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Genetic Polymorphisms of ARMC4, LRP4 and BCL2 Genes are Associated 
with Blood Pressure Traits and Hypertension in Korean Population 
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Department of Biomedical Laboratory Science, College of Life and Health Sciences, 
Hoseo University, Asan, Chungnam 31499, Korea 

High blood pressure (HTN) is a condition in which blood pressure is kept higher than normal. Blood pressure trait 
measures systolic blood pressure (SBP) which is the highest pressure and diastolic blood pressure (DBP) which is the 
lowest blood pressure. Pulse pressure (PP) is the difference between systolic and diastolic blood pressure. Hypertension 
is known as a disease caused by the interaction of the environment and genetic factors. To date, studies have been 
conducted to find genes associated with hypertension. Genome-Wide Association Study (GWAS) analysis using European 
data from the UK Biobank reported new 535 loci were associated with blood pressure trait. Among them, 12 genes have 
been reported to have a significant correlation with SBP, DBP and PP. In the study, 12 genes polymorphisms were 
extracted based on KARE (Korean association resource) and then we performed linear regression of blood pressure trait. 
As a result, 6 SNPs of the 3 genes (rs12355413 and rs11006736 of ARMC4, rs2290883, rs2290884 and rs11039014 of 
LRP4, rs7234941 of BCL2) showed statistically significant correlation (P<0.05) with blood pressure trait. Of the 3 genes, 
6 SNPs in 2 genes (rs9651357, rs12355413, rs11006736, rs1889522 of ARMC4 and rs4987774, rs7234941 of BCL2) 
showed significant correlation with hypertension. These results suggest that genetic polymorphisms of ARMC4, LRP4 
and BCL2 genes are associated with blood pressure traits and hypertension in Korean population. Moreover, we expected 
to help understand the pathogenesis of hypertension. 
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서  론 

 

고혈압(hypertension, HTN)은 정상보다 높은 혈압이 지

속적으로 유지되는 상태를 의미한다. 혈압은 가장 높은 

압력인 수축기 혈압(systolic blood pressure, SBP)과 가장 낮

은 압력인 이완기 혈압(diastolic blood pressure, DBP)으로 

표현한다. SBP 140 mmHg 이상 또는 DBP 90 mmHg 이상

일 경우 고혈압으로 진단한다(Poulter et al., 2015). 맥압

(pulse pressure, PP)은 SBP와 DBP의 차이로 나타내며, 이 

수치에 따라 동맥 경화 정도를 알 수 있다. 또한 맥압의 

변화는 여러 심혈관계 질환의 위험 요소와 관련이 있는 

것으로 알려져 있다(Strandberg and Pitkala, 2003). 높은 혈

압이 유지될 경우 관상동맥질환, 좌심실 비대 등 합병증 
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발생 위험성이 높아진다(Escobar, 2002; Shenasa and Shenasa, 

2017). 고혈압은 환경적 요인과 유전적 요인의 상호 작용

에 의해 발생하는 질환으로 알려져 있다. 이와 관련하여 

비만, 흡연, 소금 섭취 등과 같은 고혈압에 영향을 미치

는 환경적 요인에 대한 연구가 진행되었다(Virdis et al., 

2010; Rust and Ekmekcioglu, 2017; Seravalle and Grassi, 2017). 

또한 CAMK4, ADRB3 그리고 CYP11B2 유전자와 같이 고

혈압에 영향을 미치는 유전적 요인에 대한 연구도 활발

하게 진행되고 있다(Li and Liu, 2014; Chen et al., 2016; Yang 

et al., 2017). 뿐만 아니라 고혈압 발병에 영향을 주는 것

으로 밝혀진 생리적 메커니즘과 연관된 유전자들에 대한 

연구들이 진행되고 있다. 예를 들어 대사 증후군을 동반

하는 동맥성 고혈압 환자에서 혈압 조절에 중요한 역할

을 하는 레닌-안지오텐신 시스템(Renin-angiotensin system, 

RAS)에 관여하는 유전자(ACE, AGTR1 그리고 AGT)의 유

전자형과 대립 유전자의 빈도 변화를 확인하였다(Zotova 

et al., 2016). 특히 안지오텐신 II 유형1 수용체(Angiotensin 

II type 1 receptor, AT1R)을 생성하는 ATR1(또는 AGRT1) 

유전자의 유전적 다형성은 메타 분석을 통하여 아시아인

과 백인에서 고혈압 발병 위험과 관련이 있음이 확인되

었다(Liu et al., 2015). 

