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요약

Jeju pony, a natural monument no. 347 living in Jeju Island, Korea,

has been conserved as a genetic resource and a racing pony. A total of 125

studies written about this breed have been published in various fields,

primarily animal science(106), veterinary medicine(13), and others(6), from

1961 to 2018. Specifically, the majority of studies have been published in

animal breeding and genetics(84), which are subcategories in the field of

animal science. However, most of the research in breeding and genetics for

Jeju pony were performed in the early 2000s, and studies using recently

developed techniques are inferior to other breeds(thoroughbred etc.). Our

current understanding of both the conservation and utilization of the breed

is still incomplete. Thus, it is important to use recently developed

technologies to improve management and breeding strategies for this pony

breed. In this study, we review studies on Jeju ponies in the field of animal

breeding and genetics and discuss problems that need to be addressed.

Reviewed studies were divided into 6 categories: systematic classification,

coat color, body measurement and growth, racing performance, behavior, and

effective population size. Finally, we suggest ideas for future research

projects that could potentially contribute to the Jeju pony industry.

1) The genetic breeding field(84 chapters) of animal science category

that occupies most of the total 125 cases of Jeju research is divided into 6

categories(systematics, coat colour, somatometry, growth, race ability, action

and effective population size). We will discuss the general contents and

problems of the researches and discuss the systematic preservation and

upbringing of Jeju island and the correct method of improvement.
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2) In horse, the MSTN gene synthesizes myostatin protein that

regulates the number and growth of muscle fibers, and many studies have

been reported on affecting muscle formation, racing ability and healthiness. In

this study, sequence analysis of MSTN gene(full-length 6,335 bp) was

performed using Jeju pony breed population(n = 10), and a total of 19 single

nucleotide polymorphisms(SNPs) were excavated. Twelve SNPs(g.814C>T,

g.963_T>G, g.1406_T>G, g.1444_A>G, g.1599_A>C, g.1656_A>C, g.3014_T>C,

g.3569_T>C, g.3666_A>T, g.3753_T>C, g.3926_T>C, g.4349_G>A) were

confirmed to be already reported SNPs, and the remaining seven

SNPs(g.1686_A>G, g.1995_A>G, g.2205_G>A, g.2634_T>C, g.3549_A>G,

g,4344_A>C, g.4887_A>G) were confirmed to be newly discovered SNPs in

Jeju pony. Two SNPs(g.2205_G>A, g.4887_A>G) among the seven newly

discovered SNPs on Jeju pony were located at exons 2 and 3, respectively,

and were confirmed by synonym SNPs. In addition, frequency of g.66608679

G>A(g.1444_A>G) variation has been confirmed that the frequency of the A

allele gene is significantly higher than that of the G allele(0.88 vs. 0.12). This

is similar to the frequency of the previous study of the Mongolia horse, the

ancestor of Jeju pony.

In addition, the degree of association disequilibrium for the 19 SNPs in

the MSTN gene of Jeju pony was 9 SNPs with complete LD(  )

(g.814_C>T, g.1406_T>G, g.1599_A>C, g.1656_A>G, g.1995_A>G, g.2634_T>C,

g.3014_T>C, g.3666_A>T, g.4344_A>C) there were 10 SNPs with

  ∼  degree of association disequilibrium(g.814_C>T, g.963_T>G,

g.1444_A>G, g.1686_A>G, g.1995_A>G, g.3549_A>G, g.3569_T>G,

g.3926_T>C, g.4344_A>C g.4349_G>A). Haplotype in MSTN gene of horse

have been reported to affect morphological traits and it is thought that

further studies of Haplotype within the Jeju pony MSTN gene are needed.

These results suggest that this data will be useful as basic research data for

the future study of MSTN gene in Jeju pony.
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Jeju pony also needs research on genomic selection(GS) using the

excavated bio-markers, using the improvement of the race and the latest free

global analysis method for excellent marker production. These research results

are used to select superior Jeju pony which is horse resource, to discover

superior characteristics such as Jeju pony race ability, passenger car ability

and meat quality. It can be applied.

In this paper, we will discuss the research trends of Jeju pony breeds,

overall contents and problems, and conduct basic research on representative

MSTN genes in Jeju by means of the latest molecular genomics analysis

methods discussed the need for research using. Thus, recognition reconsider

and economic ripple effect to domestic genetic resources are provided.

Keyword : Jeju pony, MSTN, sequencing, SNP, linkage disequilibrium
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Ⅰ. 서론

제주마(Jeju horse) 는 대한민국의 남쪽 섬인 제주도에 오랜 기간 서식하고

있으며 지리적인 환경 특성에 적응하여 고유의 특징을 나타내는 대한민국의 유

일한 말 품종의 유전자원이다. 오래 전 제주마는 농업, 운송 그리고 역용 등의

여러 가지 산업분야에 활용되면서 1931년에는 최대 22,500 마리까지 사육되었다

는 기록이 있으나, 농기계의 보급 및 운송수단 등의 발달로 사육 두수가 급격히

감소하여 1980년대에는 멸종 위기에 처하기도 하였다. 정부는 제주마를 보존 및

육성하기 위해 1986년 2월 제주마를 천연기념물 제 347호로 지정하여 제주특별

자치도 축산진흥원에서 관리하게 되었으며, 1990년대에는 제주마의 활용 측면으

로 한국마사회 제주경마공원에서 처음으로 제주마의 경마가 시작되었다. 또한

2000년대에 들어서면서 체계적인 관리를 위해 제주마에 대한 순수 혈통보존을

위한 관리가 시작되어 현재까지 진행되고 있다.

제주마의 경마는 제주경마공원에서 제주마와 한라마 집단의 경주를 분리하

여 시행 중이며, 여기서 제주마는 ‘제주마 등록기관에 제주마로 등록된 말‘ 만이

해당된다. 또한 향후 2023년에는 모든 경주를 한라마를 제외한 ‘제주마 경주’로

시행하는 중장기 계획이 추진 중에 있어 제주마 경주를 매년 확대되고 있다

(2019년 기준 제주마:한라마 경주, 68:32%, 두수 360두:170두)

(www.jejuhorse.jeju.go.kr).

제주마에 대한 연구는 1961년을 시작으로 현 2018년도까지 동물 및 수의

분야를 통틀어 다양한 분야에서 연구되어 왔지만, 경마를 위해 체계적인 육성 및

개량방법을 도입하여 이용하고 있는 더러브렛(Thoroughbred) 말 품종에 비해 현

재 제주마 품종의 연구들은 매우 미흡하여 이를 개선하기 위한 다양한 연구방법

등을 통해 체계적인 보존관리 및 유전적 개량이 요구되고 있는 시점이다 (Yang,

2009; Lim 등 2019).

최근 경주마의 경주능력을 향상시키기 위해 세계적으로 많은 연구가 이루

어지고 있다. 말의 혈통뿐만 아니라 우수한 운동능력을 가진 말을 선별하기 위해

원인 유전자 마커에 대한 연구가 수행 되어졌다. 이에 유전적으로 우수 능력을

http://www.jejuhorse.jeju.go.kr
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가진 말에 대한 RFLP(Restriction fragment length polymorphism) 및 AFLP

(Amplified Fragment Length Polymorphism) 등의 분석기법을 이용하거나, 유전

자의 단일염기변이(SNP: Single nucleotide polymorphism) 를 발굴하거나, 특이

적인 유전체 내의 VNTR(Variable number tandem repeat) 이나

MS(Microsatellite) 마커와 같은 영역을 발굴함으로써 우수 말 특이적인 인자를

동정하는 연구가 시행되었다 (Ellegren 등, 1992; Hori 등, 2013).

최초로 2009년 게놈프로젝트(Genome Project) 로 인해 말의 총 염기서열이

밝혀졌다. 그로 인해 대용량 유전체 분석방법들이 개발되어 High-density SNP

chip 을 이용하여 말의 개체별 경제형질(강건성, 운동능력, 질병, 면역 등) 들에

관련된 전장게놈 단계에서 탐색하는 기법인 GWAS(Genome-wide association

study) 분석방법을 적용한 연구가 늘어나고 있으며 (Grossi 등, 2015; Strazzullo

등, 2012; Witt 등, 2014), 또한 NGS(Next Generation Sequencing) 기술의 개발

로 인해 품종 및 개체 별 말의 유전체 염기서열 확보 및 기능유전체 분석을 통

한 연구가 이루어지고 있다 (Doan 등, 2012; Kim 등, 2013; Lee 등, 2014).

많은 연구결과 중 경주마의 경주능력에 영향을 줄 수 있는 근육형성 과정

에 있어 대표적인 MSTN 유전자를 동정하였다. MSTN 유전자는 근섬유의 수와

성장을 조절하여 골격근 질량의 제한․근육 형성의 강력한 억제제 역할을 하는

것으로 보고되었다 (Thomas 등, 2000). MSTN 유전자는 말의 염색체 18번에 위

치하고 있으며 3개의 exon과 2개의 inton으로 구성되어 있다. MSTN 유전자는

더러브렛에서 경주 능력과 발현 정도에 따라 최적의 영향을 주는 것으로 보고되

었으며 (Hill 등, 2010; Tozaki 등, 2011; McGivney 등, 2012) MSTN 유전자내의

EquCab3.0: g.66608679 G>A(EquCab2.0: g.66493737 G>A) 단일염기변이 양상에

따라 더러브렛 경주마의 최적 경주거리와의 상관관계를 밝힌 연구가 보고되고

있다 (Binns 등 2010). 또한 g.66608679 G>A 단일염기변이의 G 대립 유전자는

근거리 경주에 적합하고 신체 조성 표현형에도 영향을 주며, GG 및 GA 유전자

형을 가진 말은 AA 말보다 경주기록이 우수한 상가적 효과(additive effect) 가

나타났다 (Hill 등, 2012). 그 외에 많은 말 품종에서도 대표적으로 MSTN 유전

자의 단일염기변이에 대한 연구가 이루어지고 있다 (Padilha 등, 2018; Stefaniuk

등, 2014; Francois 등, 2016).
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하지만 제주마 품종에서는 지금껏 MSTN 유전자를 포함한 경주능력에 대

한 유전체 연구가 매우 부족하다. MSTN 유전자의 연구뿐만 아니라 제주마는

앞으로 경주마로써 활용될 품종임으로 최신 대용량 분자 유전체 분석법을 이용

하여 제주마의 올바른 유전체 개량 연구가 필요한 시점이다.

따라서 본 연구의 목적은 제주마의 보존 및 개량을 위한 연구 동향들을 고

찰하여 향후 말 산업에 제주마 품종이 기여할 수 있는 연구전망에 대해 실마리

를 제시하고자 하며 또한 제주마의 MSTN 유전자의 단일염기 변이(single

nucleotide polymorphism, SNP) 발굴 및 특성을 기초 연구함으로써 향후 분자유

전적학 기법들의 활용방안을 제시하고자 한다.
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Ⅱ. 연구사

1. 제주마의 역사

제주마(Jeju pony) 는 국내에 들어와 있는 승용마, 경주마인 웜블러드, 더

러브렛 종에 비해 작은 품종에 속하는 국내 유일한 품종 등록과 관리가 이루어

지고 있는 품종으로, 체고가 평균 약 120cm이지만 강한 체력과 체질을 가지고

있어 제주도의 섬의 기후, 환경, 거친 사료 등에 적응력이 강하다 (Kang, 1996).

