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1. 연구배경 및 필요성

○	제주도는 한반도 본토로부터 떨어져서 섬 지역으로 분리되어 있는 

지리적인 특성으로 인하여 한반도의 다른 지역과는 구별되는 고유한 

역사와 문화를 가지고 있으며, 이러한 고유성은 제주도 지역 사람들

에게 생물학적으로도 반영되어 있을 가능성이 높음

○	인간을 비롯한 모든 생명체는 세대를 거듭하는 과정에서 조상의 

유전자를 후손에게 전달하기 때문에 대상이 속한 집단에서 나타나는 

유전자의 다양성은 그 집단이 거주하는 지역의 지리적 특성이나 과거 

인구 집단의 이동 등 역사적 사건들을 반영하여 나타남. 이러한 관점

에서 제주도 지역 사람들은 한반도 내륙 지역 사람들과 유전학적으로 

차이를 보일 가능성이 있음

○	현재까지 제주도 지역의 정체성 또는 지역성을 이해하기 위해 인문 

지리학적, 문화적, 언어학적 접근 등의 다양한 방법이 시도되어 왔으나 

유전학적 접근 방법에 대해서는 거의 전무하며, 한국인을 대상으로 

하였던 선행된 일부 연구들에서 제주도 지역 사람들에 대한 유전학적 

정보는 매우 제한적임

○	따라서 본 연구에서는 유전학적 접근 방법을 이용하여 한반도 지역과 

구분되는 제주도 지역 사람들의 유전학적 특징을 살펴보고 제주도 

지역 사람들의 유전학적 정체성 혹은 지역성을 이해해보고자 하였음

2. 연구목적

○	한반도 지역 사람들이나 다른 민족 집단과 구분되는 제주도의 지역적 

혹은 역사적 고유성이 반영된 유전학적 다양성 탐색

○	제주도 지역 사람들의 생물지리학적 기원 또는 유전학적 정체성 탐구

○	유전학적인 사실을 바탕으로 하는 법과학 등의 실무에서 활용 가능한 

기초 근거 자료 마련

연구요약
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3. 연구범위

○	제주도 지역 사람들을 대상으로 Y 염색체와 미토콘드리아 DNA에서 

관찰되는 유전학적 변이 혹은 유전학적 다형성 자료 수집

-	한반도 타 지역 사람들과 타 아시아 민족 사람들에 대한 Y 염색체와 미토

콘드리아 DNA에서 관찰되는 유전학적 변이 혹은 유전학적 다형성 자료 

수집

-	참고 문헌으로부터 획득된 자료와 비교 분석

-	AMOVA, Fst, Rst, MDS 분석 등 통계적 분석 방법을 통해 집단들 사이의 

유전학적 유사성 혹은 차이 분석

4. 연구기간

○	2020년 4월 20일 ∼ 2020년 11월 13일 (약 7개월)

5. 연구방법 및 절차

○	Y 염색체 상에서 나타나는 유전적 다형성을 이용하여 제주도 지역 

사람들의 부계 유전학적 특징을 살펴보고, 타 인구 집단들과의 비교 

분석 및 통계적 분석을 통해 집단유전학적 차이를 조사하였음

○	미토콘드리아 DNA 상에서 나타나는 유전적 다형성을 이용하여 

제주도 지역 사람들의 모계 유전학적 특징을 살펴보고, 타 인구 집단

들과의 비교 분석 및 통계적 분석을 통해 집단유전학적 차이를 조사

하였음

○	분석 결과를 바탕으로 제주도 지역 사람들의 유전학적 특성에 대한 

종합적인 결론을 도출하였음
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6. 연구내용

○	Y 염색체 STR 하플로타입 분석 결과에서 나타난 유전학적 특징은 

다음과 같음

1) ‌�제주도 지역 남성들의 Y-STR 하플로타입 다양성은 한반도 타 지역 사람

들에 비해 통계적으로 유의하게 낮았고, 이는 부계적 연관성이 상대적으로 

더 높음을 시사함.

2) ‌�제주도 지역 남성들의 Y-STR 하플로타입 분포는 특정 부계 성씨와의 

연관성이 높은 것으로 나타났고, 이는 집성촌과 같이 외부와 구별되는 

비교적 폐쇄적인 집단의 특징과 유사하였음

3) ‌�제주도 지역 남성들의 Y-STR 유전자형에서 몽골(계) 민족에서 빈번하게 

관찰되는 유전학적 특징들이 관찰되었음

4) ‌�집단 유전학적인 관점에서 제주도 지역 남성들은 한반도 타 지역 남성들과 

유전학적으로 유의한 차이를 보이고 있음

5) ‌�집단 유전학적인 관점에서 제주도 지역 남성들은 유전학적으로 동북아시아 

지역의 한국인으로 분류되고, 일본, 중국, 몽고, Kalmykian 족 등과는 

구별되었음

○	미토콘드리아 DNA 하플로그룹 분석 결과에서 나타난 유전학적 

특징은 다음과 같음

1) ‌�제주도 지역 사람들의 미토콘드리아 DNA 하플로그룹 분포는 동아시아 

지역에서 흔히 관찰되는 하플로그룹 분포와 유사하였음

2) ‌�제주도 지역 사람들의 미토콘드리아 DNA 하플로그룹 다양성은 한반도 

타 지역 사람들에 비해 상대적으로 낮았음

3) ‌�제주도 지역 사람들의 미토콘드리아 DNA 하플로그룹 중 하플로그룹 Y의 

빈도가 두드러지게 높은 비율로 관측되었는데, 이는 아시아 북동부지역의 

오호츠크해 주변의 여러 민족들에게서 두드러지게 나타나는 특징으로 

알려져 있음

○	위 관찰 결과들을 바탕으로 제주도 지역 사람들의 유전학적 특징에 

대한 종합적인 결론을 도출하면, 1) 한반도 타 지역 사람들에 비해 

상대적으로 유전자의 다양성이 낮고, 2) 아시아 북부지역 사람들, 

특히 몽골(계) 민족 사람들에게서 나타나는 유전학적 특징들이 많이 

관찰되었음. 한국인들은 몽골(계) 민족 등 아시아 북부지역 사람들과 
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유전학적으로 가까운 것으로 알려져 있는데, 그 중 제주도는 역사적

으로 원(몽골)나라로부터 상대적으로 더 많은 영향을 받은 바 있음. 

또한 유전자의 다양성이 낮은 것은 집단 내 사람들이 유전학적으로 

더 가까움을 시사하고, 이는 주로 지리적으로 고립되어 있는 지역에

서 관찰되는 특징임. 즉, 제주도 지역 사람들의 유전자에는 제주도의 

지리적 특징뿐만이 아니라 역사적인 배경 또한 어느 정도 반영되어 

있을 가능성이 높을 것으로 생각됨.