그러나 고혈압은 다양한 원인에 의하여 발병할 수 있

기 때문에 최근 국내외에서 고혈압에 영향을 줄 수 있는 

유전자를 발견하기 위한 연구가 활발하게 진행되고 있다

(Levy et al., 2009; Jin et al., 2011; Lu et al., 2015). 그 중 UK 

Biobank의 유럽인 데이터를 이용한 전장 유전체 연관 분

석(Genome-Wide Association Study, GWAS)에서 535개의 

새로운 유전자가 앞서 언급한 혈압 수치(SBP, DBP, PP)와 

연관성이 있다고 보고하였다(Evangelou et al., 2018). 535개

의 유전자들 중 SBP, DBP 그리고 PP에서 동시에 연관성

을 나타내는 유전자는 12개(ARMC4, BCL2, FGFR2, KLF14, 

L2HGDH, LRP4, MARK3, PDGFC, RXFP2, SNRNP70, TERT, 

YTHKF3)였다. 본 연구에서는 한국인 유전체 역학 조사 

데이터를 기반으로 12개의 유전자와 혈압 수치 및 고혈

압과의 상관관계를 분석하였다. 

 

재료 및 방법 

연구대상자 

본 연구를 위한 한국인 연구대상자는 한국인 유전체 

역학 조사 사업(Korean genome and epidemiology; KoGES)

의 일환인 Korean association resource (KARE)를 기반으로 

하였다(Cho et al., 2009). 본 연구에 사용한 유전 정보와 

역학 정보는 질병관리본부 인체자원은행에서 분양을 받

아 사용하였다(KBN-2017-046). 연구에 사용한 한국인 유

전체 역학 코호트는 경기도 안성과 안산 지역 거주자

(40세에서 69세 사이)들에 대한 정보이다. 대상자 모집은 

10,038명이였으나, QC (Quality Control) 과정을 거치면서 

8,842명(남성: 4,182명, 여성: 4,658명)이 최종적으로 분석 

가능하였다. 이들은 대상으로 고혈압 상태에 대한 로지

스틱 회귀 분석을 위해 고혈압 환자군과 대조군으로 분

류는 하였는데, 고혈압 약을 현재 복용하고 있는 사람들

과 SBP 140 mmHg 이상이거나 DBP 90 mmHg 이상인 사

람들인 1,968명을 고혈압 환자군으로 분류하였고, SBP 

120 mmHg 미만이면서 동시에 DBP 80 mmHg 미만을 만

족하는 4,450명은 대조군으로 분류하였다. 추가적으로 각

각의 혈압 수치에 대한 선형 회기 분석에는 혈압에 영향

을 미칠 수 있는 1,291명을 제외하여 7,551명을 분석 대

상으로 하였다(Park et al., 2019). 본 연구에서 활용한 연구

대상자는 Supplement Table 1에 정리하였다. 본 연구에 활

용한 유전 정보는 질병관리본부 국립보건연구원(KNIH, 

National Institutes of Health)과 호서대학교에서 연구윤리 

승인을 받은 후 분석을 수행하였다(1041231-170822-BR- 

062-01). 

혈압 측정 방법 

혈압 측정은 숙련된 간호사가 대상자의 팔 둘레에 적

절한 크기의 커프를 사용하여 수은 혈압계(Baumanometer; 

W. A. Baum, Copiague, NY, USA)로 혈압을 측정하였다. 첫 

번째 혈압 측정 전에 연구대상자는 5분 동안 휴식을 취

하게 하였다. 그리고 연구대상자는 누운 자세를 유지한 

상태에서 5분 간격 이상의 시간 차이를 두고 3번 측정하

여 평균값을 분석에 사용하였다. 

