등(2006) 등이 보고
한 primer를 각각 이용하여 PCR 증폭하였다. 
PCR 반응은 10 × 반응완충액, 20 mM dNTP, 각
각 200 mM primer, 1.5 units Taq DNA polymerase 
(TaKaRa, Japan)와 50-60 ng genomic DNA 용액
에 멸균한 탈이온수를 첨가하고, PTC-200 (MJ 
Research, USA)을 이용하였으며, MYL2 유전자 
증폭은 94 에서 5분간 초기변성, 94 40초-6
4 40초-72 90초로 구성된 cycle을 35회, 
ADCYAP1R1은 94 30초-65 30초-72 30초
로 구성된 cycle을 30회 반복수 수행하였다. 
PCR 증폭 산물은 agarose gel 상에서 전기영동
법으로 확인한 후, 각각 Msp (MYL2)과 Hae
(ADCYAP1R1) 제한효소로 제한절단하였다. 제
한효소 처리의 반응액 조성과 시간은 공급자의 
실험방법을 따랐으며, 37 에서 overnight 반응
한 후 2% agarose gel상에서 전기영동 확인하였
다. 유전자형의 결정은 기존의 보고를 따랐으
며, 서열의 다형성을 재확인하기 위해 동형접
합자로 확인된 시료들을 무작위로 3 시료씩 선
발하여 DNA sequencing에 이용하였다.

3. DNA 

조사에 이용한 DNA 시료들 중에서 기존에 
보고된 MYL2 intron 5 A345G와 ADCYAP1R1 
intron 2 A337G의 유전자 서열을 최종 확인을 
위해 각각의 유전자 PCR 산물에 대한 PCR- 
RFLP 시료 판독 후 동형접합자의 PCR 산물 3
시료씩을 선발하여 DNA sequencing을 수행하였
다. 정제된 PCR 산물을 주형으로 PCR primer
를 이용하여 dye-termination 반응을 수행한 후, 
MegaBase1000 (Amersham Pharmacia, USA)을 이
용하여 염기서열을 결정하였고, GenBank database
에 등록하였다(GenBank accession no. EU644082- 
EU644085). 

4. 

출하된 비육돈의 도체형질은 축산물등급판정
소 제주지역본부에서 수집하였다. 도체형질의 
항목은 Table 2에 제시하였고, 도체형질 측정은 
전문 등급판정사 2인이 각각 측정하였고, 동일 
개체에서 다른 결과치를 나타낸 시료는 분석에
서 제외하였다. 조사항목과 측정치는 비육돈 
출하 당시 등급판정기준에 준하였으며, 육량등
급은 통계분석에서 제외하였다. 조사된 도체형
질 측정치에 대한 MYL2, ADCYAP1R1 유전자형
의 효과를 추정하기 위한 통계분석은 SAS ver 
8.01 program package/PC (1999)의 GLM procedure
를 이용하였고, 통계모델은 성별, 유전자형을 
포함하였다. 평균값의 차이는 Duncan’s multiple 
range test로 유전자형별 유의차 검정을 실시하
였다.

. 결과 및 고찰

제주도 내 양돈농가에서 출하된 비육돈을 시
료로 하여 MYL2, ADCYAP1R1 유전자의 다형성
을 검출한 결과, 두 유전자 모두 다형현상을 
나타내었다. MYL2 (Fig. 1)와 ADCYAP1R1 (Fig. 
2) 유전자 모두 전체에서 두 가지 동형접합자
형과 이들의 이형접합자형이 모두 검출되었다. 
DNA 염기서열 분석에서 MYL2 intron 5에서 4 
개의 SNP, ADCYAP1R1 intron 2에서 기존에 보
고되지 않은 새로운 삽입/결실 변이가 3지점에
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Table 1. Genotype and allele frequencies of MYL2 intron 5 A345G and ADCYAP1R1 intron 
2 A337G

    Locus
No. of 

pigs

Genotypic 
frequency

Allelic 
frequency H(o) H(e) PIC χ2 HWE

AA AG GG A G

MYL2 A345G 493 0.106 0.456 0.438 0.334 0.666 0.456 0.445 0.346 0.235 NS

ADCYAP1R1 A377G 552 0.605 0.346 0.049 0.778 0.222 0.346 0.346 0.286 0.235 NS

H(o), observed heterozygosity; H(e), expected heterozygosity; PIC, polymorphic information content; HWE, 
Hardy-Weinberg equilibrium.