제주마의 역사적 첫 등장은 제주특별자치도의 삼성 씨족의 시조신화에 타

가축들과 더불어 망아지가 포함된 이야기가 있으며 곽지리 패총, 월령리 한들궁,

사계리 해안 등에서 말의 치아 및 말 발자국 화석 등이 발굴됨으로써 제주도에

석기시대 말기에서 청동기시대 이전부터 말이 서식하였다고 추정하고 있다. 문헌

기록으로는 고려 문종 27년(1073), 고려 원종 14년(1274), 이후 조선 세종 12년

(1430) 등에 등장하여 사육하여 진상, 군마 생산, 육성 및 개량 되었다는 기록이

있다. 산업화 이전 제주마는 농경생활에서 밭갈이, 농산물 운반 및 이동수단으로

써 이용되었으나 1960년대 이후 산업화로 인한 생활방식의 발달로 인한 제주마

의 활용도 저하는 제주마 수도 감소하였다. 21세기 이후 제주마는 경․승마 등

레저 활동 수단 및 부산물(화장품, 식품 등) 로써 이용가치가 변화되었다.

제주마는 과거 제주 조랑말, 탐라마, 제마, 노마, 과하마 등으로 불리었으며

2001년부터 제주마로 통일되었다. 영문명 또한 Jeju horse, Jeju pony, Jeju mini

horse 등에서 현재 Jeju pony로 통일하는 것이 바람직하다 (Lim 등, 2019).
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2. 제주마의 정책

정부는 제주마의 고유 자원으로써의 가치와 개체 수 보존 및 육성을 위해

1986년 2월 천연기념물 제 347호로 지정하며 제주특별자치도 축산진흥원에서 관

리하여(제주마 64마리-암말 55, 수말 9), 적정 사육두수(150마리) 를 초과하는 마

필은 문화재 지정해제 후 공개경매를 통하여 제주도 내 사육 희망자에게 분양하

고 있다. 당시 제주마는 사용 용도의 감소에 따른 멸종 위기를 겪었다.

2000년대에 들어섬과 동시에 제주특별자치도 축산진흥원의 체계적인 혈통

관리를 시작하면서 99년 234마리(기초마185, 혈통마49), 2010년 1375마리(기초마

146, 혈통마1229) 로 사육두수가 증가하고 있으며, 현재 2019년 기준 총4,253마리

(기초마115, 혈통마4,078, 고등-씨수마60) 로 계속해서 증가하고 있음을 알 수 있

다 (www.jejuhorse.jeju.go.kr, 그림 1). 또한 혈통관리 및 씨수마 활용도 증대를

위해 제주마 사육농가를 대상으로 ‘무상 종부서비스’를 운영하고 있다.

그림 1. 연도 별 제주마 두수

www.jejuhorse.jeju.go.kr, 제주마등록관리정보시스템

http://www.jejuhorse.jeju.go.kr
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제주마의 개체 확대 및 보호 육성책의 방법으로써 1990년 한국마사회를 통

한 제주경마공원의 운영과 제주마 경마를 시행한다 (www.park.kra.co.kr).

현재 제주경마공원의 경마 경주는 제주마와 한라마 경주가 분리시행 중이

며, 여기서 제주마와 한라마의 구분으로써 제주마는 ‘제주마 등록기관에 제주마

로 등록된 말‘ 만이 해당된다(한라마: 체고 137cm이하의 제주산 말로, 제주마는

제외된다, 2019년 기준). 또한 향후 2023년에는 모든 경주를 ‘제주마 경주’로 시행

하는 중장기 계획이 추진 중에 있어 제주마 경주를 매년 확대하고 있다(2019년

기준 제주마>한라마 경주 비율 68:32%, 두수 360두:170두). 계속해서 제주마 경

주의 확대가 실시되고 있으며 2019년 경마시행에는 대상․특별경주의 제주마 경

주자원 증가에 따라 JIBS배, 제주마주협회장배, 제주마더비로 최우수 국 3세 제

주마를 선발하는 삼관 경주의 시행, 제주마 등록 이원화와 2022년까지 거세마를

포함한 제주마 3세를 조건으로 시행하며 삼관 달성 시 인센티브를 지급한다.
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3. 최근 분자 유전학적 기술

2001년 인간 게놈의 초안이 발표된 이후 말을 포함한 여러 경제 동물에서

도 순차적으로 게놈의 완성과 더불어 Next Generation Sequencing(NGS) 기술이

대중화 되었다. 그 결과 게놈 전장을 탐색 할 수 있는 Illumina Equine SNP

BeadChip 이 개발되었으며 또한 품종 및 개체별 전장게놈 수준의 완성 및 변이

들을 발굴하는 Whole Genome Sequencing(WGS), 조직별 유전자 발현 및 기능

유전체적 분석을 할 수 있는 RNA-Seq(RNA Sequencing) 들의 대용량 분자 유

전학적 기술 툴이 개발되었다.

(1) Illumina Equine SNP BeadChip

SNP chip은 바이오칩 중 DNA 수준에서 대량의 단일염기변(SNP) 마커를

집적화시킨 것으로, 가장 안정적으로 생물학적 정보 수집과 화학적 공정 및 반응

또는 정보처리 속도를 높이는 도구이다. 또한 말에서 SNP Chip을 이용할 경우

5~7만개 이상의 단일염기다형(SNP) 마커들을 한 번에 비교할 수 있고, 여러 샘

플을 종합적으로 분석할 수 있는 시스템이 구축되어 있기 때문에 보다 효과적이

고 경제적이라 할 수 있다. Illumina 사에서 관매되고 있는 칩은 다른 칩과는 다

르게 Bead 방식의 칩으로 구성되어있다. Bead 는 3µ의 크기이며, 칩에 사용되는

Optical fiber 는 1.4mm 의 크기로 50,000~70,000 개의 BEAD를 넣을 수 있으

며, 하나의 단일염기다형(SNP) 마커를 위해서 30개의 Bead을 사용하여,

Hybridization 시 오차를 줄일 수 있다. 각각의 Bead에는 Address Code을 심고

증폭된 Target이 Code 에 특이적으로 결합한다. 칩에 심은 각각의 Bead 들의 정

보들은 Bead Decoding 방법을 통해서 CD에 기록되어 제공되어 진다. 단일염기

다형(SNP) 을 확인하기 위해 3개의 Primer가 필요하며 2개의 Primer 끝에는

Universal Primer(Allele Specific Region, ASOs) 가 붙어있어 증폭 시 형광물질

이 결합된 Primer를 사용하게 하였고, 반대편의 Primer(Locus specific region,

http://www.park.kra.co.kr/parkuserjeju
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LSO) 는 Bead Address Code와 특이적으로 결합할 수 있는 Primer를 제작하여

Golden Gate Assay 방법을 이용해 증폭한다. 이때 증폭된 산물들은 모두 Primer

의 끝 부분에 있는 Universal Primer와 Code부분을 가지고 있어 증폭된 SNP에

부합되는 형광물질이 결합할 것이고, 다른 쪽은 Address와 상보적인 Primer가

결합해 Bead에 특이적으로 결합하여 단일염기다형(SNP) 을 분석할 수 있다. 이

렇게 얻어진 스캔결과는 Gencall 프로그램을 이용하여 유전자형, 하디와인버그평

형검증(Hardy-Weinberg Equilibrium), 복제오류(Replicate error), 그 외에 여러

가지 오류들을 프로그램에서 볼 수 있다. 그리고 연관(linkage) 분석과 염색체상

의 지도 작성(mapping) 을 할 수 있는 기능을 추가로 지원하고 있다

(http://www.illumina.com/).

(2) Next Generation Sequencing

NGS 는 이전의 자동화 기기와 구분하기 위하여 불리는 이름이다. 초기 자

동화기기는 기술적인 발전에도 불구하고 여전히 개체의 전장유전체를 밝히는데

시간과 비용이 많이 든다. NGS 기술은 개인의 유전체를 이전의 기술보다 비용

과 시간의 절약을 할 수 있는 염기서열분석(sequencing) 기술이다. 또한 수십 만

개의 DNA 단편의 amplify 반응을 동시에 수행하는 multiplexing기능을 한다.

최근 많이 보급된 대표적인 Illumina사의 Genome Analyzer의 경우 유전체

DNA에서 단편화 시킨 후 adaptor oligonucleotide를 연결시켜, 이를 glass flow

cell의 표면에 흘려주면 표면에 고정된 primer(adaptor sequence와 상보적) 에 혼

성화가 이루어지게 된다.

이 상태에서 PCR reaction 수행하여 주변의 표면에 존재하는 free primer

에 고정된 DNA가 변형되어 다른 쪽의 adaptor가 결합하여 증폭이 된다. 그리고

희석 후 단일 DNA 단편이 공간적으로 분리가 되어 최초 하나의 DNA 단편에서

유래된 cluster가 형성된다. 이 cluster는 하나의 DNA 단편에서 기원한 동일한

집합체인 clone이며 emulsion amplification에서 미세비드와 같은 역할을 한다.
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cluster들이 형성되면 다음 단계에서는 adaptor sequence에 특이적인 sequencing

primer와 sequencing 용액을 이용하여 최종적인 cyclic sequencing 과정이 수행

되어진다 (Kwon, 2012; http://www.illumina.com/).

http://www.illumina.com/
http://www.illumina.com/
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4. Myostatin(MSTN) 유전자에 대한 연구동향

Myostatin(MSTN) 은 GDF-8이라고도 하며 근육성장 및 발달의 음성 조

절인자로, 성장 및 분화 인자의 TGF-β family에 속하며, 근섬유의 수와 성장을

조절하여 골격근 질량의 제한․근육 형성의 강력한 억제제 역할을 하는 것으로

알려져 있다 (그림 2).

그림 2.근육에서의 Myostatin과 activin 신호 반응. Myostatin or activin bind to type

IIB activin receptor on muscle membranes. When it becomes a dimmer, there is recruitment

and activation of the type I activin receptor transmembrane kinase (그림 from Issues in

Dialysis, Edited by Stephen Z. Fadem, Nova Science Publishers, Inc New York, 2012, page 157,

그림 2).
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MSTN 유전자는 인간(Schuelke 등, 2004) 을 포함한 다른 동물에서도 많

은 연구가 이루어 졌다 (McPherron 등, 1997; McPherron and Lee 1997;

Walling 등, 2004; Johnson 등, 2005; Mosher 등, 2007). MSTN 유전자의 변이는

쥐(mouse) 에서 세포의 증식과 비대로 인한 골격근의 증가를 보였으며, 소

(cattle) 에서는 double muscling phenotype을 일으키는 것으로 알려졌다. 이 후

양(sheep) 그리고 개(dog) 에서 연구가 이루어졌으며, 말에서도 MSTN 유전자는

다수의 연구가 수행되어지고 있다. 말 MSTN 유전자는 염색체 18번 말단에 위

치하고 있으며, 유전자의 구조는 3개의 exon 과 2개의 intron 으로 구성되어 있

다(Total 6,172 bp; reverse strand g.66,605,150-66,610,122; EquCab3.0).

