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ABSTRACT

  KIT encodes a mast/stem cell growth factor receptor and is known as a possible candidate gene 
responsible for dominant white coat color in mammals. To investigate the genetic variation of KIT gene in 
Korean wild boars(Sus scrofa coreanus), we carried out PCR-RFLP and DNA sequencing for three 
exons(exons 17, 19, and 20) and intron 19 of the KIT gene in Korean wild boars. PCR-RFLP results 
using Nla restriction enzyme in the breakpoint region between exon 17 and intron 17 and Aci
restriction enzyme in exon 19 indicate that Korean wild boars did not have previously identified white 
coat color related splicing mutation and missense mutation, respectively. These results also indicate matings 
between Korean wild boars could not give white coat color offsprings. We also found new SNPs in exons 
19(C2661T) and 20(A2760G). Of these, the SNP in exon 20 is a missense mutation which might induce 
the change of amino acid iso-leucine to valine. However, no relationship was identified with this missense 
mutation and coat color. In this study, breed specific new SNPs were identified in exons 19, 20 and 
intron 19 and these results will give important information for genetic variation of porcine KIT gene.
(Key words : Coat color, KIT, Mutation, Pig, RFLP, Wild boar)

. 서    론

  야생멧돼지(Sus scrofa)는 아시아와 유럽, 북
아프리카 지역에 걸쳐 27 아종이 분포하는 것
으로 알려지고 있다(Herre와 Rohrs, 1977). 우리
나라에 분포하는 멧돼지는 하나의 아종 S. scrofa 
coreanus로 분류되고 있으며, 대부분이 야생이

나 소수 집단을 가축화된 품종돼지들과 함께 
농가에서 병행 또는 단독으로 사육되고 있는 
실정이다. 최근 멧돼지 유전체에 대한 연구는 
여러 가지 성장 및 외부 형질의 야생형을 조사
하고, 이를 가축품종의 특성과 비교하여 형질 
선택을 위한 기준을 마련하기 위한 방안으로 
연구되고 있다. 또한, 지역별로 서식하는 멧돼
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지 집단에 대한 유전적 분석은 돼지 사육의 역
사 및 유전체 변화의 진화적 추이를 재해석할 
수 있는 중요한 자료들로 이용되고 있다. 그 
예로, 과거 논란의 대상이었던 돼지 사육의 역
사는 유럽과 아시아에서 서로 다른 멧돼지 아
종(subspecies)으로부터 독립적으로 시작되었을 
것이라는 가설에 대한 분자유전학적 증거들이 
멧돼지 유전자에 대한 분석과 가축돼지 자료와
의 비교를 통해 제시되기도 하였다(Watanobe 
등, 1999; Giuffra 등, 2000; Kijas 등, 2001).
  포유동물들에서 모색은 두 가지 색소(eumelanin
과 phaeomelanin)의 상대적인 양과 분포에 의해 
여러 가지 표현형으로 나타나며, 일반적으로 흑
모색 발현은 MC1R 유전자의 활성화 또는 Agouti 
유전자의 불활성화에 의한 결과로 알려져 있다
(Jackson, 1993; Evert 등, 2000). 포유류의 모색
에 관한 최근의 연구에 따르면 백모색 발현은 
우성 유전양식을 따르며, 강력한 후보유전자인 
KIT 유전자는 고양이육종바이러스(feline sarcoma 
virus) 종양유전자의 homologue이며, 포유류의 
유전체에서 proto-oncogene으로 존재하며 tyrosine 
kinase의 일종인 mast/stem cell growth factor 
receptor를 암호화 하는 것으로 보고되었다(Johans- 
son 등, 1996; Marklund 등, 1998; Pielberg 등, 
2002). 최초로 mouse에서 KIT 유전자 기능이 
밝혀졌으며(Geissler 등 1988; Chabot 등, 1988), 
이후 인간, 말, 소 등 여러 포유동물에서 연구
되어 유전자의 돌연변이(mutation)에 의해 전
신 백모색, 백색 띠와 반점 등 색소형성 장애
(pigmentation disorder)를 초래한다고 알려지고 
있다(Fleischman 등, 1991; Herbst 등, 1992; 
Reinsch 등, 1999). 돼지 KIT 유전자는 8번 염색
체에 암호화되어 있으며 21개의 exon으로 이루
어져 있다(Marklund 등, 1998; Giuffra 등, 2002). 
지금까지 돼지의 모색 표현형과 관련되어 7 가
지 KIT 대립인자형이 보고되었고, 이들 중 exon 
17-intron 17 경계부위에서의 돌연변이는 splicing 
mutation을 유발하고 KIT 유전자의 양쪽에 위치
한 LINE element의 상동적 재조합(homologous 
recombination)의 결과로 형성된 서열의 중복
(duplication)은 alternative splicing을 통해 돼지의 
전신 또는 국소적인 백모색 출현의 원인인 것

