
서 론

다양한 운동 능력에 대한 척도 중에서 지구력은

심혈관계의 기능과 밀접한 관련성을 맺고 있기 때

문에, 심혈관계 기능에 중요한 역할을 수행하는

renin-angiotensin 계의 구성 성분을 암호하는 유전

자에 존재하는 유전자 표지 (유전자 다형성, genetic

polymorphism)들은 지구력에 대한 유력한 후보 유

전자라고 할 수 있다 (Hagberg 등 2001). 쌍생아 및

가계를 이용한 연구 결과에서 지구력은 대략 20~

90%가 유전적인 요인에 의해 결정되는 것으로 알

려져 있다 (Bouchard 등 1997). 지구력에 영향을 미

치는 것으로 추측되는 많은 후보 유전자들 중에서

ACE 유전자는 많은 민족 집단들에서 가장 광범위

한 연구가 이루어진 유전자이다(Rankinen 등 2001).

이 유전자에는 약 300 염기쌍의 단편이 삽입 혹은

결실(insertion or deletion, I/D)되는 다형성이 존재하

는데, 이 다형성을 이루는 I (300 염기쌍을 갖고 있는

것)와 D (300 염기상이 없는 것)로 이루어진 두 종

류의 대립유전자는 각각의 개인에 대해서 II, ID 및
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간추림 : 지금까지 조사된 많은 연구 결과에 의하면 안지오텐신 전환효소 I (Angiotensin-I converting enzyme,

ACE) 유전자에 위치하고 있는 삽입/결실(insertion/deletion, I/D) 다형성(polymorphism)중 D 대립유전자는 심혈관

계 질환과 유의한 관련성을 나타내고, I 대립유전자는 심폐지구력과 유의한 관련성을 나타내고 있다는 사실을 보

고하고 있다. 

이에 본 연구에서는 심폐지구력의 후보 유전자로서 ACE 유전자의 중요성에 의거하여 174명의 한국인 고등학

생 운동선수군과 32명의 대조군을 대상으로 하여 ACE 유전자의 I/D 다형성의 분포를 조사하였다. 운동선수군은

태권도 12명, 축구 14명, 야구 12명, 체조 3명, 도약 36명, 투척 33명, 단거리 육상선수 20명, 장거리 육상선수 28명

및 종목이 불확실한 16명으로 이루어져 있다. 

유전자형 및 대립유전자 분포의 분석 결과, 일반인 및 운동선수군 전체 집단과 유의한 차이를 나타내지 않았다

(P¤0.05). 운동선수들에 대한 각각의 종목별로 sprinter와 endurance 집단으로 세분하여 비교하거나, 각각의 운동

종목을 세분하여 비교하였을 때에도 역시 유전자형 및 대립유전자 빈도에서 유의한 차이가 나타나지 않았다(P¤

0.05). 

이는, 한국인 집단의 경우에 고등학교 학생들에 대한 지구력을 결정하는데 있어서 ACE 유전자의 I/D 다형성은

유의한 영향을 미치지 않는 것으로 사료된다.

찾아보기 낱말 : ACE, 운동선수군, 한국인
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DD의 3가지 유전자형을 형성하는데, 이는 사람의

유전적 구성은 부모로부터 유전적 요인의 절반씩

물려 받아서 양친의 유전적 성분을 모두 갖고 있기

때문이다. 즉, II인 유전자형을 갖는 사람은 부모로부

터 모두 I 대립유전자를 물려받는 경우이고, ID 유전

자형을 갖는 사람은 아버지가 I 대립유전자를 물려

주고 어머니가 D 대립유전자를 물려 주거나 혹은

반대로 아버지가 D 대립유전자를 물려주고 어머니

가 I 대립유전자를 물려 주는 두 가지 중 한 가지

사건에 의해 일어나며, DD 유전자형을 갖는 사람은

양친으로부터 모두 DD 유전자형을 물려받는 경우

이다. 이 경우에, II 및 DD와 같이 부모로부터 서로

같은 대립유전자를 물려받은 사람을 동형접합체

(hemozygote)라고 하며, ID 유전자형처럼 부모로부

터 서로 다른 대립유전자를 물려받는 경우를 이형

접합체(heterozygote)라고 한다. 

