
서 론

Y 염색체의짧은연쇄반복(Short Tandem Repeat; STR) 유

전자분석은혼합된검체에서남성의DNA를선택적으로증폭

하여 분리해야 하는 경우, 남자들 사이의 가족관계 확인 검사

에서 보다 높은 부권확률을 확보하기 위한 경우, 부계혈통의

추적을위한계통연구등에서매우유용하게사용되고있다1-

4). Y 염색체는아버지에게서아들로재조합과정없이부계로

만유전5)되기때문에분석한Y-STR 유전좌의유전자형은일

배체형(haplotype)으로 나타내고, 유전자분석결과를해석하

는과정에서둘또는그이상의혈연관계없는특정집단의임

의의남성이동일한일배체형을갖는빈도를계산하기위해서

각 집단에서의 Y-STR 유전좌 일배체형 정보를 담은 데이터

베이스를필요로하게된다. 

Y-STR 유전좌일배체형에대한민족별데이터베이스는지

금까지지속적으로그크기나범위가확대되어왔으며, 일부는

on-line에서 접근이 가능하다. 특히 Y-STR Haplotype

Reference Database (YHRD)6)는 현재까지 464개 이상의 다

양한 민족에서 9개의 Y-STR 유전좌로 구성된 minimal

haplotype3) 50,867개, 11개의Y-STR 유전좌로된 extended

SWGDAM haplotype 23,981개에대한정보를보고하고있으

며 이러한 정보는 웹상에서 쉽게 검색이 가능한 상태이다. 그

러나 한국인 minimal haplotype이나 extended SWGDAM

haplotype에 대하여 수행한 유전자 검사결과7-14)에 의하면 이

러한Y-STR 유전좌로된일배체형이한국인에서상대적으로

낮은 식별력(76.41%-89.96%)을 보일 뿐 아니라 동아시아

남자의 3.3%가동일한 15개의 Y-STR 유전좌로구성된일배

체형을가지고있는것으로알려져있기15) 때문에보다효율적

인 한국인 Y-STR 데이터베이스 구축을 위해서는
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To construct a Korean Y-chromosomal STR database for 22 Y-STRs (DYS19,
DYS385, DYS388, DYS389I/II, DYS390, DYS391, DYS392, DYS393, DYS437,
DYS438, DYS439, DYS446, DYS447, DYS448, DYS449, DYS456, DYS458,
DYS464, DYS635, and GATA H4.1), 708 DNA samples from unrelated Korean males
were analyzed using three multiplex PCR systems. During analysis, thirty two
microvariant alleles were observed at DYS449, DYS458, and DYS464, and duplicat-
ed alleles were occurred once each for DYS19, DYS390, and DYS447. In haplotype
analysis for the 22 Y-STRs, a total of 693 different haplotypes were observed with
overall haplotype diversity of 0.9999, and of these, 680 haplotypes were unique. By
combining each marker for the extended SWGDAM haplotype, DYS458 was the most
informative marker. In addition, the diversity of combined haplotypes of DYS447,
DYS458, DYS635, GATA H4.1, and the SWGDAM Y-STR loci was comparable to
haplotypes of 17 loci in the AmpFlSTRⓇ Yfiler™ kit. 
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discriminatory capacity를 증가시킬 수 있는 새로운 Y-STR

유전좌들을탐색하는것이필요하다. 또한, YHRD 데이터베이

스에서도 minimal haplotype의 diversity가 오스트리아의

Vienna, 이탈리아의 Alcamo, 터키의 Ankara지역에서는

1.0000에 육박하는데 비해 튀니지의 Zriba에서는 0.5699, 알

바니아의 Andon Poci에서는 0.7076 등으로 민족과지역마다

그차이가크다는것을보여주고있어서, minimal haplotype이

나 extended SWGDAM haplotype 유전좌 이외에도

discriminatory capacity를 증가시킬 수 있는 추가적인 Y-

STR 유전좌들의분석이다른민족이나지역에서도필요할수

있음을알수있다.