7. 연구의 기대 효과

○	제주도 지역 사람들의 유전학적 정체성을 탐색하기 위한 학문적 

토대 마련

○	유전학적 측면에서 제주도와 한반도 내륙의 관계성 확인

○	6.25 전쟁이나 일제 강제 징용, 4.3 사건 등 한국인의 신원 확인이 

필요한 상황에 활용할 수 있는 유전학적 기초 자료 축적
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Ⅰ. 서  론

1. 연구의 배경 및 목적

■	제주도는 한반도 본토로부터 떨어져 섬 지역으로 분리되어 있는 지리적인 특성으로 

인하여 한반도의 다른 지역과는 구별되는 고유한 역사와 문화를 가지고 있다. 역사적

으로 제주도는 고려시대까지는 ‘탐라국’이라는 하나의 독립국으로 존재하면서 과거 

중국이나 몽골, 일본 등 주변 국가들과 독자적인 교류를 이루었고, 이러한 관계 속에서 

제주도 지역의 고유한 정체성이 형성되어 왔다. 

■한 지역의 정체성은 지역 사회의 사회적, 문화적인 면뿐만이 아니라 그 지역의 환경

적, 생태학적 혹은 생물학적인 면에도 반영되어 나타날 수 있다. 또한, 인간을 비롯한 

모든 생명체는 세대를 거듭하는 과정에서 조상의 유전자를 후손에게 전달하기 때문

에, 대상이 속한 인구 집단에서 나타나는 유전자의 다양성은 그 집단이 거주하는 지

역에 대한 지리적 특성이나 과거 인구 집단의 이동 등의 역사적 사건들을 반영하여 

나타난다. 이러한 관점에서 제주도 지역 사람들은 한반도 지역 사람들과 유전학적으

로 차이를 보일 가능성이 높고, 또한 한반도에 비해 인구수가 적은 지역임을 고려하

였을 때 외부로부터 유입된 요인에 대한 영향이 크게 나타나서 유전학적 다양성에도 

차이가 발생할 수 있다.

■	현재까지 제주 지역의 정체성 또는 지역성을 이해하기 위하여 인문 지리학적, 문화적, 

언어학적 접근 등 다양한 접근 방법이 시도되어 왔다. 그러나 유전학적 접근 방법에 

있어서는 제주 지역에 집중된 연구는 거의 전무하다. 또한 일부 연구들은 유전학적 

관점에서 한국인의 정체성과 혈통을 이해하기 위하여 한국 내 여러 지역 인구 집단들에 

대해 유전자 다형성을 조사하였는데, 대상 인구 집단으로써 제주도 지역은 포함되지 

않거나 매우 소수의 대상자들만 포함되어 제주도 지역 사람들에 대한 유전학적 정보는 

매우 제한적이었다.

■	따라서 본 연구에서는 유전학적 접근 방법을 이용하여 제주도 지역 사람들의 유전학적 

다양성의 특징을 살펴보고자 하였다. 또한, 제주도가 과거에 주변 국가들과 활발하게 

교류했었던 역사적인 상황을 고려하여, 이러한 상황이 제주도 지역 사람들에게 유전

1



2

제주도민의 생물지리학적 기원과 유전학적 정체성에 대한 연구

학적으로도 반영되었는지를 탐색해보고자 하였다. 또한, 나아가서 제주도 지역 사람

들의 유전학적인 배경을 이해하고 다른 지역과 차이가 있을 경우, 이를 중요하게 고려

해야 하는 법과학과 같은 실무에서 활용할 수 있는 기초 자료와 과학적 근거 자료를 

마련해보고자 하였다.

2. 유전학적 사실

2-1. 유전자 다형성

■	사람이 가지고 있는 DNA는 서로 다르고, DNA가 보이는 다형성의 기전에 따라 크게 

두 가지로 구분할 수 있다 <그림 1-1>. 

-	길이다형성: 사람마다 특정 DNA 염기서열이 반복되어 나타나는 횟수가 다름에 따라 길이 

차이를 보이는 다형성으로, 현재 법의유전학에서 널리 사용되고 있는 짧은연쇄반복(short 

tandem repeat, 이하 STR)이 대표적이다. 

-	염기서열다형성: DNA 염기서열 중 주로 하나의 염기에서 개인 간 차이가 나타나는 다형성

으로, 대표적으로 단일염기서열다형성(single nucleotide polymorphism, 이하 SNP)이 있다. 

■	유전자의 다형성은 세포 내 핵 DNA인 22쌍의 상염색체와 성염색체인 X와 Y 염색체, 

그리고 세포질에 있는 세포소기관인 미토콘드리아의 DNA에서 관찰된다. 

<그림 1-1> 유전자의 다형성
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2-2. 혈통 유전자 마커

■	22쌍의 상염색체는 세대를 거듭하며 조상에서 후손으로 전달되어 내려오는 과정에서 

상동염색체 사이의 유전자 재조합 현상을 겪는다. 그 결과 후손의 유전자 다형성은 

조상의 것과 다르게 된다. 반면 Y 염색체와 미토콘드리아 DNA는 유전자 재조합 과정

을 거치지 않기 때문에, 돌연변이가 발생할 가능성을 배제한다면 유전자 다형성은 세

대와 무관하게 동일한 형태로 후손에게 유전된다. 따라서 Y 염색체와 미토콘드리아 

DNA 변이 판독을 통해 각각 유전학적 부계와 모계에 대한 정보를 획득할 수 있다.

■	한편, 유전자의 돌연변이는 어느 정도의 가능성으로 자연적으로 일어나는 현상으로

써, Y 염색체와 미토콘드리아 DNA가 각각 부계와 모계로 유전되는 과정에서 발생한 

돌연변이들이 축적되어 유전자 다형성으로 나타난다. 이러한 DNA 변이의 패턴 분석

을 통해 인류의 출현이나 진화, 이동의 역사 등에 대한 단서를 얻을 수 있다.

2-2-1. Y 염색체 

■	Y 염색체의 유전적 변이는 STR 유전자 다형성과 SNP 유전자 다형성의 두 가지 형

태로 나타난다. 우선 STR 유전자 다형성 검사에서는 보편적으로 염색체의 여러 부

위가 검사의 대상이 되는데, 사람마다 22쌍 씩 존재하는 상염색체에서는 서로 다른 

염색체에 있는 STR 부위가 검사의 대상이 된다. 반면 Y 염색체는 남성에게만 1개 

씩 존재하므로 하나의 염색체에 위치하는 여러 개의 STR 부위를 검사하게 된다. 따

라서 한 남성의 Y-STR 유전자형1)은 여러 Y-STR 유전자좌(locus)의 다형성이 조합

되어 하나의 그룹으로 묶인 하플로타입(haplotype; 일배체형)의 형태가 된다<그림 

1-2>. 아들은 아버지로부터 Y 염색체를 그대로 물려받기 때문에 아버지의 Y-STR 

하플로타입 역시 아들에게 그대로 유전되고, 따라서 이론적으로 동일 부계의 사람

들은 서로 동일한 Y-STR 하플로타입을 가지게 된다.

■	Y-STR 유전자형의 다형성은 Y 염색체의 유전 과정에서 자연적으로 발생하는 돌연

변이가 축적되어  나타나는데, 이 패턴은 대상자들 간의 부계적 연관성의 정도 혹은 

유전학적 거리를 가늠하는 데에 유용한 정보를 제공한다.