으로 확인되었다(Johansson 등, 1996; Giuffra 등, 
2002; Pielberg 등, 2002; 서 등, 2004).
  본 연구에서는 한반도에 서식하는 야생 멧돼
지를 대상으로 가축돼지품종을 구분하는 주요 
외부 형질 중 하나인 백색 출현에 핵심적인 역
할을 수행하는 KIT 유전자의 유전적 변이를 탐
색하였다.

. 재료 및 방법

1. DNA 

  실험에 이용한 돼지 품종으로는 백색 품종 
Landrace와 Large White, 흑색품종인 Hampshire
와 Berkshire를 대상으로 각 품종 당 20 두씩을 
이용하였고, 멧돼지는 한국야생동물유전자은행
과 수의과학검역원에서 조직이나 DNA를 제공
받아 야생멧돼지 30 두를 이용하였다. DNA 추
출은 경정맥에서 추출한 전혈이나 사체에서 유
래한 근육, 모근, 간, 지라 등에서 추출하였다. 
혈액으로부터 genomic DNA의 추출은 Wizard 
Genomic DNA Purification Kit(Promega, USA)를 
이용하였으며, 조직에서 DNA 추출은 sucrose- 
proteinase K 방법(Birren 등, 1997)을 일부 변형
하여 수행하였고, 모근에서의 DNA 추출은 Chelex 
100 resin(Bio-Rad, USA)을 이용하였다. 추출한 
모든 DNA는 RNase(Sigma, USA)를 처리한 후 
phenol-chloroform 추출법과 ethanol 침전으로 다
시 회수하고 TE buffer에 용해하여 PCR 증폭을 
위한 주형으로 이용하였다.

2. KIT 

  기존에 보고된 돼지 KIT 유전자의 염기서열
(Genbank accession number : AJ223228-AJ223231)
을 이용하여 exon 17-intron 17 경계부위에서의 
splicing mutation과  exon 19-exon 20 영역에서
의 유전적 변이를 확인하기 위하여 primer를 제
작하였다. 사용한 primer의 염기서열은 다음과 
같다: K17F과 K17R(5'-gTA TTC ACA gAg 
ACT Tgg Cgg C-3', 5'-AAA CCT gCA Agg AAA 
ATC CTT CAC gg-3'), K1920F와 K1920R(5'-CCC 
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Table 1. Comparison of the polymorphic sequences of porcine KIT exon 17, exon 20, and 
intron 19 in pig breeds 

Breed

No. of nucleotide sequencea

Exon 19 Intron 19 Exon 20
    2  2
    6  6
    6  7
    1  8

 
              1 1 2 2 2 2 3 3 3 3 3 4 6
   2 2 2 5 6 4 5 3 7 8 9 1 2 3 9 8 7 1
 4 5 6 9 6 0 8 3 4 6 9 5 8 0 7 0 3 2 4

2
7
6
0

Landrace1 
Large White 
Landrace2 
KWB1
KWB2
KWB3
KWB4
Berkshire  
Hampshire 

  AGC GTG
  ... ... 
  ... ... 
  ... .C. 
  ... .C. 
  ... .C. 
  ..T .C. 
  ..T .C. 
  ... .C. 

 A G C G A A C T C A C C A G A T C A G
 . . . . . . . . . . . . . . . . . . .
 . . . . . G . . . . . . . . . . . . .
 T . . A . . . C T G . . G A . . . . .
 . . . A . . . C T G . . . A . . . . .
 . . . A . . . C T G . . G A . . . . .
 . A A A . . T . . G A A . . G G T . A
 . A A A . . T . . G A A . . . G T . A
 . . . . G . . . . G A . . . . G . G .