ACE 유전자의 I/D 다형성은 조직 및 혈액에서

ACE 효소의 농도에 영향을 미치는데(Tiret 등 1993,

Alvarez 등 2000), DD 유전자형을 가진 사람이 가장

높은 농도를 나타내고, ID는 중간이며 II 유전자형을

갖는 사람이 평균적으로 가장 낮은 농도를 나타내

는 것으로 알려져 있다. 혈액이나 조직에서 ACE의

농도가 높으면 고혈압 및 허혈성 심장질환에 대한

위험성이 증가하는 것으로 알려져 있기 때문에, DD

유전자형을 가진 사람은 심혈관계 질환에 대한 위

험성이 증가하기 때문에 (Cambien 등 1992, Tiret 등

1993), II 유전자형을 가진 사람이 보다 낮은 혈압과

보다 높은 지구력을 나타내는 것으로 알려져 있다

(Gayagay 등 1998).

현재까지, ACE 유전자의 I/D 다형성이 지구력과

유의한 관련성이 있다는 많은 보고들이 있는데, 전

술한 바와 같이 이 효과는 I 대립유전자에 의해 매

개되며, 이러한 I 대립유전자의 빈도는 조정(Gayagay

등 1998), 장거리 육상 선수 (Myerson 등 1999) 및

산악인 (Montgomery 등 1998)과 같은 높은 유산소

능력을 나타내는 집단에서 상대적으로 높은 빈도를

나타내는 것으로 보고되었다. 이에 반해 D 대립유전

자는 power/sprinter 종목의 운동선수군에서 비교적

높은 빈도를 나타내는 것으로 알려졌다 (Woods 등

2001).

그렇지만, 이러한 연구 결과들이 각각의 민족 집단

에 따라 일치하지 않는 양상을 나타내었는데(Taylor

등 1999, Rankinen 등 2000), 이는 연구 집단의 환경

적 혹은 유전적 배경의 차이나 표본 수와 같은 연

구 설계에서의 차이에 기인되는 것으로 생각된다.

또한, 이러한 여러 요인들 중에서 유전적 배경에서

의 차이는 자연 선택 (natural selection)이나 유전적

부동(genetic drift)과 같은 오랜 세월에 걸친 점진적

인 변화에 의해 형성되고 축적되어 왔기 때문에, 연

구 결과에 가장 커다란 영향을 미치는 것으로 알려

져 있다(Pasha 등 2002).

관련성 연구 (association study)는 지구력이나 심

혈관계 질환과 같이 유전적 요인과 환경적 요인이

상호작용하는 다인자성이고 (multifactorial) 복잡한

형질에 대한 유전적 요인을 탐색하는데 있어서 가

장 탁월한 연구 방법인 것으로 알려져 있다. 또한,

이 방법은 동일한 유전적 배경을 갖는 순수한 민족

집단을 대상으로 하여 연구를 수행해야 보다 더 정

확한 결론을 도출할 수 있는 것으로 알려져 있다.

이러한 의미에서, 한국인 집단을 대상으로 이러한

방식의 관련성 연구를 수행하는 일은 대단히 가치

있는 작업이라고 할 수 있는데, 이는 한국인이 지리

적으로나 문화적으로 오랜 세월동안 격리된 단일

민족으로서의 조건을 어느정도 충족시키고 있을 것

으로 추측되기 때문이다. 그럼에도 불구하고, 한국인

집단을 대상으로 관련성 연구를 통해서 지구력의

원인이 되는 유전적 요인을 탐색하기 위한 연구는

매우 적은 실정이다(Kang 등 2003). 따라서, 이에 본

연구진은 ACE 유전자에 존재하는 I/D 다형성이 한

국인 집단에서 지구력과 유의한 관련성이 있는 지

를 조사하기 위하여 관련성 연구를 수행하였다.  

재료 및 방법

1. 연구 대상

연구 대상은 전국 여러 지역의 고등학교 학생들

을 대상으로 하여 174명의 운동선수군 및 32명의

대조군으로 이루어져 있다. 운동선수군에 대한 각각

의 운동 종목은 태권도 12명, 축구 14명, 야구 12명,

226644

─ 이재구, 백두진, 강병용, 장민희, 이강오 ─



체조 3명, 도약 36명, 투척 33명, 단거리 육상선수 20

명, 장거리 육상선수 28명 및 종목이 불확실한 16명

으로 이루어져 있다. 