■	한편 Y 염색체에서 SNP 유전자 다형성으로 결정되는 Y 염색체 하플로그룹

(haplogroup)도 민족의 부계 기원이나 인류의 이동 등을 추론하는 데에 유용한 정

보를 제공한다<그림 1-3>. 

1)	대립형질(allele) 혹은 대립유전자라고도 말하며, 일상적으로 STR 검사를 통해 획득되는 정보는 아라비아 숫자의 
형태로 표현된다.
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<그림 1-2> Y 염색체 STR 하플로타입

<그림 1-3> 전 세계의 Y 염색체 하플로그룹 분포
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2-2-2. 미토콘드리아 DNA

■	정자와 난자의 수정 과정에서 정자의 미토콘드리아 DNA는 난자로 들어가지 못하므

로, 자연적인 돌연변이가 발생한 경우를 제외하고는 동일 모계의 사람들은 동일한 미

토콘드리아 DNA 다형성을 공유하게 된다. 미토콘드리아 DNA에서 유전자 다형성은 

전체 16,569개의 염기(base)쌍으로 구성되어 있는 DNA 상에서 하나 혹은 여러 개 염

기의 치환, 삽입, 또는 결실의 형태로 나타나는데, 이 변이들은 Y염색체와 마찬가지

로 하나의 일배체형의 형태로 모계를 따라 유전된다. 미토콘드리아 DNA 일배체형은 

변이의 유사성에 따라 하플로그룹으로 분류될 수 있는데, 이는 미토콘드리아 계통수

(phylogenetic tree)의 주요 갈래를 나타내는데 사용되며 모계 혈통의 인류의 진화 경

로를 추적하는 데에 용이하다<그림 1-4>. 

<그림 1-4> 전 세계의 미토콘드리아 DNA 하플로그룹 분포
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3. 선행연구 검토

3-1. 선행연구 현황

3-1-1. 혈통 유전자 마커를 이용한 한국인의 기원에 관한 연구 (Jin et al. (2009)) 

■	동아시아 인구의 진화론적 역사에 대한 이해는 오래전부터 사람들의 관심의 대상이 

되어왔다. 현재까지의 연구 결과에 의하면 동아시아는 남부 지역과 북부 지역으로

부터 서로 다른 정도의 영향을 받았을 것으로 추측되며, 이를 바탕으로 한반도 주변 

남·북부 지역으로부터 한반도로의 인구 이동에 대한 몇 가지 인구 이주 모델이 제시

되었다. 또한, 인류학적 또는 고고학적 증거들에 의하면 한반도가 과거에 몽골이나 

만주 지역으로부터 영향을 받았을 것으로 추측된다고 하였다. 

■	본 선행 연구에서는 계통 생물 지리학적 정보를 제공하는 혈통 유전자 마커인 Y 염색

체와 미토콘드리아 DNA를 이용하여 한국과 주변 국가 민족들의 유전자 정보를 서로 

비교함으로써 유전학적인 관점으로 한국인의 기원에 대해 더 깊이 이해하고자 하였다.

■	연구팀은 한국인, 한국계 중국인, 몽골인, 만주인, 중국인(베이징), 베트남인, 태국인을 

포함하는 7개의 동아시아 남·북부 지역 사람들의 미토콘드리아 DNA 염기서열 변이 

정보와 Y-STR, Y-SNP 정보를 수집하여 통계 분석을 수행하였다. 두 혈통 유전자 마

커의 분석 결과에서 모두 한국인에게는 북방계와 남방계의 유전자가 복합적으로 섞

여있는 것으로 나타났는데, 상대적으로는 북방계가 다소 우세하였다. 또한, 한국인의 

Y 염색체와 미토콘드리아 DNA에는 각각 남방 부계와 북방 모계가 상대적으로 더 기

여했을 것으로 추측되었다. 제주 지역은 지리적인 특성으로 인하여 한국의 역사 속

에서 한반도와는 구별되는 주변 국가들과의 교류 관계가 있었기 때문에, 제주 지역의 

유전학적 부계와 모계의 기여도는 한반도와는 차이가 있을 가능성이 있다. 그러나 본 

선행 연구에 포함된 한국인들에 대해서는 한반도 지역과 제주 지역 출신이 구분되지 

않았고, 또한 지리적인 특성을 고려하여 제주 지역에서는 한반도 지역과 구분되는 유

전학적 특징이 나타나는 지에 대해서 탐구되지 않았다. 

3-1-2. ‌�Y 염색체 변이를 이용한 한국 내 여러 지역 인구 집단의 유전학적 다양성 연구 

(Kim et al. (2010))

■	Y-STR은 법과학 영역에서 과학 수사나 인척 관계 확인의 목적으로 유용하게 활용되는 

유전자 마커로써, 이를 위해서는 다수의 시료에 대한 유전자형의 정보를 담고 있는 

데이터베이스를 구축하는 것이 매우 중요하다, 이때 데이터베이스에 포함되어 있는 

정보들은 서로 인척 관계가 없는 한국인 남성들을 대상으로 한 것이어야 하며, 데이

터베이스를 구성하는 표본 집단은 아집단(substructure)을 포함하지 않는 것이어야 한
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다. 이러한 연구의 배경에서 한국인 집단의 유전학적인 구조를 확인하는 것이 중요하

다고 생각되었다. 

■	본 선행 연구에서는 한국인의 Y-STR 유전자 정보를 이용하여 통계적인 방법을 통해 

한국 여러 지역에서 유전학적인 다양성에 차이가 존재하는 지를 조사하고자 하였다. 

■	대한민국 6개 주요 주(州) 지역을 대표하는 인구 집단으로써 서울-경기, 강원, 충청, 

전라, 경상, 제주 지역의 서로 인척 관계가 없는 총 506명의 한국인 남성을 대상으

로 12개 Y-SNP 유전자 정보와 17개 Y-STR 유전자 정보를 수집하여 통계 분석을 수

행하였다. 통계 분석 결과에서 서울-경기, 강원, 충청, 전라, 경상 지역 인구 집단들 

사이에 유의한 수준의 유전학적 차이는 없는 것으로 나타났는데, 제주 지역 사람들

과 서울-경기 지역 그리고 강원 지역 사람들과는 통계적으로 유의한 차이를 보였다 

(p<0.05). 또한, 제주 지역의 Y-STR 일배체형 다양성은 다른 지역들에 비해 더 낮은 

것으로 나타났는데, 이것은 제주도가 다른 지역들과는 달리 위치적으로 고립되어 있

는 섬이라는 지리적 특징에서 기인한 것이라고 생각되었다. 선행 연구에서는 이와 같

이 관찰된 결과를 바탕으로 한국에서 제주 지역을 제외하고는 부계에 특이적인 아집

단은 존재하지 않는다고 결론을 내렸다. 그러나 제주 지역에서 나타났던 유전학적 특

징에 대해서는 깊은 고찰이나 이후 추가적인 연구가 진행되지 않았을 뿐만 아니라, 

좀 더 많은 수의 제주 지역 사람을 대상으로 추가 연구가 진행되어야 할 필요가 있지 

않을까 생각되었다.  