Fig. 1. Msp -RFLP patterns for the MYL2
intron 5 A345G representing three 
genotypes (A/A, A/G, and G/G) found 
in finished pigs. Dash on the top of 
lane indicates negative control ampli- 
fying without DNA. M2 is the 1-kb 
DNA ladder.

Fig. 2. Hae -RFLP patterns for the ADCY- 
AP1R1 intron 2 A337G representing 
three genotypes (A/A, A/G, and G/G) 
found in finished pigs. M1 is the 
100-bp DNA ladder.

서 발견되었다 (data not shown). 반면, 각각의 
염기변이들과 삽입/결실 다형성들은 유전자형
에 따라 서로 연관되어 있었고, 연관되지 않은 
경우 전체 집단에서 다형성 빈도가 0.2% (MYL2) 
4.9% (ADCYAP1R1)로 매우 낮아 연관 분석에서

는 제외하였다. Table 1은 비육출하돈 집단에서 
MYL2, ADCYAP1R1의 유전자형과 대립인자의 빈
도를 나타낸 것이다. MYL2의 경우 대립인자 345A
는 33.3%, G는 66.7%로 조사되었고, ADCYAP1R1
은 337A가 77.8%, G가 22.2%로 확인되었다. 두 
유전자 모두 Hardy-Weinberg 평형에서는 유의적
인 수준을 나타내지 않아, 임의교배에 의해 조
성된 집단에서 최종 sire로 사용된 품종에 의해 
유전자형의 빈도가 결정되는 것으로 사료된다.

비육돈에서 발견된 돼지 MYL2 유전자의 세 
가지 유전자형을 기준으로 개체군을 다시 구분
하여 도체형질간 비교를 수행하였다 (Table 2). 
조사된 도체형질들 중에서 도체중과 등지방두
께에서 MYL2 intron 5 A345G 유전자형별 형질 
성적이 유의적인 차이를 나타내었다(p<0.05). 
도체중의 경우 AA 동형접합자형인 경우가 AG 
이형접합자형이나 GG 동형접합자형인 돼지에 
비해 2.4 kg 정도 가벼운 것으로 나타났으며, 
등지방두께의 경우 AA 동형접합자형인 돼지들
이 AG 이형접합자형이나 GG 동형접합자형에 
비해 등지방두께가 약 1.3 mm 정도 얇은 것으
로 확인되었다. 이는 결국 대립인자형 G의 존
재가 돼지의 등지방 발달을 증가시켜 결과적으
로 전체적인 도체중의 증가를 유도한 것으로 
추정된다. 조사된 도체형질 중 marbling score, 
육색, 조직감, 수분삼출도, 근육분리도와는 유
의적인 차이를 보이지 않았다 (p>0.05). Xu 등
(2007)은 Large White × Meishan의 교배에서 생
산된 F2 집단에서 본 연구에서 이용한 SNP와 
동일한 MYL2 유전자형이 등심을 포함한 골격
근의 24시간 사후 pH, 육색 등에 유전자형에 
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Table 2. Least square analysis for carcass traits with the genotype of MYL2 intron 5 
A345G in fattened pigs

Carcass trait
MYL2 genotype

Significance
AA (n=52) AG (n=225) GG (n=216)

Carcass weight 81.94±7.17b 84.84±7.35a 84.00±7.28a *
Backfat thickness 19.08±4.58a 20.85±5.05b 20.07±4.69ab *
Marbling score  2.29±1.11  2.27±1.06  2.25±1.12 ns
Meat color score  3.42±0.75  3.41±0.73  3.34±0.70 ns
Texture score  1.50±0.73  1.49±0.68  1.52±0.69 ns
Moisture score  1.40±0.72  1.40±0.69  1.43±0.70 ns
Separation score between muscles  1.21±0.50  1.20±0.52  1.17±0.44 ns

LSMean ± Standard error values in the same row with different letter are significantly different.