유전형 분석과 Single Nucleotide Polymorphism (SNP) 

선별 

본 연구에서는 KARE 유전형 자료를 기반으로 SNP 

(Single nucleotide polymorphism)을 선별하였다. DNA 시료

는 연구 참여자의 말초혈액에서 분리 추출하였고, 유전형 

판독을 위해서는 Affymetrix genome-wide human SNP array 

5.0 (Affymetrix, Inc., Santa Clara, CA, USA)를 사용하였다. 

유전형 판독 정확도가 98% 이하이거나, 4% 이상의 높은 

missing genotype call rate을 보이거나, 30% 초과의 hetero- 

zygosity를 가지거나, 성별 불일치가 존재하는 대상자들은 
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제외되었다. 본 연구에서 분석한 12개의 유전자 영역은 전

사체 양 말단에서 5 kb씩 확장하여 SNPs를 추출하였다. 

이 SNP들의 염색체 상의 위치는 UCSC Genome browser 

on human Mar. 2006 (NCBI human genome build 36)를 기준

으로 하였다. 

통계 분석 

대부분의 통계 분석에는 PLINK version 1.07 (http:// 

pngu.mgh.harvard.edu/~purcell/plink)을 사용하였다. 고혈압 

환자군과 대조군에 대한 유전적 변이의 상관성 분석은 로

지스틱 회귀 분석을 사용하였으며 additive genetic model을 

기반으로 하였다. 그리고 이러한 회귀 분석의 시행에 있

어서 나이, 지역, 성별을 공변수로 처리하여 분석하였다. 

분석 값에 대한 유의수준은 0.05 이하를 기준으로 하였다. 

혈압 수치 항목과의 통계적 연관성을 나타내는 유전자들

에 대한 KARE 유전형 데이터에서 연관 불균형(linkage 

disequilibrium, LD) 블록(Barrett et al., 2005)의 구조를 조사

하기 위하여 Haploview version 4.2 (Whitehead Institute for 

Biomedical Research, Cambridge, MA, USA)을 사용하였는

데, LD 계수는 r2 값으로 표현하였다(Hedrick, 1987). 

 

결  과 

12개 유전자의 SNP들과 혈압 수치와의 선형 회귀 분석 

혈압 수치와의 선형 회귀 분석 결과, 혈압 수치 중 

2가지 이상의 항목에서 통계적으로 유의한 상관관계(P 

< 0.05)를 보이는 SNP은 ARMC4 유전자의 rs12355413, 

rs11006736과 LRP4 유전자의 rs2290883, rs2290884, rs- 

11039014 그리고 BCL2 유전자의 rs7234941로 총 6개였다

(Table 1). 그 중 BCL2 유전자의 rs7234941은 3가지 혈압 

수치 항목에서 모두 통계적으로 유의한 상관관계를 나타

냈다. 

3개 유전자의 SNP들과 고혈압과의 로지스틱 회귀 분석 

혈압 수치와 유의한 상관관계를 나타낸 3개 유전자과 

고혈압 간의 연관성을 확인하기 위하여 로지스틱 회귀 

분석을 실시하였다. 이에 대한 공변수와 유전 모델은 선

형 회귀 분석과 동일하게 설정하였다. 분석 결과 ARMC4 

유전자의 rs9651357, rs12355413, rs11006736, rs1889522 

그리고 BCL2 유전자의 rs4987774, rs7234941이 통계적으

로 유의한 상관관계(P < 0.05)를 나타냈다(Table 2). 이 중 

ARMC4의 rs9651357은 가장 높은 유의수준(P = 2.4×10-3)

을 보였으며, risk allele인 C를 보유할 경우의 상대적 위

험도(Odds ratio, OR)는 1.15 (95% confidence interval; CI: 

1.05~1.26)로 나타났다. 