한편, Y-STR 유전좌에서도 autosomal STR 유전좌와마찬

가지로microvariant, duplication 또는 null 대립유전자들이종

종관찰되므로유전자형의정확한해석과질높은데이터베이

스의 구축을 위해서는 이러한 비전형적 대립유전자들의 원인

또는특성을밝혀둘필요성이있다. 

본 연구에서는 상업적 kit인 AmpFlSTRⓇ Yfiler™를 구성하

고 있는 17개 Y-STR 유전좌들(DYS19, DYS385,

DYS389I/II, DYS390, DYS391, DYS392, DYS393, DYS437,

DYS438, DYS439, DYS448, DYS456, DYS458, DYS635와

GATA H4.1)과이전에수행한연구13,14)에서상대적으로 gene

diversity가높았던5개의Y-STR 유전좌(DYS388, DYS446,

DYS447, DYS449와 DYS464)들을 포함하는 22개의 Y-

STR을선택하여총708명의혈연관계가없는한국인남자시

료를대상으로유전자분석을수행하였고, 이때나타난비전형

적인대립유전자의특성과일배체형분석을통하여이들 22개

의Y-STR 유전좌들에대한법의학적유용성을평가하였다.

대상및방법

1. 연구대상

이전Y-STR mutation 연구14) 에서사용된 355명의시료와

19개의Y-STR 연구13) 에서사용한301명의시료를포함하는

총 708명의 혈연관계가 없는한국인 남성의시료를확보하였

다. 새로추가된시료는소독된면봉을사용하여협점막을 2-

3번긁어얻은구강상피세포로서 DNA를추출할때까지-20

℃냉동고에보관하였다.

2. 연구방법

가. DNA 추출

수집된 시료로부터 QIAamp DNA Mini Kit (QIAGEN,

Hilden, Germany)를 사용하여 DNA를 추출하였다. 추출한

DNA는 PicogreenⓇdsDNA Quantitation Reagent (Molecular

Probes, Eugene, OR)를 이용하여 TBS-380 Mini-

Fluorometer (Turner Biosystems, Sunnyvale, CA)로 정량

하였다. 정량한 DNA는 중합효소연쇄반응에 사용하기 전까지

-20℃냉동고에보관하였다. 
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Fig. 1. Schematic of PCR product size for the loci in each multiplex. Marker names have been abbreviated (e.g. DYS392 is listed as
392)



나. 중합효소연쇄반응및증폭산물의크기측정

22개의 Y-STR을 증폭하기 위하여 세 개의 다중중합효소

연쇄반응(multiplex PCR)을 구성하였고(Fig. 1), PCR 증폭에

사용된각각의 primer 농도와반응조건은이전연구14)에서 수

행한 방법과 같이 하였다. 중합효소연쇄반응의 열 순환은

PTC-200 DNA engine (MJ Research, Waltham, MA)을 사

용하였으며, PCR 증폭 산물의 크기는 ABI PRISM 310

Genetic Analyzer (Applied Biosystems, Foster City, CA)에

서 capillary 전기영동을 한 후, GeneScan software 3.7

(Applied Biosystems, Foster City, CA)을이용하여측정하였

다. 

다. Allele ladder의생성및PCR 산물의genotyping 

각각의 유전좌에서 관찰된 대립유전자들을 조합하여 allele

ladder를만들었다. 이때관찰된각각의대립유전자는 BigDye

Terminator Cycle Sequencing kit (Applied Biosystems,

Foster City, CA)를 이용하여 ABI PRISM 310 Genetic

Analyzer로 염기서열을 분석하고, International Society for

Forensic Haemogenetics (ISFG)의 권장사항16)에 따라 명명

하였다. PCR 산물의 genotyping은 구축된 allele ladder와 크

기를 비교하여 GenoTyper Software 3.7 (Applied

Biosystems, Foster City, CA)를이용하여대립유전자를명명

하는 방법으로 수행하였다. 한편, AmpFlSTRⓇ Yfiler™ kit의

GATA H4는 GATA H4.1 유전좌로수정17)되었으며대립유전

자명명법은Gusmão 등에의한방법18)에따랐다. 

