
서 론

Y 염색체의 짧은연쇄반복(short tandem repeat; STR) 유전

좌는 친족관계에 있는 남성간의 혈연관계를 확인하거나, 부계

혈통의 추적을 위한 계통 연구에서 아주 유용한 도구로서 이용

될 수 있다.1-4) Y-STR 유전좌들은 Y 염색체 상에서 재조합이

일어나지 않는 부위에 위치하여 돌연변이의 가능성을 제외하

면 동일한 유전형이 아버지에게서 아들로 유전되기 때문에5)

이들의 유전형은 각 유전좌의 대립유전자 값으로 이루어진 일

배체형(haplotype)으로 표시된다. 따라서 시료로부터 얻어진

Y-STR 일배체형이 다른 시료의 것이나 데이터베이스에 있는

것과 일치하는 경우에“일치 확률(match probability)”을 제시

하기 위해서는 상염색체 STR과 달리 해당 인구 집단 내에서

특정 일배체형이 얼마나 관찰되는지 그 빈도를 조사하는 것이

중요하다.6) 이러한 목적을 위해 각 집단에서의 Y-STR 일배체

형 정보를 담은 데이터베이스가 필요하게 된다.

현재 웹에서 접근 가능한 대표적인 데이터베이스로는 Y-

STR Haplotype Reference Database (YHRD; www.yhrd.

org)가 있으며, 전 세계의 다양한 민족으로부터 9개의 유전좌
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We developed a web-based Y chromosomal short tandem repeat (Y-STR) data-
base (ySTRmanager, http://ystrmanager.yonsei.ac.kr) to facilitate calculation of Y-
STR haplotype frequency estimates for random matches and kinship indices for vari-
ous relationship levels. The ySTRmanager database provides 3 functions: (i) Y-STR
haplotype search, (ii) kinship index calculation, and (iii) user database configuration.
The Y-STR haplotype search function allows researchers to retrieve Y-STR haplo-
types that meet queried Y-STR allele, Y-haplogroup affiliation, and/or sample informa-
tion from a selected population in the open database, which consists of 12-17 Y-STR
loci. The number of matches in a selected population, haplotype frequency estimator,
and detailed results for matched and neighbor haplotypes are displayed as a set of
search results. The kinship index calculation function provides kinship indices of 2
input Y-STR haplotypes for the relationship represented by the number of meioses,
with consideration of target population and mutation rate of each Y-STR. In addition,
ySTRmanager allows registered users to configure their own database to store and
analyze Y-STR haplotype and/or mutation rate data. The stored Y-STR data can be
used in the search function and in the analysis to obtain forensic statistical values. The
ySTRmanager will be a useful system to analyze and manage Y-STR data in the
practice of forensic genetics.
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로 구성된 minimal haplotype 99,258개, 17개의 유전좌로 구

성된 Yfiler haplotype 40,987개의 정보를 저장하고 있다.7) 그

외에도 US Y-STR Database (www.usystrdatabase.org)가

있는데, 여기에는 11개의 유전좌로 구성된 extended

haplotype부터 17개의 유전좌로 구성된 Yfiler haplotype까지

총 18,719개의 정보를 담고 있다.8) 이와 같이 YHRD와 US Y-

STR database는 다량의 일배체형 자료를 바탕으로 검색 기능

을 제공하고, 이로부터 특정 일배체형의 빈도를 추정할 수 있

게 해준다. 하지만, YHRD에서는 1일 검색 횟수를 제한하고 있

을 뿐만 아니라 검색 결과에서 일치하는 Y-STR 일배체형이

많은 경우에는 빈도가 높은 일부 자료만을 보여준다. 반면 US

Y-STR database는 검색 과정에서 YHRD와 같은 제한은 없

지만, 대부분 미국 현지인을 대상으로 자료를 얻었기 때문에,

여기에서 얻게 되는 Y-STR  일배체형의 빈도 자료는 미국인

에 국한될 수밖에 없는 한계가 있다.

Y-STR 일배체형 자료는 아버지와 아들의 관계뿐만 아니라

동일한 부계혈통의 남자들 간의 관계를 확인하기 위한 유전자

검사 결과의 해석에 이용되는데,2, 5) 여기서 얻어지는 부계친족

지수(kinship index, KI)는 이들의 관계를 설명하는데 중요한

통계지표가 된다. 부계친족지수는 유전자검사에서 얻어진 두

개의 Y-STR 일배체형이 서로 완벽하게 일치한 경우에는 집

단에서 그 일배체형이 나타난 빈도로부터 계산할 수 있고, 돌

연변이가 일어나 Y-STR 유전좌의 대립유전자 반복수(repeat

number)가 한 개 증가하거나 감소한 경우(+1 또는 -1

repeat)에는 Rolf 등9)이 제시한 방법에 따라 산출할 수 있다.

이 방법은 현재까지 보고된 Y-STR 유전좌에서의 돌연변이가

대부분 대립유전자 반복수가 한 개 증가하거나 감소하는 것으

로 나타난다는 점에서10-13) 법의 실무에 쉽게 적용될 수 있다.

