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ABSTRACT

Growth traits, such as body weight, directly influence productivity and economic efficiency in the swine industry. 
In this study, we estimate heritability for body weight traits usinginformation from pedigree and genome-wide single 
nucleotide polymorphism (SNP) chip data. Four body weight phenotypes were measured in 1,105 F2 progeny from 
an intercross between Landrace and Jeju native black pigs. All experimental animals were subjected to genotypic 
analysis using PorcineSNP60K BeadChip platform, and 39,992 autosomal SNP markers filtered by quality control 
criteria were used to construct genomic relationship matrix for heritability estimation. Restricted maximum likelihood 
estimates of heritability were obtained using both genomic- and pedigree- relationship matrix in a linear mixed model. 
The heritability estimates using SNP information were smaller (0.36-0.55) than those which were estimated using 
pedigree information (0.62-0.97). To investigate effect of common environment, such as maternal effect, on heritability 
estimation, we included maternal effect as an additional random effect term in the linear mixed model analysis. We 
detected substantial proportions of phenotypic variance components were explained by maternal effect. And the 
heritability estimates using both pedigree and SNP information were decreased. Therefore, heritability estimates must 
be interpreted cautiously when there are obvious common environmental variance components. 
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서 론

포유동물에서 체중과 같은 성장은 다양한 유전적 요인과 환

경적 요인들이 고도로 정밀하게 상호작용하여 발현되는 복잡

하고(complex)하고 양적인(quantitative) 생명현상이다(Spencer, 
1985). 따라서, 체중형질과 같은 양적인 형질은 전체변이를 나

타내는 표현형적 분산성분(phenotypic variance component)은 

유전적 분산성분과 환경적 분산성분으로 분할할 수 있으며, 이 

두 분산성분을 추정을 통해 유전력(heritability)을 구할 수 있다

(Lee, 2000). 축산업에서 성장형질의 유전적 능력향상은 경제적 

효율성과 생산성에 직결되어 있다. 이는 성장형질에 대한 유전

력 추정은 축군의 유전적 개선에 필수적인 중요한 단계라 할 

수 있다.
전통적으로 선발육종을 위한 유전력의 추정은 기본적으로 

가계(pedigree)를 이용하여, 그 가계구성원간의 수리적 관계를 

이용하여 구축한 수치기반 상가적(additive) 혈연관계 행렬

(numeric relationship matrix, NRM)이 사용되어 왔다. 하지만, 
최근에는 단일염기서열(single nucleotide polymorphism, SNP) 
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표지를 고밀도로 집적한 chip 기반의 대용량 유전자형 결정법

이 일반화 되면서, 집단(population) 구성원 간 유전적 관계를  

SNP 표지정보를 이용하여 SNP-기반 유전체 관계 행렬

(genomic relationship matrix, GRM)을 구축할 수 있는 방법들

이 개발되었고, GRM은 유전력 추정을 위한 혼합모형분석에 

있어서 NRM을 대치하여 이용하기도 하였다(VanRaden, 2008; 
Yang 등 2011b).

최근 국민소득의 증대와 생활수준의 향상은 돈육소비 패턴

의 변화를 가져왔다. 즉, 양적인 소비에서 맛으로 대표되는 질

적인 소비로 전환되고 있으며, 이와 함께 양돈 산업에서 제주

재래흑돼지(Jeju native black pig, JBP)에 대한 관심이 높아지

고 있다. JBP는 제주도에서 길러져 오던 재래종으로써, 랜드

레이스나 요크셔와 같은 외래종에 비하여 체구가 작고, 산자

수가 적으며, 성장이 느린 단점이 있으나, 백색의 단단한 지방

과 적색의 육색, 그리고 우수한 상강도(marbling degree)를 보

인다(Kim 등, 2009). 1980년대 말 시작된 JBP 복원 및 보존사

업으로 순종의 보호와 육성이 진행되어 왔으나, 성장형질에 

관련된 단점들로 인해 순종 JBP의 산업화는 미흡한 실정이다. 
2006년 JBP를 소재로 이용한 본격적인 산업화를 위해, 장점

인육질형질을보존하면서단점인성장형질을분자유전학적방법

을 통해 개량하고자 하는 연구들이 시작되었다. JBP 품종과 

랜드레이스 품종 간 교배축군이 조성되어 육질과 성장형질에 

연관된 양적형질좌위(quantitative trait loci, QTLs)를 동정해 

낼 수가 있었다(Cho등, 2011, 2015; Yoo등, 2014).
본 연구는 고 육질형 돼지 품종인 JBP와 고산육형 품종인 

랜드레이스 품종간 교배축군(F2세대)에서 얻어진 체중형질에 

모체효과(maternal effect, m2)에 대하여 SNP 기반과 가계 기

반 유전력을 추정하고 이를 비교 하였다.