CAT
. . .
. . .
. . .
. . .
. . .
. G .
. . .
. . .

mRNA
Landrace1 
KWB4

  AGC GTG
   S   V 
   S   A 

CAT
I 
V 

Underlined sequences are located on the recognition sites of Aci restriction enzyme.
a : the number of nucleotide positions for exons 19 and 20 was identical with the porcine KIT mRNA sequence 

AJ223228.

ggA ATg CCA gTT gAT TC-3', 5'-CCg CAT 
CCC AgC AAg TCT TC-3'). PCR 증폭은 10×반
응 완충액, 20 mM dNTP, 각각 200 mM primer, 
1.5 units Taq DNA polymerase(TaKaRa, Japan)에 
멸균한 탈이온수를 첨가하여 25 용량으로 반
응하였다. 혈액, 피부, 근육에서 추출한 10-100 
ng, 정자시료에서는 1-2 ng, 1 개의 모근으로부
터 추출한 DNA 전체를 PCR 주형으로 이용하
였다. PCR 증폭은 PTC-200(MJ Research, USA)
을 이용하여 수행하였고, PCR 반응은 94 에서 
4분간 pre-denaturation을 실시하고 94 에서 30
분, 64 에서 45초, 72 에서 1분씩 총 40 회 
반복 수행한 후 72 에서 10분간 최종 신장하
여 4 에 저장하였다. 증폭 산물은 ethidium 
bromide(EtBr)가 함유된 1.5% agarose 겔 상에서 
전기영동한 후, UV하에서 확인하였다. 

3. cloning DNA 

  유전자 증폭산물에 대한 염기서열 결정을 위
하여 DNA sequencing을 수행하였다. 정제된 PCR 
산물은 TOPO TA Cloning Kit(Invitrogen, USA)

으로 재조합한 후, Wizard Plus SV Minipreps 
(Promega, USA)으로 plasmid DNA를 추출하였다. 
추출한 plasmid DNA를 주형으로 dye-termination 
반응을 수행하였고 MegaBase 1000 (Amersham 
Pamacia, Sweden)을 이용하여 염기서열을 결
정하였다. 결정된 염기서열은 기존에 보고된 
서열들을 기준으로 exon-intron 경계를 확인하였
고, CLUSTAL W(Thompson 등, 1994) program
으로 다중염기정렬을 수행하여 염기변이를 확
인하였다. 유전자 서열의 길이와 exon과 intron
의 경계구분은 기존에 보고된 인간(GenBank 
accession number: U63834)과 돼지의 서열(AJ223228- 
AJ223231)을 기준으로 결정하였다.

4. RFLP 

  염기서열분석 결과를 이용하여 염기변이 영
역에 대해 2종류의 제한효소(Nla , Aci )를 선
정하여 제한 절단하였다. 제한효소 반응은 제조
사의 지침서를 따랐으며 적정온도에서 overnight 
반응하여 절단하였고, 절편 양상의 확인은 10% 
또는 15% 폴리아크릴아마이드 겔 상에서 전기
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영동한 후 EtBr로 염색하여 UV하에서 확인하
였다.

. 결과 및 고찰

  포유류에서 백모색 발현에 중추적인 역할을 
담당하는 것으로 알려진 KIT 유전자의 유전적 
변이를 한반도에 서식하는 멧돼지를 비롯한 돼
지품종들에서 확인하였다. Marklund 등(1998)은 
Landrace와 Large White 품종에서 우성백색의 
출현에 관한 분자적 근거를 exon 17-intron 17에
서의 splicing mutation과 exon 19 C2678T 단일
염기변이(single nucleotide polymorphism; SNP)
로 보고하였다. 
  백모색 출현에 관여하는 것으로 알려진 두 
가지 SNP들 중에서 먼저 돌연변이에 의해 KIT 
전사체의 splicing mutation을 일으키는 exon 
17-intron 17의 경계부위에 대한 다형성을 확인
하였다. 유전자의 증폭산물에 대한 Nla -RFLP
를 수행한 결과 두 가지 밴드양상이 관찰되었
다(Fig. 1). 기존의 연구를 통해 보고된 백색품종

특이적인 RFLP 양상(밴드 type B)이 Landrace
와 Large White에서 특이적으로 관찰된 반면, 
한반도 야생 멧돼지를 포함한 흑색 품종들
(Berkshire, Hampshire)에서는 전혀 관찰되지 않
았다. 

Fig. 1. Nla -RFLP analysis for the splicing 
mutation on the breakpoint between 
exon 17 and intron 17 in porcine KIT 
gene. KWB, Korean wild boar; BS, 
Berkshire; HS, Hampshire; LR, Lan- 
drace; LW, Large White. M1 is 50-bp 
DNA step ladder and M2 is 25-bp 
DNA step ladder, respectively.

  돼지에서 백색출현과 연관된 또 하나의 SNP
인 exon 19의 C2678T는 Aci -RFLP 분석으로 
확인하였다. 2678T를 나타내는 280-bp 절편은 
백색품종에서 T/T 동형접합, 나머지 흑색품종들

과 멧돼지는 C/C 임을 보여 Marklund 등(1998)의 
보고와 일치한 결과를 보여 주고 있다(Fig. 2).

