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ABSTRACT 

Background and Objectives：Antigen peptides are actively transported across the endoplasmic reticulum by the transporters 
associated with antigen processing (TAP) and presented to self-restricted cytotoxic T lymphocytes by the HLA class I molecules. 
Polymorphisms in TAP genes could influence the selection of peptides that bind to class I molecules. We designed a case-control 
study to investigate the frequencies of TAP1 gene in control group and allergic rhinitis group, to analyze the association of TAP1 
polymorphism with allergic rhinitis, and to compare the frequencies of TAP1 haplotypes among the various ethnic groups. 
Subjects and Method：TAP1 genotyping were performed for 110 Korean allergic rhinitis patients and 107 healthy controls. 
TAP1 polymorphic residues at codon 333 and 637 were found using amplification refractory mutation system-polymerase chain 
reaction (ARMS-PCR). Results：The frequencies of Ile/Ile and Ile/Val genotypes at TAP1 codon 333 were 74.5%, 23.7% in 
allergic rhinitis, and 50.5%, 49.5% in controls, respectively. The odds ratio of Ile/Val was 0.43 (95%CI, 0.24-0.80) in relation 
to Ile/Ile (p=0.001). The frequencies of Asp/Asp and Asp/Gly genotypes at TAP1 codon 637 were 69.0%, 27.3% in allergic 
rhinitis, and 51.4%, 46.7% in controls, respectively. The odds ratio of Asp/Gly was 0.43 (95%CI, 0.24-0.80) in relation to 
Asp/Asp (p=0.011). Conclusion：TAP1 gene polymorphism may be an important factor for the pathogenesis of allergic 
rhinitis and it could determine the individual susceptibility of allergic rhinitis in the Korean population. (Korean J Otolaryngol 

2005;48:482-8) 
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서     론 

 

알레르기 질환은 발병원인에 있어서 환경적 원인과 유전

적 소인이 함께 관여하는 다인자질환으로 알려져 있고, 면

역 글로블린 E, 항원전달에 관여하는 수송체, T 세포 수용

체 및 interleukin 4 등 알레르기 병리현상에 관여하는 여

러 가지 유전자의 다형성과 알레르기 질환과의 연관성에 

대한 활발한 연구가 진행되고 있는 실정이다.1-3) 

항원 펩타이드는 항원전달세포의 세포질 내에서 단백분

해효소에 의하여 올리고 펩타이드로 분해된 후 내형질세망

(endoplasmic reticulum)으로 이동하여 MHC I형 중쇄 

및 β2-microglobulin과 결합하며, 항원 펩타이드가 내형

질세망으로 이동하는 과정은 TAP(transporters associ-
ated with antigen presentation)에 의하여 능동적으로 이

루어진다.4)5) TAP 유전자에는 TAP1과 TAP2의 두 가지 

아형이 존재하며, 내인성 항원전달과정에 관여하는 이질이

량체 분자를 합성한다. 이러한 TAP 유전자의 다형성은 

항원 펩타이드의 선택과 전달과정에 변화를 초래하여 알레

르기 질환의 병리에 영향을 미칠 수 있으리라 생각된다. 

그레이브스병, 류마티스 관절염, 당뇨병, 전신경화증 및 아

토피 피부염과 같은 주요조직적합복합체(major histo4)5) 

compatibility；MHC)와 연관된 질환에 있어서 TAP 유전

자와의 연관성에 대하여 많은 연구가 진행되고 있으며, 현
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성에 대한 연구는 없는 실정이다.6-8) 

이에 저자는 대조군과 알레르기비염 환자를 대상으로 

TAP1 유전자 다형성 빈도의 분포를 관찰하고, TAP1 유

전자형 및 유전자형의 조합에 따른 상대적 위험도를 측정

하여 한국인 알레르기비염 환자에서 유전자 다형성이 위험

인자로 작용하는지 규명하고, 타 인종과 비교분석을 통하

여 인종간에 차이가 있는지를 알아보고자 하였다.  