MSTN 유전자의 변이의 양상에 따라 말의 경주능력에 영향을 미치는 것

으로 연구되어지고 있으며 경마에 최적화 된 품종인 더러브렛을 포함한 여러 품

종에서도 MSTN 의 발현양상 및 단일염기변이 등의 연구가 다수 진행되고 있다

(Padilha 등, 2018; Stefaniuk 등, 2014; Francois 등, 2016).
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Ⅲ. 제주마 보존 및 개량을 위한 연구 동향 및 고찰

Research Trends and Implications for Preservation

and Improvement of Jeju Ponies

1. 연구방법

1.1 분야 별 연구 분류

조사된 125편의 제주마 연구를 분류한 결과 기타(6편) 를 제외하고 대부분

의 연구가 축산학(106편) 과 수의학(13편) 두 가지 큰 범주로 구분되었다. 세부

분야를 조금 더 자세히 살펴보면 첫 번째로 축산학(106편) 범주에서는 유전 육종

(84편) 이 가장 많은 비중을 차지하고 있었으며, 나머지는 식품(8편), 번식(12편),

영양(2편) 등으로 구성되어 있었다. 유전 육종(84편) 은 다시 세부 분야인 전통적

통계 유전 육종(31편)과 분자 유전 육종(53편) 으로 구분될 수 있었다.

두 번째로 수의학(13편) 범주는 질병의 종류에 따라 세균(2편), 기생충(4

편), 골학(3편), 기타 질병(4편; 바이러스, 빈혈, 신경 질환, 상피소체 기능항진증)

으로 분류되었으며, 마지막으로 기타(6편) 범주에는 축산학 및 수의학에 포함되

지 않는 경영 정책(3편), 기승자 자세(2편), 승마 효과(1편) 에 대한 논문으로 구

성하였다. 분야별 자세한 연구 분류에 대한 추가 내용은 표 1 에 제시하였으며,

연도별 연구논문 발표 추세는 그림 4 에 나타내었다.
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표 1. 제주마 논문 분류

Claasification Reference

Animal Sciences (106)

 1. Bredding and genetics (84)

  ① Statistical breeding and genetics (31)

    - Phylogenetics (1) Kang, 1965

    - Coat color (2) Lee, 1971; Kang etc, 1988

    - Body measurement and growth (6)
Lee, 1961; Jung etc, 1991; Yang etc, 1991; Yang, 
1997; Yang, 2002; Yang, 2014

    - Racing performance (9)
Yang, 2004a; Yang, 2005a; Yang, 2005b; Yang 
and Lee, 2009; Kim etc, 2009; Kong etc, 2011; 
Yang, 2012; Kim etc, 2014b; Oh etc, 2014

    - Blood (3) Han etc, 1990; Han etc, 1992; Han etc, 1996

    - Population genetics (1) Kim etc, 2015a

  ② Molecular breeding and genetics (53)

    - Phylogenetics (10)
Oh etc, 1994; Oh etc, 1997; Kim, 1999; Kim etc, 
1999b; Jung etc, 2002; Yang etc, 2002; Han etc, 
2004; Yang, 2004b; Cho, 2006; Yoon etc, 2017

    - Coat color (5)
Kim etc, 2011; Kim etc, 2012; Kim etc, 2015b; 
Kim etc, 2018; Han etc, 2009 

    - Racing performance (4)
Park etc, 2014a; Moon etc, 2015; Baek etc, 2018; 
Lee etc, 2018

    - Proteomics (7)
Hyun etc 1991a; Hyun etc 1991b; Kim and Oh, 
1995; Han etc 1995; Shin etc 2002; Cho etc 
2003; Cho, 2005a

    - Basic molecular genetics (21)

Han etc, 1994; Cho etc, 1998; Kim etc, 1999a; 
Cho, 1999; Yang, 1999; Cho etc, 2000; Oh and 
Jung, 2001; Han etc, 2001; Cho etc, 2001a; Cho, 
2001; Cho etc, 2001b; Cho etc, 2001c; Cho etc, 
2002; Kim etc, 2002; Cho and Cho, 2004; Yang 
and Kim, 2004; Cho and Lee, 2004; Cho, 2005b; 
Cho etc, 2007; Choi etc, 2008; Kwon and Cho, 
2009 

   - Population genetics (1) Do etc, 2014 

   - Epigenetics (1) Lee etc, 2014 
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   - Immune (1) Lee etc, 2016 

   - Other features (3)  Sohn etc, 2006; Park etc, 2009; Ahn etc, 2011 

 2. Food (8)

  ① Horse meat (5)
Lee, 1995; Lee, 1999; Kim etc, 2005; Seong etc, 
2006; Choi and Yang, 2017

  ② Horse milk (2) Lee and Kim, 1985; Ko etc, 1986 

  ③ Horse bone (1) Kim etc, 2014a

 3. Reproduction (12)

Chang etc, 1990; Kim etc, 1990a; Kim etc, 
1990b; Kim etc, 1990c; Kim and Chang, 1990a; 
Kim and Chang, 1990b; Chang etc, 1991; Chang 
and Kim, 1996; Rho etc, 2004a; Kang and Kang, 
2006; Yoo etc, 2007; Oh etc, 2012 

 4. Nutrition (2) Oh etc, 1993; Yang etc, 2005 

Veterinary medicine (13) 

 1. Bacteria (2) Son etc, 2006; Park etc, 2014b

 2. Parasites (4) 
Kim, 1993; Lee etc, 1995; Gupta etc, 2002; Seo 
etc, 2013 

 3. Osteology (3) Lee etc, 1974; Kim etc, 2003; Yang etc, 2015

 4. Other diseases (4) 
Kim and Choi, 1994; Lee etc, 2013; Yang and 
Lim, 2014; Gim and Kim, 2017 

Others (6) 

 1. Management policies (3) Kang, 2000a; Kang, 2000b; Kang and Kang, 2002

 2. Rider posture (2) Oh etc, 2009; Kang etc, 2010 

 3. Equestrian effects (1) Kyew, 2011

   Karyotype analyis and identification of reference genes. 
   Virus, anemia, nerve disorder, and hyperparathyroidism.
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  그림 3. 연도 별 제주마의 영문 표기 비율
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1.2 세부 분야 별 연구 현황

전체 125편의 제주마 연구 중 67%를 차지하고 있는 축산학 범주의 유전

육종 분야(84편) 를 6가지의 카테고리(계통분류, 모색, 신체 측정과 성장, 경주능

력, 행동 그리고 유효 집단 크기) 로 나누어 조사하였다.
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2. 결과

2.1 계통분류

역사적으로 1276년 고려 왕조 시절 중국 유안(Yuan) 왕조의 몽고인들이

전쟁마를 생산하기 위해 제주도에 말 목장을 설치하였고 160마리의 말을 제공한

기록이 남아있다. 오랜 시간 동안 제주도의 지리적인 특성 및 특유의 자연환경에

적응하면서 현재의 제주마 고유한 형태로 진화하게 되었다.

학술적으로 제주마의 기원에 대한 최초의 연구는 Kang (1965) 에 의해 보

고되었는데, 생물 측정학(biometrics) 측면에서 제주마는 한반도 북쪽에 서식하는

몽고마(Mongolian horses) 보다는 일본 남쪽 섬에 서식하는 토타라 말 품종

(Tokara horse) 이나 중국 남서에 서식하는 원난 말 품종(Yunnan horse) 과 유

사한 것을 최초 보고하였다. 하지만 이후 과학적인 발달로 인하여 분자유전학적

측면에서 모계로부터 유전되는 mtDNA 의 염기서열의 변이를 이용하여 제주마

와 여러 말속(Equus) 의 mtDNA 염기서열 변이들을 9개의 제한효소를 통해 비

교 분석한 결과 많은 말의 조상으로 불리는 E. Przewalski 와 가장 흡사한 결과

를 보였다 (Oh 등 1994). 또한 제주마의 mtDNA D-loop 지역의 반수체형

(haplotype) 을 이용하여 타 품종과 비교한 결과 한 품종이 아닌 다양한 품종과

의 근연관계를 나타났으며, 이 중에서 일부 제주마는 몽고마(Mongolian horse)

품종과 명확한 군집(cluster) 을 이루고 있음을 확인하였다. 현재까지 제주마 모

계 조계 조상은 몽고마(Mongolian horse) 로 추정되고 있으나, 몇몇 연구결과들

은 몽고마(Mongolian horse) 가 아닌 다른 타 품종과 독립된 군집을 이루고 있

음이 관측되어 몽고마(Mongolian horse) 뿐만 아니라 제주도 고유의 모계 조상

도 존재할 것으로 예측됨을 보고하였다 (Kim 등 1999; Yang 등 2002). 또한 제

주도 곽지 유적에서 발굴된 말뼈의 mtDNA D-loop 분석에서도 현재 제주마와

근연관계가 관측되지 않아 고려 시대 몽고마가 제주에 들어오기 이전에 다른 말

이 이미 제주에 서식하고 있었을 것이라 추정하는 근거를 제시하였다 (Jung 등

2002). 최근에는 제주마(6마리) 를 포함한 68개 말 품종을 대표하는 151마리의
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전체 미토콘드리아 DNA 염기서열(sequence) 의 변이들을 비교 분석하여 총 6개

의 군집 중 4개의 군집에 제주마가 포함되어 있어 여러 모계 조상 기원에 대해

높은 가능성을 보고하였다 (Yoon 등 2017).

2.2 모색

제주마의 모색은 과거 분류 방식에 의하면 크게 12종으로 분류되었으며 정

확하게 나눌 경우 41종으로 분류 할 만큼 매우 다양한 모색을 가지고 있다. 1960

년대 조사된 제주마의 모색 출현 빈도는 유마(bay, 42.75%), 적다(chestnut,

30.87%), 총마(gray, 13.05%) 및 가라(black, 7.28%) 등이 대부분을 차지하고 있

었으며, 나머지는 적은 비율을 차지하거나(고라, 부루, 자흘, 거흘, 월라) 전혀 관

측되지 모색(공골말, 백마, 범마) 도 존재하는 것으로 보고되었다 (Lee, 1971). 그

이후, 1988년 조사된 모색 출현 빈도를 살펴보면 이전에 비해 유마(bay) 빈도가

42.75%에서 29.52%로 급격히 감소하였으며, 적다(chestnut) 와 총마(gray) 빈도

는 약 8%씩 상승하였으며, 가라(black) 와 고라(dun) 빈도는 큰 차이 없는 것으

로 조사되었다 (그림 5).

제주마의 다양한 모색 중 유마(bay), 적다(chestnut), 총마(gray), 가라

(black) 그리고 월라(pinto) 에 대한 유전인자의 연구가 진행되었다. 첫 번째로

말의 가라(black), 유마(bay), 적다(chestnut) 모색은 Extension(E) 와 Agouti(A)

좌위에 의해 주로 조절된다. E 좌위에 포함된 melanocortin 1 receptor(MC1R)

유전자의 g.901C>T 단일염기변이와 A 좌위에 포함된 agouti signaling

protein(ASIP) 유전자 exon 2 11 bp 결실 변이의 상호작용을 통해 흑모색 발현

에 큰 영향을 미친다고 보고되었으며 (Marklund 등 1996; Rieder 등 2001), 제주

마에서도 동일하게 적용되어 E 좌위의 E+E+>E+Ee와 A 좌위가 AaAa인 경우

가라(black), E+E+>E+Ee와 AAAA>AAAa인 경우 유마(bay), EeEe와

AAAA>AAAa>AaAa 인 경우 적다(chestnut) 모색으로 구분되는 것을 확인하였

다 (Han 등 2009; Kim 등 2011). (그림 6).

두 번째로 말의 총마(gray) 모색은 STX17 intron 6의 4.6 kb 중복

(duplication) 에 의해 조절된다고 보고하였으며 (Pielberg 등 2008), 제주마 품종
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에서도 한 개 이상의 중복 대립인자 G가 존재하는 GG>Gg인 경우 유마(bay) 모

색이 우성형질로 발현되는 것을 확인하였다 (Han 등 2009).

