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한우의 ACADS 유전자내의 SNP 탐색 및 경제형질과의 연관성 분석
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Abstract : The acyl-CoA dehydrogenase, C-2 to C-3 short chain (ACADS) gene is known to be related with fat metabolism, 
especially coverts the fat to the energy sources in cattle. In human, the mutations in this gene cause SCAD deficiency, 
which is one of the fatty acid metabolism disorders. The ACADS gene is located on bovine chromosome 17. The objective 
of this study was to identify SNPs in Hanwoo ACADS gene and identify the relationships with economic traits. In this 
study, two SNPs, T1570G SNP in exon 2 and G13917A SNP in exon 4, were observed. Moreover, in the coding region, 
2 missense mutations, T (Cys) → G (Trp) mutation at 1570 bp and G (Arg) → A (Gln) mutation at 13917 bp, were 
observed. These mutations were subjected to the PCR-RFLP for typing 198 Hanwoo animals. The observed genotype 
frequency for T1570G was 0.135 (TT), 0.860 (TG) and 0.005 (GG), respectively. Also, 0.900 (GG) and 0.100 (GA) 
were observed for the G13917A mutation. The association of these SNPs with four economic traits, CW (Carcass Weight), 
BF (Backfat Thickness), LMA (Longissimus Muscle Area), MS (Marbling Score), were also observed. The results indicated 
that no significant results were observed in all four traits (P>0.05). This might indicate that further studies are ultimately 
needed to use the SNPs in ACADS gene in lager populations for effectively used for the marker assisted selection.

Key words : Hanwoo, ACADS, SNP, Economic traits

*Corresponding author: Tel: +82-31-670-5334
E-mail address: kebinkhs@empal.com

I. 서 론

가축육종의 목표는 가축의 유전적 소질을 경제적 방법으

로 높여 생산의 극대화를 이루는데 있다. 현재 쇠고기의 

품질은 육색, 지방색, 연도 및 근내지방도 등에 의해서 좌

우되며(Geay et al., 2001; Hoequette et al., 2005), 이 

중 근내지방은 쇠고기의 풍미와 연도를 증가시켜 육질등급

결정에 있어 중요한 척도가 되고 있다(Tatum et al., 1982). 

따라서 쇠고기의 고급 육질에 관여하는 형질을 개량하기 

위한 연구가 여러 나라에서 지속적으로 진행 되고 있다. 

최근 분자 유전학적 기술 및 유전체 정보를 활용한 연구 

결과에 의하면 양적형질에 관여하는 주요 유전자들(major 

genes)이 존재하는 것으로 알려져 있다. 주요 유전자들을 

찾기 위해 유전체 전반에 걸쳐 QTL(quantitative trait 

loci)의 탐색이 진행되었고 여러 형질들에 대한 연관 유전

자 좌위와 관련된 유전자들이 확인 되었다(Casas et al., 

2001; Casas 2003; Kim et al., 2003; Morsci et al., 

2006; Nkrumah et al., 2007; Sherman et al., 2009). 육질

형질과 연관된 주요 유전자들이 여러 연구를 통해 보고되

었으며 그 중 일부는 현재 상업적으로 이용되고 있다. Meat 

tenderness와 연관된 대표적인 유전자는 CAPN1(calcium- 

activated neutral protease 1)과 CAST(calpastatin) 등

이 있으며(Casas et al., 2006; Morris et al., 2006; 

Nonneman et al., 1999; Oh et al., 2010; Schenkel et 

al., 2006), marbling score의 경우 DGAT1(diacylglycerol 

O-acyltransferase 1), TG(thyroglobulin) 그리고 LEP(leptin) 

등의 유전자들이 알려져 있으며(Barendse, 1999; Buchanan 

et al., 2002; Moore et al., 2003; Schenkel et al., 2005; 
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Thaller et al., 2003) 상업적으로도 이용이 되고 있는 유

전자들이다. 이 외에도 육질형질과 관련된 많은 유전자들

이 보고되고 있으며 이를 활용한 육종 기술개발 연구가 진

행되고 있다(Clark et al., 2011; Jiao et al., 2010; Lee 

et al., 2008; Marques et al., 2009; Wu et al., 2005).