 

대상 및 방법 
 

연구대상 

실험군은 본원 이비인후과에서 수양성 비루, 재채기, 소

양증 및 비폐쇄 등의 증상이 있는 환자 중 피부단자검사

(55종, Allergopharma®, German) 또는 MAST(multiple 

allergosorbent test) 상 양성으로 확인된 알레르기비염 

환자 110명을 대상으로 하였고, 그 외에 총 IgE와 말초혈

액 호산구(%)를 검사하였다. 대상 환자의 성별은 남자가 

70명, 여자가 40명이었고, 연령은 5세에서 74세까지 분포

를 보였으며, 평균 24.1세 이었다. 

대조군은 비염의 증상이 없고, 알레르기 질환, 종양, 및 

유전적 질환의 병력이 없는 환자 중 설문조사 및 혈액채취

에 동의한 107명을 대상으로 하였다. 대조군의 성별은 남

자가 67명, 여자가 40명 이었고, 연령은 7세에서 65세의 

분포를 보였고, 평균 26.2세 이었다. 

 

DNA 추출 

실험군 및 대조군으로부터 각각 10 ml의 말초혈액을 채

취하여 실험재료로 사용하였고, 채취한 말초혈액은 EDTA 

항응고제가 들어있는 튜브에 넣어 -70℃에 보관 후 실험

에 이용하였다. 말초혈액에서 DNA의 추출은 WizardTM 

Genomic DNA purification kit(Promega, Madison, WI, 

USA)를 이용하였다.  

TAP1 유전자형 결정 

TAP1 유전자 코돈 333 및 637에 대하여 다형성을 분석

하였으며, 각각 코돈의 이형성은 다음과 같다：TAP1333(A

→G, Ile→Val, exon 4)；TAP1637(A→G, Asp→Gly, exon 

10).9) TAP1 유전자에 대한 다형성 분석은 Newton 등10)

이 제시한 ARMS(amplification refractory mutation sys-
tem)-PCR 방법을 변형하여 이용하였다. 각각의 이형성 

부위에 대하여 4개의 primer를 사용하였는데, 2개의 pri-
mer는 두 가지 이형성 각각에 특이적으로 맞게 제작하였

고, 나머지 2개는 control을 위한 primer로 사용되었다. 

TAP1333 및 TAP1637에 대한 primer는 Powis 등11)이 제

시한 염기서열을 이용하였다(Table 1). 

중합효소연쇄반응을 위하여 dNTP, Taq DNA polyme-
rase 및 PCR buffer가 혼합되어 있는 dNTPs mix(Cat. 

No. BIO-39029, London, UK) 2 μl, 4개의 primer 각

각 1 μl, DW(distilled water) 13 μl를 DNA template 1 

μl에 넣어 총 부피를 20 μl로 하였다. PCR은 DNA ther-
mal cycler(GeneAmp PCR system 2400, Perkin Elmer, 

MA, USA)를 이용하여 94℃에서 5분간 incubation 한 

후 94℃에서 1분간 변성반응, 62℃에서 1분간 결합반응, 

72℃에서 1분간 확장반응을 35회 반복한 후 72℃에서 7

분간 유지하였다. PCR 반응물 20 μl를 취하여 2% aga-
rose gel에서 100 volt로 30분 동안 전기영동 한 후 Ethi-
dium bromide로 염색하여 관찰하였다.  

TAP1 코돈 333에서 241 bp, 351 bp 및 533 bp의 

band가 모두 있으면 Ile/Val, 241 bp와 533 bp의 band가 

있는 경우 Ile/Ile, 351 bp와 533 bp의 band가 있는 경우 

Val/Val 유전자형으로 분류하였다(Fig. 1). TAP1 코돈 

637에서 180 bp, 307 bp 및 429 bp의 band가 모두 있

으면 Asp/Gly, 307 bp와 429 bp의 band가 있는 경우 

Asp/Asp, 180 bp와 429 bp의 band가 있는 경우 Gly/Gly 

유전자형으로 분류하였다(Fig. 2). Powis 등11)과 Jackson

과 Capra12)가 제시한 기준에 따라 TAP1은 A, B, C, D의 

Table 1. Oligonucleotide primers used for ARMS PCR typing of TAP1  

Codon Oligonucleotide sequence (5’ to 3’) Specificity Size (bp) 

