
Characterization of Myostatin Gene Variants in Jeju Horses

Jae-Young Choi1*, Kwang-Yun Shin2, Jongan Lee1, Sang-Min Shin1, Yong-Jun Kang1, 

Moon-Cheol Shin
1
, In-Cheol Cho

1
, Byoung-Chul Yang

1
 and Nam-Young Kim

3
*

1
Subtropical Livestock Research Institute, National Institute of Animal Science, Jeju 63242, Korea 

2Jeju Special Self-Governing Province Livestock Promotion Agency, Jeju 63078, Korea 
3Planning and Coordination Division, National Institute of Animal Science, RDA, Wanju 55365, Korea

Received September 29, 2021 /Revised November 20, 2021 /Accepted November 26, 2021

Jeju horse (Equus ferus caballus) is a Korean horse breed that has been native to Jeju Island for a long 
time. Jeju horses are used as racehorses, and their racing ability is a major economic trait. The role 
of the myostatin (MSTN) gene in skeletal muscle mass has been studied in various mammals, and 
mutations in the MSTN gene are known to affect the racing ability and stamina of thoroughbreds. 
In this study, we compared the frequency of mutations in the MSTN gene in several horse breeds, 
including 1,433 Jeju horses. Among the mutations (ECA18 g.66493737C>T) in the MSTN gene, the 
long-distance aptitude genotype (TT) was found to have a frequency of 0.826 in Jeju horses, which 
was higher than that in Halla horses (0.285) and thoroughbreds (0.252). The genotypes and arrival re-
cords of Jeju horses were compared according to various distances (400 m, 800 m, 900 m, 1,000 m, 
1,110 m, and 1,200 m). According to the results, the CT type showed a faster-reaching record than 
the TT type in races of less than 1,000 m. However, almost identical results were confirmed in races 
over 1,110 m. This study suggests that the MSTN mutation in Jeju horses may be related to race dis-
tance aptitude. In future research, the data in this study can be used for developing markers related 
to race distance aptitude and racing abilities in Jeju horses.
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서   론

제주마(Equus ferus caballus)는 현존하는 한국의 유일한 고

유 말 품종으로 국내 사육 두수의 약 13%를 차지하고 있으며, 

제주마 등록 관리 정보 시스템(jejuhorse.jeju.go.kr)을 이용하

여 전 두수가 제주특별자치도 축산진흥원에서 관리되고 있다. 

제주마는 체고 115~125 cm, 체중은 230~330 kg이며, 높은 근

지구력, 강건함을 가지고 있는 것으로 알려져 있다[9]. 제주마

의 기원은 제주 지역의 자생종이 몽골마 등 다른 여려 품종의 

영향을 받은 것으로 추측된다. 제주도에서 말은 곽지리 패총, 

월령리 한들굴등의 유적에서 다양한 화석이 출토된 것으로 

보아 오랜 기간 자생한 것으로 추정된다. 역사적으로 1,073년 

제주도의 말이 진상된 기록이 있으며, 1,276년 제주도에 말 

목장을 설립하고 160마리의 몽골 말이 도입되었다. 그 후 약 

100년간 몽골말이 지속적으로 도입되어 군마를 생산 및 공출

되었다는 기록이 있다[3]. 최근 연구 결과에서는 제주마가 몽

골 토종마와 유전적 거리가 가깝지만 독립적으로 진화하였으

며, 다른 유전적 특성을 가지고 있는 것으로 밝혀졌다. 일부 

제주마 개체에서 몽골말과의 유전적 혼합이 있었던 것으로 

보고되었다[7]. 한국마사회 제주경마공원에서 제주마 경주가 

시행되며, 경주마로 활용되고 있어 경주 능력이 제주마에서 

주요한 경제 형질로 활용되고 있다.