하지만 이 방법은 특정 유전좌의 돌연변이율이 아닌 평균 돌연

변이율을 사용한다는 점에서 특정 유전좌의 돌연변이에 의한

영향을 제대로 반영한다고 할 수 없다. 따라서 보다 정확한 부

계친족지수를 계산하기 위해서는 각각의 유전좌의 돌연변이율

을 반영할 필요성이 있고, 더불어 많은 시료를 분석하는 법의

실무에서는 다양한 조건에서 부계친족지수를 자동으로 산출하

여 제시하는 프로그램의 개발이 요구되고 있다.

본 연구에서는 한국인의 Y-STR 일배체형 자료를 포함하여

2000년대 중반 이후에 논문을 통해 보고된 여러 민족 또는 인

구집단에 속하는 13,700여개의 Y-STR 일배체형 자료 수집

하여 데이터베이스화하고 이를 관리할 수 있는 웹 프로그램인

ySTRmanager를 개발하였다. ySTRmanager는 수집된 자료

를 대상으로 Y-STR 일배체형을 검색할 수 있는 기능뿐만 아

니라 특정 Y-STR 유전좌에서 돌연변이가 나타났을 경우 그

유전좌의 돌연변이율을 적용하여 다양한 조건에서 자동으로

부계친족지수를 계산하는 기능과 사용자의 Y-STR 자료를 저

장하고 관리할 수 있는 기능을 제공할 수 있도록 설계되었다.

연구 방법

1. Y-STR 일배체형 자료의 수집

Y-STR 일배체형 자료는 2000년대 중반 이후에 보고된 논

문을 바탕으로 다음과 같은 내용을 포함하여 수집하여 데이터

베 이 스 화 저 장 하 였 으 며 , 이 들 자 료 들 을 대 상 으 로

ySTRmanager의 검색이 수행되도록 하였다.

1) Y-STR 일배체형 자료는 되도록 17개의 유전좌

(DYS19, DYS389I, DYS389II, DYS390, DYS391, DYS392,

DYS393, DYS385ab, DYS438, DYS439, DYS437, DYS448,

DYS456, DYS458,  DYS635, YGATA H4)로 구성된 것을 수

집하였다.

2) 수집된 Y-STR 일배체형 자료는 민족 혹은 인구 집단에

따라 아프리카인, 서유라시아인, 동아시아인, 오세아니아인, 혼

합집단 등의 메타집단(metapopulation)으로 구분할 수 있도록

하였다.

3) 경우에 따라 Y-haplogroup 및 시료가 채취된 지역과 참

고문헌과 같은 정보도 함께 저장하였다.

2. 데이터베이스 설계 및 웹페이지의 개발

ySTRmanager는 MySQL 관계형 데이터베이스 프로그램

(http://www.mysql.com)을 사용하여 공개 데이터베이스와 사

용자 데이터베이스로 구성되도록 설정하였다. 각 데이터베이

스에는 각 집단의 정보와 이에 속하는 시료의 정보가 서로 구

분되어 입력될 수 있도록 그룹 테이블과 시료 테이블로 구성되

어 있다. 로그인 없이도 공개 데이터베이스를 이용한 검색 기

능과 동일부계의 관계 확인을 위한 부계친족지수 계산 기능을

이용할 수 있으며, 로그인 후에는 사용자 데이터베이스 기능을

부가적으로 이용할 수 있도록 하였다.

ySTRmanager의 웹페이지는 PHP (Personal Hypertext

Preprocessor) 및 AJAX (Asynchronous JavaScript and

XML)를 이용하여 직관적인 사용자 인터페이스의 구축에 초점

을 맞추었다. 특히 특정 기능을 구현함에 있어서 AJAX를 활용

하여 입력 값과 결과 값을 연동하여 보여줄 수 있도록 하였다. 

3. ySTRmanager에서의 자료 검색

ySTRmanager에서는 Y-STR 일배체형 자료뿐만 아니라

Y-haplogroup이나 시료의 기타 정보를 이용하여 검색을 수행

할 수 있도록 하였다. Y-STR 일배체형 검색은 일배체형의 범

위, microvarient 대립유전자 및 대립유전자의 중복 또는 결실

그리고 off-ladder 대립유전자 등을 모두 고려하여 수행될 수
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있도록 설계하였고, 나아가 각 항목별로 독립적으로도 검색할

수 있는 기능도 준비하였다. 또한 로그인 후에는 사용자 데이

터베이스에 저장된 Y-STR 일배체형 각각에 대한 검색 또는

이를 대상 집단으로 수행하는 검색 그리고 두 개 집단 내의 모

든 Y-STR 일배체형에 대한 교차비교도 가능하도록 하였고,

이 경우에도 Y-STR 일배체형의 범위나 대립유전자의 상태를

고려한 검색이 수행될 수 있도록 관련 옵션을 두었다.

4. Y-STR 일배체형의 빈도 추정

검색된 특정 Y-STR 일배체형의 빈도를 추정하기 위해서

ySTRmanager에서는 Clopper와 Pearson이 제시한 방법14)을

바탕으로 95%의 단측신뢰구간(0-95% 범위)의 상단 값(p
0
)

을 계산하여15) 추정된 빈도 값을 제공한다.