TAP1333 CCCTGCACTGAGATTTGCAGACCTCTGGAG 5’ flanking Control；533 bp 
 GATCAGTGTCCCTCACCATGGTCACCCGGA Ile-333 Ile-333；241 bp 
 GGGCAGAAGGAAAAGCAGAGGCAGGGTCAC Val-333 Val-333；351 bp 
 ACCTGGGAACATGGACCACAGGGACAGGGT 3’ flanking  
    

TAP1637 CATCTTCCCAGAATCTCCCCTATCCAGCTA 5’ flanking Control；429 bp 
 CATCTTGGCCCTTTGCTCTGCAGAGGTACA Asp-637 Asp-637；307 bp 
 ACCCCCTGACAGCTGGCTCCCAGCCTCCC Gly-637 Gly-637；180 bp 
 TGGGGAGGCATCCAATGGAACTGGATTTGG 3’ flanking  
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4가지 일배체형(haplotype)으로 분류하였다(Table 2). 

유전자형은 표본집단(n)에서 나타난 아미노산 및 일배

체형의 쌍을 기준으로 개수하였고, 표현형은 표본집단(n)

에서 나타난 아미노산 및 일배체형의 발현을 기준으로 개

수하였으며, 대립형질은 표본집단의 염색체(2n)에서 나타

난 아미노산 및 일배체형의 발현을 각각 개수하였다.  

 

통계처리 

유전자 다형성 및 임상변수에 대한 통계적 검증을 위하

여 Chi-square test를 시행하였으며, p value의 유의수준
은 0.05 이하로 하였다. 각 유전자 다형성 및 다형성의 조

합에 따른 상대적 위험도(odds ratio)와 신뢰구간(confi-
dence interval)의 측정은 Mantel-Haenszel χ2 test를 

이용하였다. 모든 통계처리는 SPSS 프로그램(ver. 10, 

SPSS Inc, Chicago, IL, UAS)을 이용하였다.  

 

결     과 
  

TAP1 유전자 다형성 

TAP1 코돈 333에서 Ile/Ile, Ile/Val 및 Val/Val의 3가

지 유전자형(genotype)은 대조군과 실험군에서 각각 54

례(50.0%), 53례(49.5%), 0례(0%) 및 82례(74.5%), 

26례(23.7%), 2례(1.8%) 이었다. Ile/Ile에 대한 Ile/Val 

유전자형의 odds ratio는 0.32(95%CI, 0.17-0.60)로 알

레르기비염 환자에서 Ile/Val의 빈도가 의미 있게 낮았다

(p=0.001). TAP1 코돈 333에서 관찰된 Ile와 Val의 2
가지 표현형(phenotype)은 대조군과 실험군에서 각각 107

례(100%), 53례(49.5%) 및 108례(98.2%), 28례(25.5%) 

이었다. 표현형이 Ile인 경우에 비하여 Val인 경우가 odds 

ratio 0.52(95%CI, 0.30-0.92)로 알레르기비염 환자에

서 Val의 빈도가 의미 있게 낮았다(p=0.016). 대립형질
(allele)을 기준으로 하였을 때, Ile와 Val은 대조군과 실험

군에서 각각 161례(75.2%), 53례(24.8%) 및 190례

(86.4%), 30례(13.6%)의 분포를 보였고, 대립형질 Ile에 

비하여 대립형질 Val의 odds ratio는 0.48(95%CI, 0.28 

-0.81)로 알레르기비염 환자에서 의미 있게 낮은 분포를 

보였다(p=0.003). 
TAP1 코돈 637에서 Asp/Asp, Asp/Gly 및 Gly/Gly의 

3가지 유전자형은 대조군과 실험군에서 각각 55례(51.4%), 

50례(46.7%), 2례(1.9%) 및 76례(69.0%), 30례(27.3%), 

4례(3.7%) 이었다. Asp/Gly의 odds ratio는 Asp/Asp와 

비교하여 0.43(95%CI, 0.24-0.80)으로 알레르기비염 환

자에서 Asp/Gly의 빈도가 의미 있게 낮았다(p=0.011). 
TAP1 코돈 637에서 관찰된 Asp와 Gly의 2가지 표현형

은 대조군과 실험군에서 각각 105례(98.1%), 52례(48.6%) 