마지막으로 백반을 가지고 있는 제주마의 월라(pinto) 모색은 tobiano,

overo, sabino 백반 유형 중 tobiano에 속하는 것으로 알려져 있으며, 한 개 이상

의 염색체 가닥에서 말 염색체 3번(ECA3) 의 inversion이 나타난 개체(To>To,

+>To) 에서 백반이 확인되었다 (Brooks 등 2007; Haase 등 2008; Kim 등

2012). 최근 2015년에 1462마리의 제주마 모색에 대한 유전인자 조사에 따르면

제주마 월라(pinto) 모색의 유전 요인(To>To, +>To) 의 비율이 12%로 과거

1960년도에 약 0.34% 비율을 가지고 있던 것에 비해 매우 상승한 하였으며, 총

마(gray) 모색의 유전 요인(GG>Gg) 의 비율도 68%로 과거 60년대(13%) 와 80

년대(22%) 에 비해 크게 상승한 것으로 관찰되었다 (그림 3). 또한 세대 경과에

따른 유전 요인 빈도 결과에서 백반 유전 요인(To allele) 의 빈도는 유의적으로

감소하였고, 유마 모색 관련 유전 요인(G allele) 은 증가하였음을 연구보고 하였

다 (Kim 등 2015).
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(A) Black (Ga-ra)

The overall coat color is black.

(B) Bay (Yu-ma)

The entire main coat color is

chestnut or brown, but the color

of mane, lower legs, and tail is

black.

(C) Chestnut (Jeok-da)

The overall coat color is

chestnut or brown.

(D) Fallow (Go-ra)

The overall main coat color is

light brown while stretching line

from mane to strunt and lower

legs are black.

(E) Sorrel (Gong-gol-mal)

The entire coat color is

cream-colored with sorrel hair

(F) Gray (Chong-ma)

The overall coat color is bay,

chestnut, or black mixed with

white hair.

(G) Roan (Bu-ru)

The basic coat color is bay,

chestnut, or black with light

white hair (less white than F)

and the legs present the basic

coat color without white hair.

(H) Pinto (Wal-la)

The basic coat color is bay or

black with big white spots.

그림. 4. 제주마의 12가지 모색
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그림. 5. 제주마 모색 분포

(A) and (B) were referred to as Lee (1971) and Kang 등. (1988), respectively
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2.3 신체측정과 성장

1961년 처음으로 제주마의 신체적 특징을 찾기 위해서 신체 부위를 30개로

나누어 조사하는 연구가 보고되었다 (Lee, 1961). 그 이후 1986년 제주마가 천연

기념물로 지정되면서 제주마의 혈통정립 및 등록에 따른 혈통 등급판정을 위해

12개의 신체 부위 체고(withers height), 체장(body length), 배고(back height),

고고(rump height), 흉위(chest girth), 흉심(chest depth), 흉폭(chest width), 두

장(head length), 요폭(back width), 고폭(rump width), 고장 (rump length) 그리

고 전관위(shank circumference) 가 측정되었고 각 지역, 성별, 나이 및 등급 별

로 나누어 통계 분석되었다 (Jung 등 1991; Yang 등 1991; Yang, 1997). 또한 제

주마의 표준 발육능력을 Gompertz 성장곡선을 이용하여 추정한 결과 제주마의

성장은 만 2-3세에 집중적으로 나타났으며 만 5세에 성장이 완성되는 것으로 보

고되었다 (Yang, 2002). 또한 최근에는 제주마 체중에 관여하는 상가적 유전효과

가 영구 환경효과에 비해 다소 큰 개체변이성을 보여 가시적인 유전적 개량에

대한 긍정적인 가능성을 보여준 연구도 보고되었다 (Yang, 2014).
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2.4 경주능력

제주마는 1990년대부터 한국마사회 제주경마공원에서 경마가 시작되면서

현재에는 제주마의 경주 능력에 관한 연구에 관심이 집중되고 있는 시점이다. 제

주 경마장의 제주마 25두에 대한 269개의 경마기록을 분석한 결과 800m 경주거

리에서 개체 별 경주속도에 대한 가장 빠른 최소자승평균은 68.75 ± 0.73 초에서

부터 가장 느린 77.20 ± 1.84 초의 범위로 추정되었고, 동일개체에 대하여 반복적

으로 기록되는 경주능력 형질의 반복력은 0.52로 나타났다 (Yang, 2004). 이 후

2003 ~ 2011년까지 제주 경마 공원에서 시행된 10,870 개의 경주기록을 이용하여

유전 모수를 추정 한 결과 경주능력에 대한 유전력(h2) 은 800m, 900m, 1000m,

1110m의 경주거리에서 각각 0.36, 0.60, 0.68, 0.77 으로 나타났으며 반복력은 각

각 0.61, 0.78, 0.84, 0.90 으로 장거리 경주로 갈수록 높은 수치를 나타내는 경향

에 대해 보고하였다 (Yang, 2012). 그리고 제주마 800m 경주 기록에 대한 출발

주로의 환경효과(fixed effect) 는 유의성이 관측되지 않았으며 (Yang, 2005a), 주

로상태가 다습(-0.49초) 하고 계절이 봄(-0.40초) 인 경우 경주속도에 가장 유리

하게 영향을 미치는 것으로 나타났다 (Yang, 2005b). 또한 경주 능력에 있어 부

담중량, 출주마의 체중과 체중변화량에 대한 회귀항은 고도로 유의하게 나타났으

며(P < 0.01), 연속되는 경주에서 출주마의 휴지기 체중변화량(전번 출주부터 금

번 출주시기 사이의 체중변화량) 은 체중이 증가하거나 감소함 모두 경주 능력에

불리하게 작용한다고 보고되었다 (Yang and Lee, 2009). 또한 혈통 정보량과 오

류량 등이 제주마 경주 능력의 유전 모수 추정에 미치는 영향을 분석하여 양부

모에 대한 유전 정보의 유실량과 오류량이 1% 증가함에 따라 각각 0.92%,

1.39%씩 낮아지는 관계에 대해서 보고되었다 (Kim 등 2014).
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2.5 행동

현재까지 제주마의 행동에 관한 연구는 통계학적 분석을 기반으로 이루어

진 조사가 대부분이다. 제주마는 낮 시간 동안의 반 방목(semi-natural herd) 상

태에서 조사한 결과 대부분 풀(83.7 ± 29.7%) 을 뜯어 먹으며 생활하고 있으며,

이러한 행동은 계절이 변함에 따라 늦겨울 및 초봄에 충분한 먹이가 없을 때 약

간 감소하는 경향을 보였다 (Rho and Choe, 2002). 또한 제주마의 사회 계급

(dominance rank) 에 대한 연구를 통해 암말들이 새끼들을 괴롭히는 행동을 취

할 때 계급이 높은 암말의 새끼보다 계급이 낮은 암말의 새끼를 괴롭히는 행동

양상의 빈도가 더 잦은 것으로 나타났으며 이는 결과적으로 망아지 시기의 초기

사회 경험이 어미 말의 계급 순위와 연관성이 있음을 보고하였다 (Rho and

Choe, 2003). 더하여 암말의 공격적인 행동은 분만이 가까워질수록 크게 증가하

는 것으로 나타났다. 어미 말은 새끼와 동행 할 경우 새끼들의 나이가 많을수록

보호하려는 공격적인 행동의 빈도는 적게 나타났으며, 어미 말의 나이가 많을수

록 더욱더 그 양상의 빈도는 줄어드는 것으로 보고되었다 (Rho 등 2004). 암말들

은 새끼들의 놀이싸움(play-fighting) 에 개입(intervention) 하는데 이를 통하여

자신의 우월(dominance) 계급을 직접적으로 전가시킴으로써 간접적으로는 자기

새끼가 더 높은 계급을 달성하도록 돕는 역할도 하는 것으로 알려졌다 (Rho 등

2005). 제주마의 그루밍(grooming) 에 관한 연구에서는 수망아지는 어미 말보다

일년생 암말과 그루밍 행동을 더 자주 교환하며, 반대로 암 망아지는 어미 말과

더 자주 그루밍 행동을 교환한다고 보고되었으며 이러한 행동들은 초기의 사회

적 경험이 어미와 분리된 이후에 새끼가 하렘(harem) 을 형성하기 시작할 때 사

회적 유대감에 영향을 미칠 수 있다고 시사하였다 (Rho 등 2007). 말의 괴롭히는

행동(harassment) 에 관한 연구에서는 이른 나이에 번식한 암말은 나중에 나이

가 들어 번식한 암말에 비해 더 높은 생산성을 가지는 경향이 있지만 말의 사회

계급 구조(dominance hierarchy) 로 인하여 어린 암말에 의해 태어나서 보호받아

야 하는 새끼들이 나이가 많은 암말의 새끼보다 더 자주 괴롭힘을 당하기 때문

에 초기 번식에 대한 선택의 이점을 상쇄시킬 수 있음을 시사하였다 (Rho 등

2009). 제주마와 제주마 교잡종의 보행을 비교 조사한 결과 일부 외국 품종에서
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자연적으로 발생하는 특유의 보행이 제주마 품종에서는 198마리 중 16마리

(8.1%) 들만 출현하였는데, 교잡종 349마리에서는 전혀 출현되지 않았다 (Yang

등 2016).

2.6 유효집단 크기

제주마 품종의 보존을 위해서는 유효 집단 크기를 추정하는 연구가 매우

중요하다. Kim 등 (2015) 에 따르면 제주마 2,486두의 기초, 혈통, 고등등록 자료

등의 지표를 이용하여 전통육종 분석방법으로 유효 집단 크기를 추정한 결과 첫

번째 세대(1,149두) 집단에서 32두로 유효집단의 크기가 추정되었으나 집단 유지

에 필요한 최소 두수인 50두보다 적은 두수이기 때문에 제주마의 보존을 위한

체계적인 관리의 필요성을 제시하였다. 또한 분자유전학적 분석방법을 이용한 연

구결과에서는 제주마 240두를 대상으로 Equine 70K BeadChip(Illumina, San

Diego, CA, USA) 을 이용하여 SNP 간 상관계수의 제곱(square of correlation

coefficient, r2) 을 기반으로 분석한 결과 유효 집단 크기는 1 ~ 5세대 전에 41마

리로 추정되었다 (Do 등 2014).



- 29 -

3. 고찰

현재까지 보고된 120편의 제주마 논문은 현상에 대한 관찰을 기반 한 또는

전통적인 축산학적 통계적 분석기법을 기반으로 한 연구가 다수 차지하고 있다.

또한 제주마 논문의 67%를 차지하고 있는 유전 육종 분야에 속한 연구논문의

대부분이 2000년대에 초반에 발표된 논문이 대다수이며 최근 2010년도 이후 제

주마 품종에 대한 연구 발표된 논문은 손에 꼽을 정도로 적게 발표되고 있는 있

었다. 따라서 각 분야에 적합한 최신 과학 기술 및 분석방법 등을 이용하여 제주

마 보존 및 개량 연구에 힘 써야 할 것이다.