소의 ACADS(acyl-CoA dehydrogenase, C-2 to C-3 

short chain) 유전자는 10개의 exon을 가지며 소의 17번 

염색체에 위치하며 지방대사 작용과 에너지 전환 과정에 

중요한 역할을 하는 것으로 알려져 있다(Shirao et al., 

2010). 이 17번 염색체에는 체중(Body weight), 도체중

(Carcass weight), 배장근단면적(Longissimus muscle area), 

근내지방도(Marbling score) 등의 형질에 대한 QTL이 존

재한다고 보고되어 있다(Ferraz et al., 2009; McClure et 

al., 2010; Morris et al., 2009).

ACADS유전자는 사람의 경우 12번 염색체, 쥐의 경우 

5번 염색체에 위치하고 있으며, 지방 대사 작용과 에너지 

전환과정에 중요한 역할을 하는 SCAD(short chain acyl- 

CoA dehydrogenase) 효소를 합성하기 위한 유전자로 알

려져 있다(Vockley and Whiteman, 2002). SCAD효소는 

미토콘드리아 외막에 존재하여 에너지 합성을 위한 지방산

을 미토콘드리아 내막으로 유입하는데 필요한 효소이다. 

또한 유입된 지방산은 β-산화 작용으로 ATP를 생성하여 

인체의 주요 에너지원으로 이용되는 것으로 알려져 왔다. 

여러 연구결과 중에 인간의 ACADS 유전자내 변이가 지방

산 대사 이상 질환 중 하나인 SCAD 결핍증을 유발한다는 

연구가 보고되었다(Corydon et al., 2001; Shirao et al., 

2010; Tein et al., 2008). 그리고 다른 연구결과에 의하면 

1989년에 밝힌 인간의 SCAD cDNA sequence를 통해 136 bp 

와 319 bp에 C＞T로 돌연변이가 생겨 질병을 유발하게 되고, 

이는 Arg22Trp, Arg83Cys로 바뀌는 missense mutation으

로 확인되었다(Gregersen et al., 1998; Naito et al., 

1990). 또한 COS-7세포 내에 돌연변이가 생겨 SCAD의 활성

을 막으며 질병을 유발한다는 연구도 보고되었다(Gregersen 

et al., 1998). 또 다른 연구된 결과에 의하면 환자 중 1147

C＞T(Arg359Cys) missense mutation이 발생하면 질병

과 밀접한 관계가 있는 것으로 보고되었으며(Corydon et 

al., 2001; Gregersen et al., 1998; Seidel et al., 2003; 

van Maldegem et al., 2006), 다른 환자의 경우 274G＞T 

(Gly68Cys)와 529T＞C(Trp153Arg)에 missense mutation

이 발생하면서 SCAD 결핍증을 유발시킨다는 결과가 보고

되었다(Gregersen et al., 1998). 이와 같이 SCAD효소와 

관련이 깊은 ACADS 유전자는 22개의 질병을 유발하는 

missense mutation이 존재한다고 보고되었다(van Maldegem 

et al., 2006).

이와같이 인간의 지방대사와 관련하여 ACADS유전자에 

대한 연구가 활발하게 진행중에 있다. 반면 가축의 ACADS 

유전자에 대한 연구는 아직까지 미진한 실정이다. 따라서 

본 연구는 한우를 대상으로 지방 대사 작용과 에너지 전환

과정에 중요한 역할을 하는 ACADS 유전자내의 SNP를 탐

색하고 경제형질과의 연관성을 분석하여 가축 육종을 위한 

기초 자료로 활용하고자 수행되었다.

  

II. 재료 및 방법
 

1. 공시재료

한우의 ACADS 유전자내 SNP 탐색을 위해 혈연관계가 

없는 한우 24두에서 근육조직을 채취하여 이용하였으며, 

경제형질과의 연관성 분석을 위해 축산물품질평가원을 통

해 도축된 한우 200두를 선발하여 근육조직을 채취하여 활

용하였다.

