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1. 서 론
국내에 체류하고 있는 외국인은 대부분 장기체류자로

2013년에 약 157만 명에서 2017년에 약 218만 명으로 지속

적으로 증가하고 있다. 이와 함께 국내 외국인 범죄도

2015년 이후 3만 명 이상으로 넘어서며 증가하는 추세를

보이고 있다. 한편, 수사과정에서 언어와 문화의 차이, 전

문성의 부족 등의 문제로 인해 인종 차별과 외국인 인권

문제가 부각되기도 한다. 따라서 범죄 수사를 진행할 때

DNA 프로파일링을 통해 민족을 미리 예측할 수 있다면

수사를 진행하는 과정에서 용의자의 민족 계통을 미리 인

지함으로써 외국인에 대한 과잉 진압 또는 인종 차별에 대

한 우려를 감소시킬 수 있으며 수사 기간 또한 단축시킬

수 있을 것이다. 이러한 민족 집단의 계통을 연구하는 데

에 있어 가장 유용하게 사용되는 유전적 도구로는 크게 두

가지, 즉 어머니로부터 자손에게 모계 유전되는 미토콘드

리아 DNA(mtDNA)[1,2]와 아버지로부터 아들에게 부계 유

전되는 Y-염색체 DNA (Y-DNA)[3]의 정보를 들 수 있다.

최근에는 외국인과의 혼인으로 인한 다문화 가정의 자녀

가 증가하고 있어 혼혈인의 경우 모계와 부계 계통이 서로

다르게 나타날 수 있으므로 정확한 민족 계통을 판단하기

위해서는 mtDNA와 Y-DNA뿐만 아니라 부모로부터 각각

하나씩 유전되는 상염색체 DNA(atDNA)[4] 정보를 모두

조사할 필요가 있다.

이에 본 연구에서는 전 세계적으로 다양한 민족 집단의

mtDNA, Y-DNA, atDNA 변이정보를 수집하여 데이터베

이스를 구축하고, 이를 기반으로 민족식별 시스템을 개발

하였다.

2. 연구방법

2.1 유전자정보 데이터베이스 분석 및 설계

본 연구에서는 동아시아 집단뿐만 아니라 전 세계적으로

분포하고 있는 지역 및 민족 집단을 대상으로 mtDNA,

Y-DNA, atDNA 변이정보를 분석하고 수집하여 데이터베

이스를 구축하고, 이를 통해 데이터베이스 기반의 계통 및

유사성 분석[5,6,7]을 이용한 민족 집단 식별 방법을 제시하

였다[그림1].
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요 약
최근 국내에 체류하고 있는 외국인이 지속적으로 증가하고 있으며, 이와 함께 국내 외국인 범죄도 증가하는 추세를

보이고 있다. 따라서 범죄 수사를 진행할 때 DNA 프로파일링을 통해 민족을 미리 예측할 수 있다면 수사 기간 또한
단축시킬수있을것이다. 이에본연구에서는전세계적으로다양한민족집단의mtDNA, Y-DNA, atDNA변이정보를
수집하여 데이터베이스를 구축하고, 민족식별 가능성을 검증하였으며, 이를 기반으로 민족식별 시스템을 개발하였다.
그리고 민족식별시스템성능을확인하기위해 3가지 평가모델을개발하여시스템을평가하였다. 첫 번째 데이터매칭
모델은민족식별할 DNA 프로필과일치하는정보를데이터베이스에서탐색하는방법이고, 두 번째 데이타마이닝모델
은 데이터베이스를 클러스터링하여 구해진 민족별 인덱스를 이용해 확률식으로 계산하는 방법이다. 마지막 휴리스틱
모델은데이터마이닝모델에전문가인터뷰결과를반영하여민족식별옵션을추가한모델이다. 세가지모델에기반한
평가시스템을 구축하여 평가한 결과 휴리스틱 모델의 성능이 가장 우수했다. 본 연구는 법유전학 및 법과학 분야에서
주로 사용하는 마커를 이용하여 추가적인 분석 없이 기존의 DNA 정보만으로도 민족 집단 식별에 적용할 수 있도록
방법을 확립하였으며, 단일 마커를 이용한 민족식별 방법에 비해 다양한 가능성을 제시하였다.
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[그림1 ] 클러스터링 알고리즘