혈압 수치에 유의한 SNP들에 대한 in silico 기능 분석 

2가지 이상의 혈압 수치 항목에 대한 선형 회귀 분석과 

고혈압과의 로지스틱 회귀 분석 결과에서 총 9개의 SNP 

(rs9651357, rs12355413, rs11006736, rs1889522, rs2290883, 

rs2290884, rs11039014, rs4987774, rs7234941)가 통계적인 

유의성이 확인되었다. 9개의 SNP이 각 유전자의 전사 또

는 단백질 발현에 어떠한 영향을 미칠 것인가를 알아보

기 위하여 Regulome DB (http://www.reguloumdb.org/index)

에서 in silico 기능 분석을 실시하였다. 그 결과 LRP4 유

전자의 2개 SNP에서 eQTL (expression quantitative trait loci)

을 의미하는 1f score가 확인되었다(Table 3). 

 

 

 

Table 1. Results of linear analyses of blood pressure traits 

 
GENE CHR SNP Function 

Risk 
allele 

Reference 
allele 

SBP 
 

DBP 
 

PP 

Beta ± SE P Beta ± SE P Beta ± SE P 

ARMC4 10 rs12355413 Intron C T 0.61±0.26 0.018  0.50±0.17 3.21E-03  0.11±0.16 0.504 

 10 rs11006736 Intron A C 0.64±0.26 0.013  0.51±0.17 2.70E-03  0.13±0.16 0.423 

LRP4 11 rs2290883 Synonymous G A 0.59±0.26 0.023  0.25±0.17 0.143  0.34±0.16 0.036 

 11 rs2290884 Intron G C 0.60±0.26 0.019  0.26±0.17 0.134  0.35±0.16 0.030 

 11 rs11039014 Intron T C 0.57±0.26 0.026  0.23±0.17 0.171  0.34±0.16 0.034 

BCL2 18 rs7234941 Intron T C 1.31±0.33 7.66E-05  0.88±0.22 6.55E-05  0.43±0.21 0.035 

Abbreviations: CHR, Chromosome; SNP, single nucleotide polymorphism; Beta, regression coefficient; SE, standard error; SBP, systolic blood pressure; 
DBP, diastolic blood pressure; PP, pulse pressure. The bolded text showed high significance values (P<0.05) with the more than 2 traits of blood pressure 
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ARMC4, LRP4, BCL2 유전자와 고혈압에 대한 연관성 

분석 

2가지 이상의 혈압 수치 항목 또는 고혈압과 상관관계

가 나타난 ARMC4, LRP4 그리고 BCL2 유전자들에 대하

여 KARE 유전형 데이터에서 연관 불균형(LD)의 구조를 

확인하였다(Fig. 1). ARMC4 유전자에서 혈압 수치 및 고

혈압과 통계적으로 유의한 수준을 나타낸 4개 SNP 중 

2개 SNP (rs12355413, rs11006736)은 SBP 및 DBP의 beta 

값이 모두 감소하는 방향성을 나타냈으며, 이들은 하나의 

LD 블록을 구성하였다(Fig. 1-A). LRP4 유전자 내 3개의 

SNP (rs2290883, rs2290884, rs11039014)에서 SBP와 PP에 

대하여 minor allele를 보유할수록 beta 값이 증가하는 상관

관계를 확인하였다. 이들은 하나의 LD 블록을 구성하였

다(Fig. 1-B). BCL2 유전자의 rs4987774와 rs7234941은 SBP

와 PP의 beta 값이 증가하는 방향성을 나타냈으며, 하나

의 LD 블록을 구성하였다(Fig 1-C). 