2. Genomic DNA 추출 및 농도측정

공시축의 근육조직으로부터 genomic DNA의 분리 및 추

출은 QuickGene DNA tissue kits(FUJIFILM, Japan)를 

지침서에 따라 실행되었다. 추출된 genomic DNA는 ND- 

1000 UV-Vis Spectrophotometer(NanoDrop Technologies, 

USA)로 농도 및 순도를 측정한 후 본 연구에 이용하였다.

3. PCR primer의 설계 및 유전자 증폭

ACADS 유전자(Accession No. NC_007315) 내 변이지

역을 탐색하기 위해서 변이가 예상되는 4개의 exon지역

(exon 2, exon 4, exon 6, exon 10)을 대상으로 염기서열

을 분석하기 위해 각 exon지역을 포함한 PCR산물을 증폭

할 수 있는 primer를 제작하였다(Table 1).

PCR(Polymerase Chain Reaction) 반응을 위해 10 X 

PCR Buffer 2.5 ㎕(10 mM Tris-HCL, 50 mM KCL, 1.5 

mM MgCl2,pH8.3), dNTP 2.5 ㎕(2.5 mM), Primer 쌍 1.5 
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Table 1. Primer information for amplifying partial fragments of ACADS gene in this study.

Primer name Primer sequence (5’→3’) Tm (℃) Product size (bp) Region 

ACADS_1 CCTGTGTTGCAGGCAGTTTC
GAGCAGAGGGCAGATTCCAT 55 348 Exon 2

ACADS_2 CTAGGCCTGGTCCTTTGCAT
CTCTCTAGAGGTGCGGGGAC 55 352 Exon 4

ACADS_3 GGTTCTGAGGGAGGTGGAAA
GTGTCCAGGGTTTGCTGTGA 55 382 Exon 6

ACADS_4 CACCTGCTCAAGAGCTACCG
TCAACGGTGGAGAGGGTACA 54 332 Exon 10

Primer sequence was based on the ACADS gene sequence from GenBank accession no. NC_007315.

Table 2. Restriction enzyme information for identifying SNP alleles in bovine ACADS gene.

SNP Restriction enzyme recognition site
Reaction condition

Unit (㎕) Temp (℃) Hours (h)
T1570G Hae III G G▼C C 0.6 37 4

G13917A Bts I G C A G T G(N)2
▼ 0.6 55 4

㎕(10 pmol), 100 ng/㎕의 Genomic DNA 그리고 0.1 ㎕

(10 unit/㎕)의 Taq polymerase(Genetbio, Korea)를 넣

고 최종 반응량이 20 ㎕가 되게 조정한 후 94
o
C에서 pre- 

denaturation 5분, 94
o
C에서 denaturation 1분, 각 primer

에 가장 적당한 annealing 온도에서 30초, Pre Extension 

72
o
C에서 30초로 총 40 cycle로 실행 후 final Extension

을 72
o
C에서 5분 동안 수행하여 증폭된 PCR 산물은 2% 

TBE agarose gel을 이용하여 전기 영동기법으로 증폭여부

를 확인하였다. 

4. 염기서열 결정 및 변이지역 탐색

ACADS 유전자내 SNP를 탐색하기 위해 각 primer를 이

용해 증폭된 산물을 purification 과정을 거친 후, BigDye® 

Terminator v3.1 Cycle Sequencing Kits(Applied Biosystems, 

USA)를 이용하여 ABI 3130 Genetic Analyzer(Applied 

Biosystems, USA)를 통하여 개체 별 염기서열을 결정하였

다. 결정된 염기서열은 seqMAN II(DNA STAR Inc. USA) 

프로그램을 이용하여 변이지역을 확인하였다.

5. 유전자형 결정

ACADS 유전자 내에 존재하는 변이 지역의 개체 별 유전

자형을PCR 증폭 여부 및 크기가 확인된 증폭산물을 제한효

소 Hae III(T1570G)와 Bts I(G13917A)을 이용하여 Table 

2에 제시한 조건에서 절단 반응 시킨 후 EtBr(Ethidium 

bromide)이 포함된 2% agarose gel에서 100 V로 50 분 

동안 전기영동을 실시하여 절단된 유형에 따라 유전자형을 

결정하였다.