앞에서 언급했듯이 제주마의 mtDNA 염기서열 내의 변이들을 이용하여 타

품종과 근연관계를 추정한 결과 몽고마가 유력한 모계 조상으로 나타났으나 또

다른 연구에서 제주마를 포함한 68개의 말 품종의 complete mtDNA 염기서열을

통해 근연관계를 분석한 결과 총 6개의 군집 중 4개의 군집에 제주마가 포함되

어 있었으므로 제주마의 모계 조상이 몽고마만 존재하는 것이 아니라는 주장이

제시되었다. 말은 2009년 Horse Genome Project가 완료되면서 mtDNA 수준에서

의 분석뿐만 아니라 전장유전체 수준의 연구가 가능하게 되었고 (Wade 등

2009), 이로 인해 말의 전장 유전체 서열정보 내의 모든 단일염기 변이(SNP) 들

을 이용하여 말의 유전적 근연관계에 대한 연구가 이루어지고 있는 시점이다

(McCue 등, 2012; Petersen 등, 2013). 따라서 우리나라의 고유 유전 자원인 제주

마 품종에서도 최신 전장유전체분석 기법을 활용하여 다양한 품종과의 근연관계

에 대한 분석을 통해 제주마의 기원을 정확히 밝히는 연구가 꼭 필요할 것으로

사료된다. 또한 과거와 비교하여 제주마 품종의 모색의 다양성은 점점 줄어들고

있는 시점이며, 제주마 모색의 다양성을 보존 및 유지하기 위해서 자손을 생산할

시 종마를 이용한 선택적 교배가 이루어지더라도 모계마의 외형적 모색과 모색

관련 유전인자 등을 고려하여 번식 계획에 이용되어야 할 것으로 사료된다. 그리

고 최근 제주마의 용도가 경주마 또는 승용마로 점진적으로 정착되고 있지만 현

재 제주마의 왜소한 체형을 탈피하기에는 많이 부족한 상황이므로 경주 및 승용

마로 역할을 할 수 있는 충분한 큰 체형의 제주마의 생산을 지향하고 있는 시점
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이다. 그러므로 경주 및 승용마로써 가치 상승을 위한 제주마의 성장 및 체형관

련 연구 역시 향후 병행되어야 할 것으로 사료된다.

제주마는 경마로 활용되기 시작하면서 제주마의 경주능력에 관한 연구 또

한 자연스럽게 진행되었다. 위에서 언급한 것처럼 2012년 연구결과에 따르면 주

파시간에 대한 유전력과 반복력은 장거리 경주로 갈수록 높은 수치를 나타내고

있어 경주 빈도가 잦은 1000m 경주기록 표현형을 이용하여 연구하는 것이 더 정

확한 방법으로 사료된다. 하지만 2012년 유전력 추정에 대한 연구가 보고되기 전

에는 모두 800m 경주기록을 이용한 연구만 있을 뿐 1000m 경주기록에 대한 연

구는 전혀 찾아볼 수 없다. 이러한 문제가 발생한 이유는 제주마의 경주능력에

관한 연구 초기, 2004년 800m 경주기록의 반복력이 추정된 이후로 동일한 경주

기록을 이용한 연구들이 지속적으로 수행되었고, 8년이 지난 시점에서야 그 간

축적된 혈통 및 경주기록들의 정보를 활용하여 유전력이 추정되었기 때문이다.

단거리 경주의 기록일수록 유전력이 낮게 추정되는데 이는 곧 유전 능력보다 주

변 환경의 영향이 더 크게 미친다고 볼 수 있어 제주마 경주 능력 개량에는 다

소 부족하다. 따라서 유전 획득량의 변이가 크고 경주성적의 빈도가 높은 1000m

경주기록을 이용하여 추후 제주마의 경주능력평가에 대한 연구가 진행되어야 할

것으로 사료된다. 현재 제주마는 혈통관리 외에도 보존 및 개량을 위한 좀 더 체

계적인 관리시스템이 필요한데 특히나 제주마의 행동학적 연구는 지극히 미흡한

수준이다. 향후 제주마 계급사회의 행동학적 영향으로 인한 생산성 감소를 해결

하기 위해 제주마의 행동학적 연구가 절실히 필요하다. 보고된 제주마의 유효 집

단 크기는 샘플의 표본크기 및 분석방법 등을 고려하고 주의해서 해석해야 하며

제주마 보존을 위해서는 추후 지속적인 추가 샘플 수집과 분석을 통해 계속적으

로 유효 집단 크기를 추정해 나가야 한다.

추가적으로 현재까지 보고된 125편의 제주마 논문을 살펴본 결과 제주마의

영어 용어 표기법은 5가지 용어(Cheju horse, Cheju pony, Jeju horse, Jeju

pony, Korean native horse) 가 혼용되었다. 전체 논문 중 “Cheju horse”와 “Jeju

horse” 용어가 각각 40.0%(50편) 와 38.4%(48편) 로 많은 비율로 이용되었고,

“Cheju pony”와 “Jeju pony”가 8.8%(11편) 와 11.2%(14편) 를 차지하고 있었으

며, 적지만 “Korean native horse”로 보고된 논문도 1.6%(2편) 확인되었다. 2014
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년 8월 이후 보고된 16편의 논문에서 “Jeju horse”가 87.5%(14편) 으로 다수의

비율을 차지했으며 “Jeju pony”가 12.5%(2편) 으로 확인되었다 (표 2). 1990년대

부터 유전체 연구 기술이 발달하면서 DNA를 이용한 제주마 연구 또한 증가하게

되었는데, 초기 논문에는 대부분 “Cheju horse” 또는 “Cheju pony”로 명명되었

다. 하지만 2000년대부터 “Jeju horse” 또는 “Jeju pony”가 점차 사용되었고,

2005년도 이후부터는 “Cheju horse” 및 “Cheju pony”로 명명한 논문은 단 한편

도 확인되지 않았다 (표 1). 최근“Jeju horse”의 표기가 증가하였으나, ‘pony’는

147cm이하의 작은 말(조랑말) 을 정의하는 기관이 많기 때문에 pony에 속하는

것으로 평가 된다. 따라서 혼동을 막기 위해서는 제주마를 “Jeju pony” 명명으로

통일하여 용어의 혼용으로 인한 혼란을 방지해야 할 것이다.
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표 2. 제주마 영어 표기법 비율

Term No. of studies Proportion
No. of studies

(before registration)
Proportion

No. of studies

(after registration)
Proportion

Cheju Horse 50 40.0% 50 45.9% 0 0.0%

Cheju Pony 11 8.8% 10 9.2% 0 0.0%

Jeju Horse 48 38.4% 14 87.5%

Jeju Pony 14 11.2% 2 12.5%

Korean Native Horse 2 1.6% 0 0.0%

Total 125 100.0% 16 100%

Term "Jeju Horse" was registered in Wikipedia on Aug 2014.
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Ⅳ. 제주마의 Myostatin 유전자내의

단일염기다형성에 관한 연구

Investigation of Single Nucleotide

Polymorphism(SNP) in Myostatin(MSTN) Gene on

Jeju Pony

1. 재료 및 방법

1.1 공시재료

본 연구에서 사용된 공시재료는 제주특별자치도 축산진흥원에서 천연기념

물 제주마 10두의 모근을 제공받아 genomic DNA 들을 분리하였으며, DNA 추

출은 DNeasy kit(QIAGEN. CO Ltd, USA) 이용하였다. 제주마 한 개체 당

20~30 가닥의 모근을 200㎕ 용량의 tube 에 들어가도록 절단하여 넣은 후 5%

chelex(BIO-LAD, USA) 100㎕ 와 1㎎>㎖ proteinase K(SIGMA, USA) 1㎕를

첨가하여 55℃ incubator 에서 overnight 시켰다. 그 후 상온에서 30분간 보관 후

3000 rpm 에 5분간 원심분리기를 작동하였다. AL buffer 200㎕ 첨가하여

vortexing 한 다음 100% ethonal 을 200㎕ 첨가하여 5분 동안 실온에서 보관하

여 13,000 RPM 에서 3분간 원심 분리하였다. 상층액을 Elute column 에 옮겨 담

은 후 13,000 RPM에서 1분간 원심 분리 하였다. 그 후 AW1 buffer 500㎕ 첨가

하여 13,000 RPM에서 1분간 원심 분리 하였고 AW2 buffer 500㎕를 이용하여

13,000 RPM에서 1분간 원심 분리하였다. 상온에서 5분간 Dry 하여 AE buffer
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100㎕ 을 첨가 후 5분간 상온에서 정지시킨 후 13,000 RPM에서 1분간 원심 분

리하여 genomic DNA를 추출하였다.

DNA 정량 분석은 spectrophotometer(Pharmacia Biotech, England) 를 이

용하여 250nm~280nm에서 흡광도를 측정하여 DNA의 농도와 순도를 확인하였

다.

1.2 MSTN 유전자 변이 탐색을 위한 PCR 및 염기서열 분석

본 실험을 위하여 제작된 프라이머는 모두 NCBI GenBank accession

number NC_009161(6,335bp) 를 참조하여 총 Oligo 6(Molecular Biology

Insights, Cascade, CO, USA) 프로그램을 이용하여 9쌍의 primer 들을 제작하였

다 (표 3).

표 3. MSTN 유전자의 증폭 및 시퀀싱 프라이머 디자인

Primer

name

Primer
Annealing

TM

Product

size (bp)
Forward (5’→3’)

Reverse (3’→5’)

MSTN_1
AAGAGCAAGGAAAAAGATTGA
GCTTAATACCACCAAGGC

56 718

MSTN_2
TGTTGGCTTGTATGTAAG
ATACAATTTTATTCTTCTTGG

56 721

MSTN_3
GCTAATTATCATAAAATGCCT
TCTTAATTCCCGAGGC

56 700

MSTN_4
CCTGGAGTAGATTTACCTTAT
ATGCAAGTGGAAGGAAAAC

53 755

MSTN_5
ACTAATATGGAAGGGTTTACT
CCCTGAGGAGTTAAGGACTAT

59 703

MSTN_6
TATCCAATGAAACACCCTCT
TGTCAATAGGTGGAAATAAAA

59 721

MSTN_7
GCCAAGCAGATGACAATACCT
TGTTGGTCTGTATAATGGGTT

59 738

MSTN_8
CATATTCTTCCAATTTTTCCA
CCCGAAACACTTTCCT

53 711

MSTN_9
AGCCATAGGGAAAAGTCAA
AAATGTAAATCTCAGAGCACC

59 568

Total 6,335
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제주마 총 10두의 DNA 샘플을 주형으로 이용하였으며, DNA 증폭을 위해

PTC-200 themocycler(MJ Research, Watertown MA, USA) PCR 기계와 DNA

중합효소는 h-Taq polymerase(Solgent, Korea) 를 사용하였다 (표 4). PCR 반응

조건은 template DNA 50ng, primer 0.01uM, dNTP 5mM, 10XPCR buffer 2.5ul,

그리고 h-Taq DNA polymerase를 0.625 units를 넣어 최종 반응액 30ul을 이용

하였다 (표 4). 반응조건은 최초 94℃에서 15분간 예비가열 후 94℃에서 30초 동

안 변성시켰다. 각 Primer에 대응하는 annealing 온도(표 3) 에서 30초 그리고

72℃에서 40초 합성(extension) 을 시켜, 총 40 사이클 반복증폭 하였다. 72℃에

서 7분 동안 마지막 합성단계(final extension) 를 수행하고 DNA 증폭을 중단하

였다 (표 5). 증폭한 산물들은 5ul를 취하여 모두 2% agarose gel과 100mv 전압

에서 20분간 전기영동을 통해 확인하였다.