2. 유전자 분석

연구 대상자들로부터 채혈한 후에 백혈구 층을

분리하고, 이로부터 genomic DNA를 정제하였다. 중

합효소 연쇄반응 (polymerase chain reaction, PCR)은

ACE 유전자의 I/D 다형성을 검출하기 위하여 수행

하였다 (Rigat 등 1992). 반응 혼합액 50µL는 DNA

150 ng, 각각의 프라이머 쌍 10 pM, 각각의 dNTP

100µM, 그리고 제조사에서 만든 10X 완충용액으로

이루어져 있다.

I/D 다형성을 검출하기 위한 프라이머 쌍의 염기

서열은 하기와 같다.

정방향 프라이머, 

5′-CTGGAGACCACTCCCATCCTTTCT-3′,
역방향 프라이머, 

5′-ATGTGGCCATCACATTCGTCAGAT-3′.
중합효소 연쇄반응은 5분 동안 94�C에서 가열시

킨 후에, 94�C에서 1분, 58�C에서 1분, 그리고, 72�C

에서 2분을 1주기로 하여 30주기 동안 반응 시킨

후에 최종적으로 72�C에서 10분 동안 반응시켜 모

든 반응을 완성하였다.

중합효소 연쇄반응이 끝난 생성물은 2% 아가로즈

겔에서 전기영동시킨 후에 에티듐 브로마이드로 염

색하여 유전자형을 결정하였다. 만일, I 대립유전자가

존재할 경우에 반응 생성물은 490염기쌍의 단편을

나타내고 (I 대립유전자 : 300 염기쌍 첨가), D 대립유

전자가 존재할 경우에는 190염기쌍 (D 대립유전자:

300 염기쌍 소실)을 나타내었다 (Fig. 1).

3. 통계 분석

집단간 차이의 유의성 여부는 카이 스퀘어의 독

립성 검정법에 의해 그 결과를 분석하였고, 통계적

유의수준은 P = 0.05 수준에서 결정하였으며, 모든

통계적 분석은 SPSS vesion 13.0 program에 의해 수

행하였다.

결 과

Table 1은 본 연구 집단의 대조군과 운동선수군에

서 ACE 유전자 다형성에 대한 유전자형 및 대립유

전자 분포를 나타낸 것이다. 유전자형 분포에 있어

서 대조군에서는 II 유전자형을 갖는 개체의 빈도가

34.2%, ID 유전자형을 갖는 개체의 빈도는 46.9%,

그리고, DD 유전자형을 갖는 개체의 빈도는 18.8%

로 나타나 ID 유전자형을 갖는 개체의 빈도가 가장

높았다. 운동선수군의 경우에는 II 유전자형을 갖는

개체의 빈도가 37.9%, ID 유전자형을 갖는 개체의

빈도는 47.7%, 그리고, DD 유전자형을 갖는 개체의

빈도는 14.4%로 나타나 역시 ID 유전자형을 갖는

개체의 빈도가 가장 높은 것으로 나타났다. 유전자
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Fig. 1.Genotype patterns of I/D polymorphisms in the ACE gene, Lane 1~3, 7 and 9: ID genotypes, lane 4~5: DD genotypes, lane 6,
8 and 10: II genotypes, lane M: molecular size markers

M 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 M

490 bp
190bp



형 빈도를 토대로 하여 대립유전자 빈도를 조사한

결과, 대조군에서는 I 대립유전자의 빈도가 57.8%, D

대립유전자의 빈도는 42.2%로 D 대립유전자에 비

해서 I 대립유전자의 빈도가 높은 것으로 나타났으

며, 운동선수군의 경우에는 I 대립유전자의 빈도가

61.8%, D 대립유전자의 빈도는 38.2%로 역시 I 대

립유전자의 빈도가 상대적으로 높은 것으로 나타났

다. 두 군간에 유전자형 빈도와 대립유전자 빈도의

분포를 비교한 결과, 통계적으로 유의한 차이는 관

찰되지 않았다 (P¤0.05). 또한, 본 연구 대상자들에

게서 관찰된 유전자형 및 대립유전자 빈도의 분포

는 이전에 연구되었던 한국인 집단에 대한 유전자

형 및 대립유전자 빈도의 분포와 유사한 양상을 나

타내었다 (Hong 등 1997, Chae와 Sohn 1998, Yang

등 1998, Hong 등 2003, Um 등 2003). 