Table 3. Least square analysis for carcass traits with the genotypes of ADCYAP1R1 intron 
2 A337G in fattened pigs

Carcass trait
ADCYAP1R1 genotype

Significance
CC (n=334) CD (n=191) DD (n=27)

Carcass weight 83.86±6.98 85.08±7.49 82.56±8.68 ns

Backfat thickness 20.28±4.64 20.24±4.93 21.15±5.26 ns

Marbling score  2.31±1.09  2.19±1.08  2.30±1.14 ns

Meat color score  3.38±0.71  3.46±0.68  3.30±0.87 ns

Texture score  1.50±0.68a  1.47±0.67a  1.59±0.75b *

Moisture score  1.45±0.72a  1.36±0.64b  1.37±0.74b *

Separation score between muscles  1.18±0.48  1.16±0.45  1.22±0.51 ns

따른 유의적 차이를 나타내고 (p<0.05), 특히 보
수력과 DRIP loss에 대해서는 고도의 유의차를 
보이며 (p<0.01), marbling score, 근내지방의 성
적과는 유의적인 차이가 없는 것으로 보고하였
다. Davoli 등 (2003)은 CDS 영역에서 nonsense 
염기변이를 검출하고 다양한 돼지 품종에서 유
전자의 다형성을 확인하였으며, 그 중 Large 
White의 일당증체량에 대하여 고도의 유의차를 
나타내고 등지방두께와 반도체중, 근내지방에 
대해서는 유의차가 없는 것으로 보고하였다.

전체 비육돈에서 ADCYAP1R1 intron 2 A337G
의 유전자형은 AA, AG, GG 세 가지 모두 검출
되었고, 발견된 세 가지 유전자형에 대한 도체
형질과의 연관분석을 수행하였다 (Table 3). 도
체형질 중에서 ADCYAP1R1 유전자형에 따른 

도체성적의 평균 차를 나타낸 항목은 조직감과 
수분삼출도로 확인되었다 (p<0.05). 반면, 도체
중, 등지방두께, 근내지방, 육색, 근육분리도 등
은 유의 수준의 차이를 보이지 않았다 (p>0.05). 
SSC18에 위치한 ADCYAP1R1은 Berkshire ×
Yorkshire의 교배 집단에서 24시간 사후 등심의 
육색과 관련된 QTL의 후보영역 내부에 해당되
며 (Malek 등, 2001), 근내지방의 축적에 의해 
광반사율이 높아지게 되는 요인일 것으로 추정
되고 있다 (Kollers 등, 2006). 본 연구결과만을 
놓고 보면 유전자형의 분포에 따라 GG 유전자
형을 보유한 돼지의 등심의 육색이 더 밝게 나
타나지만, AG 이형접합자형을 보유한 돼지들이 
AA나 GG 동형접합자형들보다 더 진한 육색을 
나타내고 있고, 육색의 성적간 유의차가 없는 
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것으로 조사되었다(p>0.05).
돼지 유전체에 대한 연구들을 바탕으로 현재

까지 100여 편의 연구보고에서 280여 가지 유
전형질과 관련된 1,600 여 개의 QTL 좌위가 밝
혀졌으며(PigQTLdb, http://www.animalgenome.org/ 
QTLdb/pig.html), 각각의 QTL 영역에 대한 주 
요인 유전변이(causative genetic element)의 탐색
을 위해 다양한 노력이 진행되고 있다. 본 연
구에서 이용한 MYL2 유전자의 경우 근섬유의 
구성요소로서 Ca2+/calmodulin-mediated 신호전달 
경로에 관여하며, 인간과 mouse에서 유전자의 
돌연변이는 familial hypertrophic cardiomyopathy 
등 심장과 골격근의 이상을 초래하기도 한다
(Sanbe 등, 1999; Szczesna 등, 2001; Roopnarine 
2003; Szczesna-Cordary 등, 2005). 돼지에서는 
MYL2를 경위하는 신호전달경로는 잡종강세에 
대한 분자경로의 후보로 간주되고 있다 (Xu 등, 
2005). 이러한 부분들에 대한 검증과 본 연구결
과에서 확인된 근내지방과 무관한 등지방과 도
체중에 대한 유전자형 분포의 유의적 차이는 
돼지 MYL2 유전자의 기능에 대한 세밀한 연구
의 필요성을 제시하고 있다.

