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ABSTRACT
Recently, Jersey cattle were introduced and produced in Korea. The number of introduced Jersey cattle was relatively small 
compared to the Holstein breed, and there are few related studies. This study was conducted to investigate the differences in single 
nucleotide polymorphism (SNP) variations and to characterize linkage disequilibrium (LD) between Jersey and Holstein populations 
in Korea. High-density SNP data were collected from 120 Jersey cattle and 921 Holstein cattle. SNP genotypes were identified using 
Illumina BovineSNP50 version3 BeadChip, which covers 53,218 SNPs located across all chromosomes. For a fair comparison of LD 
measurement, 29,127 markers which were common after quality control in both breeds were selected. The allele frequencies of all 
SNP markers were compared in both breeds, especially for the SNPs which showed segregation in only one breed. The measures of 
the LD (r2), the square of the correlation coefficient between the alleles at two loci that are carried by haplotypes, were calculated. 
Relatively small genetic diversity was found in Jersey population by the statistics of allele frequencies, heterozygosity, r2 between 
adjacent markers, and effective population size
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Introduction
우유를 생산하기 위하여 도입된 젖소 품종으로는 잘 알려진 홀스타인종(Holstein) 이외에 저지종(jersey), 건지종(Guernsey) 등이 있

으나 국내 우유생산은 홀스타인종에 매우 집중되어 있다(Lim, 2017). 국내 최초의 젖소 도입에 대한 역사를 살펴보면 대한제국시기인 
1885년에 저지종 3두를 수입하는 등의 품종 다양화가 가능했을 것으로 보이는 기록이 남아있으나 높은 유량과 내한성에 특화된 홀스
타인종이 국내 사육환경에 적합하기 때문에 국내 젖소 집단은 홀스타인종으로 획일화된 경향을 보인다(Lee, 2016; Lim, 2017). 저지종
은 홀스타인종에 비해 우유 생산량은 적지만, 사료효율이 높아 사료섭취량 대비 고형분 비율이 높은 우유를 생산할 수 있는 것으로 알
려져 있으며(Lim, 2016; Lim, 2020), 특히 내서성(Heat Tolerance)이 강한 품종으로 여름 평균 기온이 상승하는 우리나라의 기후 변화에 
대비할 수 있는 젖소 품종 후보군이 될 수 있다(Smith et al.,2013; Lim et al., 2021).
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국내 저지종의 도입은 2010년 젖소 품종의 수입 제한이 개정된 이후에 본격화한 것으로, 수입된 개체수가 적어 집단의 유전적 구
성이(Gene Pool) 아직까지는 매우 작다고 할 수 있다. 규모가 작은 유전자원의 경우 다형성(Polymorphism) 유실의 비율이 높기 때
문에 유전적 다양성 유지를(Genetic Diversity) 위해서는 더 세밀한 관리가 필요하다고 할 수 있다(Stachowicz, 2011). 작은 집단에서
는 유전적 부동에 의한 변이 유실이 발생하며, 혈연관계가 존재하는 개체간 교배가 이루어져 집단의 근교계수가 상승할 수 있다
(Falconer, 1981).

일배체형 유전체 정보를 이용한 연관불평형(Linkage Disequilibrium; LD)의 추정은 집단 내 유전적 다양성의 정도를 나타낼 수 있
으며, 동일한 조건에서 계산된 연관불평형은 집단간 유전적 다양성의 상대적 비교에 이용될 수 있다. 연관불평형의 추정은 SNP 또
는 MS (Microsatellite) 표지인자를 통해 다양하게 측정 가능하며, 집단의 유전적 다양성이 클 경우 일배체형 구성을 이루는 두 마커
간 교차 현상이 발생한 개체들이 포함될 확률이 높아지므로 연관불평형은 반대로 낮게 추정된다(Qanbari et al., 2010). 연관불평형 
추정은 유전체 선발의 타당성을 간접적으로 증명하거나 양적형질좌위(QTL) 발굴의 도구로 사용되기도 한다(de Roos et al., 2008; 
Frances et al., 2020). 또한 일배체형 구성을 이루는 두 마커간의 물리적 거리 별 연관불평형을 통하여 유효집단 크기를 추정할 수 있
으며, 이는 현 집단 상황의 유전체 정보에서 드러나는 유전적 집단 규모를 가늠할 수 있게 한다(Cho et al.,2012; Do et al., 2014).