2.1.1 미토콘드리아 DNA

mtDNA 변이정보를 이용하여 민족식별 가능성을 검증하

기 위해 mtDNA haplogroup 및 control region 서열 변이

정보를 조사한 결과 아시아 대륙에 속하는 8개 집단에 대

한 3,289개 표본, 유럽 대륙에 속하는 18개 집단에 대한

10,780개 표본, 아프리카 대륙에 속하는 20개 집단에 대한

2,244개 표본, 아메리카 대륙에 속하는 4개 집단에 대한

3,452개 표본, 중동에 속하는 2개 집단에 대한 227개 표본

의 데이터베이스를 수집하였다.

2.1.2 Y-염색체 DNA

Y-DNA 변이정보를 이용하여 민족식별 가능성을 검증

하기 위해 Y-DNA haplogroup 및 STR 변이정보를 조사

한 결과 Y-DNA haplogroup의 경우, 아시아 대륙에 속하

는 14개 집단에 대한 7,116개 표본, 유럽 대륙에 속하는 7

개 집단에 대한 1,753개 표본, 아프리카 대륙에 속하는 3개

집단에 대한 1,103개 표본, 아메리카 대륙에 속하는 1개 집

단에 대한 439개 표본의 데이터베이스를 수집하였고, Y-염

색체 STR의 경우, 아시아 대륙에 속하는 16개 집단에 대

한 24,536개 표본, 유럽 대륙에 속하는 25개 집단에 대한

14,168개 표본, 아프리카 대륙에 속하는 8개 집단에 대한

1,596개 표본, 아메리카 대륙에 속하는 9개 집단에 대한

4,455개 표본, 중동에 속하는 3개 집단에 대한 846개 표본

의 데이터베이스를 수집하였다.

2.1.3 상염색체 DNA

atDNA 변이정보를 이용하여 민족식별 가능성을 검증하

기 위해 상염색체 STR 변이정보를 조사한 결과 아시아 대

륙에 속하는 8개 집단에 대한 2,856개 표본, 유럽 대륙에

속하는 6개 집단에 대한 4,893개 표본, 아프리카 대륙에 속

하는 2개 집단에 대한 643개 표본, 아메리카 대륙에 속하

는 4개 집단에 대한 5,474개 표본의 데이터베이스를 수집

하였다.

2.2 유전자정보를 이용한 민족식별 가능성 검증

민족식별 가능성 검증을 위하여 mtDNA, Y-DNA,

atDNA 변이정보 데이터베이스를 이용하였다. mtDNA의

경우, haplogroup 및 control region 변이정보, Y-DNA는

haplogroup 및 STR 변이정보, atDNA는 STR 변이정보를

이용하여 민족 집단 식별 가능성 검증을 수행하였다. 검증

방법으로는 SPSS 프로그램을 이용하여 의사결정나무

(Decision Tree) 분석을 하였으며, 분류모형에 민족 정보를

알 수 없는 표본의 프로필을 대입한 결과 각 노드에서 가

장 가능성 높은 민족 집단을 예측하였다[그림2].

[그림 2] Y-DNA 기반 의사결정나무 모델 결과

3. 연구결과

3.1 시스템 구성

민족식별 시스템은 데이터가 입력되면 검증 및 정규과정

을 거쳐 데이터베이스에 저장된다. 검증 및 정규화 과정에

서는 데이터 누락, 입력 형식에 맞지 않는 데이터, 입력 불

가능한 값 등은 입력되지 않도록 하고, 사용자에게 재확인

후 입력하도록 정보를 제공해 준다. 데이터 검증과 정규화

과정이 끝나면 데이터 클러스터링 과정을 통하여 민족별

유전자정보의 빈도를 이용하여 인덱스를 구한다. 여기서

인덱스는 민족을 식별할 때 사용하는 확률식에 사용된다.