표 4. PCR reaction buffer 조건

Component 20uL reacion
DNA Template 1.5
Forward primer (10 pmole>uL) 2 uL
Reverse primer (10 pmole>uL) 2 uL
10X Reaction Buffer 2 uL
10 mM dNTP(2.5 mM each) 2 uL

HotStart Raq Dna polymerase (5units>uL) 0.2 unit
PCR grade water Variable

증폭산물은 Geneclean turbo kit(MP Biomedicals, USA) 를 이용하여 정제

하였으며, Applied Biosystems 3730 DNA sequencer(PE Applied Biosystems,

USA) 를 이용하여 염기서열분석을 수행하였다. 얻어진 염기서열들은

Sequencher ver 4.7(Gene codes, version 4.7, Ann RBOR, MI) 을 사용하여 제주

마 품종에서 나타나는 단일염기변이를 조사하였다.
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표 5. MSTN 염기서열의 증폭에 대한 PCR 반응 정보 목록

Initial Denaturation 94°C 15 min

40 Cycle

Denaturation 94°C 30 secs

Annealing (see 표3) °C 30secs

Extension 72°C 40secs

Final Extension 72°C 7min

8°C ∞

1.3 통계분석: MTSN 유전자내의 SNPs의 연관불균형 분석

제주마 MSTN 유전자 6,335bp에서 발굴된 총 단일염기변이들 간의 연관불

균형(Linkage disequilibrium) 정도를 추정하기 위해 HaploView software

package (Barrett 등, 2005) 를 이용하여 분석을 수행하였으며 Stephens 등,

(2001) 의 method를 적용하여 단일염기변이간의 D'과 r2 값을 추정하였다.

①  ′ :  prime

   ×  ×  ×

A, B: 각각의 유전자이며, p1, q1, p2, q2; 각각의 대립 유전자 값을 구하는 공

식은 다음과 같다.

   

만약 두 마커가 완벽한 연관된 형태라면  값은 0을 취한다. 하지만 연관된 정

도는 그 외의 값을 취하며 일반적으로 보다 더 많이 사용하는 측정치에는  ′

이 있는데 그 식은 아래와 같다.
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 ′ max

max    if   

   if   

max 의 최댓값을 나타낸다.

②    

마커간의 연관성 및 독립성 검증으로 측정할 수 있는 다른 방법은 (상관

관계) 를 이용한 방법이 있는데 두 마커간의 통계적인 상관성(correlation) 이 얼

마나 있느냐를 나타내는 척도로서 다음과 같이 구할 수 있다.

 

 

각각의 대립유전자를 의미한다.

③ 하디-와인버그 평형(HWE, Hardy-Weinberg Equilibrium) 검증

  ×  ×  ×

 ∑ 관측값기대값 기대값

MM, MN, NN: 각각에 해당하는 유전자형이며 실제로 관측된 값과 하디와인버

그 평형상태에 있을 때의 기댓값과의 차이는   검증방법을 이용하여 평가하였

다.

④ 이형접합성(Heterozygosity ) 검증

Heterozygosity 는 특정 좌위에 대해 무작위 적으로 선정된 사람의 유전자

형이 이형접합(heterozygous) 일 확률로 하디와인버그 평형상태를 가정했을 때

heterozygosity, H는 다음과 같이 구할 수 있다.
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위 식은 SNP 와 같은 bi-allele 마커의 경우 변환된 식으로 SNP 마커의 유전자

형 빈도를 각각      라고 한다. 일반적으로 heterozygosity 가 높은 마

커일수록 정보력이 높은(informative) 마커라고 할 수 있다.
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2. 결과

1.제주마의 MSTN 유전자내의 SNPs 발굴

제주마의 MSTN 유전자는 18번 염색체에 위치하고 있으며 염기서열 상으

로 볼 때 MSTN 은 3개의 exon과 2개의 intron으로 이루어졌다. 본 연구에서는

제주마의 MSTN 유전자 내의 염기서열에서 단일염기변이를 탐색하였다. 9개의

Primer 쌍을 이용하여 full-length 염기서열 분석을 수행하였다 (표 6). 표 6에서

보는 바와 같이 제주마 샘플에서 총 19개의 단일염기변이가 발견되었다.

표 6. Primer 별 발굴 된 MSTN 유전자의 SNP

+ SNP located in exon

* New SNPs in Jeju horse

본 실험에서 수행한 제주마 MSTN 유전자 염기서열 결과를 기존에 보고

된 염기서열 정보사이트(www.asia.ensembl.org) 와

(www.ncbi.nlm.nih.gov/projects/SNP/) 에서 비교하였을 때 12개(g.814_C>T,

g.963_T>G, g.1406_T>G, g.1444_A>G, g.1599_A>C, g.1656_A>C, g.3014_T>C,

g.4349_G>A, g.3569_T>C, g.3666_A>T, g.3753_T>C, g.3926_T>C) 의 SNP는

이미 보고된 SNP인 것을 확인하였고, 나머지 7 개의 SNP(g.1686_A>G,

Primer name Site of SNPs in this study
MSTN_1 0

MSTN_2 2 : 814(C>T), 963(T>G)

MSTN_3 4 : 1406(T>G), 1444(A>G), 1599(A>C), 1656(A>C)

MSTN_4 3 : 1686(A>G), 1995(A>G), 2205(G>A)+

MSTN_5 1 : 2634(T>C)

MSTN_6 1 : 3014(T>C)

MSTN_7 5 : 3549(A>G), 3569(T>C), 3666(A>T), 3753(T>C), 3926(T>C)

MSTN_8 3 : 4344(A>C), 4349(G>A), 4887(A>G)+

MSTN_9 0

Total 19 SNPs
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g.1995_A>G, g.2205_G>A, g.2634_T>C, g.3549_A>G, g,4344_A>C,

g.4887_A>G) 은 제주마에서 새로이 발굴된 SNP 인 것으로 확인되었다 (표 6).

또한 제주마에 신규 발굴된 7개의 SNP 들 중 2개의 SNP(g.2205_G>A,

g.4887_A>G) 는 각각 exon2 번과 3번에 위치하였는데 말의 MSTN 유전자의

ORF(open reading frame) 을 검색한 결과 synonymous SNPs로 확인되었다 (그

림 6), (표 7).

그림 6. MSTN 유전자의 exon 영역(black box) 과 complete LD 분석.
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표 7. 제주마 MSTN 유전자내의 SNP 와 dbSNP 간의 비교

　 ID JH* Location* JH
allele rs number Location dbSNP

allele Class

1 g.4887_A>G New 66,605,237 A>C A exon*

2 - 66,605,255 T rs:1135959227 66,605,255 T>G exon*

3 - 66,605,717 A rs1095048846 66,605,717 A>G intron

4 g.4349_G>A rs1150222879 66,605,775 G>A rs1150222879 66,605,775 G>A intron

5 g,4344_A>C New 66,605,780 A>C A

6 g.3926_T>C rs1142612851 66,606,197 T>C rs1142612851 66,606,197 T>C intron

7 - 66,606,305 A rs1143394265 66,606,305 A>T intron

8 g.3753_T>C rs1148179004 66,606,370 T>C rs1148179004 66,606,370 T>C intron

9 g.3666_A>T rs1095048847 66,606,457 A>T rs1095048847 66,606,457 A>T intron

10 g.3569_T>C rs1095048848 66,606,554 T>C rs1095048848 66,606,554 T>C intron

11 - 66,606,564 T rs1095048849 66,606,564 T>A intron

12 g.3549_A>G New 66,606,574 A>G A

13 g.3014_T>C rs1142616615 66,607,109 T>C rs1142616615 66,607,109 T>C intron

14 g.2634_T>C New 66,607,489 G>A T

15 - 66,607,800 C rs1143713967 66,607,800 C>A exon**

16 g.2205_G>A New 66,607,918 A>G A exon*

17 - 66,608,064 A rs1140833678 66,608,064 A>G intron

18 g.1995_A>G New 66,608,128 A>G A

19 g.1686_A>G New 66,608,437 A>C C

20 - 66,608,461 C rs1095048829 66,608,461 C>T intron

21 g.1656_A>C rs1095048830 66,608,467 A>C rs1095048830 66,608,467 A>C intron

22 g.1599_A>C rs1095048831 66,608,524 A>C rs1095048831 66,608,524 A>C intron

23 g.1444_A>G
+ rs397152648 66,608,679 A>G rs397152648 66,608,679 A>G intron

24 - 66,608,687 T rs1095048832 66,608,687 T>C intron

25 g.1406_T>G rs1095048833 66,608,717 T>C rs1095048833 66,608,717 T>C intron

26 - 66,608,770 G rs1095048850 66,608,770 G>A intron

27 g.963_T>G rs1095048834 66,609,160 T>G rs1095048834 66,609,160 T>G intron

28 - 66,609,244 T rs69472472 66,609,244 T>C intron

29 g.814_C>T rs69472471 66,609,309 C>T rs69472471 66,609,309 C>T intron

30 - 66,609,489 T rs1148225342 66,609,489 T>C intron

31 - 66,609,496 T rs69472470 66,609,496 T>C intron

32 　 - 66,609,622 C rs69472469 66,609,622 T>C intron

*: synonymous SNP

**: missense

+: EquCab3.0: g.66608679 C>T (EquCab2.0: g.66493737 C>T)
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2. 제주마의 MSTN 유전자내 SNPs 에 대한 유전자형 빈도

본 연구에서 발굴된 제주마의 MSTN 유전자내의 총 19개의 단일염기변이

의 유전자형 빈도는 표 8에 요약하였다.

표 8. 제주마 MSTN 유전자의 19개 SNPs 유전자형 빈도

Genotype allele frequency (n=10) 　 　 　

g.814_C>T(Y) g.963_T>G(K) g.1406_T>G(K) g.1444_A>G+ g.1599_A>C(M)

C: 0.95 T: 0.85 T: 0.88 A: 0.88 A: 0.95

T: 0.05 G: 0.15 G: 0.12 G: 0.12 C: 0.05

g.1656_A>C(M) g.1686_A>G(R) g.1995_A>G(R) g.2205_G>A(R)* g.2634_T>C(Y)

A: 0.90 A: 0.89 A: 0.94 G: 0.89 T: 0.60

C: 0.10 G: 0.11 G: 0.06 A: 0.11 C: 0.40

g.3014_T>C(Y) g.3549_A>G(R) g.3569_T>C(Y) g.3666_A>T(W) g.3753_T>C(Y)

T: 0.89 A: 0.89 T: 0.89 A: 0.61 T: 0.94

C: 0.11 G: 0.11 C: 0.11 T: 0.39 C: 0.06

g.3926_T>C(Y) g.4344_A>C(M) g.4349_G>A(R) g.4887_A>C(M)* 　

T: 0.83 A: 0.95 G: 0.95 A: 0.55

C: 0.17 C: 0.05 A: 0.05 C: 0.45 　

*: synonymous SNP

+: EquCab3.0: g.66608679 C>T (EquCab2.0: g.66493737 C>T)

대립유전자의 빈도가 가장 낮은 단일염기변이 g.814_C>T, g.1599_A>C,

g.4344_A>C 그리고 g.4349_G>A 4개는 하나의 대립유전자의 빈도가 0.05 로 매

우 낮게 나타났다. 또한 가장 다형성이 풍부한 단일염기변이는 exon 3번에 위치

한 g.4887_A>C(M) 변이로 나타났지만 아미노산에 영향을 주는 않은

synonymous SNP 로 확인되었다. 다음으로 다형성이 높은 단일염기변이는

g.2634_T>C 로 T 대립유전자의 빈도는 0.60, C 대립유전자의 빈도는 0.40 으로

나타났으며 또한 g.3666_A>T 단일염기변이는 A 대립유전자의 빈도는 0.61, T

대립유전자의 빈도는 0.39 로 나타났다. 또한 다수의 논문에서 말의 경주능력에

상관관계가 있다고 연구된 g.1444_A>G(EquCab3.0: g.66608679 G>A) 단일염기
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변이는 제주마 집단에서 A 대립유전자의 빈도는 0.88 로 나타났으며 G 대립유전

자의 빈도는 0.12 로 관찰되었다.