최근에 소규모로 도입되어 생산이 활성화된 저지종 집단이기 때문에 홀스타인 품종에 비하여 상대적으로 연구가 잘 이루어지지 
않았으며, 특히 유전 육종에 관련된 국내 연구는 많이 부족한 실정이다. 본 연구의 목적은 소규모 신품종인 저지종 유전자원 관리에 
유전체 정보를 이용함으로써 더 정밀하고 직접적인 관리를 가능하게 하는 것으로, 기존의 등록정보 및 혈통관리 뿐만 아니라 고밀
도 유전체정보를 통하여 집단의 유전적 구성과 현황을 더 명확하게 판단하기 위함이다. 이를 위하여 현재 국내 우점 품종인 홀스타
인종과 신품종인 저지종 집단의 유전체 정보를 수집하여 유전적 다양성과 유효집단 크기를 직접 비교하였고 이는 유전자원관리를 
위한 중장기적 계획 수립에 도움이 되는 기초 자료로 활용될 수 있을 것으로 예상된다.

Materials and Methods

유전체자료
본 연구에 이용된 고밀도 유전체 정보는 홀스타인종 집단과 저지종 집단 모두에서 같은 종류의 SNP chip을(Illumina BovineSNP50 

version3) 이용하여 분석된 유전자형 자료로 총 SNP 마커 수는 53,218개이고 저지종은 120두, 홀스타인종은 921두가 분석에 이용되
었다. 유전자형 정보를 finalReport 형식의 텍스트 파일에서 추출하여 행렬의 형태로 전환하였으며, 각 집단에서 유전자형 빈도 및 유
전자 빈도를 계산하여 비교하였다. 두 집단의 유전체 정보를 비교하기 위하여 한 쪽 품종에서만 유전자형이 고정된 경우를 탐색했
으며, 이후 유전체 전장의 품종집단 별 유전자 빈도 편차를 계산하였다.

연관불평형 분석
집단의 다양성을 추가적으로 분석하기 위하여 일배체형으로 구성되어지는 두 좌위의 대립유전자간 빈도 상관계수의 제곱으로 

나타내어지는 연관불평형 분석을 실시하였다. 연관불평형 분석을 위해서 두 품종 모두에서 MAF (minor allele frequency)가 0.05 이
상, 결측률이 10% 이하, 상염색체에 존재하면서 물리적 위치정보(SNP position)가 존재하는 마커들만 추출하여 이용하였다. 이 과정
에서 두 품종에서 선택되어지는 SNP 마커가 서로 다르게 나타나기 때문에 두 품종에서 중복되는 마커들을 모은 결과, 29,127개 마
커가 선택되었다.

동일 염색체 내 연관불평형을 추정하기 위한 r2는 아래와 같이 계산하였다.

r2 = p(A1) × p(A2) × p(B1) × p(B2) 
D2
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여기서, p(A1), p(A2), p(B1) 및 p(A2)는 집단 내 A 또는 B 두 좌위의 각 두 유전자 (biallelic) 빈도 추정 자료이며, D는 아래와 같다.

D = p(A1B1) × p(A2B2) − p(A1B2) × p(A2B1)

여기서, p(A1B1), p(A2B2), p(A1B2) 및 p(A2B1)는 집단 내 A 또는 B 두 좌위의 대립유전자로 구성된 일배체형의 빈도이다. 두 좌위
가 모두 이형일 경우, 일배체형이 A1B1/A2B2 인지 A1B2/A2B1 인지 구분할 수 없기 때문에 EM algorithm (Expectation Maximization 
Algorithm)를 이용하여 조건부 확률을 계산하여 변화량이 일정량 이하로(10-5) 감소할 때까지 반복 연산하여 일배체형의 빈도를 추
정하였다.