라. 비전형적인대립유전자의염기서열분석

관찰된 비전형적인 대립유전자의 특성을 규명하기 위해서

비전형적인 대립유전자를 가진 중합효소반응 산물을

ExoSAP-IT (USB, Cleveland, OH)로 purification 하고,

BigDye Terminator Cycle Sequencing v2.0 Ready Reaction

kit (Applied Biosystems, Foster City, CA)로 반응시켜 ABI

310 PRISM Genetic Analyzer로 염기서열을 분석하였다.

Duplicated 대립유전자에대해서는PCR 증폭산물을pGEMⓇ-

T Easy Vector Systems I (Promega, Madison, WI)으로 클

로닝한후각각의클론을얻어이것을위의방법대로염기서열

분석을수행하였다.

마. 통계적분석

각유전좌의대립유전자와일배체형의상대적빈도는Nei19)

가 제시한 방법에 따라 Arlequin 통계 프로그램20)을 이용하여

산출하였으며, discriminatoty capacity는 관찰된 유일한 일배

체형의 수를 분석 개체수로 나누어 계산하였다. 또한 현재 이

용 가능한 대부분의 데이터베이스들과 상업적 kit들이 주로

minimal haplotype이나 extended SWGDAM haplotype을 포

함하고있기때문에이를기본으로 discriminatory capacity를

증가시킬수있는유전좌를찾기위하여 extended SWGDAM

haplotype에 새로운 Y-STR 유전좌를 하나씩 추가하여 그것

이미치는영향을평가하였다.

결 과

1. 비전형적인대립유전자

본 연구에서는 microvariant 대립유전자가 DYS447,

DYS449, DYS458과 DYS464 유전좌에서 총 32개 발견되었

다(Table 1). DYS447 유전좌에서는 핵심 반복단위(core

repeat unit)의 염기서열에서 TAAAA-(TAATA)n 혹은

(TAATA)n-TAAAA가없어진희귀대립유전자가 6개의시

료에서 나타났다. 가장 많은 microvariant 대립유전자를 보인

DYS449 유전좌에서는핵심반복단위 (TTTC)의염기서열변

이(대립유전자 27.2, 28.2, 29.2, 30.2) 뿐만아니라반복단위

의 주변염기서열의 변이로 인한 대립유전자들(25, 30.1, 42)
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Table 1. Microvariant alleles observed in 708 Korean males

Locus Allelea Structureb N

DYS447 18 (TAATA)7TAAAA(TAATA)10TAAAA(TAATA)n 2
19 (TAATA)7TAAAA(TAATA)11TAAAA(TAATA)n 4

DYS449 25 (26) (TTTC)12-tctctctcctcctc-(tttc)2-N4-(tttc)2-N12-cttc- (TTTC)14 1
27.2 (TTTC)3TC(TTTC)10-tctctctcctcctc-(tttc)2-N4-(tttc)2-N12-cttc-(TTTC)14 1
28.2 (TTTC)3TT(TTTC)11-tctctctcctcctc-(tttc)2-N4-(tttc)2-N12-cttc-(TTTC)14 1
29.2 (TTTC)3TC(TTTC)11-tctctctcctcctc-(tttc)2-N4-(tttc)2-N12-cttc-(TTTC)15 1
30.1 (30) (TTTC)16-tctctctcctcctc-(tttc)2-N4-(tttc)2-N12-ctttc-(TTTC)14 1
30.2 (TTTC)16-tctctctcctcctc-(tttc)2-N4-(tttc)2-N12-cttc-(TTTC)10TT(TTTC)4 12
42 (33) (TTTC)15-tctctctcctcctc-[(tttc)2-N4-(tttc)2-N12-cttc]2-(TTTC)18 1

DYS458 14.1 (GAAA)14G 1
17.2 (GAAA)15AA(GAAA)2 1

DYS464 12.3 (CCTT)7CTT(CCTT)5 1
14.3 (CCTT)3CTT(CCTT)11 5

a The numbers in parentheses are genuine alleles identified by sequence analysis
b Deletion and insertion are lined and underlined, respectively.
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도 관찰되었다. DYS458과 DYS464 유전좌에서는 각각 핵심

반복단위인 GAAA와 CCTT의 불완전한 염기서열로 인한 대

립유전자들이나타났다. 