 

Table 2. Results of logistic analyses of hypertension 

 
GENE CHR SNP Function Risk 

allele 
Reference 

allele 

RAF 
OR (95% CI) P 

Case Control 

ARMC4 10 rs9651357 Down stream C T 0.736 0.710 1.15 (1.05~1.26) 2.48E-03 

 10 rs12355413 Intron C T 0.640 0.619 1.10 (1.01~1.19) 0.029 

 10 rs11006736 Intron A C 0.628 0.607 1.10 (1.01~1.20) 0.025 

 10 rs1889522 Intron T C 0.717 0.700 1.10 (1.00~1.20) 0.042 

BCL2 18 rs4987774 Intron A G 0.723 0.699 1.11 (1.01~1.21) 0.024 

 18 rs7234941 Intron T C 0.188 0.167 1.18 (1.06~1.31) 2.76E-03 

Abbreviations: CHR, Chromosome; SNP, single nucleotide polymorphism; BP, base pair; RAF, risk allele frequency; OR, odd ratio; CI, 
confidence interval 

Table 3. Results of Regulome DB for LRP4 gene 

 GENE CHR SNP A1 A2 Score DNase Proteins bound eQTL 

LRP4 11 rs2290883 G A 1f + - MTCH2, PHF21A 

 11 rs11039014 T C 1f + RUNX1 MTCH2, PHF21A 

Abbreviations: CHR, chromosome; SNP, single nucleotide polymorphism; A1, minor allele; A2, major allele; eQTL, expression quantitative
trait loci 

Fig. 1. Haploview related results between ARMC4, LRP4, BCL2 SNPs. The figure show a Haploview of LD (r2) based on genotyping 
data of 8,840 KARE data is generated using the Haploview program. The Fig. 1-A shows the association result of the Haploview on ARMC4,
1-B show those of the LRP4, and 1-C shows those of the BCL2. Significant SNPs are marked with a red box. 
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고  찰 

 

본 연구에서는 한국인 유전체 역학 조사 데이터를 기

반으로 유럽인 데이터에서 수축기 혈압(SBP), 이완기 혈

압(DBP) 및 맥압(PP) 수치와의 연관성이 새롭게 밝혀진 

12개의 유전자들과 혈압 수치 및 고혈압과의 상관 분석

을 실시하였다. 그 중에서 한국인의 혈압 수치 항목과

의 상관성 분석 결과 2가지 이상의 항목에서 통계적인 

유의성(P < 0.05)을 나타낸 SNP은 ARMC4의 rs12355413, 

rs11006736, LRP4의 rs2290883, rs2290884, rs11039014 그리

고 BCL2의 rs7234941로 총 6개였다(Table 1). 특히 BCL2의 

rs7234941은 3가지 혈압 수치 항목에서 모두 통계적으로 

유의한 상관관계를 나타냈다. 2가지 이상의 혈압 수치 항

목에서 유의성을 보인 SNP을 보유한 3개의 유전자에 대

하여 고혈압과의 로지스틱 회귀 분석을 실시하였다. 그 

결과 6개의 SNP (ARMC4 유전자의 rs9651357, rs12355413, 

rs11006736, rs1889522, BCL2 유전자의 rs4987774, rs- 

7234941)에서 고혈압과 연관성이 확인되었다(Table 2). 그 

중 ARMC4 유전자의 rs9651357은 고혈압과 높은 유의수

준을 보였으며, 상대적 위험도는 감소하는 방향으로 확

인되었다. Risk allele인 C 염기의 빈도(risk allele frequency, 

RAF)를 살펴보았을 때, rs9651357에서 C 염기를 보유할 

경우 고혈압에 대한 상대적 위험도가 높아진다는 것을 알 

수 있다. rs961357과 혈압 수치 항목과의 선형 회귀 분석 

결과를 보면, risk allele를 보유할 경우 SBP, DBP, PP 모두 

높아지는 방향성을 보였으나 SBP와 PP는 통계적으로 유

의하지 않았다. 그러나 SBP 결과는 기준(P < 0.05)을 만족

하지 못했지만 기준에 근접한 값을 보여(P = 0.055) SBP 

변화에 연관성이 있다고 볼 수 있다. 