Myostatin (MSTN) 유전자에서의 변이는 다양한 포유류에

서 근육 비대에 관여하는 것으로 알려져 있으며 골격근 질량

에 큰 영향을 미치는 것으로 보고되었다[1, 8]. Thoroughbred

에서 경주기록에 대한 유전자 전체 연관성분석(Genome-wide 

association study)을 통해 MSTN 유전자의 단일 염기 다형성

(single nucleotide polymorphism, SNP)의 변이(ECA18 

g.66493737C>T)를 확인하였다. 해당 변이가 Thoroughbred 

경주마의 경주능력과 스태미나에 영향을 주는 것으로 확인되

었으며 경주마 개체의 최적 경주 거리를 결정하는 예측지표에 

대해 보고되었다[5, 6]. 그 후 다양한 말에서 MSTN 유전자 

내 SNP들에 대한 연구되고 있으며 품종 간 서로 다른 유전적 

특성을 보이는 것으로 보고되었다[10, 12, 16, 19]. 

본 연구에서는 제주마에서 MSTN 유전자 내 변이들에 대한 

빈도를 확인하였다. 그중 제주마에서 특이적인 빈도를 보이는 

변이를 발견하였으며 또한 이전에 수행된 다른 연구들의 결과

를 활용하여 말 품종 간의 비교를 통해 제주마에서 MSTN 유
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Table 1. PCR primers for amplification and sequencing primers for genotyping

SNP ID Chr:Pos

Sequence (5'→3')

Forward
Reverse

Sequecing

MSTN 66493737 18:66,493,737
CGGAAGATTCTGTGCCATGTGT
Biotin- TGTCTTTAGAGCCAGGCTGTCATT
TAATCAGGTTATAACTGCAC

MSTN 66493525 18:66,493,525
GCAGCTGTACCAATCAGTCTGGA
Biotin- CAATGACAGCCTGGCTCTAAAGA

GCTTTGGAATAGCCTT

MSTN 66493582 18:66,493,582

GGACAAGACACACTGAGGAACTAA

Biotin- AGTGATTTTGCTCACAATGACAG
AATTTGAATGTTATATTCAG

MSTN 66493745 18:66,493,745
AGGCTGTCATTGTGAGCAAAATC
Biotin- TCCTGCTTTACCCAGTGCTTTAT
AAAGGAAAATTATTTGGTG

MSTN 66493775 18:66,493,775
Biotin- TTTTGGTTCCCCAAGATTGTTTAT
ACGGAAGATTCTGTGCCATGTGT

GGACACAACAGTTTCAAAAT

MSTN 66494218 18:66,494,218
TATGGTCAAGGTGTAAGCAGGACT
Biotin- TTTGAAAGTTATTCCCCTGGAG

TCATTTTTCTTACTAATACA

전자 내 변이 특성을 확인하였다. 또한 제주마에서 MSTN의 

변이가 경주거리 적성 및 성적의 연관성이 있는지 확인하여 

추후 제주마에서 활용 가능성을 확인하고자 수행되었다.

재료  방법

공시동물  표 형자료

본 연구에서 이용한 제주마 시료는 제주특별자치도 축산진

흥원에서 등록 관리 중인 제주마 DNA 시료를 분양 받아 활용

하였다. Thoroughbred 및 한라마 시료는 한국마사회에 등록

된 경주마 혈액을 분양 받아 활용하였다. 단일염기변이 마커

들의 유전자형을 분석하였으며, 경주 기록과의 연관성을 확인

하였다. 경주 기록 데이터 자료는 최근 30여 년간 한국마사회 

제주경마공원에서 제주마 경마에 대한 전체 기록을 사용하였

다. DNA는 NanoDrop ND-1000 spectrophotometer (Nano 

Drop Technology, Wilmington, DE, USA)을 이용하여 흡광도

를 측정하였으며 25 ng/μl로 희석하여 polymerase chain re-

action (PCR) 증폭에 이용하였다. 본 연구의 동물 실험은 국립

축산과학원 동물실험윤리위원회의 승인을 받았으며 위원회 

규정을 준수하며 수행하였다(NIAS20191506).