3-1-3. ‌�미토콘드리아 DNA 하플로그룹을 이용한 한국 내 여러 지역 인구 집단의 

유전학적 다양성 (Hong et al. (2014))

■미토콘드리아 DNA 염기서열 변이 정보는 법과학 영역에서 과학 수사나 인척 관계 확

인의 목적으로 활용될 수 있는데, Y염색체의 경우와 마찬가지로 서로 인척 관계가 없

는 다수의 사람들을 대상으로 하는 참조 자료가 전제되어야 한다. 따라서 한국인의 

미토콘드리아 DNA 변이에 대해서도 유전학적 구조를 확인할 필요가 있다고 생각되

었다. 

■본 선행 연구의 연구팀은 이전 연구(Jin et al. (2009))에서 한국인의 유전자에 대한 

남·북부지역으로부터의 부계와 모계의 기여도는 서로 다른 것으로 나타났고, 또 다

른 연구(Kim et al. (2010))에서 제주 지역을 제외하고는 한국인 부계의 유전자 다양성

이 여러 지역에서 서로 유사하게 관찰되었다는 사실을 바탕으로, 한국인의 모계 유전 

유전자의 다양성의 특징을 조사하고자 하였다. 

■서울-경기, 충청, 강원, 경상, 전라, 제주 지역에 거주하는 서로 인척 관계가 없는 총 

708명의 한국인을 대상으로 미토콘드리아 DNA 염기서열 결정 검사를 수행하였고, 

미토콘드리아 DNA 하플로그룹을 결정한 다음 통계 분석을 수행하였다. 분석 결과, 이

전 연구들에서 보고되었던 바와 같이 동아시아 지역에서 가장 빈번하게 관찰되는 하

플로그룹이 한국인 집단에서도 높은 비율로 나타났고, 미토콘드리아 DNA의 유전학적 
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다양성은 제주 지역을 제외한 모든 지역에서 높은 수준 (>0.9)으로 관찰되었다. 또한, 

제주 지역은 다른 지역들과 비교했을 때 유전학적인 차이가 통계적으로 유의한 것으

로 나타났을 뿐만이 아니라 특정 하플로그룹의 빈도가 한반도 내 다른 지역들에 비해 

두드러지게 높게 관찰되었는데, 이는 제주 지역의 지리학적인 특성과 함께 과거 인류 

이동의 역사와도 관련이 있을 것으로 추측되었다. 특히 제주 지역에서 이 특정 하플

로그룹의 빈도가 높게 나타난 것은 오호츠크해 주변의 인구 집단들에서도 보고되었

던 것으로, 역사적으로 관련이 있을 것으로 추측되었으나 이러한 인구 집단들과 유전

학적 유사성이 존재하는지 등에 대해 추가 연구는 수행되지 않았다.

 

3-2. 선행연구와의 차별성

■선행연구들은 한국 내에서 지역적으로 유전학적 차이가 존재하는 지를 살펴보기 위

하여 여러 지역 사람들을 대상으로 혈통 유전자 마커 정보를 수집하고 통계적인 비교 

분석을 수행한 것으로, 연구 결과들은 제주 지역이 유전학적으로 한반도의 다른 지역 

인구 집단들과 구별되는 아집단으로 존재할 가능성이 있음을 시사하였다. 그러나 그 

이후 제주 지역의 유전학적 특수성에 대해서 추가적으로 연구가 수행되지는 않았으

며, 선행연구들에 포함된 제주 지역의 인구수는 제주 지역을 대표하기에 충분히 많지 

않은 것으로 생각되었다. 통계 분석에서 표본 집단의 인구수가 충분하지 않을 경우에

는 결과가 왜곡되어 나타날 가능성이 있기 때문에 표본 집단에서 관찰된 특성이 특정 

집단에 한정된 유전적 특성인지 아니면 표본 추출 오류(sampling artifact)에 따른 결

과인지를 구분하기 어려울 수 있다. 따라서 본 연구에서는 보다 많은 제주 지역 사람

들을 대상으로 유전학적 특수성이 나타나는지를 확인해 보고자 하였다. 또한, 선행연

구에서는 깊이 있게 탐색되지 않았던 제주 지역에서만 특징적으로 나타나는 유전학

적 특징에 대해 보다 집중적으로 분석하고자 하였다. 

■선행연구에서 한국인은 북방계와 남방계 사람들 모두와 유전학적으로 유사성이 있고, 

몽골 등 일부 지역과는 유전학적으로 매우 유사한 특징이 관찰되는 것으로 나타났다. 

이것은 한반도가 역사적으로 주변 지역들과의 교류 등을 통하여 밀접한 관계를 형성

해왔을 뿐만이 아니라 오래 전 한반도로의 인구 이주의 역사와도 관련이 있음을 시사

한다. 그러나 제주도는 한반도와는 지리적으로 멀리 떨어져 있으면서 주변국들과 제

주도만의 고유한 교류 관계를 형성했었기 때문에 한반도 외부의 다른 지역 사람들과

의 유전학적 유사성이 한반도의 것과는 다를 수 있다. 따라서 본 연구에서는 제주도 

지역에 초점을 두고 유전학적인 접근 방법을 통해 제주도민의 생물지리학적 기원과 

정체성을 탐구하고자 하였다. 

■개인을 식별하거나 인척 관계를 확인하기 위해 유전자를 이용하는 것은 과학적 사실

을 기반으로 하는 신뢰도가 높은 방법이다. 그러나 이를 위해서는 다수 사람들을 대

상으로 유전자형의 다양성에 대한 조사가 선행되어야 하고, 표본 집단은 충분히 많은 

대상에 대한 정보를 포함하되 유전학적으로 다른 특징을 보이는 아집단이 존재할 가
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능성은 배제되어야 한다. 선행된 연구들에서도 이러한 이유로 한국인에게 모계 또는 

부계 유전학적 아집단이 존재하는 지를 확인하고자 하였고, 연구 결과에서 제주 지역

에서는 유전학적 아집단이 존재할 가능성이 있는 것으로 나타났다. 또한 제주 지역에 

대해서는 별도의 유전자 데이터베이스를 구축하는 것이 필요할 수도 있다고 언급되

었다. 따라서 본 연구에서는 선행 연구들보다 많은 제주도민들을 대상으로 하여 제주

도 지역을 대표하는 Y-STR 하플로타입과 미토콘드리아 DNA 하플로그룹의 특징들

을 검토해보고자 하였다. 이를 통해 본 연구의 결과가 범죄나 법적 분쟁과 관련된 상

황들뿐만 아니라 제주 지역과 관련하여 대상의 신원확인이 필요한 사건(예, 제주43사

건) 등에 활용될 수 있는 기초 자료를 마련해 보고자 하였다.  
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II. 연구방법 

1. 연구 대상 

■	본 연구에서는 제주도 지역과 관련된 연구 사업에서 대상의 신원을 확인하기 위한 목

적으로 수집되었던 유전자 정보를 활용하였다. 유전 정보는 서울대학교병원 임상연구

윤리센터 IRB(Institutional Review Board)로부터 심의를 받고 수집된 것으로, 본 연구

에서 통계 분석을 수행하기 위하여 추가적인 심의를 받았다. 