6. 통계적 분석

ACADS 유전자형과 경제형질 간의 연관성 분석을 위해 

아래의 분석식을 이용하여 SAS 9.1(SAS. USA) 프로그램

을 통해 분석을 실시하였다.

Yijk=μ+Si+Gj+eijk

상기모형에서, Yijk=대상형질에 대한 관측치

μ = 대상형질의 전체 평균

Si = 출생년도 및 계절효과(i = i번째 출생년도 및 출생계절)

Gj=유전자형(Genotype) 효과(j = CC, TC, TT)

eijk=임의 오차

 

III. 결과 및 고찰
 

1. ACADS 유전자내 SNP 탐색

소의 ACADS유전자는 17번 염색체에 위치하고 있으며 

총 10개의 Exon으로 구성되었다. NCBI Database에 등록
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Fig. 1. SNP map of Hanwoo ACADS gene. The coding exon is marked by blacks, and 5’ and 3’ UTRs are white blocks.

Table 3. Detail information for identified missense mutation in bovine ACADS gene

SNP Mutation Amino acid Region
T1570G T/G Cys(TGT)→Trp(TGG) Exon 2

G13917A G/A Arg(CGG)→Gln(CAG) Exon 4

Table 4. Genotype and allele frequencies of the identified ACADS SNPs

SNP Genotype Frequency (No) Allele Frequency

T1570G
TT
TG
GG

0.135 (27)
0.860 (170)
0.005 (1)

T
G

0.565
0.435

G13917A
GG
GA
AA

0.900 (178)
0.100 (20)

-

G
A

0.950
0.050

(No) = Number of individual

된 소의 ACADS 유전자의 genomic DNA sequence와 mRNA 

sequence들을 모아 multiple alignment를 실시하여 예상

되는 변이지역을 탐색하였다. Multiple alignment 결과 총 

4개(exon 2, 4, 6 그리고 10) 지역에서 예상변이지역을 확

인하였으며 4개의 exon지역을 포함하는 각각의 primer를 

제작하여 혈연관계가 없는 한우 24두에 대한 개체별 염기

서열 분석을 통해 변이지역을 확인하였다. 분석된 결과 총 

2개의 변이를 확인하였으며, Exon 2번과 4번 지역에서 각

각 1개의 변이가 확인되었다(Fig. 1). 또한 Exon 지역에서 

발견된 2개의 변이 모두 아미노산 서열에 변화를 주는 

missense mutation으로 확인되었다(Table 3). Exon 2 지

역의T1570G는 Cysteine(TGT) → Tryptophan(TGG)으로 

바뀌고, Exon 4 지역의 G13917A 는 Arginine(CGG) → 
Glutamine(CAG)으로 바뀌는 missense mutation으로 확

인되었다. 이 두 변이지역은 NCBI SNP db(http://www. 

ncbi.nlm.nih.gov/SNP/snp_ref.cgi?locusId=511222)에 

등록이 되어 있었으며, T1570G의 SNP ID는 rs41847573, 

그리고 G13917A은 rs43710327로 확인되었다.

2. SNP genotype

한우의 ACADS 유전자 내에서 탐색된 SNP들의 유전자

형을 분석 한 결과 T1570G의 유전자형 빈도는 0.135(TT), 

0.860(TG), 그리고 0.005(GG)으로 검출되었으며 대립유

전자의 빈도는 T가 0.565 그리고 G가 0.435로 확인되었

다. G13917A의 유전자형 빈도의 경우 0.900(GG)과 0.100 

(GA)으로 검출되었고, AA 유전자형을 보유한 개체는 확인

되지 않았으며, 대립유전자의 빈도는 G가 0.950 그리고 A

가 0.050으로 확인되었다(Table 4).

인간의 ACADS 유전자와 소의 ACADS 유전자의 염기서

열 간 상동성을 확인한 결과 95%이상의 상동성이 확인되었

다. 인간의 경우 NCBI SNP database을 확인한 결과 exon 

지역에서 37개의 SNP가 확인되었고 이중 19개의 변이가 

missense mutation으로 확인되었다. 반면 소의 경우 NCBI
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Table 5. Least squares means and standard errors for economic traits of two genotypes in Hanwoo ACADS gene.