합효소연쇄반응

제주마의 경주 능력 연관성 분석을 위해 단일염기변이마커

인 g.66493737C>T의 유전자형을 결정하였다. 해당 좌위의 변

이는 말의 경주 적성 거리에 유의적인 영향을 주는 것으로 

보고되었다[5]. 단일염기변이의 유전자형 결정을 위해 py-

rosequencing 방법을 이용하였다. Pyrosequencing을 위한 

PCR용 primer 각 1쌍과 pyrosequencing 용 primer 각 1종의 

염기서열은 PyroMark Assay Design 2.0 (Qiagen, Hilden, 

Germany)을 이용하여 제작하였다(Table 1). 공시 시료의 DNA

를 주형으로 PCR을 수행하여 유전자 절편을 증폭하였다. 그 

후 PCR을 위해 각 primer (10 pmol/μl) 1.5 μl, dNTP (10 mM) 

2 μl, 10×reaction buffer 2.5 μl, 0.5 unit HS Prime Taq DNA 

Polymerase (GenetBio, Daejeon, Korea), 25~50 ng genomic 

DNA, 최종 25 μl volume이 되도록 증류수를 혼합하여 반응시

켰다. PCR 반응 조건은 DNA Engine Tetrad 2 (Bio-Rad, USA)

를 이용하여 초기 변성 94℃ 5분 후, 변성 94℃ 30초, primer 

결합 55℃ 30초 그리고 신장 72℃ 30초로 구성된 연쇄반응을 

34회 반복한 후 최종 5분간 신장하였다.

유 자형 결정

Pyrosequencing 방법을 활용한 유전자형 결정은 PyroMark 

Q96 ID (Qiagen, Hilden, Germany)분석 장비를 이용하였다. 

Biotin이 결합된 PCR 증폭 산물을 Streptavidin Sepharose HP 

beads (GE Healthcare, Uppsala, Sweden)로 흡착한 후 70% 

ethanol로 세척, denaturation 용액으로 변성 그리고 washing 

buffer로 세척하였다. 세척이 완료된 반응물은 80℃에서 변성 

후 냉각하여 PyroMark Gold Reagents (Qiagen, Hilden, 

Germany)를 혼합하였다. PyroMark Gold Reagents가 혼합된 

반응물은 PyroMark Q96 ID (Qiagen, Hilden, Germany) py-
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Table 2. SNP genotype frequency of MSTN in horse breeds