Duplicated 대립유전자는DYS19, DYS390과DYS447 유전

좌에서각각하나씩관찰되었고(Fig. 2) 클로닝과 염기서열분

석을 통하여 그 염기서열구조를 분석하였다. 관찰된

duplicated 대립유전자는모두핵심반복단위의반복이하나씩

차이가나는것으로확인하였다. 

2. Gene diversity와Haplotype 분석

각각의 single-copy Y-STR 유전좌의 대립유전자 빈도와

gene diversity는 Table 2에 제시하였고multi-copy Y-STR

유전좌인 DYS385와 DYS464의 일배체형 빈도와 gene

diversity는 Table 3에 제시하였다. Single-copy 유전좌중에

서는DYS449 유전좌가가장높은gene diversity (0.8521)를

보였고, DYS446 유전좌(0.7894), DYS458 유전좌(0.7783)

가그뒤를이었다. 또한DYS447 유전좌와DYS448 유전좌가

서로비슷한gene diversity를보였고, DYS391 유전좌가가장

낮은gene diversity (0.2660)를나타냈다. 

22개의 Y-STR이 이루는 일배체형은 저자들의 홈페이지

(http://forensic.yonsei.ac.kr)에 제시하였다. 혈연관계가 없는

총 708명의 한국인에서 693개의 각기 다른 일배체형이 확인

되었으며 이중 680개가 유일한 일배체형(98.12%)으로 관찰

되었고11개의일배체형은두명, 그리고2개의일배체형은세

명의 한국인에서 관찰되었다. Minimal haplotype, extended

SWGDAM haplotype 그리고 AmpFlSTRⓇ Yfiler™ haplotype

에서관찰된각각의일배체형수와일배체형 diversity는 표 4

에나타내었다. 

Extended SWGDAM haplotype을 기준으로이일배체형에

multi-copy 유전좌인 DYS464를 제외한 나머지 Y-STR 유

전좌를하나씩추가해본결과DYS458 유전좌가가장크게일

배체형diversity를증가시켰다(Table 5). 높은 gene diversity

를 보이고 있는 DYS449와 DYS446 유전좌도 역시 일배체형

diversity를 증가시켰으나, DYS448 유전좌는 상대적으로 높

은 gene diversity를 가지고 있음에도 불구하고 일배체형

diversity 증가에 크게 기여를 하지 못하였다. 한편, extended

SWGDAM haplotype과 DYS458 유전좌가 나타내는 일배체

형에 DYS635 유전좌를 추가했을 경우에 일배체형 diversity

가 가장 크게 증가되었다. 여기에 추가로 DYS447 유전좌와

GATA H4.1 유전좌 각각을 더하였을 경우에는 그 일배체형

diversity가 서로 비슷하게 증가되었다. 마지막으로 DYS447,

DYS458, DYS635와 GATA H4.1 유전좌들을 extended

SWGDAM haplotype에모두추가한일배체형은AmpFlSTRⓇ

Yfiler™ haplotype의일배체형 diversity와비슷한값을나타내

었다. 