민족식별(Profiling) 결과는 확률식을 이용하여 계산된 결과

를 민족별 식별지수가 높은 순위대로 출력한다. 단, 식별지

수가 낮거나, 여러 민족이 동일하게 높게 나오는 등 민족

식별이 모호한 경우에 5가지 분석 옵션을 추가로 사용하여

민족식별 정확도를 높일 수 있다[그림3].
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[그림 3] 민족식별 시스템 프로세스

3.2 시스템 구현

3.2.1 유전자정보 클러스터링

mtDNA 데이터베이스를 클러스터링하면 haplogroup 및

control region(HVR-I, HVR-II, HVR-III)상의 mutation

sites의 인덱스를, Y-DNA 데이터베이스를 클러스터링하면

haplogroup 및 Y-STR 마커의 인덱스를 민족별로 계산하

여 저장한다. atDNA 데이터베이스 클러스터링하면

A-STR 마커의 빈도와 인덱스를 민족별로 계산하여 저장

한다.

3.2.2 유전자정보를 이용한 민족식별

mtDNA 프로필을 민족식별 하려면 mtDNA 데이터베이

스의 haplogroup 및 control region(HVR-I, HVR-II,

HVR-III)상의 mutation sites의 인덱스 이용하고, Y-DNA

프로필을 민족식별 하려면 Y-DNA 데이터베이스의

haplogroup 및 각각의 Y-STR 마커의 인덱스를 이용한 확

률식을 계산하여 민족식별 결과가 높은 순으로 출력한다.

atDNA 프로필을 민족식별 하려면 atDNA 데이터베이스

의 각각의 A-STR 마커의 인덱스를 이용하여 확률식을 계

산하여 민족식별 결과가 높은 순으로 출력한다[그림4].

[그림 4] atDNA 프로필을 민족식별한 결과 화면

3.3 시스템 평가

3.3.1 평가모델

평가모델은 3가지로 데이터 매칭, 데이터마이닝, 휴리스

틱 기반 모델이다. 첫 번째 데이터 매칭 모델은 기존의 유

전자정보 데이터를 이용한 시스템들에서 주로 사용하고 있

는 방법이다. 이 모델은 민족을 식별할 DNA 프로필 정보

와 일치하는 정보를 데이터베이스에서 탐색하여 일치하는

민족이 있는 경우, 그 민족을 해당 민족으로 식별하는 방

법이다. 데이터 매칭 모델은 DNA 프로필과 완전히 일치하

는 데이터베이스를 탐색하는 것을 원칙으로 하나, 완전히

일치하는 정보가 없을 때에는 가장 유사한 데이터베이스를

탐색하여 민족으로 결정한다. 이 모델은 정확히 매칭되는

샘플이 있는 경우에는 그 식별력이 강력하지만 매칭이 되

는 정보가 없는 경우에는 식별이 불가능하다. 또한 모든

데이터베이스의 정보와 매칭해야 하므로 식별하는데 많은

시간이 소요된다. 두 번째 데이터마이닝 모델은 데이터베

이스 정보를 클러스터링하여 구해진 민족별 상대적 빈도를

이용해 인덱스를 구하고, 그 값을 확률식에 대입하여 계산

하는 방법이다. 이 모델은 데이터베이스에 있는 모든 민족

에 대해 상대적인 확률을 구해주는 방법으로 데이터베이스

에 해당 민족이 없어도 유사한 민족을 식별해 줄 수 있다.

또한 클러스터링은 실행해 놓으면 민족별 빈도와 인덱스

값을 미리 계산하여 저장해 놓기 때문에 매칭 모델에 비해

처리 속도가 빠르다. 세 번째 휴리스틱 모델은 데이터마이

닝에 다양한 분석 옵션을 추가하여 사용자 중심의 분석이

가능하게 한 모델이다. 이 모델은 데이터마이닝 모델을 이

용한 민족식별 결과가 모호한 경우에 사용자가 추가로 옵

션을 선택하여 식별하는 방법이다. 분석옵션은 전문가 인

터뷰를 통하여 결정하였으며, 옵션에는 분석마커선정, 분석

대상민족분류, 사전확률, CPI 확인, 빈도수 확인이 있다.

