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	  젖소의 유전인자는 여러 형태로 존재하고 있다. 이러한 유전자들의 변이 혹은 다형현상은 개체의 형질을 결정하게된다. 유전적인 차이는 가축의 생산성 및 질병저항성을 저하하기도 한다. 그러나 환경적인 요인이 아니더라도 DNA 유전인자에 의해서 생산성 저하나 질병발병 등이 있는데 이를 유전성질환이라 한다.
  젖소의 모든 유전정보는 deoxyribonucleic acid(DNA)를 통하여 다음 세대에 전달된다. DNA는 purin계(adenine, guanine) 염기와 pyrimidin계(cytosine, thymine) 염기로 구성되어 이 염기서열이 신체로 구성하는 모든 단백질의 아미노산 서열을 결정한다. DNA를 구성하는 4개의 염기중 3개로 조합되어 하나의 단위(triplet)를 구성하는 코돈(codon)이고, 이 것에 의해 하나의 아미노산을 지정한다. 유전성 질환이란 이러한 DNA 수준에서의 유전자돌연변이에 의해서 발현되는 것이다. 유전자 돌연변이가 생화학적으로 밝혀진 바에 의하면 DNA 복제과정에서 주로 염기쌍의 치환(base pair substitution), 첨가(addition) 및 결실(deletion)이 있을 때 DNA의 화학적 구조에 변화가 생겨 해당형질에 유전성질환이 나타나게된다. 젖소의 치사 및 기형형질들이 여기에 속한다. 소에는 치사형질이 25종 이상이며, 최근에는 분자생물학적 기법에 의하여 면역 및 대사관련 질환에 대한 DNA상 잠재성인자들도 검색이 가능하여 젖소 개량에 이용되고 있다. 

	 
	 
	 
	 
	 
	 

	 
	1. 소의 치사형질 

	 
	  
	가. 하악부전(agnathia) : 아래턱이 없거나 짧고 불완전하다.
나. 구치압접(impacted molars) : 구치가 악골에 압접되어 있고 하악골이 짧다.
다. 두골결손(skull defect) : 전두부 및 두정골에 구멍이 있다.
라. 척주단소(short spine) : 척추와 흉골이 짧다.
마. 사지단소(short limbs) : 사지가 짧고 발굽의 발달이 불량하다.
바. 말단결손(amputated) : 사지의 무릎 이하와 상악골이 퇴화된 것
사. 연골부전(achondroplasia) 

  (1) 제 1형 : bulldog 형이라고 하며, 두개골이 둥글고 하악이 돌출하여 bulldog과 같은 얼굴로 되며, 사지가 
       짧아서 심할 경우에는 사지의 말단만 있는 것처럼 보인다. 호모형인 경우는 4개월내에 태아 상태에서 
       죽고, 잠재성인 경우는 사지가 짧아진다.
  (2) 제 2형 : 치사작용이 제 1형보다 약하고 보통 출생직후에 사망하지만 성장하는 경우도 있다. 형태는 전자
       보다 더 단두이고 구개파열, 알골기형 등을 나타낸다.
  (3) 제 3형 : bulldog 형이긴 하지만 치사작용이 약하여 죽지 않는 것도 있으므로 반치사에 가깝다.