Σ
x

k=0
p k

0
(1- p

0
)n-k = 0.05 Eq. (1)

여기서 x는 집단 내에서 특정 Y-STR 일배체형과 일치하는

수이며, n은 집단의 크기를 나타낸다. 또한 이 방법은 일치하는

Y-STR 일배체형이 없을 때에도 빈도 값의 추정이 가능한데,

이러한 경우에는 Eq. (1)이 p
0
= 1-0.051/n 으로 되며, n≥100

인 집단에서 3/n으로 간단히 p
0 
사용할 수 있다.

5. 돌연변이율에 기반한 부계친족지수 산출

ySTRmanager에서는 두 개의 Y-STR 일배체형이 일치하

는 경우뿐만 아니라 그렇지 않은 경우에서도 돌연변이를 고려

하여 부계친족지수를 산출하여 제시한다. 보다 정확한 부계친

족지수 값을 제시하기 위해서 모든 유전좌에서 나타나는 돌연

변이율(mutation rate)의 평균값이 아닌, 각 유전좌에서의 돌

연변이율 값을 사용하는 Buckleton 등의 방법16)을 프로그램으

로 구현하였으며, 이에 필요한 Y-STR 돌연변이율은

STRbase (http://www.cstl.nist.gov/biotech/strbase/)에서 제

공하는 자료17)를 이용하였다.

1) 두 개의 Y-STR 일배체형이 완벽히 일치하는 경우

KI = Eq. (2)

2) 돌연변이로 인하여 두 개의 Y-STR 일배체형이 일치하

지 않는 경우

KI �

� Eq. (3)

여기서 N은 Y-STR 유전좌의 총 수, l은 돌연변이가 없는 유

전좌, k는 돌연변이가 일어난 유전좌, μ
l
및 μ

k
는 각 유전좌의 돌

연변이율, m은 감수분열의 수, f는 Y-STR 일배체형의 빈도를

나타낸다. 또한 μ
k
x→y 는 k 유전좌에서 대립유전자가 x→y 로 되

는 돌연변이율이다. 여기서 x→y 가 +1 또는 -1 단계로 나타나

는 돌연변이이고, 이것이 k 유전좌에서 관찰되는 모든 돌연변

이의 대략 1/2을 차지한다는 가정에 의해서 μ
k
x→y 는 μ

k
/2로 대

체될 수 있다.

부계친족지수의 산출을 위해서는 두 개의 Y-STR 일배체형

자료와 함께 감수분열의 수, 일배체형 빈도의 추정을 위한 대

상 집단, 그리고 각 유전좌에 대한 돌연변이율 자료를 선택하

도록 하였다. 감수분열의 수는 1에서 10까지 선택이 가능하며,

1은 아버지와 아들, 2는 할아버지와 손자 또는 형제간의 관계

를 나타낸다. 각 유전좌에서의 돌연변이율은 기본적으로 제공

되는 자료를 사용할 수도 있지만, 사용자가 자신의 자료를 데

이터베이스에 업로드한 후에 그 자료를 이용할 수도 있다.

DYS385ab처럼 유전좌의 중복으로 multi-copy로 존재하는

유전자의 경우에 Y-STR 일배체형을 표기할 때에는 하나의

유전좌처럼 다루겠지만, 부계친족지수의 계산 과정에서 이들

은 각각의 유전좌로 구분하여 처리된다.

6. 사용자 데이터베이스 관리

(1) Y-STR 일배체형 자료 관리와 업로드

사용자 자신의 Y-STR 일배체형 자료를 관리하기 위하여

새로운 그룹을 생성하거나 기존 그룹의 정보를 수정 혹은 삭제

할 수 있는 기능을 준비하였다. 사용자 데이터베이스에 Y-

STR 일배체형 자료를 업로드하기 위해서는 탭으로 구분된 형

식의 텍스트 파일을 작성해야 한다. 여기에는 시료명, 17개 유

전좌의 대립유전자 값, Y-haplogroup, 시료의 기타 정보가 포

함되는데, 웹페이지의 링크를 통해 예제 파일을 다운로드할 수

있도록 하였다. 각 Y-STR의 대립유전자 값의 다양한 형태를

고려하여 자료를 데이터베이스에 업로드하는 과정에서 자료의

정확성 검사를 수행하도록 하였다. 또한 업로드된 Y-STR 일

배체형 및 대립유전자에 대한 일배체형의 빈도, 일배체형의 다

양성, 유전자의 다양성 등과 같은 기본적인 통계량을 분석할

수 있고, 더불어 업로드된 Y-STR 일배체형 자료의 정보를 수

정하거나 특정 자료를 삭제할 수 있는 기능도 설계하였다.