■	행정적인 확인을 통해 서로 가까운 부계 인척 관계가 없을 것으로 판단되는 제주도

민 615명의 남성을 선별하였고, 이들의 17개 Y-STR 유전자좌(DYS456, DYS389I, 

DYS390, DYS389II, DYS458, DYS19, DYS385a, DYS385b, DYS393, DYS391, 

DYS439, DYS635, DYS392, GATA H4, DYS437, DYS438, DYS448)에 대한 유전자형

과 성(姓)씨 정보를 통계 분석에 활용하였다<표 2-1>. 수집된 Y-STR 유전자형 정보는 

대상자들로부터 채취된 혈액 시료에서 DNA를 추출한 뒤, AmpFLSTR™ Yfiler™ PCR 

Amplification Kit(Applied Biosystems, CA, USA)를 이용하여 사용자 매뉴얼에 따라 

Y-STR 유전자좌를 증폭하고 증폭산물을 3130 Genetic Analyzer에서 모세관 전기영

동을 통해 분석하여 획득된 것이었다. 성씨는 모든 대상자들에 대해 총 32개가 포함

된 것으로 확인되었고, 인권·윤리 문제의 가능성을 고려하여 기타 민감한 개인 정보

들은 모두 배제되었다.

■	행정적인 확인을 통해 서로 가까운 모계 인척 관계가 없을 것으로 판단되는 제주도

민 799명을 선별하였고, 이들의 미토콘드리아 DNA의 과변이부위Ⅰ,Ⅱ(hypervariable 

region I, II)를 포함하는 np16,024-437 영역2)의 염기서열 분석 정보를 수집하였다. 

염기서열 분석은 대상자들로부터 채취된 시료로부터 DNA를 추출하고 미토콘드리

아 DNA 과변이부위Ⅰ,Ⅱ를 PCR 방법으로 증폭한 뒤, BigDye™ Terminator v3.1 

Cycle Sequencing Kit(Applied Biosystems)을 사용하여 직접 염기서열분석법(Direct 

sequencing)을 통해 수행된 것이었다. 분석에서 염기서열 정보는 국제기준(Bär et al. 

2) 16,569개의 염기쌍으로 구성되어 있는 사람 미토콘드리아 DNA 상에서, 염기쌍의 위치(nucleotide position, np)를 
지칭한다.
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(2000))에 따라 표준염기서열(revised Cambridge reference sequence, rCRS)과 비

교하여 다른 부위만 활용된 것이다. 인권·윤리 문제의 가능성을 고려하여 민감한 개

인 정보들은 모두 배제되었다.

<표 2-1> 본 연구의 제주도민 615명 남성들의 성씨 분포

성(姓)씨 대상 수 (명) 전체 615명에 대한 비율 (%)

김 159 25.9 

강 78 12.7 

고 69 11.2 

양 49 8.0 

오 41 6.7 

이 41 6.7 

현 34 5.5 

홍 15 2.4 

문 13 2.1 

박 12 2.0 

*기타 성씨 94 15.2 

전체 615 100.0 

 기타 성씨로는 송, 임, 정, 조, 진, 신, 장, 부, 허, 백, 변, 윤, 황, 권, 손, 안, 좌, 채, 최, 배 원 등이 있다. 
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2. 문헌 자료 수집

■	출판된 문헌에 공개된 선행 연구 자료로부터 여러 한국인 집단과 아시아 지역 집단의 

Y-STR 유전자형 자료와 미토콘드리아 DNA 하플로그룹 정보를 수집하였다<표 2-2>. 

■	문헌에 개별 유전자 데이터가 공개되어 있지 않는 경우에는 문헌에 언급되어 있는 

통계 방법을 이용하여 계산된 수치 값을 참고하였다.

<표 2-2> 수집된 한국인 유전자 자료 

유전자형 자료 민족 집단 대상 수 (명) 지역 (세부) 출처

17 Y-STR 한국인 110 한국 (서울-경기) Kim et al. (2010)

17 Y-STR 한국인 63 한국 (강원) Kim et al. (2010)

17 Y-STR 한국인 72 한국 (충청) Kim et al. (2010)

17 Y-STR 한국인 90 한국 (전라) Kim et al. (2010)

17 Y-STR 한국인 84 한국 (경상) Kim et al. (2010)

17 Y-STR 한국인 87 한국 (제주) Kim et al. (2010)

17 Y-STR 한국인 133 한국 (대전) Lee et al. (2017a)

17 Y-STR 한국인 572 한국 (서울) Lee et al. (2017a)

17 Y-STR 한국인 300 한국 (전체) Purps et al. (2014)

17 Y-STR 한국인 1021 한국 (전체) Seong et al. (2011)

mtDNA Hg 한국인 134 한국 (서울-경기) Hong et al. (2014)

mtDNA Hg 한국인 114 한국 (강원) Hong et al. (2014)

mtDNA Hg 한국인 117 한국 (충청) Hong et al. (2014)

mtDNA Hg 한국인 118 한국 (전라) Hong et al. (2014)

mtDNA Hg 한국인 112 한국 (경상) Hong et al. (2014)

mtDNA Hg 한국인 113 한국 (제주) Hong et al. (2014)

mtDNA Hg 한국인 185 한국 (전체) Jin et al. (2009)

mtDNA Hg 한국인 51 한국 (중국 거주) Jin et al. (2009)

mtDNA Hg 한국인 694 한국 Lee et al. (2006)

mtDNA Hg 한국인 48 한국 Kong et al. (2003)
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3. 데이터 분석

■기초 통계: Y-STR 유전자형 빈도, Y-STR 하플로타입 빈도, 미토콘드리아 DNA 하플

로그룹 빈도 계산은 Microsoft Excel과 Arlequin ver 3.5(Excoffier et al. (2010))을 이

용하여 수행하였다. 하플로타입 다양성(haplotype diversity)3) 계산은 Nei가 제시한 방

법(Nei. (1987))4)을 이용하였고, 하플로타입 식별력(Haplotype discrimination capacity, 

DC)은 DC=h/n 공식을 사용하여 계산하였다. 여기서 h는 표본 집단에서 관찰된 하플

로타입의 수이고, n은 전체 표본 대상자 수이다. 

■미토콘드리아 DNA 하플로그룹 결정: HaploGrep 2 v2.2 도구5)(Weissensteiner et al. 

(2016))를 이용하여 하플로그룹을 결정하였다. 