재료 및 방법

공시 동물

본 연구에 사용된 JBP와 랜드레이스의 상호교차교배(reciprocal 
intercross) F2 집단은 농촌진흥청 국립축산과학원 난지축산연

구소에서 생산되고 육성되었다. F0 돼지들은 랜드레이스가 17 
두, JBP가 19 두가 이용되었으며, 교배를 통하여 F1 91 두의 

상호교차교배를 통하여 생산된 F2 자손 중 총 1,105 두(암 

537, 수 568)를 표현형 수집과 유전자형 결정에 이용되었다. 
구체적인 공시동물의 생산, 선발, 표현형 측정방법은 Cho 등
의 보고(2011)에 기술되어 있다.

분석 자료

공시동물에서 측정한 생시체중(body weight at birth, BW_bir), 

21일령체중(body weight at 21 days after birth, BW21), 70일령체

중(body weight at 70 days after birth, BW70), 140일령체중(body 
weight at 140 days after birth, BW140)을 연구에서 이용하였다. 
SNP 표지의 유전자형 분석은 PorcineSNP60K BeadChip 
(Illumina Inc., USA)을 이용하여 수행하였다. 결정된 SNP 표지의 

유전자형에 대하여 minor allele frequency(MAF)가 0.01 이하, 
유전자형 결측 비율이 5% 이상, 하디-바인베르그 평형

(Hardy-Weinberg equilibrium)을 극도로 벋어 나는 경우

(P<0.000001)를 제외한 돼지 상염색체 상의 SNP 39,992개의 

분석결과를 이용하였다. 이와 같은 quality control 작업은 PLINK 
1.07 프로그램(Purcell 등, 2007)을 사용하였다.

통계 분석

측정 형질들에 대한 유전력을 추정하기 선형혼합모형은 다

음과 같다:

         (Model 1)

여기서,
y는 표현형 관측치에 대한 벡터이고, b는 전체평균, 성별, 

그리고 배치의 고정효과 벡터이며, X는 관측치에 각 고정효

과를 연관시키는 빈도행렬(incidence matrix)이며, u는 개체의

상가적 임의 유전효과 벡터이며, Z는 u에 연관이 된 빈도행렬

이며, e는 임의 잔차효과 벡터이다. e에 대한 평균과 분산은 

e ~N(0, Iσe
2)로 정의하였으며, u에 대한 평균과 분산은 u 

~N(0, Aσa
2) 또는 u ~N(0, Gσa

2)과 같이 정의하였다. 여기서 I
는 항등행렬(identity matrix)이고, A는 혈연관계 행렬(NRM)
이며(Henderson, 1984), G는 유전체 관계행렬(GRM)을 나타

낸다.
G를 구축하기 위해 SNP 표지의 유전자형과 대립 유전자의 

빈도를 이용하는 아래와 같은 행렬 추정식이 이용되었다

(VanRaden, 2008; Yang 등, 2011a):

 





    

    ′

여기서, 
M은 행렬로서 사용된 SNP 표지의 수를 m개라하고, 개체수

를 n이라 할 때, 그 크기는 n×m으로 설정된다. M행렬의 각 

원소는 각 SNP 표지에 대해서 다수대립유전자(major allele)의 

동형접합체는 1, 소수대립유전자(minor allele)의 동형접합체는 

–1, 그리고 이형접합체는 0으로 하여 SNP 유전자형을 지정하

였다. 따라서 MM′행렬의 대각선(diagonal)의 경우 각 원소들

은 각 개체의 동형접합체의 개수이며, 비대각선(off-diagonal)의 

경우는 집단 내 두 개체 간에 공유하는 대립유전자의 수이다. 
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P행렬의 각 원소는 i번째 SNP 표지의 소수대립유전자의 유전

자빈도와 기준빈도 0.5의차에 2를 곱해 준 것이다. Pi는 i번째 

SNP 표지의 소수대립인자의 유전자빈도이다. GRM 구축에는 

Yang등(2011a)이 개발한 GCTA (Genome-wide Complex Trait 
Analysis) 프로그램을 이용 하였다.  