(2) Y-STR 유전좌의 돌연변이율 자료 관리

17개의 Y-STR 유전좌에 대해서 각각 돌연변이율 값을 탭

으로 구분된 형식의 텍스트 파일로 작성하여 입력할 수 있도록

하였다. 돌연변이율 값은 5번째 자리에서 반올림하여 소수점 4

자리까지 입력하고, Y-STR 일배체형 자료와 마찬가지로 예

제 파일을 다운로드하여 편리하게 사용자 자신의 돌연변이율

자료를 구축할 수 있도록 하였다.
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결 과

ySTRmanager는 http://ystrmanager.yonsei.ac.kr로 접속

하여 사용이 가능하며, 특정 Y-STR 일배체형의 빈도를 추정

하기 위한 검색 기능, 동일부계의 관계를 확인하기 위한 부계

친족지수 계산 기능, 그리고 사용자 자료의 업로드 및 통계량

분석을 위한 기능을 제공하고 있다.

1. Y-STR 일배체형 데이타베이스 및 검색 기능

ySTRmanager에는 동아시아인, 서유라시아인, 혼합집단으

로 구분되는 3개 메타집단에 속하는 총 35개 민족 또는 인구

집단으로부터 얻어진 13,790개 Y-STR 일배체형 자료가 저

장되어 있다(Table 1). 각 집단의 Y-STR 일배체형 자료들은

대부분 12 또는 17개의 유전좌로 구성되어 있으며, 이들은 특

정 Y-STR 일배체형의 빈도를 추정하기 위한 검색에서 공개

데이터베이스로 제공한다. 

특정 Y-STR 일배체형의 검색은 그 일배체형의 범위

(haplotype range)를 선택하고 각 유전좌에서의 대립유전자

값을 입력한 후에 대상 집단을 선택함으로써 이루어진다. 일배

체형의 범위는 minimal haplotype (9 loci), extended

haplotype (11 loci), PowerPlex Y haplotype (12 loci), Yfiler

haplotype (17 loci) 중에서 하나를 선택함으로 검색에 포함되

는 유전좌들을 지정할 수 있다. 각 유전좌에서의 대립유전자

값은 목록 상자에서 선택하여 입력하는데, 만약 대립유전자 값

이 없다면“Others”를 선택한 후에 원하는 값을 텍스트 상자에

직접 입력해야 한다. 특정 대립유전자 값(예, 14 또는 14.1)을

입력한 경우에는 그와 일치하는 결과만 얻을 수 있는 반면에,

와일드카드(*)를 사용하여 대립유전자 값(예, 14.*)을 입력하

게 되면 일반적인 대립유전자(예, 14) 및 microvariant 대립유

전자(예, 14.1)를 모두 결과로 얻을 수 있다. 와일드카드는 또

한 multi-copy 유전좌의 검색에도 사용할 수 있다. 예를 들어

“14.*,15”라고 입력한 경우라면“14,15”, “14.1,15”,

“14.2,15”가 모두 검색될 것이다. 대립유전자 값을 직접 입력

하는 경우에는 그 값이 잘못 입력되는 것을 막기 위해 아래의

규칙을 따라야 한다. 유전자의 중복으로 인하여 두 개 이상의

대립유전자 값이 입력되는 경우에는 쉼표로 구분하여 입력한

다(예, DYS19: 14,15 또는 DYS385ab: 16,20). 또한 그 값이

작은 순서대로 입력해야 한다(예, 20,16 → 16,20).

DYS385ab 유전좌에서 두 개의 대립유전자 값이 동일한 경우

라도 이들을 모두 표기해야 한다(예, DYS385ab: 16 →

16,16). 특정 유전좌에서 유전자의 결실이 관찰된 경우(null

allele) 대립유전자 값은 숫자“0”으로 표기한다. 하지만, 그 외
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Fig. 1. Search setting in ySTRmanager. In order to search a particular Y-STR haplotype (Y-haplotype) from a selected population, user
should provide Y-haplotype information (circled “1”) and then select a target population (circled “2”). Y-STR allele values can be
provided by selecting a value in list box for each Y-STR loci interested or by direct input of allele values into text box after selecting

“Others”in list box. Y-haplogroup and/or sample information can be combined to Y-haplotype or used independently to search
haplotypes in a selected population.



의 경우에서 대립유전자의 값을 결정할 수 없을 때에는 빈칸으

로 두면 된다. Off-ladder 대립유전자(예, <10 또는 >19)도 입

력이 가능하며, “>19”로 입력했다면“20”이상의 일치하는 값

이 있을 때에 검색 결과로 출력된다. YGATA H4 유전좌는 8-

15(H4)의 ladder 범위로 대립유전자 값을 입력해야 한다. 만

약 17-24(H4.1) 또는 24-31(H4.1+H4.2)의 ladder 범위에

서 대립유전자 값이 정해졌다면, 통일된 명명법의 사용을 위해

이들의 대립유전자 값에서 각각 9와 16을 빼줌으로써 교정해

야 한다.

Y-STR 일배체형 자료와 함께 Y-haplogroup 또는 시료의

기타 정보를 종합하여 검색할 수도 있고, Y-haplogroup 또는

시료의 기타 정보만을 이용한 검색을 통하여 입력된 정보와 관

련된 Y-STR 일배체형의 존재 여부도 알아 볼 수 있다. 이를

위해 Y-haplogroup 검색에 대해서는 두 가지 옵션을 지원한

다: i) 입력한 값과 완벽하게 일치하는 경우(Exact match), ii)

입력한 단어가 포함되는 경우(Include the keyword). 한편 시

료의 기타 정보 검색에서는 입력된 검색어를 포함하는 모든 결

과를 출력한다.