고 찰

상염색체 STR과마찬가지로 Y-STR에서도유전좌의핵심

반복단위또는주변염기서열의변이로일어나는microvariant,

duplicated 또는 null 대립유전자등의비전형적인대립유전자

가 나타난다. 이러한 비전형적인 대립유전자들은 유전자검사

결과의해석에서중요한정보를제공하기도하지만변이특징

을정확하게표현하는데어려움이있는경우가종종있다. Y-

STR 유전좌 분석에서 나타나는 대립유전자는 ISFG의 Y-

STR 분석에관한권장사항21)에따라명명하게되고이권장사

항에 따르면, microvariant 대립유전자의 명명은 핵심 반복단

위의반복에완전하지않은반복단위가있을경우에한하여그

수를 반영하여야 한다. 따라서 본 연구에서 관찰된

microvariant 중 (Table 1), DYS449 유전좌의 대립유전자

27.2, 28.2, 29.2, 30.2와 DYS458 유전좌의대립유전자 14.1,

17.2 그리고DYS464 유전좌의대립유전자12.3, 14.3은핵심

반복단위에서변이가일어남으로인해생긴대립유전자들이므

로각각의microvariant는GenoTyper에서도동일하게명명되

166 박명진·이환영·김나영외4인

Fig. 2. Electropherogram for duplicated alleles at the single copy loci DYS19, DYS390 and DYS447



었다. 반면에핵심반복단위에서의변이가아닌반복단위의주

변염기서열에서도 변이가 일어날 수 있는데, DYS449에서 관

찰된 세 개의 변이 대립유전자가 이에 해당되었다.

GenoTyper에서각각 25, 30.1과 42와같이유전자형이결정

된 변이 대립유전자는 실제로 염기서열분석을 한 결과, 두 개

의핵심반복단위, DYS449.1과DYS449.2 사이의염기서열에

서 각각 TCTC가 없어지거나 T가 삽입되거나 36 bp가

duplication 된 경우에해당하였다. 따라서 이세개의변이대

립유전자는 ISFG 권장사항에 따라 원칙적으로는 대립유전자

26, 30, 그리고33으로명명되어야하지만, 실제로중합효소연

쇄반응 산물의 크기를 이용하여 유전자형을 결정하는 일반적

인 방법만으로 이렇게 명명하는 것은 매우 어렵다. 한편 최근
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Table 3. Haplotype distribution and diversity of multi-copy Y-STRs in a Korean population

DYS385 DYS464

Haplotype Frequency Haplotype Frequency Haplotype Frequency Haplotype Frequency

8-20 0.0014 12-21 0.0014 12 0.0014 13-15-18  0.0127
9-16 0.0014 13-13 0.0226 13 0.0127 13-15-19 0.0014
9-18 0.0028 13-14 0.0071 14 0.0028 13-16-17 0.0282
9-19 0.0155 13-15 0.0028 15 0.0028 13-16-18 0.0113
9-20 0.0028 13-16 0.0169 16 0.0085 13-17-18 0.0028
10-10 0.0014 13-17 0.0212 17 0.0141 14-15-16 0.0042
10-16 0.0042 13-18 0.0537 11-17 0.0014 14-15-17 0.0028
10-17 0.0480 13-19 0.0381 12-13 0.0042 14-15-18 0.0014
10-18 0.1045 13-20 0.0254 12-14 0.0014 14-16-17 0.0071
10-19 0.0975 13-21 0.0028 12-16 0.0056 14-16-18 0.0028
10-20 0.0339 14-14 0.0028 13-14 0.0466 15-16-17 0.0014
10-21 0.0113 14-16 0.0028 13-15 0.0452 11-12-13-15 0.0014
11-11 0.0113 14-17 0.0141 13-16 0.0127 11-12-13-16 0.0014
11-12 0.0184 14-18 0.0212 13-17 0.0056 11-13-14-16 0.0014
11-13 0.0141 14-19 0.0113 13-18 0.0014 11-13-16-18 0.0014
11-14 0.0071 14-20 0.0155 14-15 0.0056 11-15-16-17 0.0014
11-15 0.0014 14-21 0.0085 14-16 0.0141 12-13-14-15 0.0353
11-16 0.0127 14-22 0.0042 14-17 0.0014 12-13-14-16 0.0311
11-17 0.0282 15-15 0.0028 15-16 0.0198 12-13-14-17 0.0113
11-18 0.0099 15-17 0.0014 15-17 0.0071 12-13-15-16 0.0113
11-19 0.0353 15-18 0.0014 16-17 0.0113 12-13-15-17 0.0056
11-20 0.0155 15-19 0.0071 16-18 0.0028 12-13-15-18 0.0014
11-21 0.0028 15-20 0.0184 17-18 0.0028 12-13-16-17 0.0028
12-12 0.0028 15-21 0.0127 14-14.3 0.0071 12-13-16-18 0.0042
12-13 0.0042 15-22 0.0085 10-13-15 0.0014 12-13-16-19 0.0014
12-14 0.0113 15-23 0.0014 10-14-16 0.0014 12-14-15-16 0.0311
12-15 0.0042 16-17 0.0014 11-12-17 0.0042 12-14-15-17 0.0056
12-16 0.0240 16-20 0.0028 11-13-14 0.0014 12-14-15-18 0.0014
12-17 0.0381 16-21 0.0028 11-13-15 0.0014 12-14-16-17 0.0028
12-18 0.0452 17-20 0.0028 11-14-16 0.0014 12-14-16-18 0.0014
12-19 0.0410 19-19 0.0014 12-13-14 0.0254 12-15-16-17 0.0071
12-20 0.0085 19-20 0.0014 12-13-15 0.0466 12-15-16-18 0.0014