체중 형질들의 유전력을 추정에 있어서 모돈효과를 추정하

기 위한 선형혼합모형은 다음과 같다:

           (Model 2)

여기서,
y는 표현형 관측치에 대한 벡터이고, b는 전체평균, 성별, 

그리고 배치의 고정효과벡터이며, X는 관측치에 각 고정 효

과를 연관시키는 빈도 행렬이며, u는 개체의 상가적 임의유전 

효과벡터이며, Z1는 u에 연관된 빈도행렬이며 m은 F1 모돈의

임의효과 벡터이며, Z2는 m에 연관된 빈도행렬이다. e는 임의

잔차효과 벡터이다. e에 대한 평균과 분산은e ~N(0, Iσe
2)로 정

의 하였으며, u에대한 평균과 분산은 u ~N(0, Aσa
2) 또는 u 

~N(0, Gσa
2)과 같이 정의 하였다. m에 대한 평균과분산은

m~N(0, Iσm
2)로 정의 하였으며, I는 모체 임의효과에 대한 행

렬을 의미한다.
σa

2(유전분산성분)과 σm
2(모돈분산성분), 그리고 σe

2(환경분

산성분)의 추정에는 restricted maximum likelihood(REML) 방
법에 기반 한 ASReml 프로그램(VSN international, UK)을 이

용 하였다. 모형 1을 이용해서 얻은 분산성분추정을 위한 결

과를 이용해서는 아래의 식을 이용하여 유전력을 계산하였다:

mod  
  

  


모형 2을 이용해서 얻은 분산성분추정 결과를 이용해서아

래의 식을 이용하여 유전력과 모체효과(m2)를 계산하였다:

mod  
  

  
  



  
 

  
  



h2
model1, h2

model2 그리고 m2 의 표준오차(standard error)는
ASReml프로그램의 pin파일이 제공하는 테일러전개식의 1차
근사(first order Taylor series approximation)를 이용한 델타방

법(delta method)을 이용 하여 구하였다.

결과 및 고찰

측정형질의 기초 통계치들은 Yoo등의 보고(2014)에 제시

되어있으며, 생시체중(BW_bir), 21일령체중(BW21), 70일령

체중(BW70), 그리고 140일령체중(BW140)의 평균은 각각 1.5 
kg, 6.3 kg, 24.9 kg, 그리고 71.8 kg이었다. Porcine SNP 60K 
BeadChip을 이용하여 유전자형이 분석된 총 62,163개의 SNP 
표지들 중에서 QC 작업을 거친 전체 39,992개 SNP의 상염색

체상의 위치에 분포에 대한 정보는 Table1과 같다.
Table2는 공시 축군에서 BW_bir, BW21, BW70, BW140에

대한 유전분산성분과 환경분산성분, 유전력을 모형 1을 기반

으로 NRM과 GRM을 이용하여 REML 방법으로 추정하였다. 
모형 1에서 NRM 유전력의 추정치는 0.62에서 0.97이었며, 
GRM 유전력의 추정치는 0.36에서 0.55이었다. 같은 통계모

형과 동일한 공시동물에서 비롯된 표현형 자료가 사용되었음

에도 불구하고, 이상과 같은 상당한 차이를 보이는 이유로

SNP표지를 이용한 전장 유전체연구에서 제안된 “사라진 유

전력(missing heritability)”에 기인한 것으로 추정된다(Manolio
등, 2009; Witt 등, 2014). 전장 유전체 유전분석에 쓰이고 있

는 DNA chip상의 유의한 모든 SNP 표지들을 유전력 추정에 

사용 하더라도, 가계를 이용한 상가적 유전효과(additive 
genetic effect)를 반영하는 전통적인 유전력 추정치보다 일반

적으로 낮게 나타나는데, 이는 현재 DNA chip 상에 집적된

SNP들이 전체 상가적 유전효과에 영향을 줄 수 있는 희귀 변

이(rare variant)나 복제수 변이(copy-number variation, CNV)
와같은 구조적 변이(structural variant)등을 반영하기 어렵기 

때문이다. 인류 집단 연구에서도 체질량 계수(body mass 
index, BMI)와 신장에 대한 NRM 유전력이 GRM 유전력 보

다 높은 수준을 보였다(Magnusson과Rasmussen, 2002; 
Silventoinen등, 2003; Yang 등, 2011b).