검색결과는 선택된 집단 내에서 일치하는 Y-STR 일배체형

(matched haplotype; Fig. 2A)과 이웃하는 일배체형

(neighbor haplotype; Fig. 2B)을 탭 메뉴로 구성하여 보여준

다. 일치하는 일배체형에 대해서는 선택된 집단 내에서 얼마나

관찰되는지를 보여주고, 이들의 빈도는 Clopper와 Pearson의

방법14)에 따라 95%의 단측신뢰구간의 상단 값15)으로 추정 값

을 제시하였다. 이들 일배체형을 갖는 시료에 대해서 각 유전

좌에서의 대립유전자 값과 함께 시료의 기타 정보 및 Y-

haplogroup 정보도 결과에서 확인할 수 있으며, “Export”버튼

을 이용하여 이들 자료를 탭으로 구분된 텍스트 파일로 저장할

수 있다. 이웃하는 일배체형에 대해서는 입력한 일배체형을 기

준으로 각 일배체형 당 하나의 유전좌에서 +1 또는 -1 단계의

돌연변이를 포함하고 있으며, 이들이 집단 내에서 관찰되는 수

가 작은 순서대로 정렬하여 보여준다. 이러한 돌연변이는 동일

부계의 관계를 확인하는 검사에서 나타날 수 있기 때문에, 이

웃하는 일배체형을 이용하여 계산된 부계친족지수 결과도 함

께 보여주었다. 이웃하는 일배체형의 결과에서 감수분열의 수

및 돌연변이율 자료를 선택함으로 다양한 조건으로 부계친족

Y-STR 일배체형의 빈도와 부계친족지수 산출을 위한 웹기반 데이터베이스 49

Table 1. Information of Y-STR Haplotype Data Collected in ySTRmanager

Metapopulation Populationa No. of haplotypes No. of Y-STR loci Reference

East Asian Korean (3) 2253 17 18 - 20
Chinese Han (7) 1104 11, 12, or 17 21 - 27
Chinese 8 minor populationsb 1337 11, 12, or 17 28 - 35
Japanese (2) 2245 17 36, 37
Taiwanese Han 200 17 38
Taiwanese Paiwan 208 17 39
Malay (2) 520 12 or 17 40, 41

West Eurasian Austrian 135 17 42
Danish 185 12 43
German 279 11 44
Hungarian 215 12 45
Italian 155 17 46
Polish 255 17 47
Portuguese (2) 425 17 48, 49
Resident Basques 197 17 50
Russian 545 17 51
Serbian 185 17 52
Spanish (2) 395 14 or 17 53, 54
Swiss 150 12 55
UK Caucasian 250 12 56
US Caucasian 100 17 57

Admixed Argentine 224 12 58
Brazilian 500 17 59
Colombian (2) 950 9 or 13 60, 61
Ecuadorian 120 13 62
Honduran 128 12 63
Mexican-Mestizo 357 12 64
Venezuelan 173 12 65

Total 35 populations 13,790 haplotypes
a If the same population data was collected from two or more different sources, the number of sources was indicated in parentheses.
b Chinese 8 minor populations indicate Hui, Korean, Manchu, Naxi, Salar, Tibetan, Tuija, and Yi populations living in China.



지수의 값을 계산할 수 있다. 또한 일치하는 일배체형의 수, 부

계친족지수, 돌연변이율의 3가지 옵션으로 이웃하는 일배체형

의 결과를 정렬시킬 수 있다. 이웃하는 일배체형도“View”링

크를 통해서 선택된 집단 내에서의 이들 일배체형을 갖는 시료

의 정보를 확인할 수 있다. 위의 검색결과에서처럼 특정한 하

나의 집단 내에서 뿐만 아니라, ySTRmanager의 공개 데이터

베이스에 저장된 여러 집단에 대해서 입력한 Y-STR 일배체

형이 어떠한 빈도로 나타나는지도 알아 볼 수 있다(Worldwide

frequency).

ySTRmanager는 로그인한 사용자가 자신의 데이터베이스

를 구축한 경우 좀 더 다양한 검색기능을 제공하고 있다. 사용

자 데이타베이스에 포함된 Y-STR 일배체형이 특정 집단 내

에서 이들 각각이 어떠한 빈도를 나타나는지 알아 볼 수 있다.

이 경우에 공개 데이터베이스 또는 사용자 데이터베이스의

Y-STR 일배체형 자료 모두를 대상 집단으로 지정할 수 있다.