및 106례(96.4%), 34례(30.9%) 이었고, 양 군 간의 의

미 있는 차이는 보이지 않았다(p=0.094). 대립형질을 기
준으로 하였을 때, Asp와 Gly은 대조군과 실험군에서 각

각 160례(74.8%), 54례(25.2%) 및 182례(82.7%), 38

례(17.3%)의 분포를 보였고, 대립형질 Gly의 odds ratio

는 Asp와 비교하여 0.62(95%CI, 0.38-1.01)로 알레르

기비염 환자에서 의미 있게 낮은 분포를 보였다(p=0.04) 
(Table 3).  

 

TAP1 일배체형의 분포 

TAP1에서 A, B, C 및 D의 4가지 일배체형이 관찰되었고, 

표현형의 분포는 대조군과 실험군에서 각각 104례(97.2%), 

Table 2. Nomenclature for TAP1 haplotypes 

 Amino acid substitution 

333 637 
TAP1 

ATC GTC GAC GGC 

TAP1 A Ile  Asp  
TAP1 B  Val  Gly 
TAP1 C  Val Asp  
TAP1 D Ile   Gly 

 

7  

← 533 bp  
← 351 bp  
← 241 bp  

M 1  2  3  4  5  6  8  10 119  

Fig. 1. Genotyping TAP1 codon 333 by ARMS PCR. Lane 4, 6, 7, 8
and 11 products consist of one control and one allele-specific
241 bp fragment, which define Ile/Ile homozygosity. Lane 1, 2, 3,
9 and 10 products consist of one control and two allele-specific
differently sized smaller fragments (241 bp and 351 bp), which
define Ile/Val heterozygosity. Lane 5 products consist of one
control and one allele-specific 351 bp fragment, which define
Val/Val homozygosity.  

7  

← 429 bp  
← 307 bp  

← 180 bp  

M 1  2  3  4  5  6  8  10 119  

Fig. 2. Genotypes of TAP1 codon 637. Lane 2, 3, 5, 6, 7, 8, 11：
Asp/Asp homozygote, Lane 1, 9, 10：Asp/Gly heterozygote,
Lane 4：Gly/Gly homozygote. 
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29례(27.1%), 26례(24.3%) 및 24례(22.4%) 및 104례

(94.5%), 23례(20.9%), 7례(6.4%), 11례(10.0%) 이었

다. 표현형이 A인 경우에 비하여 C 및 D의 odds ratio는 

각각 0.27(95%CI, 0.10-0.69) 및 0.46(95%CI, 0.20-

1.04)으로 알레르기비염 환자에서 C 및 D의 빈도가 의미 

있게 낮았다(p=0.006).  
TAP1에서 일배체형 A, B, C 및 D의 대립형질의 분포는 

대조군과 실험군에서 각각 134례(62.6%), 29례(13.6%), 

26례(12.1%), 25례(11.7%) 및 175례(79.5%), 23례

(10.5%), 7례(3.2%), 15례(6.8%) 이었다. 대립형질이 A인 

경우에 비하여 C 및 D의 odds ratio는 각각 0.21(95%CI, 

0.08-0.52), 0.46(95%CI, 0.22-0.95)으로 알레르기비염 

환자에서 C 및 D의 빈도가 의미 있게 낮았다(p=0.0002).  
TAP1 일배체형의 조합에 의하여 AA, AB, AC, AD, 

Table 4. Distribution of TAP1 haplotypes in allergic rhinitis patients and controls  

 Control Allergic rhinitis Odds ratio CI* (95%) p value 

Genotype (n=107) (%) (n=110) (%)    
AA 029 27.1 071 64.5 1.00   
AB 028 26.2 021 19.1 0.31 0.14 -00.66  
AC 026 24.3 005 04.5 0.08 0.02 -00.24  
AD 022 20.6 007 06.4 0.13 0.04 -00.37  
BC 000 00.0 002 01.8    
BD 001 00.9 000 00.0 0.00 0.00 -07.38  
DD 001 00.9 004 03.7 1.63 0.16 -41.08  