연관불평형을 이용한 집단의 유효집단크기 추정
Sved (1971)는 돌연변이가 발생하지 않는다는 가정에서 r2의 기대치와 유효집단크기(Ne)에 대한 관계식을 아래와 같이 발표하였다.

E(r2) = 1 + 4Nec
1

여기서, c는 Morgan 단위의 마커간 거리이며, 세대(t) 별 Ne 추정은 t = 
2c
1 에 1cM(centimorgan)을 1Mb (mega base pair)적용하여 계

산하였다.

Results and Discussion

품종 특이적 유전적 다양성 차이 비교
두 집단의 유전체 정보를 비교하기 위하여 한 쪽 품종에서만 유전자형이 고정된 경우를 탐색했으며 유전체 전장의 품종집단 별 

유전자 빈도를 비교하였다. Table 1에서와 같이 저지종 집단과 홀스타인 집단 모두에서 다형성이 존재하는 않은 마커는 상염삭체에
서 2,726개 발견되었으며, 저지종 집단에서는 다형성이존재하지 않으나 홀스타인 집단에서는 변이가 존재하는 마커는 10,111개, 반
대로 저지종 집단에서만 다형성이 존재하는 마커는 41개만 발견되어 홀스타인 집단에서 유전적 다양성이 훨씬 더 크게 나타나는 
것을 확인할 수 있었다.

Table 1. Number of SNP markers which were only polymorphic in specific breeds
Condition all SNP markers markers on autosomal chromosome
no segregation in Jersey 13,275 12,621
no segregation in Jersey / segregation in Holstein 10,502 10,111
no segregation both in Jersey and Holstein 2,773 2,726
no segregation in Holstein / segregation in Jersey 46 41
no segregation in Holstein 2,819 2,551

유전체 전장에서의 품종 별 유전자 빈도 차이를 Fig 1에 표시하였다. Fig 2에서와 같이 대부분의 마커들은 우전자형 빈도 차이가 0
에서 0.1로 나타났으나 품종 별 유전자 빈도 차이가 0.8 이상의 큰 편자를 보이는 마커가 64개, 0.9 이상을 나타내는 마커도 5개가 발
견되어(Table 2) 이러한 마커를 조합할 경우 품종 특성 구분에 활용될 수 있을 것으로 사료된다. 모든 마커의 평균 이형접합자 빈도 
평균도 홀스타인 집단에서는 0.30, 저지 집단에서는 0.26으로 나타나 홀스타인 집단의 이형접합자 빈도가 더 높게 나타났다.
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Figure 1. Absolute allele frequency deviation between Jersey and Holstein by chromosome (1 to 29)

Figure 2. Distribution of allele frequency deviation between Holstein and Jersey breed

Table 2. SNP markers which were breed specific (allele frequency deviation over 0.9)
SNP name Chr. Position Heterozygosity deviation Absolute allele Frequency deviation
BTB-00557585 14 24,607,527 0.007 0.967
Hapmap51736-BTA-50602 20 41,777,888 0.008 0.951
ARS-BFGL-NGS-116590 4 77,635,835 -0.032 0.926
ARS-BFGL-BAC-5705 2 103,707,675 -0.073 0.916
Hapmap48352-BTA-47529 2 47,873,555 0.115 0.911
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품종별 연관불평형 비교
유전체 정보에서 드러난 집단 특이적 특징을 더욱 명확하게 구명하기 위하여 같은 SNP 마커쌍의 조합으로 구성한 일배체형을 이용

하여 LD(r2)를 계산하였다. Table 3에 각 염색체별 일배체형 조합 수, r2 평균 및 인접 마커간 r2 평균을 품종별로 나타내었다. 저지종 집단
의 LD가 모든 마커쌍(SNP marker pair)으로 구성한 일배체형 평균이나 인접 마커쌍으로 구성한 일배체형 평균에서 모두 홀스타인 집
단에 비하여 높게 나타났으며, 이는 저지종 집단의 유전적 다양성이 부족하여 마커간 연관이 강하게 나타난 것으로 예상된다. 이러
한 현상은 물리적 거리별 LD (LD Decay) 감소를 품종별로 나타낸 Fig 3에서도(29번 염색체 예, 10 Mb까지 표시) 명확하게 드러난다.