또한 각 사용자 Y-STR 일배체형 자료도 특정 일배체형의 빈

도를 추정하기 위한 대상 집단으로도 이용될 수 있다. 이러한

기능과 더불어 선택된 두 개 집단에 포함된 모든 Y-STR 일배

체형 자료에 대한 교차비교 기능을 제공한다(Cross

comparison). 이 경우에 비교하고자 하는 집단은 사용자 데이

터베이스에서만 선택 가능하지만, 비교의 대상이 되는 집단은

공개 및 사용자 데이터베이스 모두에서 선택할 수 있다. 한편
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Fig. 2. Search results of ySTRmanager. The number of matches for the particular haplotype and its haplotype frequency estimator in a
selected population are displayed in search result (the top table of a). Individual detailed information including sample name, Y-
haplogroup affiliation, and sample information for matched haplotypes are shown in a table, which can be downloaded by clicking

“Export”button (the bottom table of a). Neighbor haplotypes are displayed in a table only when there is at least one matched
haplotype in a selected population (b). Allele values at Y-STR loci with single-step mutations (+1 repeat gain or -1 repeat loss) in
neighbor haplotypes are represented by different backgrounds (dashed box in b). Detailed sample information having the neighbor
haplotypes can also be appeared in a new window by clicking “View”link.

a

b



사용자 데이터베이스에 포함된 Y-STR 일배체형에 대한 검색

을 수행할 경우에는 대립유전자형에 와일드카드를 사용할 수

없기 때문에, 이를 보완하기 위해서 microvarant 대립유전자를

무시하고 검색할 것인지 여부(Ignore microvariant allele)를

묻는 옵션을 두었다. 만약에 사용자가 microvariant 대립유전

자를 무시하는 옵션을 선택하였다면 검색 대상이 되는 Y-

STR 일배체형의 모든 유전좌에 대해 적용된다. 예를 들어 검

색하고자 하는 일배체형이“14.2-12-28-22-13,16”으로

주어졌다고 하면, 이것은“14.*-12.*-28.*-22.*-13.*,16.*”

로 일배체형을 직접 입력한 경우와 동일한 결과가 나오게 된

다. 

2. 다양한 조건에서의 부계친족지수 산출

ySTRmanager에서는 Y-STR 일배체형 자료를 이용한 동

일부계의 관계의 확인을 위한 통계지표로 사용되는 부계친족

지수를 계산해주는 기능을 제공한다. Table 2에서는 아버지와

두 아들간의 친자검사를 예로서 보여주고 있다. 이 경우 감수

분열의 수는 아버지와 아들의 관계이므로 1이 된다. 두 아들의

일배체형의 빈도는 706명의 한국인 집단에서 나타나는 빈도

를 이용하여 추정하였다. 이들 일배체형 자료를 비교하였을

때, 한 명의 아들은 아버지와 완벽하게 일치하는 반면에, 다른

한 명의 아들은 하나의 유전좌에서 차이(DYS389II: 28 → 27)

가 확인된다(Table 2A). 그리고 이 두 가지 경우에 대해서 각

각의 부계친족지수를 계산하였다(Table 2B). 먼저 두 개의 일

배체형이 일치하는 경우와 그렇지 않은 경우에서 얻어진 부계

친족지수를 비교하였을 때에 크게 차이를 보임을 확인할 수 있

다(146.38209 vs. 0.25707). 다음으로 각 유전좌마다의 돌연

변이율 값을 사용한 경우와 이들의 평균값을 사용한 경우를 비

교하였을 때, 두 개의 일배체형이 완벽히 일치하는 경우에는

얻어진 부계친족지수간의 차이가 크게 나타나지 않지만

(146.38209 vs. 146.32388), 그렇지 않는 경우에는 상대적으

로 그 차이가 커짐을 알 수 있다(0.25707 vs. 0.15856).

Minimal haplotype에서 돌연변이율의 평균값은 0.0022이며,

DYS389II 유전좌의 돌연변이율은 0.0035이다. 여기에서 짐작

할 수 있듯이 돌연변이가 관찰된 유전좌의 돌연변이율이 높을

수록 계산되는 부계친족지수도 커짐을 알 수 있다. 따라서 각

유전좌마다의 돌연변이율 값을 사용함으로 Y-STR 일배체형

자료를 이용한 동일부계의 확인검사에서 보다 정확한 부계친

족지수를 얻을 수 있다.

3. 사용자 자료의 업로드 및 통계량 분석

사용자는 웹페이지의“Y-STR data”및“Mutation data”메

뉴를 통해서 특정 집단에서 얻어진 Y-STR 일배체형, Y-

haplogroup, 시료의 기타 정보 및 각 Y-STR 유전좌에서 발생

할 수 있는 돌연변이에 대한 빈도 자료를 사용자 데이터베이스

에 업로드할 수 있고, 이러한 자료들의 관리와 업데이트를 수

행할 수 있다. 한편 사용자 자료를 업로드하는 과정에서 자료

의 정확성 검사를 수행하는 기능을 둠으로써 데이터베이스에

저장되기 전에 가능한 오류(예, 불필요한 문자, 대립유전자 또

는 돌연변이율 값이 비정상적인 범위에 있는 경우,

microvariant 대립유전자 값을 형식에 맞지 않게 표기한 경우)

를 줄일 수 있다. 또한 업로드된 Y-STR에 대한 기본적인 통계

량(일배체형의 빈도, 일배체형의 다양성, 유전자의 다양성 등)

도 확인 할 수 있는데, 이러한 정보는 수집된 Y-STR 자료의

특성을 파악하는데 도움이 될 것이다(자료 제시 없음). 
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Table 2. An Example of Kinship Test Among Alleged Father and Two Sons