SNP Trait
Genotype

P-value
11 12 22

T1570G

CW TT (423.33±8.66) TG (414.73±3.45) GG (358.0±45.02) 0.2893
LMA TT (91.78±2.04) TG (89.72±0.81) GG (90.0±10.6) 0.6448
BF TT (11.78±1.05) TG (12.57±0.42) GG (8.0±5.47) 0.5643
MS TT (5.30±0.57) TG (5.26±0.23) GG (9.0±2.98) 0.4591

G13917A

CW GG (416.08±3.38) GA (411.5±10.1) - 0.6678
LMA GG (89.97±0.79) GA (90.25±2.37) - 0.9115
BF GG (12.52±0.41) GA (11.7±1.22) - 0.5249
MS GG (5.34±0.22) GA (4.85±0.67) - 0.4891

BF : Backfat Thickness, LMA : Longissimus Muscle Area, CW : Carcass Weight, MS : Marbling Score

의 SNP database 와 본 연구를 통해 SNP를 탐색한 결과 

exon 지역 내에서 2개의 SNP 만을 확인할 수 있었다. 이

중 특이적인 사항으로 인간의 ACADS 유전자의 SNP 중 

rs17848085는 본 연구에서 분석된 G13917A(rs43710327)

과 연관성이 밀접한 좌위에 존재하는 것으로 확인 되었으

며, 인간의 경우 Alanine → Valine으로 바뀌고 소에서는 

Arginine → Glutamine으로 바뀌는 것으로 확인되었다. 

또한 G13917A(rs43710327)의 경우 NCBI의 SNP DB상에 

집단의 다양성(population diversity)에 대한 연구결과가 

제시되어 있다. 제시된 집단의 population ID는 pool_57이

며 앵거스와 헤어포드 등을 포함한 외래품종 57두로 이루

어져 있다. 이 집단의 대립 유전자의 빈도를 분석한 결과는 

A대립유전자의 빈도는 0.623이며 G대립유전자는 0.377로 

확인되었다. 반면 본 연구에서 한우를 대상으로 한 연구결

과는 A대립유전자의 빈도는 0.05이며 G대립유전자는 0.95

로 확인되었다. 두 결과를 비교해 보았을 때 한우 집단에서

는 G대립유전자의 빈도가 절대적으로 높게 나타나고 있음

을 확인할 수 있었다. 한우 품종에서 G대립유전자의 빈도

는 품종특이적인 marker로서의 활용가능성과 한우품종의 

유전적 특성을 파악하는 연구에 활용가능성이 높을 것으로 

사료된다.

3. 경제형질과의 연관성 분석

두개의 변이지역에 대한 개체별 유전자형 분석결과를 바

탕으로 유전자형과 경제형질간의 연관성분석을 실시하였다. 

T1570G와 경제형질간의 연관성 분석 결과 도체중(CW)에서 

TT(423.33)와 TG(414.73) 유전자형에 비해 GG(358.0) 유

전자형이 상당히 낮은 도체중을 가지고 있는 것으로 나타

났으며, 등지방두께(BF)에서도 TT(11.78)와 TG(12.57)에 

비해 GG(8.00) 얇은 것으로 확인 되었으며, 근내지방도

(MS) 의 경우 TT(5.30)와 TG(5.26)에 비해 GG(9.0)에서 

상당히 높은 것으로 확인되었다. 그러나 이러한 차이들은 

통계적으로 유의적이지 못한 것으로 확인되었다. 이러한 

결과는 GG 유전자형을 보유한 개체가 1두 밖에 되지 않아, 

GG유전자형과 경제형질간의 연관성분석에서 유의성이 나타

나지 않은 것으로 사료되며 차후 GG유전자형을 보유한 개체

의 확보를 통해 추가분석이 절실히 요구된다. G13917A와 

경제형질간의 연관성 분석 결과 형질별 유전자형 간의 차

이가 나타나지 않았으며, 통계적으로도 유의적인 차이가 

확인되지 않았다.