■집단 간 유전학적 차이 분석: Rst 또는 Fst 등의 Pairwise genetic distances6)분석은 

Arlequin ver 3.5을 이용하여 수행하였다. 이 때 Y-STR의 구조적 특징 상 서로 구

분이 어려운 DYS385a와 DYS385b는 분석에서 제외되었고, DYS389II의 유전자형은 

DYS389II과 DYS389I의 차이 값으로 변환하여 활용하였다. 또한, intermediate 대립형

질(예, 14.2)과 duplicated 대립형질(예, 10, 19)은 분석에서 제외되었다. Y-STR에 대

한 Rst 분석과 분자분산분석(Analysis of molecular variance, 이하 AMOVA)7), 다차

원척도법(Multidimensional Scaling, 이하 MDS) 분석8)은 Y-STR haplotype database

인 YHRD9)에서 제공하는 ‘AMOVA & MDS’분석 도구를 이용하여 수행하였다. 이때 결

실(null) 대립형질(예, DYS488 deletion)과 intermediate 대립형질, duplicated 대립형

질은 분석에서 제외되었다. 또한, 미토콘드리아 DNA에 대한 MDS 분석은 IBM SPSS 

Statistics 25(IBM Corp., Armonk, NY)를 이용하여 수행하였다. 

3) 집단에 존재하는 유전자 변이의 다형성을 알아보는 척도이다. 

4) 하플로타입 다양성(haplotype diversity) = (n/n-1)(1-∑Pi2), pi는 i번째 하플로타입, n은 전체 대상자 수 

5) https://haplogrep.i-med.ac.at/app/index.html

6)	집단 간의 유전학적 차이를 가늠하기 위해 사용하는 방법 중의 하나로써, 대표적으로 유전자형의 차이의 정도를 
반영하는 Rst 방법과 유전자형의 차이의 유무만을 반영하는 Fst 방법이 있다. 

7) 분자 마커를 활용하여 집단 간 유전적 거리를 측정하는 통계 기술 방법이다.

8) 대상들 사이의 유사성과 비유사성을 측정하여 2차원 또는 3차원의 공간상에 점으로 표현하는 분석 방법이다. 

9) yhrd.org
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III. 연구결과

1. 제주도민 Y-STR의 유전학적 특징

1-1. 제주도민의 Y-STR 하플로타입 다양성

■	제주도민 남성 615명에 대해 17 Y-STR 유전자좌의 352개의 하플로타입이 관찰되었고, 

유일한 하플로타입은 254개로 확인되었다. 17 Y-STR 유전자좌의 전체 하플로타입 

다양성은 0.9946이었고, 식별력은 57.24 %로 계산되었다<표 3-1>. 

-	본 연구에서 분석된 통계값은 여러 문헌들에서 발표된 한국인 전체 또는 한반도 내 지역적 

인구 집단들의 자료에 비해 상대적으로 낮은 값을 나타내었고, 식별력은 현저하게 낮게 나타났다.

-	이전 연구에서도 제주도민 87명에 대한 Y-STR 하플로타입 다양성과 식별력은 다른 한반도 

내 지역 인구집단들에 비해 상대적으로 낮게 나타난 것으로 보고되었다(Kim et al. (2010)). 

■	관찰된 결과들을 종합하면, 제주도민 남성들의 Y-STR 하플로타입 다양성은 여러 한

국인 표본 집단 또는 한반도 내 다른 지역 인구 집단들에 비해 상대적으로 낮고, 이는 

제주도민 남성들이 한국 내 다른 지역의 남성들에 비해 유전학적인 부계적 연관성이 

상대적으로 서로 더 높을 가능성을 시사한다고 볼 수 있겠다.

<표 3-1> 한국인의 17 Y-STR 하플로타입의 통계 파라미터 값

지역 (세부)
대상 수 

(명)

하플로

타입 수

유일한 

하플로타입 수

하플로타입 

다양성
 식별력 (%) 참고 문헌

한국 (제주) 615 352 254 0.9946 57.24 본 연구

한국 (서울-경기) 110 108 106 0.9997 98.18 

Kim et al. 

(2010)

한국 (강원) 63 63 62 0.9995 98.41 

한국 (충청) 72 71 70 0.9996 98.61 

한국 (전라) 90 88 86 0.9995 97.78 

한국 (경상) 84 84 84 1.0000 100.00 

한국 (제주) 87 79 73 0.9971 90.80 

한국 (전체) 506 475 452 0.9997 93.87 
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지역 (세부)
대상 수 

(명)

하플로

타입 수

유일한 

하플로타입 수

하플로타입 

다양성
 식별력 (%) 참고 문헌

한국 (대전) 133 128 123 0.9994 96.24 
Lee et al. 

(2017a)

한국 (서울) 572 538 518 0.9995 94.06 
Lee et al. 

(2017a)

한국 (전체) 300 288 277 0.9997 96.00 
Purps et al. 

(2014)

한국 (경기, 충청

남/북도, 경상남/

북도, 전라북도)

1021 938 885 0.9998 91.87 
Seong et al. 

(2011)

1-2. 제주도민의 Y-STR 하플로타입 분포

■제주도민 남성 615명에 대해 17 Y-STR 유전자좌의 352개의 하플로타입이 관찰되었

다<그림 3-1>. 이 중 6개 하플로타입은 최소 10명 이상에게서 관찰되었고, 각각 전체 

대상자의 1 %이상인 상대적으로 높은 빈도를 나타내었다. 또한 이 6개 하플로타입은 

각각 특정 성씨와 연관성이 높은 것으로 나타났다<표 3-2>.

<그림 3-1> 제주도민 남성 615명의 Y-STR 하플로타입 분포
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<표 3-2> 제주도민 남성 615명에서 높은 빈도로 관찰된 Y-STR 하플로타입과 성씨의 분포

순위 하플로타입10)

대상 수 

(명, 전체 615명 

중 비율)

성씨 (전체 615명 중 대상 수)

강 

(78)

고 

(69)

김 

(159)

손 

(2)

양 

(49)

오 

(41)

좌 

(2)

한 

(10)

현 

(34)

1 Ht1 24, 3.9% . . . . . 23 . . 1

2 Ht2 18, 2.9% . . 15 1 . 1 1 . .

3 Ht3 13, 2.1% . . 12 . . . . 1 .

4 Ht4 12, 2.0% . . . . . . . . 12

5 Ht5 11, 1.8% 10 1 . . . . . . .

6 Ht6 10, 1.6% . . 8 . 1 1 . . .

-	가장 빈번하게 관찰된 Y-STR 하플로타입 1(Ht1)은 615명 중 총 24명에게서 관찰되었고, 이들 

중 대다수는 ‘오’씨 성씨(23명)로 확인되었다. 이들은 제주도민 남성 전체 615명에 포함된 ‘오’

씨 41명 중 약 56%에 해당된다. 한편, Ht1은 Y chromosome haplotype database인 YHRD에 

포함된 전 세계인의 246,821개 하플로타입들 중에서 한 번도 관찰되지 않은 매우 드문 하플

로타입으로 추정되었다.

-	두 번째로 높은 빈도를 보였던 Y-STR 하플로타입 2(Ht2)는 615명 중 총 18명에게서 관찰되

었고, 이들 중 ‘김’씨 성씨가 15명, 그 외 ‘손’씨, ‘오’씨, ‘좌’씨가 각각 1명 씩 이었다. ‘김’씨는 

본 연구에 총 159명이 포함되어 있었는데, 이들 중 약 9.4%가 Ht2를 공유하였다. 한편, Ht2도 

YHRD에서 한 번도 관찰되지 않은 매우 드문 하플로타입으로 추정되었다.