12-13-16 0.0042 12-15-17-18 0.0014
12-13-17 0.0014 12.3-14-15-17 0.0017
12-14-15 0.0254 13-14-15-16 0.0127
12-14-16 0.0339 13-14-15-17 0.0099
12-14-17 0.0056 13-14-15-18 0.0014
12-15-16 0.0071 13-14-16-17 0.1045
12-16-17 0.0028 13-14-16-18 0.0099
12-16-18 0.0014 13-14-16-19 0.0014
13-14-15 0.0494 13-14-17-18 0.0042
13-14-16 0.0579 13-15-16-17 0.0282
13-14-17 0.0198 13-15-16-18 0.0071
13-14-18 0.0042 13-15-16-19 0.0014
13-15-16 0.0254 14-15-16-17 0.0042 
13-15-17 0.0127 

h 0.9597 h 0.9669



에 업데이트 된 ISFG 권장사항에 따라 변이 대립유전자 30.1

은DYS449.1*16 + DYS449.2*14 (U4Tins)로명명함으로써

변이 정보를 명확하게 보여줄 수 있었지만 나머지 두 개의 변

이대립유전자는적절한표기방법을찾을수가없었다.

대립유전자의 duplication 또는 triplication은 이전의 연구

22)에 의하면 DYS19, DYS385, DYS389I, DYS389II,

DYS390, DYS391, DYS393, DYS437, DYS438, DYS439와

DYS448 유전좌에서 나타나고 이중에서 특히 DYS19와

DYS385 유전좌에서 duplication이 가장빈번하게나타난다고

보고하고 있다. 그러나 본 연구에서 DYS385 유전좌는

duplication 또는 triplication을 나타내지 않았고, 흥미롭게도

DYS447의 duplicated 대립유전자 23-24는 아버지-아들의

germ line에서돌연변이(23-24 → 24)가관찰되었다14). 비록

일반적인Y-STR 유전자형결정방법에서는대립유전자의중

합효소연쇄반응산물의크기가달라야만 duplication을확인할

수는한계는있지만, 특정유전좌에서보고된 duplication 빈도

는어떤유전좌에서두개또는그이상의 peak가나타났을때

이것이혼합된DNA profiles인지의여부를해석하는데있어서

유용한참고자료로활용될수있을것으로본다.

한편, Y-STR 일배체형분석을통하여한국인에서minimal

haplotype 또는 extended SWGDAM haplotype의 식별력을

높일 필요가 있음을 확인할 수 있었고, 이에 extended

SWGDAM haplotype에 새로운 Y-STR을 추가하여

discriminatory capacity의 변화를 평가해 볼 필요가 있었다.