Regulome DB를 통하여 2가지 이상의 혈압 수치 항목 

또는 고혈압과 유의성이 확인된 9개의 SNP에 대한 in 

silico 기능 분석을 실시하였다. 그 결과 LRP4 유전자의 

2개 SNP에서 1f score를 확인하였다. 이것은 각 SNP이 

eQTL로써 LRP4 유전자의 발현에 실제로 영향을 미친다

는 것을 의미한다(Table 3). 

ARMC4, LRP4 그리고 BCL2 유전자들에 대하여 KARE 

유전형 데이터에서 연관 불균형 블록(LD block)의 구조

를 확인하였다(Fig. 1). ARMC4 유전자의 rs12355413과 

rs1006736은 고혈압에 대한 상대적 위험도와 SBP, DBP

의 beta 값이 모두 증가하는 방향성을 나타냈으며 하나의 

LD 블록을 구성하였다. 같은 유전자의 rs189522 또한 고

혈압에 대한 상대적 위험도와 SBP, DBP의 beta 값이 증가

하는 방향성을 나타냈으며, rs12355413과 rs1006736과 같은 

LD 블록을 구성하지는 못했지만 r2 값이 0.9로 3개 SNP

이 서로 연관되어 있음을 알 수 있었다. 이러한 결과는 각 

SNP에서 동시에 risk allele를 보유할 경우 고혈압이 발생

할 위험도가 높아질 수 있다는 것을 의미한다. 

ARMC4 유전자는 ARM 단백질의 superfamily에 속하는 

ARMC4 (Armadillo repeat containing protein 4)를 코딩하며

(Onoufriadis et al., 2014) 섬모 및 편모의 운동에 관여한다. 

이 유전자에 돌연변이가 발생할 경우 일차 섬모 운동 이

상증(primary ciliary dyskinesia, PCD)을 유발하는 것으로 

연구되었다(Hjeij et al., 2013). 운동성 섬모의 기능장애는 

PCD의 대표적인 특징이며, 정상적인 운동성 섬모는 척추 

동물에서 심폐순환 시스템 및 내부 장기의 정상적인 발달

을 가능하게 하는 것으로 연구되었다(Harrison et al., 2016). 

이러한 연구 결과를 바탕으로 ARMC4 유전자에 유전적 

변이가 발생할 경우 정상적인 심폐순환 시스템을 발달시

키지 못하여 심장 질환이 유발되며 혈압에도 영향을 미

칠 것으로 생각할 수 있다. 앞선 연구에 의하여 PCD 환자

의 약 3.5~6%가 심혈관 기형을 가지고 있다는 것이 확인

되었다(Harrison et al., 2016). 

LRP4 유전자는 low-density lipoprotein receptor (LDL- 

receptor)를 코딩하며 이 단백질은 corin 단백질을 구성하

는 인자로 작용한다(Li et al., 2017). Corin 단백질은 심장에

서 단백질(또는 펩타이드)를 절단하며, 이러한 corin 단백

질의 발현이 차단되면 심근세포에서 pro-ANP의 처리가 

억제된다는 것이 확인되었다. 또한, 고혈압과 심장 질환 

환자에서 corin의 변이가 보고되기도 하였다(Dries et al., 

2005). 이러한 결과를 토대로 혈압에 영향을 주는 corin 

단백질을 구성하는 LDL-receptor에 돌연변이가 발생할 경

우 corin 단백질의 정상적인 기능 유지가 어려워 혈압에 

영향을 미칠 것으로 생각된다. 