3. 제주마의 MSTN 유전자내의 SNPs 간의 연관불균형 분석

제주마 MSTN 유전자(6,335bp) 의 염기서열 분석결과 19개의 SNP 들의

연관불균형 정도 및 구조를 분석하기 위하여 첫 번째로 Marker 의 다양성 및 집

단의 구조안정성을 위한 평가를 수행하였다 (표 9).

총 19개 SNP는 하디-와인버그 평형(HWE, Hardy-Weinberg Equilibrium)

인 p-value <0.001 을 모두 인정되었으며 각 마커의 기대 이형접합성(expected

heterozygosity), 관측 이형접합성(observed heterozygosity) 추정치를 산출하였

다. 총 19개의 SNPs 중 g.2634_T>C 단일염기변이가 0.400으로 관측 이형접합성

이 가장 높게 관찰 되었으며, MAF(Minor Allele Frequency) 가 가장 높은 단일

염기변이는 g.4887_A>C 로 0.450의 다양성을 가지는 것으로 나타났다.
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표 9. 제주마의 19개 SNP markers 정보

Marker no. SNP name Obs_HET Exp_HET
HWE

p-value
MAF

Success

rate, (%)
Marker1 g.814_C>T 0.100 0.095 1.000 0.050 100.0

Marker2 g.963_T>G 0.100 0.255 0.316 0.150 100.0

Marker3 g.1406_T>G 0.000 0.219 0.133 0.125 80.0

Marker4 g.1444_A>G 0.250 0.219 1.000 0.125 80.0

Marker5 g.1599_A>C 0.100 0.095 1.000 0.050 100.0

Marker6 g.1656_A>C 0.000 0.180 0.105 0.100 100.0

Marker7 g.1686_A>G 0.222 0.198 1.000 0.111 90.0

Marker8 g.1995_A>G 0.111 0.105 1.000 0.056 90.0

Marker9 g.2205_G>A 0.000 0.198 0.118 0.111 90.0

Marker10 g.2634_T>C 0.400 0.480 0.964 0.400 100.0

Marker11 g.3014_T>C 0.000 0.198 0.118 0.111 90.0

Marker12 g.3549_A>G 0.222 0.198 1.000 0.111 90.0

Marker13 g.3569_T>C 0.222 0.198 1.000 0.111 90.0

Marker14 g.3666_A>T 0.333 0.475 0.697 0.389 90.0

Marker15 g.3753_T>C 0.111 0.105 1.000 0.056 90.0

Marker16 g.3926_T>C 0.333 0.278 1.000 0.167 90.0

Marker17 g.4344_A>C 0.100 0.095 1.000 0.050 100.0

Marker18 g.4349_G>A 0.100 0.095 1.000 0.050 100.0

Marker19 g.4887_A>C 0.300 0.495 0.430 0.450 100.0

1) Obs_HET is the marker’s observed heterozygosity.

2) Exp_HET is the marker’s predicted heterozygosith. (i.e. 2*MAF*(1-MAF)).

3) HWE P-value is the Hardy-Weinberg equilibrium p value, Panel hich is the

probability that its deviation from H-Panel equilibrium could be explained by chance

4) MAF is the monor allele frequency (using founders only) for this marker

두 번째로 첫 번째 과정에서 통과한 총 19개 모두에 대한 연관불균형 분석

을 수행하였다. 그 결과 g.814_C>T(Marker1), g.1599_A>C(Marker5),

g.1995_A>G(Marker8), g.4344_A>C(Marker17) 단일염기변이들은 complete LD

인 것으로 나타났다. g.1406_T>G(Marker3) 과 g.1656_A>G(Marker6),

g.3014_T>C(Marker11), 그리고 g.1599_A>C(Marker5) 과

g.1995_A>G(Marker8), g.4344_A>C(Marker17), 또한 g.1656_A>G(Marker6) 과

g.3014_T>C(Marker11), g.2634_T>C(Marker10), g.3666_A>T(Marker14) 역시

complete LD 의 구조인 것으로 나타났다.

그리고 연관불균형의 정도가 0.45~0.65 인 단일염기마커들은
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g.814_C>T(Marker1), g.1686_A>G(Marker7), g.3549_A>G(Marker12),

g.963_T>G(Marker2), 과 g.3569_T>G(Marker13), g.1444_A>G(Marker4) 과

g.4349_G>A(Marker18), g.1599_A>C(Marker5), g.1686_A>G(Marker7),

g.3549_A>G(Marker12) 그리고 g.1686_A>G(Marker7) g.1995_A>G(Marker8),

g.3926_T>C(Marker16), g.4344_A>C(Marker17), 그리고 g.1995_A>G(Marker8)

과 g.3549_A>G(Marker12), g.3549_A>G(Marker12) 과 g.4344_A>C(Marker17)

의 구조들로 형성되어 있는 것으로 관찰되었다. 나머지는 마커들 간의 연관불균

형의 정도는 매우 낮은 것으로 나타났다 (그림 7).

그림 7. 19개의 SNP 연관 불균형(LD) The color code on the Haploview plot follows

the standard color scheme: black is complete LD, white is LE (linkage equilibrium). The

numbers in cells are  values. However, the  values of 1.0 are not shown.
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3. 토론

말에서 MSTN 유전자는 “스피드 유전자“ 로 불릴 만큼 말의 근육형성, 경

주능력 및 강건성에 영향을 주는 것으로 연구보고 되었다 (Hill 등, 2010a;

Tozaki 등, 2010; Mcgivney 등, 2012). 따라서 본 연구에는 제주마 품종 10두를

이용하여 MSTN 유전자(full-length 6,335bp) 에 대한 염기서열 분석을 수행하였

으며 발굴된 단임염기변이는 제주마 집단에서 새로이 발굴된 7개의 단일염기변

이를 포함한 총 19개의 단일염기변이가 발굴되었다 (표 5). 또한 MSTN 유전자

내의 g.66608679 G>A 변이는 말의 경주능력과의 상관관계에 대해 많은 연구가

이루어지고 있다. g.66608679 G>A 변이는 GG 유전자형인 경우 근육형성이 증가

하며 근육 내 속근의 비율이 높아지며 말의 단거리 경주에 최적한 유전자형으로

보고되었다. 반면 AA 유전자형은 경우 근육형성이 GG 유전자형보다 적게 형성

되고 상대적으로 속근의 비율도 낮으며 나타났으며 체형에 따른 스테미나 형인

장거리 경주에 적합한 유전자형으로 구분되는 것으로 보고되었다 (Hill 등,

2010b, Tozaki 등, 2011; All’Olio 등, 2010). 많은 근육과 속근을 가진 GG 유전자

형을 가진 경주마가 단거리(1000m-1200m) 경주에서 우수한 성적을 나타냈으며

체형에도 영향이 있었다. 그리고 AG 유전자형은 1400m-2000m의 경주거리에서

단거리부터 장거리까지 우승할 수 있는 경주마가 될 가능성이 가장 높은 것으로

보고되었으며 반면 AA형은 2000m 이상 경주거리에 접합한 것으로 연구되었다

(Hill 등, 2010a; 2010b, Binns 등, 2010; Mcgivney 등, 2012). 본 연구에서 제주마

의 g.66608679 C>T 변이 역시 발견되었는데 A 대립유전자의 빈도는 0.88 그리

고 G 대립유전자의 빈도는 0.12 로 나타났다. 경주마로 개량된 더러브렛 말 품좀

에서는 C 대립유전자가 0.79 로 상대적으로 T 대립유전자의 빈도보다 월등히 많

은 것으로 나타났으며, 단거리 경주마(400m) 로 개량된 쿼터호스(Quarter horse)

의 경우 C 대립유전자의 빈도는 0.90 이상 매우 높은 빈도를 나타내었다 (Hill

등, 2010a; Viluma 등, 2012). 그러나 제주마의 조상으로 알려진 몽고마
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(Mongolian horse) 인 경우 높은 C 대립유전자의 빈도가 매우 0.05 로 매우 낮

은 것으로 보고되었다 (Viluma 등, 2012). 따라서 기원에 따라 제주마 역시 몽고

마와 따라 같이 분류 되는 것으로 사료된다.

제주마에서 새로이 발견된 7 개의 단일염기변이들(g.1686_A>G,

g.1995_A>G, g.2205_G>A, g.2634_T>C, g.3549_A>G, g,4344_A>C,

g.4887_A>G) 은 추후 제주마에서 추가적인 연구가 필요할 것으로 사료된다.

제주마의 MSTN 유전자내의 총 19개의 단일염기변이에 대한 연관불균형

의 정도는 완전한 complete LD(  ) 인 경우인 9개의 단일염기변이들이 나타

났으며(g.1406_T>G, g.1599_A>C, g.1656_A>G, g.1995_A>G, g.2634_T>C,

g.3014_T>C, g.3666_A>T, g.4344_A>C, g.814_C>T), 연관불균형의 정도가

  ∼  인 단일염기변이들은 10개로 나타났다(g.814_C>T, g.963_T>G,

g.1444_A>G, g.1686_A>G, g.1995_A>G, g.3549_A>G, g.3569_T>G,

g.3926_T>C, g.4344_A>C, g.4349_G>A). Dall’Olio 등 (2014) 의 연구보고에 의

하면 말의 MSTN 유전자내의 반수체형들은 형태학상의(morphological) 형질에

영향을 주는 것으로 보고하고 있다. 따라서 제주마의 MSTN 유전자내의 반수체

형(Haplotype) 들의 연구가 필요할 것으로 사료된다. 또한 독립적인 4개

(g.1444_A>G, g.2205_G>A, g.3753_T>C, g.4887_A>G) 의 단일염기변이 역시 추

가적인 연구가 필요할 것으로 사료된다.

앞으로 제주마 역시 경주를 위한 개량 및 우수마 생산을 위한 바이오 마커

를 활용한 유전체 선발 연구가 매우 필요한 시점이다. 이상의 결과는 앞으로 수

행되어질 제주마 MSTN 유전자 연구에 대한 유용한 기초연구자료로 제공되어

질것으로 사료된다.
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Ⅴ. 총론

제주마는 이전에는 이동, 농경 및 식용의 목적으로 사육 되었으나 농기계

의 보급 및 운송수단 등의 발달로 2000년대에 들어서면서 한국고유의 유전자원

으로 정부차원에서 체계적인 관리가 시작되어 현재까지 보존되고 있다. 하지만

현재 경마산업의 정책으로 인해 제주마의 활용 측면으로 한국마사회 제주경마공

원에서 처음으로 제주마의 경마가 시작되었으며, 향후 제주마의 경마산업이 꾸준

히 늘어나고 있는 시점이다. 따라서 제주마의 보존적인 측면에 관한 제주마의 연

구동향을 파악하고 유전체선발과 같은 최신연구기법의 도입을 통해 개량 및 육

성적인 측면의 연구가 필요한 시점이다.