Phenotype (n=107) (%) (n=110) (%)    
A 104 97.2 104 94.5 1.00  0.0060 
B 029 27.1 023 20.9 0.76 0.41 -01.52  
C 026 24.3 007 06.4 0.27 0.10 -00.69  
D 024 22.4 011 10.0 0.46 0.20 -01.04  

Allele (2n=214) (%) (2n=220) (%)    
A 134 62.6 175 79.5 1.00  0.0002 
B 029 13.6 023 10.5 0.61 0.32 -01.14  
C 026 12.1 007 03.2 0.21 0.08 -00.52  
D 025 11.7 015 06.8 0.46 0.22 -00.95  

*Confidence interval  

Table 3. TAP1 polymorphisms in allergic rhinitis patients and controls  

  Control Allergic rhinitis Odds ratio CI* (95%) p value 

Genotype (n=107) (%) (n=110) (%)    
Codon 333 Ile/Ile 054 050.5 082 74.5 1.00  0.001 

 Ile/Val 053 049.5 026 23.7 0.32 0.17 -00.60  
 Val/Val 000 000.0 002 01.8    

Codon 637 Asp/Asp 055 051.4 076 69.0 1.00  0.011 
 Asp/Gly 050 046.7 030 27.3 0.43 0.24 -00.80  
 Gly/Gly 002 001.9 004 03.7 1.45 0.22 -11.85  

Phenotype (n=107) (%) (n=110) (%)    
Codon 333 Ile 107 100.0 108 98.2 1.00  0.016 

 Val 053 049.5 028 25.5 0.52 0.30 -00.92  
Codon 637 Asp 105 098.1 106 96.4 1.00  0.094 

 Gly 052 048.6 034 30.9 0.65 0.38 -01.11  
Allele (2n=214) (%) (2n=220) (%)    

Codon 333 Ile 161 075.2 190 86.4 1.00  0.003 
 Val 053 024.8 030 13.6 0.48 0.28 -00.81  

Codon 637 Asp 160 074.8 182 82.7 1.00  0.040 
 Gly 054 025.2 038 17.3 0.62 0.38 -01.01  

*Confidence interval 
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BC, BD 및 DD의 7가지 유전자형이 관찰되었다. TAP1에

서 AA, AB, AC 및 AD는 대조군과 실험군에서 각각 29

례(27.1%), 28례(26.2%), 26례(24.3%), 22례(20.6%) 

및 71례(64.5%), 21례(19.1%), 5례(4.5%), 7례(6.4%) 

이었다. 유전자형이 AA인 경우에 비하여 AB, AC 및 AD

의 odds ratio는 각각 0.31(95%CI, 0.14-0.66), 0.08 

(95%CI, 0.02-0.24) 및 0.13(95%CI, 0.04-0.37)으로 

알레르기비염 환자에서 낮은 분포를 보였다(Table 4).  

 