A. Comparison of Y-STR Haplotypes Among Alleged Father and Two Sons

Loci DYS19 DYS389I DYS389II DYS390 DYS391 DYS392 DYS393 DYS385

Mutation ratesa 0.0025 0.0024 0.0035 0.0025 0.0028 0.0007 0.0008 0.0021
Alleged father 14 12 28 23 10 14 12 13,20
Son 1 14 12 28 23 10 14 12 13,20
Son 2 14 12 27 23 10 14 12 13,20

a Mutation rates for all Y-STR loci were obtained from STRbase.17)

B. Kinship Index Calculation for the Above Two Cases

Alleged father and son 1 Alleged father and son 2

Matched count for son’s haplotype in a population (M / N)a 1 / 706 1 / 706
Frequency estimate for son’s haplotypeb 0.00670 0.00670
Kinship index 146.38209 (146.32388)c 0.25707 (0.15856)c

Kinship probability (prior probability: 0.5) 98.32% (98.32%)c 20.45% (13.69%)c

a M and N indicate matched samples and population size, respectively.
b Frequency estimate was obtained by calculating upper 95% one-sided confidence interval as shown in Eq. (1).
c The values in parentheses were calculated using the average value (0.0022) of mutation rates for the minimal haplotype.



고 찰

ySTRmanager 데이터베이스에는 동아시아인, 서유라시아

인, 혼합집단에 속하는 민족 또는 인구 집단으로부터 수집된

12 또는 17개의 Y-STR 유전좌로 구성된 Y-STR 일배체형

자료가 집적되어 있으며, 이것을 대상으로 ySTRmanager는

특정 Y-STR 일배체형에 대한 검색 결과를 제공하고 있다. 이

때 Y-STR 일배체형 자료뿐만 아니라 Y-haplogroup 및 시료

의 기타 정보를 조합하여 검색을 수행할 수 있도록 함으로써

사용자에게 다양한 조건의 검색 기능을 제공하고 있다. 이러한

점은 사용자가 데이터베이스에 저장된 자신의 Y-STR 자료를

대상으로 검색하고자 할 때에 더 유용하게 이용될 것이다. 물

론 Y-haplogroup을 이용한 검색은 YHRD에서도 지원되고 있

지만, ySTRmanager에서와 달리 YHRD에서는 Y-STR 일배

체형을 이용한 검색과는 별개로 작동한다. 또한 microvarient

대립유전자 검색을 위한 와일드카드(*) 및 여러 옵션을 제공함

으로서 법의 실무에 유연하게 대처할 수 있도록 하였다.

검색을 통해서 얻어지는 일배체형의 빈도를 추정하는 방법

에 있어서 YHRD는 베이지안 접근법으로 일배체형의 빈도를

전망하는 방법(frequency surveying method)66)을 사용하는

반면에, US Y-STR database에서는 ySTRmanager와 동일하

게 Clopper와 Pearson의 방법13)을 따른다. ySTRmanager가

YHRD와 US Y-STR database와 비교해서 특징적인 부분은

동일부계의 확인 검사에서 사용되는 부계친족지수의 계산 기

능과 사용자의 자료를 데이터베이스에 업로드하고 이를 관리

하게 해주는 기능에 있다. 이 두 가지 기능은 검색 기능 못지않

게 Y-STR 자료를 다루는 연구자들의 실무에 필요한 사항이

될 것이다. 특정 일배체형의 빈도(p)는 크기가 n인 집단에서 x

만큼 관찰되는 경우에 p = x/n로 나타낼 수 있다. 하지만, 이러

한 방법은 한 집단 내에서 시료의 수집이 어떻게 이루어지느냐

에 따라서 빈도가 달라질 가능성이 있다. Holland와 Parsons는

정규 근사법(normal approximation method)을 사용하여

95%의 신뢰구간 내에서 시료 수집에 따른 차이를 보정하는 것

을 보여주었다(p±1.96   p(1-p)/n).67) 이 방법은 이해와 계산

이 쉽다는 장점을 갖고 있지만, p가 0 또는 1과 같을 경우에는

위의 방정식으로 계산이 불가능하다. 때문에, ySTRmanager

에서는 Clopper와 Pearson이 제시한 방법9)을 도입하여 이항

분포를 기반으로 정확한 신뢰구간을 계산함으로써 특정 일배

체형의 빈도를 추정할 수 있도록 하였다. 실제로 위의 두 가지

방법으로 얻어진 일배체형 빈도에 대한 추정 값을 비교하였을

때, 정규 근사법 보다는 Clopper와 Pearson의 방법에서 큰 값

이 얻어지는 것을 확인할 수 있었으며, 특히 수집된 시료의 수

(n)가 적을수록 이들 추정 값 사이의 차이가 크게 나타남을 알

수 있었다(자료 제시 없음). 이것은 한 집단에서 수집된 시료의

수에 따라 달라질 수 있는 빈도에 대한 보정을 Clopper와

Pearson의 방법이 더 잘 해주고 있음을 보여주는 것이다. 게다

가 이들 추정 값이 클수록 재판에서 피고인에게 우호적으로 작

용하여 억울하게 죄를 뒤집어씌우는 확률을 낮추게 될 것으로

본다.