소의 ACADS 유전자가 위치한 17번 염색체 상에는 여러 

형질에 대한 QTL의 존재가 보고되었다. 그리고 염색체 상

에 존재하는 QTL 중 본 연구에 활용된 형질에 대한 QTL은 

다음과 같다. 도체중과 연관된 QTL은 5.50∼13.93 cM, 

44.44∼57.09 cM(McClure et al., 2010), 등지방두께와 

연관된 QTL은 13.93∼21.40 cM(McClure et al., 2010), 

23.6 cM(Ferraz et al., 2009), 57.09∼80.85 cM(McClure 

et al., 2010), 등심단면적과 연관된 QTL은 82 cM(Morris 

et al., 2006), 근내지방도와 연관된 QTL은 57.09∼66.48 

cM(McClure et al., 2010)에서 확인되었다. NCBI Mapviewer 

상의 ACADS유전자 위치를 확인한 결과 84∼88 cM 사이에 

존재를 하고 있다. ACADS 유전자가 염색체상에 위치한 지

역은 McClure 등(2010)에 의해 보고된 등지방두께와 연관

된 QTL(83∼87 cM)상에 존재하고 있음을 확인할 수 있었

다. 이는 ACADS 유전자가 지방대사 작용에 주요한 역할을 
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<RFLP pattern of T1570G>

<RFLP pattern of G13917A>

Fig. 2. Sequence analysis of polymorphic sites and PCR RFLP patterns within exon 2 (T1570G) and exon 4 (G13917A) located 
in the Hanwoo ACADS gene.

하는 것으로 알려져 있으며 등지방두께와 연관된 주요유전자

로써 역할을 할 수 있을 것으로 사료된다. 본 연구의 결과 

분석된 각각의 변이지역과 등지방두께 형질간의 연관성은 확

인되지 않았으나 차후 분석샘플과 실험디자인의 보강을 통해 

추가적인 연구가 진행된다면 ACADS 유전자와 경제형질간의 

연관성 구명에 정확한 결과를 얻을 수 있을 것으로 사료된다.

IV. 결 론

소의 ACADS(acyl-CoA dehydrogenase, C-2 to C-3 

short chain) 유전자는 지방대사 작용과 에너지 전환 과정

에 중요한 역할을 하는 것으로 알려져 있다. 인간의 ACADS 

유전자 내 변이가 지방산 대사 이상 질환 중 하나인 SCAD 

결핍증을 유발한다는 다양한 연구결과가 보고되고 있다. 

따라서 본 연구는 ACADS 유전자 내 변이지역을 탐색 하였

으며, Exon 2번과 4번 지역에서 각각 1개의 변이지역을 

확인하였다. 탐색된 변이 중 Exon 2지역의 T1570G는 Cys 

(TGT)이 Trp(TGG)으로 Exon 4지역의 G13917A는 Arg 

(CGG)이 Gln(CAG)으로 바뀌는 Missense Mutation으로 

확인되었다. 각 유전자형의 빈도는 T1570G 지역에서 0.135 

(TT), 0.860(TG) 그리고 0.005(GG)로 G13917A 지역에서 

0.900(GG), 0.100(GA)으로 확인되었다. 변이지역과 경제

형질간의 연관성을 분석한 결과 도체중(CW), 등지방두께

(BF), 등심단면적(LMA), 근내지방도(MS) 형질 모두에서 

유의적인 결과는 관찰되지 않았다. 그러나 품종특이적인 

marker로 활용 가능한 G대립유전자(G13917A)의 빈도가 

높은 한우품종의 유전적 특성과 소 지방대사 작용에 관련

하여 등지방두께 형질에 연관성을 나타낼 수 있을 가능성

은 배제할 수 없다. 따라서 차후 좀 더 다양하고 많은 개체

에서 추가적인 연구가 진행된다면 ACADS 유전자와 경제

형질간의 연관성 구명에 보다 정확한 결과를 얻을 수 있을 

것으로 사료된다.
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