-	세 번째로 높은 빈도를 보였던 Y-STR 하플로타입 3(Ht3)는 615명 중 총 13명에게서 관찰되었

고, 이들 중  대다수는 ‘김’씨 성씨(12명)였다. Ht3는 YHRD에 포함된 한국인의 3,960개 하플로

타입들 중에서 1개와 일치하였는데, 이는 이전에 제주 지역 사람에게서 관찰된 하플로타입으

로 보고된 것이었다. 그 외 전 세계인의 246,821개의 하플로타입들 중에서는 5개와 더 일치

하는 것으로 검색되었는데, 이는 모두 중국 지역(장춘, 허베이, 저장성) 사람들에게서 관찰된 

것이었다<그림 3-2>. 

-	네 번째로 높은 빈도를 보였던 Y-STR 하플로타입 4(Ht4)는 615명 중 총 12명에게서 관찰되었

는데, 모두 성씨가 ‘현’씨였고 이는 본 연구에 포함된 전체 ‘현’씨 34명 중 약 35.3%에 해당하

였다. Ht4는 YHRD에 포함된 한국인의 3,960개 하플로타입들 중에서 9개와 일치하였고, 이들

은 주로 서울 또는 경기 지역 사람들에서 보고된 것이었다. 전 세계인의 246,821개 하플로타

입들 중에서는 16개와 일치하였는데, 이들은 중국(옌벤, 랴오닝성), 일본(츄쿠바), 몽골(울란바

토르), 미주의 한 지역 사람들에서 보고된 것이었다<그림 3-3>. 

10) 17 Y-STR 유전자좌(DYS19, DYS385a/b, DYS389I, DYS389II, DYS390, DYS391, DYS392, DYS393, DYS438, 
DYS439, DYS437, DYS448, DYS456, DYS458, DYS635, YGATAH4)의 유전자형으로 결정된 것으로, 본 보고서에
서는 임의의 문자로 표현하였다.
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<그림 3-2> YHRD에서 하플로타입 3(Ht3)이 관찰된 인구 집단의 지리학적 위치 

<그림 3-3> YHRD에서 하플로타입 4(Ht4)이 관찰된 인구 집단의 지리학적 위치 

-	다섯 번째로 높은 빈도를 보였던 Y-STR 하플로타입 5(Ht5)는 615명 중 총 11명에게서 관찰되

었는데, 이 중 ‘강’씨 성씨가 10명으로 대다수를 차지하였고 이는 본 연구에 포함된 전체 ‘강’

씨 78명 중 약 12.8%에 해당하였다. H5는 YHRD에서 한국인의 3,960개 하플로타입들 중에서 

3개와 일치하였고, 이들은 제주 지역 또는 세부 지역 정보가 없는 한국인들에서 보고된 것이

었다. 또한 Ht5는 중국 동북부 지역(무단장)의 사람들에서도 보고된 바 있다<그림 3-4>.
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<그림 3-4> YHRD에서 하플로타입 5(Ht5)이 관찰된 인구 집단의 지리학적 위치

-	여섯 번째로 높은 빈도를 보였던 Y-STR 하플로타입 6(Ht6)는 615명 중 총 10명에게서 관찰

되었는데, 이 중 ‘김’씨 성씨가 8명으로 대다수를 차지하였다. Ht6는 YHRD에서 한 번도 관

찰되지 않았다. 한편, Ht6와 Ht2는 DYS385a/b 한 좌위에서만 한 단계 돌연변이(one-step 

mutation)11)의 가능성을 보이며 Y-STR 유전자형이 서로 매우 유사하였다. 즉, Ht6과 Ht2는 하

나의 혈통군(lineage cluster)으로 연관되어 있을 가능성이 높을 것으로 추측된다. 

■요약하면, 제주도민 남성 615명에 대해 가장 높은 빈도로 관찰된 Y-STR 하플로타입

들은 각각 특정 성씨에 상당히 집중되어 있었다. 이는 대한민국 내 여러 지역(충남/

북, 대전, 경기남부, 경북북부, 경남북부)에 거주하는 1,021명의 남성들에게서 가장 높

은 빈도로 관찰되었던 8개 Y-STR 하플로타입이 여러 성씨에 골고루 분포하고 있었

던 것(Cho et al. (2010))과는 상당한 차이를 보이는 결과이다. 우리나라는 예로부터 

부계 성씨를 이루는 사회적 관습을 갖고 있었고 Y-STR 하플로타입은 부계 성씨와 매

우 밀접한 연관성이 있다. 따라서 위의 Y-STR 하플로타입 빈도의 분석 결과에 따르

면 제주도 지역에서는 유전학적으로 인구 집단 내 부계 연관성이 다른 지역에 비해 

상대적으로 더 높을 것으로 생각된다.  

■또한, Cho et al. (2010)의 선행 연구에서는 한국인 남성 1,021명(제주지역 미포함)에서 

8개 하플로타입의 빈도가 상대적으로 높게 나타났다고 보고되었다. 그 중 가장 빈도

가 높게 나타났던 하플로타입(Ht1 in Table 1, Cho et al. (2010))(1,021명 중 6명)은 본 

연구의 2명의 대상자에게서 관찰되었다. 두 번째로 빈도가 높게 나타났던 하플로타

입(Ht2 in Table 1, Cho et al. (2010))(1,021명 중 5명)은 본 연구의 1명의 대상자에게서 

관찰되었다. 그리고 8번째로 빈도가 높게 나타났던 하플로타입(Ht8 in Table 1, Cho 

et al. (2010))(1,021명 중 4명)은 본 연구의 1명의 대상자에게서 관찰되었다. 즉, 본 연

11) STR에서 염기서열 단위가 반복되는 횟수가 하나의 차이로 나타나는 돌연변이를 말한다. (예, 13 → 12)
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구의 제주도민 남성 615명에서 관찰된 17 Y-STR 하플로타입의 빈도는 한반도 지역에

서 조사된 빈도와 차이를 보였다.  

■한편, YHRD의 검색 결과에서는 제주도민 남성 615명에게서 높은 빈도로 나타난 

Y-STR 하플로타입들은 주로 중국, 일본, 몽골 등의 아시아지역 사람들에서 관찰되는 

것으로 확인되었다. 이는 지리학적으로 아시아 지역에 속해있는 제주도 지역이 유전

학적으로도 아시아지역과 유사하다는 것을 뒷받침하는 결과라고 볼 수 있다.  