고     찰 
 

항원전달세포는 주위 환경으로부터 항원을 받아들여서 

세포내에서 항원 단백질을 펩타이드로 분해한 후 세포표면

에 있는 MHC 분자의 틈새(groove)로 이동시켜서 T 세

포로 항원 펩타이드를 전달하여 활성화시킨다. 항원전달세

포가 항원을 섭취하는 과정은 주로 수용체가 관여하여 세

포내이입(endocytosis)이 이루어진다. 이러한 수용체에는 

C-type lectins, mannose receptor 및 IgG, IgA와 IgE

에 해당하는 Fc 수용체 등이 있다.13)14) 일반적으로 항원전

달세포 내에서 이루어지는 항원전달경로는 MHC Ⅰ형과 

Ⅱ형이 서로 다른 것으로 알려져 있다. 바이러스와 같은 

내인성 항원은 세포질내에 존재하는 proteasome 안에서 

항원 펩타이드로 분해되어 내형질세망으로 이동하여 새로

이 합성된 MHC I형 분자와 결합하여 펩타이드-MHC 복

합체를 형성하여 세포표면에서 발현된다. 항원 펩타이드가 

내형질세망으로 이동하는 과정에 TAP 분자가 관여하여 

능동적인 수송이 이루어진다. 박테리아와 같은 외인성 항

원은 세포흡수작용(macropinocytosis)을 통해 항원전달

세포의 세포질 내로 들어와서 lysosome 안에서 항원 펩

타이드로 분해되고, 내형질세망에서 합성된 MHC Ⅱ형 분

자와 결합하여 세포표면에서 발현된다.15) 그러나 Suto와 

Srivastava16)는 외인성 항원도 MHC Ⅰ형 분자에 의해 매

개되어 내인성 항원전달경로를 취하여 CD8 양성 T 림프

구에 전달될 수 있다고 보고하였다. 따라서 TAP은 내인

성 및 외인성 항원의 전달경로에 모두 관여하는 것으로 생

각된다. 본 연구에서는 흡인성 항원(화분, 집먼지 진드기 

등)과 같이 체외에서 생성되어 비점막을 통하여 세포내로 

유입되는 외인성 항원에 의하여 유발되는 질환인 알레르기

비염을 대상으로 하였다. 알레르기비염은 비점막에 존재하

는 항원전달세포의 MHC Ⅱ형을 매개로 하여 조력 T 림

프구로 항원 펩타이드를 전달하는 외인성 경로를 취하는 

질환이지만, TAP은 외인성 항원과 내인성 항원의 전달경

로에 모두 관여하기 때문에 알레르기비염의 병리현상과 연

관이 있을 것으로 생각된다. 

TAP 유전자는 6번 염색체의 DPB1과 DQB1 위치 사

이에 존재하며, TAP1과 TAP2의 두가지 아형으로 구성

되어 있다. TAP1에는 Ile/Val-333 및 Asp/Gly-637의 

두 가지 이형성 위치가 알려져 있으며, TAP2에는 코돈 

379, 565, 651, 665 및 687의 다섯 가지 이형성 위치가 

보고되어 있다.17) 이러한 TAP 유전자의 다형성으로 인해 

TAP 단백질의 구조가 바뀌면 항원전달과정 및 epitope의 

선택에 변화가 생겨 MHC와 연관된 질환의 발현에 영향을 

미칠 수 있을 것으로 생각된다.  

TAP 유전자의 다형성에 관한 연구는 주로 코카시안을 

대상으로 하여 그레이브스병, 다발성 경화증, 인슐린 의존

성 당뇨병과 같은 MHC II형에 연관된 질환에서 이루어졌

다. 그러나, TAP 유전자 다형성과의 연관성은 보고자, 질

환 및 인종에 따라서 매우 상이한 결과를 보였다. 문헌고

찰에 의하면 알레르기비염을 대상으로 TAP 유전자 다형

성과의 연관성에 대한 연구는 많지 않고, 한국인 알레르기

비염 환자를 대상으로 TAP 유전자 다형성에 관한 연구는 

현재까지 보고된 바 없었다. Ismail 등2)은 아토피 질환(알

레르기성 천식, 알레르기비염, 아토피 피부염)에서 TAP1 

유전자 다형성이 강하게 연관되어 있음을 보고하였고, Ta-
cheuchi 등18)은 일본인 알레르기비염 환자에서 TAP1 유

전자 다형성은 연관성이 없음을 보고하면서, 튀니지인과의 

인종적인 차이에서 기인할 것이라는 주장을 하였다. 알레

르기질환의 병리현상 중에서 항원의 전달경로에 관여하는 

Table 5. Frequencies (%) of TAP1 haplotypes in four ethnic groups (control subjects) 

TAP1 haplotypes  Frequency (%) 

Codon  Korean* Korean19) Japanese18) Tunisian2) European20) 
 

333 637  (2n=214) (2n=368) (2n=124) (2n=162) (2n=138) 

A Ile Asp  62.6 77.7 82.3 83.5 84.8 
B Val Gly  13.6 17.1 09.6 09.5 13.0 
C Val Asp  12.1 05.2 00.8 02.0 02.2 
D Ile Gly  11.7 00.0 07.3 05.0 00.0 

*the results of this study 
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TAP의 유전자 다형성이 실제 질환의 유병률에 영향을 미

치는가에 대한 것은 매우 흥미로운 주제로 생각되며, 보고

자마다 결과의 차이를 보여 아직 명확한 결론에 도달하지 

못한 부분이 많고, 또한 동일한 한국인, 같은 동양인인 일

본인과 서양인인 코카시안에서 보고된 TAP 유전자 분포

의 차이가 있는지에 관한 연구도 아직 미비한 상태이다. 