Table 2는 운동선수들을 sprinter 종목 (단거리 육

상선수, 도약 및 투척)과 endurance 종목 (장거리 육

상선수)으로 세분한 후에 ACE 유전자 다형성의 유

전자형 및 대립유전자 빈도를 보여주고 있다. 본 연

구 결과에서, ACE 유전자의 I/D 다형성의 분포는 비

교군 사이에 유의한 차이를 나타내지 않았을 뿐만

아니라, 대조군과도 역시 유의한 차이를 나타내지

않았다.

Table 3은 운동선수들을 각각의 종목에 의해 세분

한 후, ACE 유전자의 I/D 다형성의 분포를 조사한

결과이다. Table 2와 마찬가지로, 유전자형 및 대립

유전자 빈도가 종목별로 유의한 차이를 나타내지

않았다.

고 찰

Renin-angiotensin system은 혈압 및 혈액의 항상

성을 조절하여 심혈관계 기능에서 중요한 역할을

수행한다. 이 생리적 조절계는 renin, angiotensinogen

(AGT) 및 ACE와 같은 단백질 성분으로 이루어져

있다. 이러한 구성 성분들 중에서, ACE는 angio-

tensin I (AngI)을 혈관수축인자로서 작용할 뿐만 아
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Table 3.The genotype and allele frequencies of the I/D poly-
morphism in the ACE gene according sporting disci-
plines

Genotype (%) Allele (%)

II ID DD I D

Taekwondo 4 (33.3) 7 (58.3) 1 (8.4) 15 (62.5) 9 (37.5)
Soccer 6 (42.9) 7 (50.0) 1 (7.1) 19 (67.9) 9 (32.1)
Baseball 4 (33.3) 3 (25.0) 5 (41.7) 11 (45.8) 13 (54.2)
Gymnastics 1 (33.3) 2 (66.7) 0 (0.0) 4 (66.7) 2 (33.3)
Long 8 (28.6) 18 (64.3) 2 (7.1) 34 (60.7) 22 (39.3)runner
Short 9 (45.0) 10 (50.0) 1 (5.0) 28 (70) 12 (30)runner 
Jumping 15 (41.7) 17 (47.2) 4 (11.1) 47 (65.3) 25 (34.7)
Throwing 13 (39.4) 15 (45.5) 5 (15.2) 41 (62.1) 25 (37.9)
Others 6 (37.5) 4 (25.0) 6 (37.5) 16 (50.0) 16 (50.0)
Conteol 11 (34.4) 15 (46.9) 6 (18.8) 37 (57.8) 27 (42.2)
Total 77 (37.4) 98 (47.6) 31 (15.0) 252 (61.2) 160 (38.8)
X2 22.2242 6.8369
df1 18 9
P2 0.2218 0.6541

Abbreviations: 1: degree of freedom, 2: probability

Table 2.The genotype and allele frequencies of the I/D poly-
morphism in the ACE gene between controls, sprinters
and endurance athletes

Genotype (%) Allele (%)

II ID DD I D

Control 11 (34.4) 15 (46.9) 6 (18.8) 37 (57.8) 27 (42.2)
Sprinter 38 (40.9) 43 (46.2) 12 (12.9) 119 (64.0) 67 (36.0)
Endurance 8 (28.6) 18 (64.3) 2 (  7.1) 34 (60.7) 22 (39.3)
X2 3.9819 0.8243
df1 4 2
P2 0.4085 0.6622

Abbreviations: 1: degree of freedom, 2: probability

Table 1.The genotype and allele frequencies of the I/D poly-
morphism in the ACE gene between controls and athletes

Genotype (%) Allele (%)