Y-STR 일배체형은 부계혈통으로만 유전된다는 점을 이용

하여 동일부계의 관계를 확인하는 검사에 사용된다.2, 5) 여기서

부계친족지수는 법의 실무에서 중요한 통계지표로 사용되는

데, 모든 유전좌에서 동일한 돌연변이의 빈도를 보인다는 가정

을 사용하여 돌연변이율의 평균값을 사용하여 이를 계산해왔

다.9) 두 개의 Y-STR 일배체형이 완벽하게 일치하는 경우라면

계산되는 부권지수의 값이 충분히 크기 때문에, Y-STR 유전

좌의 돌연변이율 값을 적용함에 있어서 평균값을 사용하든지

아니면 유전좌마다 다른 값을 사용하든지 간에 큰 차이가 없을

것이다. 하지만, 검사에 사용된 유전좌 중에서 하나라도 돌연

변이가 확인될 경우에는 얻어지는 부계친족지수가 크게 감소

하기 때문에, Y-STR 유전좌의 돌연변이율 값을 사용함에 있

어 이들의 평균값을 사용하는 것은 경우에 따라 부계친족지수

계산에서 부정확성을 오히려 키울 수 있다. 이러한 점에서

ySTRmanager는 각각의 돌연변이 Y-STR 유전좌에서 관찰

된 돌연변이율 값을 사용하여 부계친족지수를 산출하고, 계산

과정에서 사용되는 Y-STR 일배체형 빈도 값을 Clopper와

Pearson이 제시한 방법14)으로 추정된 값을 사용함으로써 부계

친 족 지 수 의 정 확 도 를 더 높 일 수 있 었 다 . 따 라 서

ySTRmanager에서 특정 Y-STR 일배체형 빈도 추정치로부

터 계산되는 부계친족지수는 법의 실무에 보다 유용하게 적용

될 수 있을 것으로 여겨진다.

Stepwise mutation model (SMM)68)은 STR 유전좌에서 나

타나는 돌연변이를 설명하기에 적합한 모델로 받아들여지고

있으며, 이 모델에 의하면 STR 유전좌에서의 돌연변이는 대립

유전자의 반복된 수가 하나 또는 작은 수로 증가하거나 감소하

는 형태로 나타난다. 특히 돌연변이가 오로지 한 단계만 증가

또는 감소하여 나타나는 모델을“strict SMM”이라고 한다.69)

ySTRmanager에서는 각 유전좌에서 일어나는 돌연변이가

strict SMM에 따른다는 가정을 바탕으로 부계친족지수를 계

산하고 있다. 이러한 접근은 두 단계 이상의 돌연변이, 유전좌

의 중복 및 결실, 그리고 비전형적 대립유전자가 관찰된 경우

에는 적용할 수 없다는 단점이 있다. 하지만, 법의 유전학 및 집

단 유전학 분야에서 주로 사용되는 17개의 Y-STR 유전좌는

비교적 낮은 돌연변이율(10-4 ~ 10-3)을 보여주고 있으며, 발

견된 돌연변이의 대부분은 대립유전자의 크기가 한 단계 증가

또는 감소하는 형태로 나타난다.10-13) 따라서 ySTRmanager에

서 제공하는 부계친족지수의 계산 기능은 동일부계를 확인하

는 검사에서 돌연변이가 관찰되는 다양한 상황에도 유연하게

적용될 수 있을 것으로 생각된다.

지금까지의 대다수의 Y-STR 연구는 Promega의

PowerPlex� Y kit 및 Applied Biosystems의 Yfiler� kit의 보
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급이 보편화되면서 12 또는 17개의 유전좌로 구성된 일배체형

으로 결과를 보고해왔다.18-65) 때문에, YHRD 및 US Y-STR

database와 함께 ySTRmanager도 이러한 연구결과의 바탕에

서 데이터베이스가 구축되었다. 한편 2009년에 Vermeulen 등
70)은 single-copy 유전좌에 대한 연구를 통해서 이들을 단독

으로 사용하거나 기존의 12 또는 17개의 유전좌에 추가하여

사용함으로써 보다 높은 식별력을 얻을 수 있었으며, 특히

DYS481, DYS533, DYS549, DYS570, DYS576, DYS643로

구성된 6개 유전좌가 동일부계의 구분에 유용하다고 보고하였

다. 이러한 결과는 최근 Promega의 PowerPlex� Y23 kit의 개

발에 반영되었다. 2000년대 중반에 Applied Biosystem사의

Yfiler� kit의 사용이 보편화에 따라 17개의 유전좌에 대한 많

은 연구보고가 있었던 것에 비추어 볼 때, 앞으로의 Y-STR 연

구에서는 23개의 유전좌를 분석한 것이 많을 것으로 예상된다.

따라서 향후 ySTRmanager도 23개의 Y-STR 유전좌로 구성

된 데이터베이스를 관리할 수 있도록 업그레이드하여 이러한

추세에 대비할 필요가 있을 것으로 보인다.
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