SNPs No. Genotype frequency Allele frequency
χ2† Diversity parameter*

66493737　 CC CT TT C T Ho He PIC

Jeju Horse

Halla Horse

Thoroughbred

1433

228

119

0.006

0.197

0.218

0.169

0.518

0.529

0.826

0.285

0.252

0.090

0.456

0.483

0.910

0.544

0.517

1.0110.315

0.2690.604

0.2240.636

0.169

0.518

0.529

0.164

0.497

0.502

0.150

0.373

0.375

66493525　 TT TG GG T G

Jeju Horse

Halla Horse

Thoroughbred

1436

228

119

0.847

0.895

0.983

0.149

0.105

0.017

0.004

0.000

0.000

0.921

0.947

0.992

0.079

0.053

0.008

0.7620.383

ND

ND

0.149

0.105

0.017

0.145

0.10

0.017

0.134

0.095

0.017

66493582　 TT GT GG T G

Jeju Horse

Halla Horse

Thoroughbred

1426

228

119

0.811

0.917

0.983

0.180

0.083

0.017

0.009

0.000

0.000

0.901

0.958

0.992

0.099

0.042

0.008

0.0270.871

ND

ND

0.180

0.083

0.017

0.179

0.080

0.017

0.163

0.077

0.017

66493745　 AA AG GG A G

Jeju Horse

Halla Horse

Thoroughbred

1419

228

119

0.987

0.934

0.983

0.013

0.066

0.017

0.000

0.000

0.000

0.993

0.967

0.992

0.007

0.033

0.008

ND

ND

ND

0.013

0.066

0.017

0.013

0.064

0.017

0.013

0.062

0.017

66493775　 AA AG GG A G

Jeju Horse

Halla Horse

Thoroughbred

1404

228

119

0.846

0.895

0.983

0.150

0.105

0.017

0.004

0.000

0.000

0.921

0.947

0.992

0.079

0.053

0.008

0.6990.403

ND

ND

0.150

0.105

0.017

0.146

0.10

0.017

0.135

0.095

0.017

66494218　 AA AC CC A C

Jeju Horse

Halla Horse

Thoroughbred

1399

228

119

0.906

0.662

0.395

0.094

0.307

0.471

0.000

0.031

0.134

0.953

0.816

0.630

0.047

0.184

0.370

ND

0.0130.908

0.0110.917

0.094

0.307

0.471

0.090

0.301

0.468

0.086

0.255

0.357
*, Ho, He, and PIC indicate the values of observed heterozygosity, expected heterozygosity, and polymorphic information content,

respectively.
†, Degrees of freedom: 1

rosequencer로 유전자형을 결정하였다. 

립 인자형 결정  통계 분석

MSTN 변이 분석에서 확인한 유전자 좌위의 대립인자 빈도

와 이형 접합성(heterozygoty, He), 다형정보량(polymorphic 

Information Contents, PIC), χ2 value 그리고 Pvalue는 

CERVUS 3.0.3 프로그램을 이용하였다[11]. 결정된 대립 인자

형과 경주 기록 간 비교 분석은 GraphPad Prism (GraphPad 

Software, La Jolla, CA, USA)을 이용하여 분석하였다. 유전자

형 별 경주 기록들의 차이는 T-Test로 유의성을 검증하였다.

결과  고찰

국내산 말 품종 간 단일염기변이 립유 자 빈도 분석

본 연구에서는MSTN 유전자 내 6개 SNP에 대한 제주마 

1,433두, 한라마 228두 그리고Thoroughbred 119두의 샘플을 

활용하여 단일염기변이의 대립유전자 빈도를 비교 분석하였

다. 그 결과 지구력과 연관성이 높은 것으로 알려져 있는 SNP

인 MSTN g.66493737과 MSTN g.6649421에서 품종간 빈도 차

이를 보이는 것을 확인하였다. mstn g.66493737은 타 품종에 

비하여 제주마에서 TT형(제주마 82.6%, 한라마 28.5%, Thor-

oughbred 25.2%) 빈도가 매우 높은 것이 확인되었다. MSTN 

g.66494218의 경우 제주마에서 타 품종 대비 AA 유전자형 빈

도가(제주마 90.6%, 한라마 66.2%, Thoroughbred 39.5%) 높음

을 확인하였다(Table 2). 

말 품종 간 단일염기변이 립유 자 빈도 분석

Quarter horse 품종은 CC형이 0.830으로 가장 높은 빈도를 

보여 유전자형이 거의 고정된 것으로 확인되었다[12]. 이와는 

달리 Polish Heavy Draft와 Polish Konik은 CC형이 발견되지 

않았으며 TT형이 각각 0.830, 0.736으로 높은 빈도를 나타내어 

품종 간 빈도의 차이를 보였다[16]. 경마용 말은 타 품종 대비 

CC형의 빈도가 매우 높은 반면 TT형의 빈도가 낮았으나 제주

마를 포함한 역용마 혹은 재래마들은 TT형의 빈도가 매우 높

게 나타났다. Holstein 및 Brazilian Sport Horse 등의 승마용 

품종들 역시 CC형이 0.073 및 0.063으로 낮은 빈도를 보였지만 
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Fig. 1. MSTN 66493737 SNP variants in horse breed (Global). Comparison of the genotypes of the MSTN 66493737 (C>T) SNP 

in the previous studies of different horse breeds with the genotyping analysis conducted in this study. Hill et al., 2010[5], 

Padilha et al., 2018[10], Polasik et al., 2015[16].