아. 상피부전(imperfect epitheliogenesis) : 사지의 하부, 구강 및 비강의 점막 등에 결함이 있고, 체표에 큰 
    무모반이 있으며, 귀, 발굽 등이 기형으로 된다.
자. 선천성 무모(cogenital hypotrichosis) : 입 주위, 눈두덩, 귀 끝, 발목, 꼬리 끝 이외에는 완전히 무모이다.
차. 선천성인피(congenital ichthyosis) : 피부에 인피와 균열이 있다.
카. 뇌수종(hydrocephalus) : 뇌실, 척수강, 등에 물이 차 있다.
파. 선천성수종(cogenital dropsy) : 피하수종, 흉수, 복수 등이 생긴다.
타. 비공폐쇠(closed nose) : 콧대가 구부러지고 비강이 막힌다.
하. 관절강직(ankylosis) : 하악관절이 화골되고 짧아진다. 간혹 전신의 관절에도 나타난다.
갸. 근경련(muscle contracture) : 목의 근육이나 사지의 근육이 경련을 일으킨다.
냐. 경련(spasms) : 생후 수주일 동안은 정상이지만 갑자기 경련을 일으켜 죽는다.
댜. 파행(lameness) : 뒷다리의 기형 때문에 보행이 거의 불가능하다.
랴. 장기재태(prolonged pregnancy) : 임신기간이 긴 것을 말하며, 홀스타인 젖소의 경우는 310~350일 경우를 
     말하며,340일 이상이면 거의 사산한다, 어미가 잠재성인 경우는 이상이 없지만,호모인 태아는 하수체전엽, 
     갑상선, 부신, 태반 등에 형태적 이상이 생기고 .기능적 이상도 나타난다.
먀. 태아미라변성(foetal mummification) : 태아의 목이 짧아지고 사지가 강직해지는 것으로서 근경련과 연관
     되어 있는 것으로 여겨진다. 

	 
	 
	 
	 
	 
	 

	 
	2. 반치사형질 

	 
	  
	가. 선천성계부굴곡(cogenital flexed pasterns) : 발목이 굽어서 보행이 곤란해진다.
나. 다제(polyactylism) : 발굽이 여러 개로 분기하여 보행이 곤란해진다.
다. 선천성백내장(congenital cataract) 
라. 반무모(semi-hairlessness) : 신체의 부위에 따라 무모부가 있다. 

	 
	 
	 
	 
	 
	 

	 
	3. 기형형질 

	 
	  
	가. 왜소(dwarfism) : 체구가 극히 작다.
나. 단지단동(duck leg and compactness) : 다리 또는 동체가 짧다.
다. 제헤르니아(umbilical hernia) 종성유전으로서 수컷에서는 우성이고, 암컷에서는 열성이다.
라. 유두이상(teat abnormalties) : 유두가 1개뿐인 것, 전후 또는 좌우의 유두가 유착된 것 등이 있다.
마. 편미(wry tail) : 미근부에서 꼬리가 비틀어진 것
바. 이미(screw tail) : 꼬리가 중간에서 구부러진 것
사. 무미(tailness) : 꼬리가 없는 것
아. 계부굴곡(bowed pasterns) : 발목이 굽은 것
자. 다지(multiple legs) : 다리가 정상보다 많은 것
차. 다제(polydactylism) : 발굽이 여러 개로 분기된 것
카. 단제(monodactylism) : 발굽이 갈라지지 않은 것
파. 권축모(Karakul type curliness) : 털이 곱슬곱슬 한 것
타. 열이(notch in ears) : 귀가 갈라진 것
하. 복이(double ears) 
갸. 전간(erilepsy)
냐. 포르피린뇨증(porphyrin urine) 

	 
	 
	 
	 
	 
	 

	 
	4. 소백혈구흡착결핍증 

	 
	  소 백혈구흡착결핍증(BLAD : Bovine Leukocyte Adhesion Deficiency)는 Holstein종 송아지의 치명적인 조기 폐사 질병으로 상염색체상의 열성유전자에 의해 지배되는 유전 질병으로 열성 유전인자를 동형접합체로 갖는 송아지는 생후 초기나 생후 6개월에서 1년 사이에 폐사(Kehrli)하고, 일부개체는 2년까지 생존할 수 있으나 성장율이 저조하고 비유와 번식 능력이 불량하다. 
  BLAD 유전자 잠재성인자를 가진 젖소는 정상이지만 다음 세대에 불량 유전자를 유전하게되며, 열성 유전자를 가진 젖소는 주요증상으로 치육염, 치주염, 치아 손실 및 폐렴을 지속적, 재발적으로 나타나고 호중구 증가와 성장이 멈춘다. 체중은 실제보다 50~60% 수준이다. BLAD는 치명적이면서 조직의 염증과 밀접하게 관계되어 영향을 미친다. 이러한 증상이 일어나는 생리적 과정으로는 돌연변이 유전자에 의하여 백혈구와 관련된 단백질 수용체의 작용을 방해하기 때문이다. 백혈구는 혈액내에 존재하는 세포로서 면역 역할을 하며 외부에서 감염되는 병원성 질병인자에 대항하여 작용한다.
  Holstein종의 유전성 질병 가운데 피해가 심각한 불량 치사 유전자인 BLAD는 송아지 조기 폐사의 원인으로 농가에는 재정적 손해를, 젖소 개량 사업에 있어서는 불량 유전자의 보유 등으로 낙농 산업에 막대한 피해를 가져다준다. BLAD는 전세계적으로 널리 퍼져있고 발병율도 높아 낙농산업에서 경제적 피해가 가장 큰 유전 질병이라고 보고되고 있다(표 1). 