하지만, 유전력 추정에 있어서 가계를 이용할 시에는 모체

효과 또는 가정효과(household effect)와 같이 환경을 공유하

면서 발생할 수 있는 추가적인 분산성분이 있는 것에 주의를

할 필요가 있다. 이들을 유전력 추정을 위한 혼합 모형에 포

함시키지 않을 경우, 유전력의 추정치가 실제보다 과장되게 

계산되어 나올 수 도 있기 때문이다(Yang 등, 2011b). 본 연구

결과에 있어서도 BW_bir, BW21, BW70의 경우 추정치가 0.9
를 넘어(Table2), 과대하게 추정 되었을 가능성을 배제하지 못

한다. 따라서 본 연구에서는 F2축군 NRM 유전력 추정모형에 

모체효과를 포함시켜 분산성분을 추정함으로써 보다 더 정확

한 유전력 추정 하고자 하였다. Table3은 공시축군에서 측정

형질에 대한 유전분산성분과 환경분산성분, 모체효과분산성

분 그리고 유전력과 모체효과를 모형2를 기반으로 NRM과 

GRM을 이용하여 REML 방법으로 추정하였다. 모형 2에서 



246 박희복, 한상현, 이재봉, 김상금, 강용준, 신현숙, 신상민, 김지향, 손준규, 백광수, 조상래, 조인철

Table 1. The information of assigned SNP markers in each porcine chromosome

Chromosome no. Length of chromosome (Mb) Number of SNP markers
1 314.9 4,937
2 162.1 2,575
3 144.7 2,196
4 143.4 2,678
5 111.2 1,832
6 157.6 2,655
7 14.6 2,509
8 147.7 2,198
9 153.6 2,487

10 77.8 1,388
11 87.6 1,416
12 63.4 1,177
13 218.1 3,034
14 153.6 2,898
15 157.4 2,205
16 86.6 1,461
17 68.9 1,295
18 60.5 1,051

Total 39,992

Table 2. Estimates of heritability(h2) using Model 1

Trait
NRM GRM

σa
2 　σe

2 h2 σa
2 σe

2 h2

BW_bir 8.82E-02 7.62E-03 0.92 (0.11)1 2.78E-02 4.98E-02 0.36 (0.05)
BW21 2.01 5.22E-02 0.97 (0.10) 0.57 0.93 0.38 (0.05)
BW70 19.03 2.10 0.90 (0.11) 7.79 9.35 0.45 (0.05)

BW140 60.96 37.23 0.62 (0.10) 　 50.14 40.83 0.55 (0.04)
1 Numbers in parenthesis represent SE of h2

Table 3. Estimates of heritability (h2) and maternal effect (m2) using model 2

Trait
NRM GRM

　σa
2　 σm

2　　 σe
2　　 h2 m2 　 　σa

2　 σm
2　　 σe

2　　 h2 m2

BW_bir 0.04 0.01 0.03 0.50 (0.28) 0.17 (0.11) 0.003 0.03 0.05 0.036 (0.03) 0.38 (0.06)
BW21 0.72 0.39 0.64 0.41 (0.26) 0.22 (0.11) 0.17 0.60 0.91 0.099 (0.04) 0.36 (0.06)
BW70 8.63 3.50 7.26 0.44 (0.27) 0.18 (0.12) 4.33 5.28 9.05 0.23 (0.05) 0.28 (0.05)
BW140 57.80 1.10 38.80 0.59 (0.25) 0.01 (0.09) 　 42.08 8.20 41.14 0.46 (0.05) 0.09 (0.04)

1Numbers in parenthesis represent SE of h2 and m2

혈통 정보를 이용한 NRM 유전력의 범위는 0.41에서 0.59이
었으나, GRM 유전력은 0.04에서 0.46이었다. 전반적으로 모

형 2를 이용한 유전력 추정치들이 모형 1의결과보다 낮았는

데, 이는 모체효과의 분산성분 때문으로, 가계의 유전력추정

에 있어 모체효과와 같은 공통된 환경효과가 존재할 때에는 

그 해석에 있어서 신중을 기할 필요가 있을 것으로 생각된다. 

집단에서 가계 정보 없이 GRM 유전력을 추정할 경우에 있어

서도 주의가 필요하다고 하겠다. Yang 등(2011b)은 이러한 경

우에공통 환경효과가 의심되는 부모, 형제지간 같이 가까운 

혈연관계인 개체들을 제외할 것을 권고하고 있다.
본 연구에서는 제주재래흑돼지와 랜드레이스의 교배 축군

으로 부터 성장형질의 유전력 추정을 위하여 기존의 가계정
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보를 이용한방법과 SNP chip분석에서 산출된 유전자형 정보

를 활용한 방법을 비교한 결과, 그 차이를 “사라진 유전력”을 

이용하여 고찰하였다. 그리고, 가계 및 집단의 유전력 추정에 

있어서도 그 해석에 주의가 필요함을 모체효과의 분산성분추

정을 통하여 보여주었다. 본 연구의 결과는 제주재래돼지를 

기반으로 계통집단구축에 있어 성장형질 개량연구에 기초자

료로 활용될 것으로 기대된다.
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