뇌하수체성 neuropetide PACAP의 수용체인 
ADCYAP1R1은 뇌하수체에서 여러 가지 호르몬
의 분비 조절을 중재하고, 신장에서 adrenaline
의 분비, insulin을 분비하는 pancreatic beta cell
에서 PACAP에 의한 insulin 분비 자극 등을 중
재하는 배발생 및 성장, 항상성 유지와 관련한 
다양한 생물학적 기능들이 알려져 있다 (Pisegna
과 Wank, 1993; Spengler 등, 1993; Inagaki 등, 
1996; Scaldaferri 등, 1996; Gray 등, 2002). 돼지 
ADCYAP1R1 유전자의 다형성이 Kollers 등
(2006)에 의해 확인된 이후 도체형질 중 광 반
사율 QTL과 관련된 등심의 구성요소들과의 연
관이 제시되었으나, 본 연구에서는 도체중을 
비롯한 성장형질이나 육색 등과 무관하며, 조
직감, 수분삼출도 등과의 연관이 확인되었다.

이상의 결과들을 종합해 볼 때, MYL2 intron 
5 A345G와 ADCYAP1R1 intron 2 A337G의 유
전적 다형성이 돼지의 도체형질과 어느 정도의 
연관이 있으나, 유전자의 기능에 해당하는 영
역과의 연관이 낮고 유전자의 기능과는 다른 

도체형질과의 연관을 보여주고 있어, 향후 유
전자의 분자 수준의 기능을 세포 내, 조직, 기
관 사이의 상호작용에 대한 연구와 더불어 돼
지의 다양한 품종에서 도체형질 중 유전자의 
생물학적 기능과 관련해 단백질의 기능 또는 
발현에 영향을 미칠 수 있는 exon이나 promoter 
상의 유전변이 확인이 수반되어야 할 것으로 
사료된다.

. 요    약

비육 출하돈 집단에서 MYL2 intron 5 A345G
와 ADCYAP1R1 intron 2 A337G에 대한 유전자
형의 분포와 도체형질과의 연관관계를 분석하
였다. 조사에 이용된 두 유전자 모두 3가지 유
전자형이 모두 출현하였으며, 빈도는 각각 
MYL2에서 AA 10.6%, AG 45.6%, GG 43.8%, 
ADCYAP1R1에서 AA 60.5%, AG 34.6%, GG 
22.2%로 확인되었다. MYL2 유전자형 중 G 대
립인자를 보유한 돼지(-G)의 도체중과 등지방
두께는 AA 동형접합자형을 보유한 도체보다 
2.4 kg 이상 더 무겁고, 1.3 mm 이상 등지방두
께가 더 두꺼운 경향을 보이고 (p<0.05), 근내지
방도, 육색, 조직감, 수분삼출도, 근육분리도에
서는 유의차를 보이지 않았다(p>0.05). ADCYAP1R1
의 유전자형 중 GG 동형접합자형인 도체에서
는 조직감이 다소 떨어지는 경향을 보였으며, 
AA 동형접합자의 수분삼출도가 다소 높은 수
준을 나타내었으나 (p<0.05), 도체중, 등지방두
께, 근내지방, 육색, 근육분리도에는 유의차를 
보이지 않았다 (p>0.05). 돼지에서 MYL2 A345G
와 ADCYAP1R1 A337G의 유전자형이 비육 출
하돈의 도체형질에 어느 정도 영향을 주고 있
으나, 유전자의 기능에 직접적인 영향을 줄 수 
있는 염기변이의 탐색 등 다양한 연구가 수반
되어야 할 것으로 사료된다.
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