3.3.2 평가결과

데이터 마이닝 모델을 이용해 민족식별한 결과는 다음과

같다. 민족 수준에서의 정확도는 mtDNA 변이정보에서

61%, Y-DNA 변이정보에서 15%, atDNA 변이정보에서

35%로 도출되었고, 대륙 수준에서의 정확도는 mtDNA 변

이정보에서 89%, Y-DNA 변이정보에서 72%, atDNA 변이

정보에서 75%로 도출되었다. mtDNA 변이정보를 이용하여

민족 집단을 식별했을 때 가장 높은 정확도를 보였으며,

Y-DNA 변이정보를 이용하여 민족 집단을 식별했을 때 가

장 낮은 정확도를 나타내었다. 이는 Y-DNA 변이정보의

데이터베이스는 atDNA에 비해 많지만 샘플수가 적은 민족

데이터들도 많이 있어서 오히려 민족 식별력을 저하시키며,

구축한 데이터베이스에 따라 사용한 Y-STR 분석 키트가

달라 확률적으로 계산할 수 있는 Y-STR 마커 수에 대해
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한계가 있기 때문이다. 즉, 데이터베이스로 민족식별의 가

능성을 검증하였지만, 민족식별을 위해서는 복합적인 분석

이 필요하다. 이에 복학적인 분석을 위하여 전문가들의 조

언을 받아 5가지 분석 옵션을 데이터마이닝 모델에 추가하

여 개발한 휴리스틱 모델을 이용해 민족식별 하였다. 그

결과 민족 수준에서의 정확도는 Y-DNA 변이정보에서는

15%에서 67%로 상승하였고 atDNA 변이정보에서는 35%

에서 54%로 상승하였다. 또한 대륙식별 정확도는 Y-DNA

변이정보에서는 72%에서 91%로 상승하였고, atDNA 변이

정보에서는 75%에서 91%로 상승하였습니다.

4. 결론 및 고찰
본 연구에서는 법유전학 및 법과학 분야에서 주로 사용

하는 마커를 이용하여 추가적인 분석 없이 기존의 DNA

정보만으로도 민족 집단 식별에 적용할 수 있도록 방법을

확립하였다. 이와 같이 mtDNA, Y-DNA, atDNA의 변이정

보를 이용하여 도출된 결과를 통합적으로 판단한다면 단일

마커를 이용한 민족식별 방법에 비해 다양한 가능성을 제

시하거나 정확도를 높일 수 있고 더 나아가 알고리즘을 개

발하여 자동화된 시스템으로 구축한다면 국내뿐만 아니라

국제적으로도 널리 사용 가능할 것이다. 또한 과학 수사를

포함한 법과학 분야를 위한 근거자료로 활용할 수 있으며,

향후 표현형 마커 등과 연계하여 유전적 특징과 함께 신체

적 특징을 식별할 수 있는 유전자 감식 기술의 개발에 활

용될 수 있을 것이다. 한편 정확한 민족식별 방법을 확립

하기 위해서는 전 세계의 다양한 민족 집단을 대상으로 한

DNA 정보 분석 및 확장된 데이터베이스 구축이 필수적이

다. 데이터베이스 기반의 방법은 데이터베이스의 수가 많

을수록 정확도가 높아지기 때문에 데이터가 부족한 민족

집단의 연구 보완이 필요할 것이며 이에 따라 주기적인 데

이터베이스 확장 및 관리가 지속적으로 이루어진다면 더

체계적이고 정확한 결과를 얻을 수 있을 것이다.

상기와 같이 기본적으로 데이터베이스가 더 확충되어야

하지만 민족식별 시스템의 정확도를 더 높이기 위해서는

지금의 모델에는 한계가 있다. 이는 유전자 변이정보 외에

도 민족식별을 하는데 추가적으로 고려해야하는 요소들이

존재하기 때문이다. 이러한 문제를 해결하는데 딥러닝

(Deep Learning) 기술이 하나의 대안이 될 수 있을 것으로

사료된다. 딥러닝 기술은 최근 급속히 발전하고 있어 인간

이 발견하기 어려운 내재되어 있는 영향변수 또는 중요한

특성들을 자동으로 식별하는데 큰 기여를 하고 있다. 따라

서 민족식별 시스템의 정확도를 높이기 위한 한 수단으로

딥 뉴럴 네트워크(Deep Neural Network)와 같은 딥러닝

모델링 연구가 큰 도움이 될 것으로 기대된다.
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