Fig. 2. Aci -RFLP patterns for exons 19, 20 
and intron 19 in porcine KIT gene. 
Abbreviations are given in the legend 
of Fig. 1. An arrow for 280-bp band 
indicates the fragments produced by 
restriction digestion for the PCR pro- 
ducts containing the genotype 2678T/- 
at exon 19. P, PCR product; KWB, 
Korean wild boar; BS, Berkshire; HS, 
Hampshire; LR, Landrace; LW, Large 
White. M is 100-bp DNA ladder plus.

  멧돼지 집단에서 exon 19의 2678T에 해당하
는 280-bp 절편이 관찰되지 않는다는 점은 흑색
품종들과 동일한 결과이나, 전기영동 밴드 상에
서 흑색품종들과도 구분되는 새로운 염기변이
가 있음을 보여주고 있다. DNA 염기서열 분석 
결과에서 제한효소 Aci 의 인지부위에 해당하
는 새로운 염기변이들(A276G, C289A)이 intron 
19에서 발견되었다. Intron 19의 276G는 흑색
품종들과 멧돼지에서 공히 출현하여 유색품종
과 백색품종을 구분하는 또 하나의 marker가 
될 것으로 사료된다. 한편, 멧돼지에서 발견된 
haplotype KWB4는 intron 19에서 289번째 염기
가 C A로 transversion된 것은 흑색품종들과 
동일하나, exon 20에서 신규 염기서열 변이인 
A2760G가 출현하여 흑색품종 및 멧돼지에서 
발견된 다른 세 종류의 haplotype 서열들과도 
차이를 보였다. A2760G는 아미노산 iso-leucine
을 valine으로 치환시킬 수 있었다. 현재까지 한
반도에 서식하는 야생 멧돼지의 모색이 전신 
백모색이나 백색 반점, 띠 등이 보고되지 않는 
것으로 미루어 exon 20의 SNP A2760G가 백모
색 발현과 직접적으로 연관되지 않는 것으로 
보이지만, 집단에서 이형접합으로만 관찰되기 
때문에 유전자형의 분포와 KIT 유전자에 의한 
모색발현과의 관계에 대한 명확한 설명을 위
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Table 2. Genotypes combining two different RFLP analyses and SNP frequencies for the KIT
gene in pig breeds

Breed Coat color Genotypea

Nla -RFLP Aci -RFLP

Exon17-intron17
breakpoint

Exon 19
T2678G

Intron 19
A276G C289A

type A type B TT GG AA GG CC CA AA

Landrace white   I/I  0 20 20 0 20 0 20 0 0

Large White white   I/I  0 20 20 0 20 0 20 0 0

Hampshire black/white belt   IBe/IBe 20  0  0 20 0 20 0 0 20

Berkshire black/white spots   i/i 20  0  0 20 0 20 0 0 20

KWB wild type   i/i 30  0  0 30 0 30 16 14 0
a : was followed by Giuffra et al. (2002).
The number of nucleotide sequences is given in Table 1.

해서는 추후 세부적인 조사가 이루어져야 하
는 것이다. 이외에도 exon 19에서 SNP(C2661T)
가 Berkshire와 멧돼지 KWB4 서열에서 추가로 
발견되었으나 아미노산 서열의 변화는 확인되
지 않았다. 
  Table 2는 두 가지 PCR-RFLP 분석결과를 조
합하여 기존에 보고된 유전자형과 함께 나타
낸 것이다. 백색을 나타내는 우성유전자형 I 는 
Landrace와 Large White에서 모두 동형접합으
로, 흑색 바탕에 백색 띠가 우성으로 발현되는 
품종인 Hampshire(IBe)는 본 연구에서 분석한 
RFLP 결과만으로는 흑색품종인 Berkshire와 구
분되지 않았다. 반면, 흑색열성인 i 는 Berkshire
의 모든 개체에서 출현하였으며, 열성인 야생 
멧돼지의 유전자형은 백모색에 대한 열성유전
자형인 i 에 해당함을 나타내고 있다. 
  포유류의 모색발현은 단일유전자의 발현 여
부에 따라 결정되기 보다는 여러 가지 유전자
의 작용에 의해 복합적으로 형성되는 것으로 
알려져 있다. 지금까지 돼지 KIT 유전자의 변
이 확인은 모두 5개 exon 영역에서 8 가지 
SNP가 있고, 이 중 2가지 SNP는 아미노산 서
열의 변화를 초래하는 변이였으며, 본 연구진
은 exon 19와 exon 20에서 신규 다형현상의 
존재를 확인하였다. 흑색 품종인 Berkshire와 
Hampshire에 대한 Nla -RFLP 결과는 splicing 
mutation에 대한 서 등(2004)의 보고와 일치하
였고, exon 19에서 2678T/- 역시 발견되지 않았