DYS449 유전좌는 single-copy 유전좌 중 gene diversity가

가장 높아 일배체형 diversity를 상당히 증가시킬 수 있으나,

이유전좌는높은germ line 돌연변이를보이는것으로알려져
14) 있고본연구에서도나타났듯이변이대립유전자가많이때

문에 extended SWGDAM haplotype에추가하여사용하는것

에는 신중한 주의가 필요할 것이다. 두번째로 높은 gene

diversity를 보인 DYS446 유전좌도 일배체형 diversity를 증

가시켰지만 이 유전좌는 X 염색체에 homologous 부분14,23)이

있기때문에사용에있어주의가필요할것이다. DYS456 유전

좌는 DYS446과 마찬가지로 X 염색체에 homologous 부분24)

이 있으며, DYS388과 DYS437 유전좌는 일배체형 diversity

증가에 크게 기여하지 못 하기 때문에 이들 유전좌들은

discriminatory capacity를 증가시키기 위한 후보 Y-STR로

적합하지않은것같다. DYS448 유전좌는AmpFlSTRⓇ Yfiler™

kit에 이미 포함되어 있기는 하지만 상대적으로 높은 gene

diversity를갖는것에비해일배체형diversity 증가에크게기
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Table 4. Number of haplotypes and diversities for 22 Y-STRs in 708 Korean males 

Minimal 9 Y-STR haplotype Extended SWGDAM 11 Y-STR haplotype Y-filer™ 17 Y-STR haplotype 22 Y-STR haplotype

No. of haplotypes 485 558 657 693
No. of unique haplotypes 394 483 625 680
Discriminatory capacity (%) 68.5 78.8 92.8 97.9
Haplotype diversity (±SD) 0.9966 ± 0.0005 0.9982 ± 0.0004 0.9995 ± 0.0002 0.9999 ± 0.0001

Table 5. Numbers of haplotypes and haplotype diversities obtained by adding each marker to the extended SWGDAM haplotype 

Haplotype Gene No. of Discriminatory Haplotype
diversity* haplotypesc apacity (%) diversity

Extended SWGDAM haplotype 558 78.8 0.9982
Extended SWGDAM haplotype + DYS449 0.8521 612 86.4 0.9992
Extended SWGDAM haplotype + DYS446 0.7894 598 84.5 0.9989
Extended SWGDAM haplotype + DYS458 0.7783 616 87.0 0.9992
Extended SWGDAM haplotype + DYS447 0.7523 583 82.3 0.9986
Extended SWGDAM haplotype + DYS448 0.7508 565 79.8 0.9983
Extended SWGDAM haplotype + DYS635 0.6858 591 83.5 0.9988
Extended SWGDAM haplotype + GATA H4.1 0.6112 579 81.8 0.9985
Extended SWGDAM haplotype + DYS456 0.5098 574 81.1 0.9984
Extended SWGDAM haplotype + DYS388 0.4855 566 79.9 0.9983
Extended SWGDAM haplotype + DYS437 0.4324 568 80.2 0.9983
Extended SWGDAM haplotype + DYS458 + DYS635 639 90.3 0.9994
Extended SWGDAM haplotype + DYS458 + DYS447 630 89.0 0.9994
Extended SWGDAM haplotype + DYS458 + GATA H4.1 631 89.1 0.9993
Extended SWGDAM haplotype + DYS458 + DYS635 + DYS447 650 91.8 0.9996
Extended SWGDAM haplotype + DYS458 + DYS635 + GATA H4.1 649 91.5 0.9995
Extended SWGDAM haplotype + DYS458 + DYS635 + DYS447 + GATA H4.1 658 92.9 0.9996
Y-filer™ 17 Y-STR haplotype 657 92.8 0.9995

* Gene diversity of added marker to extended SWGDAM haplotype loci
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여하지 못하며, DYS448 유전좌가 azoospermia factor c