BCL2 유전자는 Bcl-2 패밀리에 속하는 단백질을 코딩

하며 세포 자멸사를 조절하는 것으로 보고되었다. 특히 

미토콘드리아의 Bcl-2는 사이토크롬 C (cytochrome C), 세

포 자멸 유발 인자(apoptosis inducing factor, AIF)와 같은 세

포 자멸사와 관련된 인자의 방출을 방지하여 세포 자멸

사를 조절하는 것으로 연구되었다(Tsujimoto, 1998). Bcl-2

는 산화적 스트레스를 유발한 심근세포의 세포 자멸사에

서 중요한 인자로 작용하는 것이 확인되었다(Gonzalez et 

al., 2003). 세포 자멸사 경로는 심혈관 질환의 발달에 중

요한 역할을 하며, 올바른 심장의 발달을 위해서는 적절
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한 세포 자멸사가 필요하다고 밝혀져 있다(Dlamini et al., 

2015). 이러한 선행된 연구 결과들을 바탕으로 BCL2 유전

자에 유전적 변이가 발생할 경우 세포 자멸사를 정상적으

로 조절하지 못하게 되어 심혈관 질환 발달에 영향을 주

게 되고, 결국 혈압에도 영향을 미칠 것이라고 생각된다. 

본 연구는 대규모 유전체 역학 코호트를 이용한 연구

로써, 유럽인 데이터에서 3가지 혈압 수치(SBP, DBP, PP)

와 새롭게 연관성이 밝혀진 12개의 유전자들의 SNP들 

중 3개의 유전자(ARMC4, LRP4, BCL2)의 6개의 SNP가 

한국인에서 혈압 수치의 변화와 고혈압 발병에 영향을 미

칠 가능성을 제시하고 있다. 그러나 ARMC4, LRP4 그리고 

BCL2 유전자가 고혈압 발병에 영향을 미치는 방법에 대

하여 실험적으로 증명한 것이 아니고 in silico로 간접적인 

예측을 하였다는 한계가 있다. 특히 ARMC4 유전자는 심

장 질환과의 연관을 조사한 연구들이 많이 존재하고 있

지 않으므로, 실험을 통하여 ARMC4와 심장 질환과의 연

관성을 확인한다면 더욱 확실한 연구가 될 것이다. 

현재까지 다양한 질환의 발병과 환경적 및 유전적 요

인과의 상관관계에 대한 연구들이 진행되어 왔으며(Lee 

et al., 2018; Jeon and Jin, 2019; Lim et al., 2019) 고혈압에 관

련된 유전적 요인에 대한 연구들도 진행되어 왔다(Fowdar 

et al., 2017; Ko and Jin, 2019; Park et al., 2019). 본 연구에서

는 한국인 유전체 역학 자료를 기반으로 ARMC4, LRP4 

그리고 BCL2 유전자의 유전적 변이들과 고혈압 및 혈압 

수치와의 상관성을 분석하여 유의한 상관관계를 확인하

였다. 이러한 결과를 통하여 유럽인 데이터에서 혈압 수

치(SBP, DBP, PP)와 연관성이 새롭게 밝혀진 ARMC4, LRP4 

그리고 BCL2 유전자가 한국인에서도 혈압 수치 및 고혈

압 발병에 영향을 줄 수 있다는 가능성을 알 수 있다. 따

라서 좌심실 비대, 승모판 역류, 급성 심장사 등 심장 질

환을 유발하는 주요한 원인(Shenasa and Shenasa, 2017)인 

고혈압의 발병 기전을 이해하는 데에 도움을 줄 것으로 

기대된다. 
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Supplement Table 1. Basic characteristics of the subjects in the KoGES 

Characteristics Total 
HTN analysis 

Cases Controls P value 

Number of subjects 8,840 1,968 4,450  

Age (Myears ± SD)  52.2±8.91 56.75±8.4  49.4±8.1 <0.001 

Gender [men (%) /women (%)] 4,182 (47) /4,658 (53) 910 (46) /1,058 (54) 2,061 (46) /2,389 (54) 0.911 

SBP (MmmHg ± SD)  17.60±18.28  139.42±17.27 104.69±9.15 <0.001 

DBP (MmmHg ± SD) 75.07±1.56   86.97±10.90 6768±7.72 <0.001 

Abreviations: M, mean value; SD, standard deviation; SBP, systolic blod presure; DBP, diastolic blod presure; HTN, hypertension 