다. 조사된 멧돼지의 대부분이 전체적으로 갈
색 모가 대부분이고 부분적으로 갈색 모에 회
색 또는 흑색 모가 분포하고 있었다(자료 미기
재). 조 등(2004)에 의해 보고된 흑모색 출현에 
관여하는 MC1R 유전자의 대립인자형 분석에서 
한반도 멧돼지들은 야생형의 유전자 서열들을 
나타내며, MC1R 서열상에서 적색 출현에 관여
하는 유전자형의 부재와 백색 품종에서 출현하
는 frame-shift mutation 역시 발견되지 않음을 
감안하면, KIT 유전자 exon 17-intron 17 경계에
서 splicing mutation이 없고, exon 19 2678C/C 
동형접합인 멧돼지들은 집단 내 교잡에 의한 
백모색 자손의 출현 가능성이 거의 없음을 시
사한다.
  한반도에 서식하는 야생 멧돼지 집단에서 백
모색을 발현할 수 있는 잠재성을 보유한 대립
인자형이 전혀 발견되지 않는다는 사실은 지금
으로부터 약 5,000 9,000년 전으로 추정되는 
아시아에서 돼지의 가축화 개시 단계에서도 멧
돼지를 사육하면서 돼지의 가축화가 진행되었
을 것으로 추정하고 있기 때문에, 한반도 인근 
지역의 재래돼지들이 백색돼지의 출현 빈도가 
거의 없거나 있어도 상당히 낮았을 것임을 시
사하고 있다. 현재 우리나라와 중국에서 발견
되는 재래돼지 품종은 대부분 기본적으로 흑모
색이라고 가정하고 있는 보고들은(이 등, 2001; 
조 등, 2002; Deng 등, 2003; 한 등, 2004; Shi 
등, 2004, 2005) 본 연구진의 가설을 간접적으
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로 지지해 주는 자료라고 할 수 있다. Shi 등
(2005)의 보고에 의하면, 중국 내에서 발견되는 
백색 재래돼지 품종은 유럽 원산인 백색종의 
유입에 의한 영향으로 가정하고 있다.
  본 연구에서 발견한 자료들이 멧돼지를 포함
한 돼지품종의 모색발현을 설명하기에는 아직 
미흡한 점이 없지 않으나, 향후 야생 멧돼지를 
이용한 가축돼지 품종들과의 체계적인 교배 실
험 및 분자유전학적 분석이 수행된다면, 야생
에서 서식하는 멧돼지의 모색 발현뿐만 아니라 
양돈농가의 비육돈 사육에서 품종 간 교잡에 
의해 출현하는 다양한 이모색 개체들에 대한 
분자유전학적 이해를 도모하는데 중요한 자료
가 될 것으로 사료된다.

. 요     약

  포유동물에서 KIT 유전자는 우성 백색의 모
색발현에 관여하는 후보유전자로서 mast/stem 
cell growth factor receptor를 암호화하는 것으로 
알려져 있다. 본 연구에서는 한반도에서 서식
하고 있는 야생멧돼지의 모색발현에 있어서 KIT 
유전자의 유전적 변이를 확인하기 위하여 PCR- 
RFLP와 염기서열 분석을 수행하여 유전적 변
이를 관찰하였다. 멧돼지 KIT 유전자의 exon17- 
intron 17 경계부위에 대한 Nla -RFLP 결과 
splicing mutation이 없고, exon 19 상에서의 SNP 
C2678T에 대한 Aci -RFLP 결과 역시 백색 품
종들의 유전자형과는 다르게 나타났다. 이상의 
결과는 멧돼지 집단 내 교잡에 의해 백모색의 
자손이 출현하지 않음을 의미한다. 또한 exon 
19과 exon 20에서 새로운 SNP들이 확인되었으
며 이들 중 exon 20에서의 SNP A2760G는 아
미노산의 변화(iso-leucine valine)를 초래할 수 
있으나 모색 발현과의 연관은 확인할 수 없었
다. 돼지 KIT 유전자의 exon 19, 20과 intron 19 
상에서의 새로 발견된 SNP와 splicing mutation
의 존재 여부 등은 품종특이적인 양상으로 확
인되었고, 이 같은 결과는 돼지에서 백색 모색 
발현을 설명할 수 있는 좋은 자료가 될 것으로 
사료된다.
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