연관불평형의 정도를 나타내는 r2는동일 염색체에 존재하는(Syntenic) 마커간 물리적 거리가 멀수록 연관정도가 낮아지는 경향을 
보이는데, Fig 3의 홀스타인종에서는 이러한 현상이 명확하게 나타나지만 저지종의 경우 물리적 거리가 먼 마커쌍 사이에서도 일부 
연관이 강하게 나타나는 현상이 보인다. 이것은 마커쌍 사이에 교차현상이 일어난 개체수가 집단 내 상대적으로 적은 것으로 그만
큼 유전적 다양성이 적은 것을 의미한다.

Table 3. Number of Haplotypes, average r2 (all and adjacent) by chromosome and breed 

 Chromosome Number of 
Hapolotypes

Jersey Holstein
All adjacent All adjacent

1 1,648,020 0.043 0.374 0.013 0.267
2 1,014,600 0.043 0.387 0.014 0.257
3 937,765 0.044 0.363 0.014 0.246
4 925,480 0.043 0.339 0.013 0.230
5 753,378 0.042 0.325 0.015 0.253
6 1,437,360 0.055 0.437 0.016 0.320
7 1,076,778 0.046 0.398 0.022 0.322
8 808,356 0.045 0.327 0.015 0.251
9 642,411 0.046 0.352 0.016 0.257
10 889,111 0.042 0.346 0.019 0.311
11 816,003 0.040 0.312 0.014 0.233
12 444,153 0.043 0.296 0.016 0.227
13 352,380 0.046 0.322 0.018 0.232
14 539,241 0.046 0.323 0.018 0.274
15 450,775 0.044 0.318 0.015 0.211
16 491,536 0.052 0.326 0.020 0.294
17 409,060 0.049 0.292 0.017 0.238
18 297,606 0.045 0.335 0.015 0.216
19 289,180 0.049 0.315 0.018 0.231
20 389,403 0.076 0.452 0.024 0.306
21 339,076 0.051 0.339 0.018 0.256
22 238,395 0.048 0.299 0.018 0.232
23 218,791 0.051 0.305 0.022 0.251
24 255,255 0.051 0.312 0.019 0.235
25 141,778 0.057 0.300 0.021 0.209
26 167,331 0.053 0.308 0.023 0.224
27 154,290 0.053 0.303 0.019 0.192
28 122,760 0.053 0.265 0.019 0.184
29 182,106 0.059 0.299 0.021 0.200

Total  0.047 0.344 0.017 0.256
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유효집단 크기 차이

연관불평형을 이용하여 품종 별 유전체 유효집단 크기를 추정한 결과 Fig 4에서와 같이 저지종의 유전체유효집단 크기가 훨씬 작은 
것으로 나타났다. 이것은 유전적 다양성이 낮게 나타난 이전 결과자료와 일치하는 결과이지만 Rincon 등(2011)의 연구결과에서도 저지
종의 유전적 다양성이 홀스타인종 보다 낮게 나타나, 저지종의 유전적 다양성이 적은 것이 저지종 특이적 특성일 수 있다. 그러나 종 특
이적 특성은 많은 세대 이전의 유전체 유효집단 크기에서 반영되는 결과이며, 최근 세대의 경향을 나타내는 1~5세대 유효집단 크기도 
홀스타인종에서 112두이지만 저지종에서 88두로 나타나 국내 저지종 집단의 현 유효집단크기도 작은 것으로 보인다.