	 
	 
	 
	 
	 
	 

	 
	표 1. 국내 젖소의 BLAD 유전자 검사

	 
	년 도 

유 전 자 분 석 두 수(두) 

계 

정 상 

잠재성 

열성 

1998
1999
2000
2001 

132
137
103
179 

117
117
  99
172 

15 (11.4)
20 (14.6)
  4 ( 3.9)
  7 ( 3.9) 

0
0
0
0 

계 

551 

505 

46 ( 8.3) 

0 



	 
	주) ( )는 % 

	 
	 
	 
	 
	 
	 

	 
	  최근 고능력 젖소를 최대한 활용하기 위한 방법으로 과배란 처리에 의한 수정란 이식기술인 MOET(Multi Ovulation & Embryo Transfer) 연구가 시작되어 수정란의 이식전에 이런 유전질환에 대한 충분한 검색이 요구되고 있다. MOET가 인공수정과 같이 젖소 개량에 있어 상당한 기여를 하게 되었을 때, 생산된 수정란에 대한 유전성 질병의 검색이 요구되어지고 이는 교배체계에서 혈액 DNA 검사를 통한 유전자 감식법으로 충분히 제어 할 수 있다. 

	 
	 
	 
	 
	 
	 

	 
	5. UMP효소결핍증 

	 
	  UMP효소결핍증(DUMPS : Deficiency in Uridine Monophosphate Synthase)은 여름철 젖소 수정 후 고온기가 계속되면 많이 나타나는 유산현상으로 이는 젖소의 상염색체상의 열성 유전자로 동형접합된 개체의 배발달 중 핵감(ribonucleosides)의 불충분한 합성에 기인되어 조기배사멸을 하게된다. 이러한 유전적 결함은 인공수정용 정액을 통하여 급속히 유입될 수 있다.
  UMPS의 돌연변이 원인은 단백질합성과 관련된 유전자 구성중의 너무 이른 중지 코돈의 결과이다. DNA이용 검사는 유전자증폭기(PCR)을 이용하여 제한효소단편다형(RFLP)법으로 쉽게 분석이 가능하다. DUMPS의 다른 분석법은 적혈구에서 UMPS 효소의 활력을 측정하는 것으로 이러한 검사는 인공수정용 종모우에 대하여 여러 나라에서 실시하였다. 실제 외국의 경우 DUMPS 유전자의 잠재성인자는 2%정도 보유하고 있는 것으로 알려지고 있다. 

	 
	 
	 
	 
	 
	 

	 
	6. Citrullinaemia 

	 
	  시트룰리내미아(citrullinaemia : 과안산혈)란 요소회로 중 정안호박산(arginosuccinate) 효소합성의 유전적 결핍증으로 뇌와 간에서 주로 증상이 나타난다. 유전적 보유 가축은 생후 1주일경 쇠약, 두부압착, 마비, 경련, 코마 등에 의한 심한 신경성질병을 나타내고 또한 혈장의 과안산(citrulline)과 암모니아 증가가 동반된다. 심한 신경성 증상은 혈장 암모니아 수준의 증가와 관련되고, 젖소의 뇌손상은 고안혈 뇌손상(hyperammonaemic encephalopathy)과 관련 있는 것으로 여겨진다. 
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