지금까지의 제주마의 연구보고는 매우 미흡한 시점이다. 전체 국내외 저널

에 발표된 총 125편의 제주마 연구보고 중 67% 정도는 계통분류, 모색, 신체 측

정과 성장, 경주능력, 행동 그리고 유효 집단 크기 추정 등의 축산학 범주의 유

전 육종 분야(84편)가 대부분이며 이 역시 관찰을 기반 한 연구 또는 전통적인

축산학적 통계적 분석기법을 기반으로 한 연구가 다수 차지하고 있다. 또한 유전

육종 분야에 속한 연구논문의 대부분이 2000년대에 초반에 발표된 논문이 대다

수이며 최근 2010년도 이후 제주마 품종에 대한 연구 발표된 논문은 손에 꼽을

정도로 적게 발표되고 있는 있었다.

또한 제주마의 우수마 생산을 위한 개량적인 측면의 연구는 전장유전체 정

보를 활용한 최신분석 기법을 이용한 논문은 매우 미흡하다. 국외에서는 이미 개

발된 High-density SNP chip을 이용하여 말의 개체별 경제형질(강건성, 운동능

력, 질병, 면역 등) 에 관련된 전장게놈 단계에서 탐색하는 기법인

GWAS(Genome-wide association study) 분석방법을 적용한 연구가 늘어나고 있

으며 또한 NGS(Next Generation Sequencing) 기술의 개발로 인해 말 품종 및

개체 별 말의 유전체 염기서열 확보 및 기능유전체 분석을 통한 연구가 이루어

지고 있다. 그 중 Petersen 등 (2013) 에 연구보고에 의하면 서러브레드, 파인트

그리고 쿼터 말 품종을 비롯한 33품종 744 개체에서 Illumina SNP50 Beadchip을

이용한 SNP genotyping 연구에서 각 품종 특이적인 골격근 근섬유 형식이 선택
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적 교배에 의해 일어났으며, 이에 따라 경주 및 운동 능력이 품종에 따라 차이가

있음을 보고하였다. 따라서 제주마 역시 정확한 혈연관계 및 표현형 자료를 기반

으로 최신 개발된 대용량 유전체 분석방법들을 활용하여 강력한 선택 신호를 나

타내는 마커들과 더불어 원인 유전자를 발굴하여 활용한다면 우수 제주마 선발

에 있어서 선별 마커로 활용 가능한 중요한 마커가 될 것이라 사료된다.

본 연구에서는 말의 근육형성, 경주능력 및 체형에 영향을 주는 것으로 많

이 연구된 강력한 후보유전자인 MSTN 유전자를 제주마에서 기초 연구를 수행

하였으며 총 19개의 단일염기변이를 제주마에서 발굴하였고 그 중 7개

(g.1686_A>G, g.1995_A>G, g.2205_G>A, g.2634_T>C, g.3549_A>G,

g,4344_A>C, g.4887_A>G) 의 단일염기변이들은 제주마 집단에서 신규로 발굴된

변이들이다. 또한 MSTN 유전자내의 가장 중요한 변이라 밝혀진 g.66608679

C>T(g.1444_G>A) 단일염기변이에서는 제주마에서는 A 대립유전자의 빈도가 G

대립유전자의 빈도보다 크게 나타났는데(0.88 vs. 0.12) 이는 제주마의 조상인 몽

고마에서도 비슷한 빈도를 나타내었음을 확인하였다. Hill 등 (2010a) 등의 연구

보고에 의하면 g.66608679 G>A 변이는 GG 유전자형인 경우 근육형성이 증가

하며 근육 내 속근의 비율이 높아지며 말의 단거리 경주에 최적한 유전자형으로

보고되었으며, 반면 AA 유전자형은 경우 근육형성이 GG 유전자형보다 적게 형

성되고 상대적으로 속근의 비율도 낮으며 나타났으며 체형에 따른 스테미나 형

인 장거리 경주에 적합한 유전자형으로 구분되는 것으로 보고되었다. 따라서 AG

유전자형을 가진 개체가 근육의 형성 및 스테미너 역시 좋은 개체로 AG 유전자

형은 단거리부터 장거리까지 우승할 수 있는 경주마가 될 가능성이 가장 높은

것으로 보고하였다. 제주마는 선행연구에 따르면 스테미너가 좋은 장거리용 경주

에 적합한 품종인 것으로 확인 할 수 있으나 제주마에 대한 선행연구가 부족하

여 단정 짓기는 미흡함으로 추후 더 많은 연구가 제주마에서 이루어져야 할 것

이다.

특히 2023년부터 제주경마의 100%를 제주마로 시행하겠다는 한국마사회의

발표와 더불어, 건강하고 우수한 제주마 생산을 위해서 앞에서 소개한 최신 분자

유전체 기술을 활용한 연구가 시급한 실정이다. 또한 각 분야에 적합한 최신 과

학 기술 및 분석방법 등을 이용하여 제주마 보존 및 개량 연구에 힘 써야 할 것
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으로 사료된다. 또한 국내 고유한 유전자원에 대한 재고와 우수성에 대한 과학화

및 산업화에 기여할 것이다.
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Ⅶ. 국문요약

대한민국 제주도에 서식하는 천연기념물 제 347호 제주마(Jeju horse) 는

가축유전자원으로서 보존적인 측면에서 순수 혈통보존 관리가 이루어지고 있으

며 활용적인 측면에서는 경마가 진행되고 있다. 제주마에 대한 연구는 1961년을

시작으로 현재 2018년도까지 축산 및 수의 분야를 통틀어 다양한 분야에서 총

125여 편의 연구논문이 보고되었다. 조사된 125편의 제주마 연구 중 기타(6편)

를 제외하고 대부분의 연구 분야는 축산학(106편) 과 수의학(13편) 두 가지 큰

범주로 나뉘었으며, 그 중에서도 축산학(106편) 범주에 속하는 유전 육종(84편)

분야가 가장 많은 비중을 차지하고 있었다. 하지만 연구논문의 대부분이 2000년

대 초반에 이루어진 연구이며 최근 개발된 연구기법을 활용한 연구는 더러브렛

등 타 품종에 비해 열악하다. 제주마 연구는 특히 보존적 측면인 계통분류, 모색,

유효 집단 크기에 대한 분야와 개량 및 활용적 측면인 성장, 경주능력, 행동에

대한 분야에서 아직 매우 미비한 상태이며 이를 개선하기 위해서는 기존의 제주

마 연구의 문제점을 파악하고 최근 과학기술의 도입을 이용하여 보다 정확하고

체계적인 보존관리 및 유전적 개량에 대한 연구가 필요한 시점이다.

1) 전체 125편의 제주마 연구 중 대부분을 차지하고 있는 축산학 범주의

유전 육종 분야(84편) 를 대표적으로 6가지의 카테고리(계통분류, 모색, 신체 측

정과 성장, 경주능력, 행동 그리고 유효 집단 크기) 로 나누어 조사 하였으며, 연

구들의 전반적인 내용과 문제점을 토의하여 제주마의 체계적인 보존 및 육성 그

리고 정확한 개량방법을 고찰하여 향후 말 산업에 제주마 품종이 기여할 수 있

는 연구전망에 대해 실마리를 제시하고자 한다.

2) 말에서 MSTN 유전자는 근섬유의 수와 성장을 조절하는 myostatin 단

백질을 합성하며 근육형성, 경주능력 및 강건성 등에 영향을 주는 것으로 많은

연구보고 되었다. 본 연구에서는 제주마 품종 집단(n=10) 을 이용하여 MSTN 유

전자(full-length 6,335bp) 에 대한 염기서열 분석을 수행하였으며 총 19개의 단
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일염기변이들이 발굴되었다. 12개(g.814_C>T, g.1444_A>G, g.4349_G>A,

g.3753_T>C, g.3014_T>C, g.3926_T>C, g.3569_T>C, g.3666_A>T, g.963_T>G,

g.1406_T>G, g.1599_A>C, g.1656_A>C) 의 SNP는 이미 보고된 SNP 인 것을

확인하였고, 나머지 7 개의 SNPs(g.1686_A>G, g.1995_A>G, g.2205_G>A,

g.2634_T>C, g.3549_A>G, g,4344_A>C, g.4887_A>G) 은 제주마에서 새로이 발

굴된 SNP 인 것으로 확인되었다. 제주마에 신규 발굴된 7개의 SNP 들 중 2개의

SNP(g.2205_G>A, g.4887_A>G) 는 각각 exon2 번과 3번에 위치하였으며

synonymous SNPs로 확인되었다. 또한 g.66608679 G>A(g.1444_A>G) 변이의

빈도는 A 대립유전자의 빈도가 G 대립유전자의 빈도보다 월등히 높은 것으로

확인되었으며(0.88 vs. 0.12), 이는 선행 연구된 제주마의 조상인 몽고마의 빈도와

비슷한 양상을 나타내었다. 또한 제주마의 MSTN 유전자내의 총 19개의 단일염

기변이에 대한 연관불균형의 정도는 완전한 complete LD(  ) 인 경우인 9개

의 단일염기변이들이 나타났으며(g.1406_T>G, g.1599_A>C, g.1656_A>G,

g.1995_A>G, g.2634_T>C, g.3014_T>C, g.3666_A>T, g.4344_A>C, g.814_C>T),

연관불균형의 정도가   ∼  인 단일염기변이들은 10개로 나타났다

(g.963_T>G, g.814_C>T, g.4349_G>A, g.4344_A>C, g.3926_T>C, g.3569_T>G,

g.3549_A>G, g.1995_A>G, g.1686_A>G, g.1444_A>G). 말의 MSTN 유전자내의

반수체형들은 형태학상의(morphological) 형질에 영향을 주는 것으로 보고되고

있음으로 제주마의 MSTN 유전자내의 반수체형(Haplotype) 들의 추가적인 연구

가 필요할 것으로 사료된다. 이상의 결과는 앞으로 수행되어질 제주마 MSTN

유전자 연구에 대한 유용한 기초연구자료로 제공되어 질것으로 사료된다.

제주마 역시 경주를 위한 개량 및 우수마 생산을 위한 최신 분자유전체학

적 분석 기법을 이용하여 발굴된 바이오 마커를 활용한 유전체 선발 연구가 매

우 필요한 시점이다. 이러한 연구결과들은 우리 고유의 말 자원인 우수 제주마를

선별하는 데 활용함으로써, 제주마의 경주능력, 승용능력 및 육용품질과 같은 우

수한 특성을 발굴하는 데 적용될 수 있을 것이다.

본 논문에서는 제주마 품종의 연구 동향을 전반적인 내용과 문제점을 토의



- 77 -

하였으며 또한 말의 대표적인 MSTN 유전자를 제주마에서 기초연구를 함으로써

최신 분자유전체학 분석 기법을 이용한 연구의 필요성을 토의하였다. 이를 통하

여 국내 유전자원에 대한 인식 재고 및 경제적 파급 효과를 제공할 것이다.

Keyword : 제주마, MSTN, 염기서열분석, 단일염기변이, 연관불균형
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절마다 찾아와준 현정이, 항상 전화로 함께 해준 가현이 이외에 다

정이 경림이 다훈이 모든 친구들아 보고 싶고 고마워.

이름을 쓰지 못했지만 많은 분 들게 감사드리고 저의 보답은

앞으로의 성장으로 보여드리겠습니다. 다시 한 번 감사드립니다.

2019년 8 월 강다원 드림
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