저자들은 Newton 등10)이 제시한 ARMS-PCR 방법을 

이용하여 한국인 알레르기비염 환자에서 TAP1 유전자 다

형성에 대하여 조사하였다. ARMS-PCR은 방사선 동위원

소를 취급하지 않아도 되고, 제한효소로 유전자를 조작할 

필요가 없고, 염기서열을 분석하지 않아도 된다는 장점을 

가지고 있는 편리한 방법이다.11) 

본 연구에서는 대조군에 비하여 알레르기비염의 환자군에

서 TAP1333 Ile/Val 이형접합체(heterozygote)와 TAP1333 

Val 표현형 및 대립형질, TAP1637 Asp/Gly 이형접합체와 

TAP163 Gly 표현형 및 대립형질, TAP1 일배체형 C 및 D

의 표현형 및 대립형질, TAP1 유전자형 AB, AC 및 AD의 

빈도가 의미 있게 낮았고, odds ratio가 감소하였다. 따라서 

본 연구의 결과로 미루어 첫째, TAP1333과 TAP1637에서 

발생한 염기의 치환은 TAP1 분자의 구조적 변화를 초래

하며, 이것이 내인성 항원전달경로에 영향을 미칠 수 있음

을 알 수 있었고, 둘째, Suto와 Srivastava16)가 주장한 바

와 같이 알레르기비염과 같이 외인성 항원에 의해 유발되

어 MHC II형에 의해 매개되는 질병도 내인성 항원전달경

로를 취할 수 있음을 재확인할 수 있었다. 

한국인, 일본인, 유럽인의 대조군에서 이미 보고된 바 있

는 TAP1 일배체형 A, B, C 및 D의 분포를 본 연구결과

와 비교해 보면, 일본인과 유럽인에 비하여 한국인에서 A

형이 낮은 분포를 보였고, C 및 D가 높은 분포를 보여 인

종간의 유전자 다형성 분포에 있어서 차이를 보임을 알 수 

있었고, 이러한 유전적 다형성이 인종간의 알레르기비염의 

감수성 차이로 나타날 수 있을 것으로 사료된다. 동일한 

한국인에서도 약간의 차이를 보였는데, 본 연구의 결과는 

Lee 등19)의 보고에 비하여 A 및 B가 약간 낮고, C 및 D

가 높은 분포를 보였다(Table 5).  

본 연구는 case-control study로 대조군과 실험군 사

이에 TAP 유전자 다형성 분포의 차이, 그리고 인종간의 

차이에 대하여 검증하였는데, 이러한 유전자 다형성이 실

질적으로 알레르기비염에 관여하는지를 알기 위해서는 비

점막에서 TAP mRNA 및 TAP 단백질의 발현에 대한 연

구와 원인항원으로 유발검사 시 TAP 및 MHC II형 분자

와의 결합에 차이를 보이는지에 대한 기능적인 연구가 있

어야 할 것으로 사료된다.  

 

결     론 
 

TAP1 코돈 333 및 TAP1 코돈 637에 존재하는 이형

성 위치에서 발생한 염기의 치환은 유전자형, 표현형 및 

대립형질의 분포에 의미 있는 변화를 초래하였고, 이것은 

실제 알레르기비염의 발생에도 영향을 미칠 수 있음을 알 

수 있었다. 또한 일본인과 코카시안의 대조군과 비교하여 

볼 때 인종간에도 상당한 차이가 있음을 알 수 있었다. 따

라서 TAP1 유전자 다형성은 한국인에 있어서 알레르기비

염에 대한 감수성의 한 표식자로 이용될 수 있으리라 생각

된다.  
 

중심 단어：항원·다형·알레르기비염·한국인. 
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