TT형의 빈도는 0.507과 0.563으로 약 절반 정도의 빈도를 보였

다(Fig. 1) [10, 16]. 가축에서 MSTN 유전자의 변이는 경제 형

질에 많은 영향을 끼치는 것으로 알려져 있다[17]. 말의 g.6649 

3737 다형성은 경주 거리 적성뿐만 아니라 Thoroughbred에서 

키와 체중 간의 비율(체중/체고)을 비교 하였을 때 CC형인 

수컷이 CT형 및 TT형인 말보다 비율이 높은 것으로 보고되었

다[18]. Thoroughbred 경주에서 경주 거리에 따라 단거리형

(sprinters), 중거리형(middle-distance) 그리고 장거리형(stay-

ers)로 부른다. 단거리형은 근육량이 많고 중거리 및 장거리형

은 근육량이 적은 특성을 보인다[2, 4]. 말에서 C대립 유전자가 

있을 경우 Type 2B 근섬유의 비율은 높고 Type1 근섬유는 

낮은 비율을 보이는 것으로 알려져 있다[13]. 또한, C대립 유전

자의 경우 전력 질주가 필요한 Thoroughbred에서 높은 비율

을 보이는 것으로 확인되었다[5, 14]. 말의 품종에 따른 변이의 

차이는 근육량과 간접적인 영향이 있을 것으로 추측되며 자연

선택적으로 교배된 품종들과 경주용 말에서의 차이는 경주 

능력을 향상시키기 위한 선택적 교배로 인해 유전자형이 고정

되어 왔을 것으로 사료된다.

제주마의 단일염기변이와 경주기록간의 연 성 분석

경주 거리(400 m, 800 m, 900 m, 1,000 m, 1,110 m, 1,200 

m) 별로 각각 유전자형과 도착 기록 간 비교를 분석하였다. 

제주마에서 CC형은 CT형이나 TT형에 비하여 개체 수가 매우 

적어 분석의 정확도가 떨어지는 것을 확인하였다. 1,000미터 

이하 경주에서는 CT형이 TT형에 비하여 경주 도착 기록이 

빠른 양상을 보였으나 1,100 m 이상 경주에서는 거의 동일한 

결과를 나타내었다(Fig. 2). 1,200 m를 초과하는 경우 TT형에서 

더 좋은 기록을 보일 것으로 사료된다. 말에서 MSTN 유전자

의 단일염기변이 g.66493737 연구는 Hill 등[5, 6]에 의해 Thor-

oughbred에서 경주거리 적성 예측 마커로 보고된 이후 다양한 

말 품종에서 대립유전자 빈도가 연구되어왔다. Thoroughbred 

경주에서는 CC형의 말은 단거리 경주에 적합하며, CT형의 

말은 중거리 경주에서 유리하다며, TT형의 말은 장거리 경주

에서 유리한 것으로 보고되었다. 경주거리가 증가함에 따라 

CC형의 빈도는 감소하고 TT형의 빈도가 증가하였다. 단거리 

경주에 적합한 것으로 알려진 Quarter horse에서는 CC형이 

0.90으로 매우 높은 빈도를 보였으며, 이와는 달리 지구력 승

마에서 주로 활용되는 Egyptian Arabian에서는 TT형의 빈도

가 0.90으로 확인되었다[5]. 최근 연구를 통해 Anglo-arabians

에서는 MSTN g.66493737이 TC형인 말이  TT형보다 더 좋은 

경주 기록을 나타내어 경주 성능에 영향을 미치는 것으로 확

인되었다[15]. 제주마의 경우Thoroughbred에서 장거리에 적

합한 것으로 알려진 TT형의 빈도가 매우 높게 나타났으나 반

대로 단거리에 적합한것으로 알려진 CC형은 빈도가 낮게 나

타났다. Thoroughbred에서의 경주 거리 적성 분석 시 약 1,200 

m에서 2,600 m를 기준으로 연구되었다[5]. 그러나 제주마에서
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Fig. 2. Comparative analysis of 66493737 SNPs genotype and race records in Jeju-horse MSTN. The race distances used in the 

analysis were 400 m, 800 m, 900 m, 1,000 m, 1,110 m, 1,200 m, and the arrival times and genotypes for each distance were 

compared. (*p<0.05, **p<0.01, ***p<0.001).