II ID DD I D

Control 11 (34.4) 15 (46.9) 6 (18.8) 37 (57.8) 27 (42.2)
Athlete 66 (37.9) 83 (47.7) 25 (14.4) 215 (61.8) 133 (38.2)
Total 77 (37.4) 98 (47.6) 31 (15.0) 252 (61.2) 160 (38.8)
X2 0.4402 0.2109
df1 2 1
P2 0.8024 0.6461

Abbreviations: 1: degree of freedom, 2: probability



니라 혈관 확장인자인 bradykinin의 기능을 억제하

는 angiotensin II (AngII)로 전환시키는 역할을 수행

한다. ACE에 의해 AngI으로부터 전환된 AngII는

AngII type 1 receptor와 결합한 후에 다양한 생리적

인 기능을 수행한다. 이러한 AngII와 AngII type 1

receptor와의 결합은 신호전달 경로를 개시하고, 혈

관 수축을 유도할 뿐만 아니라, 부신으로부터 aldo-

sterone의 분비 촉진을 통해서(Erdös와 Skidgel 1987)

결과적으로 혈압을 상승시키는 것으로 알려졌다.

지구력과 심혈관계 기능 사이에는 밀접한 관련성

이 존재한다. 즉, 보다 우수한 심혈관계 기능을 갖는

사람들은 보다 우수한 지구력을 갖는 경향이 존재

한다. Gayagay 등(1998)은 ACE 유전자 다형성에 관

하여 호주인을 대상으로 한 연구에서 조정 선수들

과 대조군 사이에 ACE 유전자의 유전자형 분포에

서 유의한 차이가 있음을 최초로 보고하였다. 이 연

구 결과가 발표된 이후에, 스페인 운동선수들을 대

상으로 한 연구에서도 역시 유사한 양상이 관찰된

바 있다 (Alvarez 등 2000). 그러나, 다른 몇몇의 연

구에서는 지구력과 ACE 유전자의 I 대립유전자 사

이의 관련성에 관하여 이러한 관련성을 지지하지

않는 결과들이 보고되기도 하였다 (Taylor 등 1999,

Rankinen 등 2000). 이러한 연구 결과들을 종합하면,

ACE 유전자의 I 대립유전자와 지구력과의 관계에

대해서, 주로 서양인을 대상으로 하여 수행된 연구

에서 일치하지 않는 양상을 나타내었다(Gayagay 등

1998, Myerson 등 1999, Taylor 등 1999, Alvarez 등

2000, Rankinen 등 2000). 연구 결과들간에 이러한

불일치성은 연구 참여자들의 운동종목이나 연구 대

상자의 수에서의 차이나 민족적 배경의 차이에 의

한 결과인 것으로 사료된다.

본 연구 결과에서는 ACE 유전자 다형성의 II 유

전자형과 I 대립유전자 빈도가 대조군 및 운동선수

들간에 유의한 차이를 나타내지 않았을 뿐만 아니

라, sprinter와 endurance 종목을 나누어서 비교했을

때와 각각의 운동 종목별로 비교했을 경우에도 역

시 유전자형이나 대립유전자 빈도에서 유의한 차이

가 검출되지 않았다. 이는 주로 서양인을 대상으로

한 연구에서 I 대립유전자 빈도가 육상 선수들의 종

목 중 거리와 유의한 상호관련성을 보고한 Myerson

등 (1999)의 결과를 비롯하여 ACE 유전자의 I/D 다

형성이 심폐지구력에 유의한 영향을 미친다는 연구

결과들과는 상반된 결과로서 ACE 유전자의 I 대립

유전자가 한국인 남성에서 지구력과 유의한 관련성

이 있다는 가설을 지지하지 않는 결과로 사료된다. 

현재까지 수행된 연구를 통해서 지구력과 ACE

유전자의 I 대립유전자 사이의 관련성에 관한 기작

은 아직 밝혀지지는 않았지만, I 대립유전자는 혈액

및 조직에서 평균적으로 낮은 ACE 농도와 연관되

어 있는 관계로, 다른 유전자형을 가진 사람들에 비

해서 bradykinin의 억제 정도가 적기 때문에, brady-

kinin 농도의 상승과 같은 기작을 통해서 유산소 능

력이 개선될 가능성이 있을 것으로 생각된다. 또 다

른 가능성 있는 기작으로는 ACE 유전자의 I 대립유

전자가 ACE 유전자와 가까운 위치에 있는 다른 원

인이 되는 대립유전자와 연관 불평형( linkage dise-

quilibrium) 관계에 있을 가능성에 대해서도 주목할

필요가 있다. 