(AZFc) 영역에위치하고있어Y 염색체의microdeletion에영

향을받기가쉬울뿐아니라한국인을비롯한아시아에서 null

대립유전자의빈도가상대적으로높게25-29) 나타나므로한국인

의데이터베이스구축에사용할유전좌로서는고려할점이많

다고생각된다. 한편, DYS464 유전좌는multi-copy 유전자로

서 높은 gene diversity를 가지고 있으나 이러한 특징이 혼합

시료나 매우 미량의 분해된 시료의 DNA 분석에 있어서는 혼

란을야기할수있고, DYS448 유전좌와마찬가지로 AZFc 영

역에 위치30,31)하고 있으며 DYS448의 null 대립유전자와도 연

관25)되기때문에평가대상유전좌에서제외하였다. 

DYS458 유전좌는 single-copy 유전좌 중 가장 높은 gene

diversity를 가진 유전좌가 아니었음에도 extended

SWGDAM haplotype과 조합하였을 때 일배체형 diversity를

가장크게증가시키는것으로보아유용한유전좌로생각된다.

동일한 방법으로 discriminatory capacity를 증가시키는 새로

운Y-STR을검색해보았을때, 일배체형 diversity 증가에기

여하고비교적사용에문제가적을것으로생각되는DYS458,

DYS635, DYS447, GATA H4.1 유전좌들을 선정할 수 있었

다. 이들4개의유전좌를extended SWGDAM haplotype에추

가하였을경우에총15개의유전좌들로구성되어있음에도17

개의 유전좌로 구성된 AmpFlSTRⓇ Yfiler™ haplotype의 일배

체형 diversity 만큼 증가되었는데, 향후 한국인의데이터베이

스에 사용할 후보 유전좌 선정에 있어 기초 자료로 사용될 수

있을것으로본다.

그러나, 본 연구에서 제시한 15개 Y-STR haplotype이나

AmpFlSTRⓇ Yfiler™ haplotype이 나타내는 desciminatory

capacity는 93% 정도에근접하는것으로, 이들Y-STR 분석에

서도 동일한 haplotype을 나타내는 개체를 효과적으로 구분할

수있는새로운Y-STR에대한연구가필요하리라생각된다.

요 약

본 연구에서는 708명의 한국인을 대상으로 세 개의 다중중

합효소연쇄반응을이용하여 22개의 Y-STR 유전좌들을분석

하였고, 관찰된 비전형적인 대립유전자들의 특징을 서술하였

다. Microvariant 대립유전자는 총 32개가 관찰되었으며

DYS449 유전좌에서 가장 빈번하게 나타났고, 일부

microvariant 대립유전자는핵심반복단위이외의주변영역의

변이로인한것이었다. DYS19, DYS390과 DYS447에서는각

각한개씩의duplicated 대립유전자가나타났다. 한편, 이전연

구25)에서보고한DYS385 유전좌의핵심반복단위주변염기서

열에나타난두종류의deletion 변이와AZFc 영역의재조합에

의한DYS448 유전좌와DYS464 유전좌의deletion은본연구

에서수행한집단과동일한집단을대상으로한것으로이러한

변이와비전형적인대립유전자들의정보는데이터베이스구축

을 위한 유전좌의 선정에 참고가 될 수 있을 것이다. 또한 총

708명의한국인에서22개Y-STR이이루는각기다른693개

의 일배체형이 확인되었으며 이중 680개가 유일한 일배체형

으로관찰되었다. Desciminatory capacity를 증가시키기위한

일배체형 분석에서는 extended SWGDAM haplotype에

DYS458 유전좌를 같이 사용하였을 때 일배체형 diversity가

가장 많이 증가 되었으며, DYS447, DYS458, DYS635,

GATA H4.1 유전좌들을추가한일배체형(15개유전좌)이 17

개의 유전좌로 구성된 AmpFlSTRⓇ Yfiler™ haplotype 만큼의

discriminatory power를가진다는것을알수있었다. 
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