의 경주거리는 400 m에서 1,200 m로 차이가 있기에 추가적인 

연구가 필요할 것으로 사료된다. 

본 연구는 제주마에서 MSTN유전자 내 변이들에 대한 빈도

를 확인하고 타 품종과의 비교를 통해 제주마에서 특이적인 

유전적 특성을 확인하고자 수행하였다. 또한 Thoroughbred에

서 경주 거리 적성과 연관이 있다고 보고된 g.66493737의 유전

자형 분석을 통해 제주마에서도 비슷한 양상을 보이는 것을 

확인하였다. 이를 통해 추가적인 연구를 통하여 제주마에서 

경주 거리 적성과 연관된 마커 개발을 위한 지표로 활용 가능

할 것으로 사료된다.  
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록：제주마에서 Myostatin 유 자 변이 특성 구명

최재 1*․신 윤2․이종안1․신상민1․강용 1․신문철1․조인철1․양병철1․김남 3*

(1농촌진흥청 국립축산과학원 난지축산연구소, 2제주특별자치도 축산진흥원, 3농촌진흥청 국립축산과학원 기획조정과)

제주마는 한국의 말 품종으로 제주도에서 오랜 기간 자생하여 왔다. 제주마의 기원은 몽골마에서 유래한 것으

로 추정되었다. 그러나 최근 연구에서 제주마와 몽골 토종마를 비교 한 결과, 유전적으로 가까우나 제주마가 몽고

마와 독립적으로 진화해 온 것으로 보고되었다. 제주마는 경주마로 이용되어 경주 능력이 주요한 경제 형질로 

활용되고 있다. Myostatin (MSTN) 유전자는 다양한 포유류에서 골격근량에 영향을 미치는 것으로 연구되었다. 

Thoroughbred에서 MSTN 유전자 내 존재하는 변이가 경주 능력 및 스태미너에 영향을 미치는 것으로 알려져 

있다. 우리는 제주마 1,433두를 포함하여 여러 말 품종의 MSTN 유전자내 변이 빈도를 비교하였다. MSTN 유전자

의 g.66493737 변이 중 장거리 적성 유전자형(TT)의 경우 제주마에서 빈도가 0.826으로 한라마(0.285) 및 Thor-

oughbred (0.252)보다 높은 것으로 확인되었다. 또한 다른 연구를 참고하여 8종 말에서 g.66493737 빈도를 비교하

였다. 그 결과, 경주마로 활용되는 품종은 CC형의 빈도가 높았으나, TT형의 빈도는 낮은 것으로 확인되었다. 반대

로 승용마 및 역용마 등의 품종은 TT형의 빈도가 높은 것으로 확인되었다. 제주마의 경주 거리(400 m, 800 m, 

900 m, 1,000 m, 1,110 m, 1,200 m)별로 유전자형과 도착 기록을 비교 분석했다. 그 결과 1,000 m 이하의 경주에서

는 CT형이 TT형보다 더 빠른 도달 기록을 보였다. 그러나 1,110 m 이상의 경주에서는 거의 동일한 결과가 확인되

었다. 본 연구에서는 제주마의 MSTN 유전자 변이가 경주 거리 적성과 관련이 있을 수 있음을 시사하였다. 이러한 

결과는 추후 연구를 통해 제주마에서 경주 거리 적성 및 경주 능력과 연관된 마커 개발을 위한 자료로 활용이 

가능할 것으로 사료된다.
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