이 연구 결과를 포함한 몇몇 연구 결과에서는

ACE 유전자의 I/D 다형성이 지구력에 유의한 효과

를 나타내지 않았는데, 이와 같이 상반된 결과가 나

온 원인으로 연관 불평형의 차이가 가장 설득력 있

는 가설일 것으로 생각된다. 즉, ACE 유전자의 I 대

립유전자 가까이에 지구력에 실질적으로 관여하는

제 2의 대립유전자가 존재할 경우 강한 연관 불평

형을 나타내는 집단은 ACE 유전자의 I/D 다형성과

도 유의한 관련성을 나타내는 반면에, 연관 불평형

의 정도가 약할 경우에는 유의하지 않은 결과를 나

타낼 것으로 예측할 수 있기 때문이다. 또한, ACE

유전자의 I/D 다형성은 단백질 합성에 관여하지 않

는 intron 부위에 존재하기 때문에 이와 같은 가설에

더욱 설득력있는 실마리를 제공한다. Zhu 등 (2001)

은 ACE 유전자에 대한 돌연변이 탐색 작업을 통하

여 검출된 돌연변이들 중에서 A 염기가 G로 치환된

A/G 치환 돌연변이가 순환하는 ACE 농도 및 혈압

과 유의한 관련성이 있음을 보고하였는데, 이러한

결과는 이 다형성이 ACE 유전자의 I/D 다형성과 연

관되었을 가능성을 제기하고 있다. 따라서, 추후에는

Zhu 등 (2001)이 검출했던 다형성을 비롯한 ACE 유

전자에 존재하는 다른 종류의 다형성들에 대해서

226677

─ ACE 유전자의 삽입/결실 다형성 ─



지구력과의 관련성을 연구하는 작업이 한국인 집단

을 대상으로 시급히 수행되어야 할 것으로 사료된

다. 또한, ACE 유전자에 존재하는 I/D 다형성이 각각

의 운동선수들에 대한 효소 활성도나 혈청 ACE 농

도에 유의한 관련성이 있는 지를 조사하여, 이 유전

자가 지구력에 미치는 영향에 대하여 보다 심층적

인 기작을 파악하는 일도 후속 연구로서 중요한 의

의를 가질 것으로 생각된다. 

결론적으로, 본 연구진은 ACE 유전자의 I/D 다형

성이 한국인 청소년 집단에서는 지구력과 유의한

관련성을 나타내지 않았기 때문에 이 다형성이 지

구력에 유의한 효과를 나타내는 유용한 유전자 표

지가 아닌 것으로 생각된다.
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Abstract

The Distribution of I/D Polymorphism in the ACE Gene between 
Korean Young Controls and Athletes

Jae-Koo Lee, Doo-Jin Paik1, Byung-Yong Kang2, Min-Hee Jang3, Kang-Oh Lee3

Department of Leisure and Sports, Sahmyook University
1Department of Anatomy and Cell Biology, College of Medicine, Hanyang University

2Research Institute for Life Science, 3Department of Life Science, Sahmyook University

A number of genetic and environmental factors influence athletic performance. Cardiovascular fitness is an important

factor of athletic success, and ACE gene is a good candidate for regulating cardiac and vascular function. Because

younger subjects have less chance of being exposed to environmental factors than older ones, genetic factors have a

relatively greater influence on younger subjects. 

The aim of this study was to investigate the distribution of I/D polymorphism in the ACE gene between Korean

young controls and athletes. 

By association study, there were no significant differences in genotype and allele distributions between two groups,

respectively (P¤0.05). When stratified by sporting disciplines, the significant difference in distribution was not also

detected in our study (P¤0.05). 

These results do not support the hypothesis that the I/D polymorphism in the ACE gene is associated with endurance

performance in Korean young subjects.
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