Figure 3. LD decay plotting (BTA(Chromosome) 29) of Holstein breed (upper) and Jersey breed (lower).



Comparison of SNP variation and extent of linkage disequilibrium in Holstein and Jersey cattle populations in Korea

Journal of Animal Breeding and Genomics 23

Figure 4. Historical effective population size (Ne) in Jersey and Holstein breed 

Conclusion
유전체 정보를 이용한 여러가지 집단유전학적 지표에서 국내 저지종 유전자원의 다양성(Genetic Diversity)이 부족하다는 결과를 

보여주고 있다. 현재 도입된 저지종의 개체수도 작을 뿐 아니라 연구에 이용된 표본 수도 120두로 정밀한 유전체 자료분석에는 다
소 부족한 면이 존재하나 집단의 개량 측면이나 근친도 관리 측면에서 유전적 다양성 유지는 매우 중요하며, 특히 초기 집단에서의 
유전적 다양성 유실은 후대 개체들의 유전적 구성에 큰 영향을 미칠 것이기 때문에 초기 집단의 유전적 다양성을 유전체 정보로 확
인하는 것이 중요하다고 할 수 있다. 우리나라의 사육환경이 점차 변화되고, 이에 대응하기 위하여 새로운 품종을 도입하려는 시도
는 유전자원의 다양화 측면에서 바람직하다고 볼 수 있다. 새로운 품종의 도입에는 검정, 등록 및 혈통기록 체계 개발이 우선적으로 
선행되어야 하며, 더불어 유전집단 유지 및 개량을 위해서는 집단유전학적 분석을 수행해야 하는데 여기에 유전체 정보를 활용하
는 것이 명확하고 효율적인 관리를 가능하게 할 것이다. 현재 저지종 집단의 유전적 다양성 유지를 위해서는 더 많은 유전자원이 외
부로부터 도입되어야 할 것으로 사료되며, 집단이 구성되는 초기 단계이므로 집단 내 교배를 실시할 경우 유전적 거리가 먼 개체들
로 구성한 교배조합을 구성해야 한다. 유전체 자료를 이용하여 이형접합자 비율을 최대화하는 상보적 교배조합 개발이 집단의 효
율적인 유전적 다양성 유지를 위하여 필요하며, 더 많은 개체의 유전체 정보 확보가 필요할 것으로 보인다.
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요약
최근 국내에 저지 젖소 품종이 도입되어 사육되고 있으나 도입된 저지소의 개체수는 홀스타인 품종에 비해 상대적으로 적고 관

련 연구도 부족한 상황이다. 본 연구는 국내 저지종 집단과 홀스타인종 집단에서 구성한 고밀도 유전제 정보의 유전적 다양성 및 연
관불평형의 차이를 비교를 통하여 집단유전학적 특성을 비교하기 위하여 수행하였다. 고밀도 유전체 정보는 홀스타인종 집단과 
저지종 집단 모두에서 같은 종류의 SNP chip을(Illumina BovineSNP50 version3) 이용하여 분석된 유전자형 자료로 총 SNP 마커 수는 
53,218개이고 저지종은 120두, 홀스타인종은 921두가 분석에 이용되었다. 연관불평형에 대한 공평한 비교를 위하여 품질평가를 완
료한 뒤 두 품종에서 공통된 29,127개의마커를 선택하였다. 유전체 전장의 모든 SNP 마커의 유전자 빈도를 비교하였으며, 특히 한 
품종에서만 다형성이 존재하는 마커들을 탐색하였다. 일배체형으로 구성되어지는 두 좌위의 대립유전자간 빈도 상관계수의 제곱
으로 나타내어지는 r2의 계산을 통하여 품종별 연관불평형을 추정하였다. 대립유전자빈도, 이형접합성, 일배체형의 r2 및 유효집단 
크기 비교에서 저지종의 유전적 다양성이 작은 것으로 나타났다.

검색어: 저지, 홀스타인, 대립유전자 빈도, 연관불평형, 유효집단크기
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