1-3. 부계 성(姓)씨와 Y-STR 하플로타입의 연관성

■제주도민 남성 615명 중 상대적으로 높은 비율로 포함된 3개 성씨, ‘김’, ‘강’, ‘고’씨에 

대해 Y-STR 하플로타입의 통계적으로 분석된 수치를 살펴본 결과, 전체의 25.9%를 

차지하는 159명의 ‘김’씨 성씨를 가지는 남성들에 대해 95개의 하플로타입이 관찰되

었고 하플로타입 다양성은 0.9785로 계산되었다. 전체의 12.7%를 차지하는 ‘강’씨 성

씨를 가지는 78명의 남성들에 대해서는 47개의 하플로타입이 관찰되었고, 하플로타

입 다양성은 0.9707이었다. 그리고 전체의 11.2%를 차지하는 69명의 ‘고’씨 성씨를 가

지는 남성들에 대해서는 45개의 하플로타입이 관찰되었으며, 다양성은 0.9838로 계

산되었다<표 3-3>. 하플로타입 식별력은 ‘김’, ‘강’, ‘고’씨에서 각각 59.75%, 60.26%, 

65.22%로 계산되었다. 

<표 3-3> 대상 수가 많은 3대 성씨의 17 Y-STR 하플로타입의 통계 파라미터 값 

성씨 (전체 615명 중 대상 수 (명), %) 김 (159, 25.9 %) 강 (78, 12.7 %) 고 (69, 11.2 %)

하플로타입 수 95 47 45

유일한 하플로타입 수 79 34 32

하플로타입 다양성 0.9785 0.9707 0.9838

식별력 (%) 59.75 60.26 65.22 

■분석된 결과는 이전 연구들에서 발표된 ‘김’, ‘강’, ‘고’씨 성씨를 가지는 한국인 남성들에 

대한 분석 결과와 두드러지는 차이를 나타내었다.  

-	72개의 성씨를 가지는 1021명의 한국인 남성들의 17 Y-STR 유전자좌의 하플로타입을 대상

으로 하였던 이전 연구(Cho et al. (2010))에는 ‘김’씨 성씨를 가지는 한국인 남성 198명(전체의 

19.4%)이 포함되어 있었는데, 이들의 하플로타입 다양성과 식별력은 각각 0.9997와 96.46%

으로 계산되었다. 이 분석된 통계값은 본 연구에서보다 훨씬 높은 다양성 수준을 보이는 것

이었다. 

-	동일 연구(Cho et al. (2010))에 ‘강’씨 성씨는 21명(전체의 2.1%)이 포함되어 있었는데, 이들은 

모두 서로 다른 하플로타입을 가지고 있는 것으로 확인되었다. 하플로타입 다양성과 식별력

은 모두 1.0000으로 계산되었으며, 이 결과는 본 연구에 포함된 ‘강’씨 남성들의 하플로타입 



20

제주도민의 생물지리학적 기원과 유전학적 정체성에 대한 연구

다양성 수준보다 현저하게 높은 수준을 보이는 것이다. 

-	한편 (Cho et al. (2010))에 고’씨 성씨에 대해서는 별도의 통계 수치값이 제공되지 않았다. 

-	가장 흔한 5대 성씨(‘김’, ‘이’, ‘박’, ‘최’, ‘정’)에 대해 12 Y-STR 유전자좌의 하플로타입을 조

사하였던 연구(Kim et al. (2009))에서는 ‘김’씨 성씨 남성 199명에 대해 하플로타입 다양성은 

0.9988, 식별력은 91.96%로 계산되었다. 본 연구에서는 이보다 더 많은 수의 Y-STR 유전자

좌를 대상으로 했음을 고려하였을 때, 본 연구의 제주도민 대상자들 중 ‘김’씨 성씨를 가지는 

남성들의 하플로타입 다양성은 매우 낮은 수준이고 이는 ‘김’씨 성씨들의 유전학적 연관성이 

더 높다는 것을 시사하는 것으로 생각된다. 단, 본 연구에서는 활용가능한 정보가 제한적인 

상황으로 인하여 동일한 성씨에 대해 동일한 본관 여부는 확인되지 않았음이 고려되어야 하

겠다. 

■한편, 일정한 집성촌 지역에 거주하는 동일한 성씨를 가지는 한국인 남성들의 자료

(Cho et al. (2010))와 본 연구에서 분석된 결과를 비교해 보았다<표 3-4>. 두 연구에 

공통적으로 포함된 12 Y-STR 유전자좌의 하플로타입 다양성의 통계 수치를 비교해 

본 결과, 일부 다른 지역 집성촌 지역 사람들과는 구별되는 차이가 관찰되었다. 

-	본 연구에는 41명의 ‘오’씨 성씨를 가지는 제주도민 남성이 포함되어 있었고, 이들의 12 

Y-STR 유전자좌의 하플로타입 다양성은 0.5951로 계산되었다. 다른 어느 지역의 집성촌 지

역에 거주하는‘오’씨 성씨를 가지는 19명의 남성들에 대해서는 하플로타입 다양성이 0.5906

으로 계산되었는데(Cho et al. (2010)), 두 연구에서 모두 유사하게 다양성이 낮은 수치로 나타

난 것이었다. 식별력은 두 연구에서 모두 30% 이하로 나타났다. 

-	본 연구에 ‘이’씨 성씨를 가지는 제주도민 남성은 41명이 포함되어 있었는데, 이들의 12 

Y-STR 하플로타입 다양성은 0.9756으로 나타났다. 반면, 집성촌 지역에 거주하는 44명의 

‘이’씨 성씨를 가지는 한국인 집단에서는 하플로타입 다양성이 0.6254인 것으로 나타났는데, 

이는 제주도민 대상의 결과에 비해 현저하게 낮은 수준이었다. 한편, ‘이’씨 성씨를 가지는 서

로 부계 인척 관계가 없는 한국인 남성 164명에 대해 관찰된 하플로타입 다양성은 0.9949였

고(Kim et al. (2009)), 이는 제주도민 대상의 결과에 비해 높은 수치를 보이는 것이었다. 즉, 

제주도민에 대한 부계 성씨와 Y-STR 하플로타입 사이의 유전학적 연관성은 집성촌 지역 사

람들에게서 관찰되는 것과 유사한 수준이거나 서로 관련이 없는 남성들보다는 어느 정도 유

전학적 연관성이 높은 것으로 생각된다. 

<표 3-4> ‘오‘씨와 ’이‘씨 성씨 집단의 12 Y-STR 하플로타입의 통계 파라미터 값

본 연구
Cho et al. 

(2010)
본 연구

Cho et al. 

(2010)

Kim et al. 

(2009)

성씨 (대상 수 (명)) 오 (41) 오 (19) 이 (41) 이 (44) 이 (164)

하플로타입 수 12 5 29 10 132

유일한 하플로타입 수 9 3 22 4 118

하플로타입 다양성 0.5951 0.5906 0.9756 0.6254 0.9949

식별력 (%) 29.27 26.32 70.73 22.73 80.49 
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1-4. 기타 유전학적 특징

■제주도민 남성 615명 중 총 9명에게서 DYS448 유전자좌의 결실이 관찰되었다<표 

3-5>. 이들 중 8명은 모두 동일한 성씨였고(‘DYS448null Ht1’and DYS448null Ht2’), 

이 중 한 명은 DYS389II 유전자좌에서 나머지 7명과 서로 다른 대립형질을 가지고 있

는 것을 제외하고는 서로 동일한 Y-STR 하플로타입을 공유하고 있었다(‘DYS448null 

Ht2’). 한편 나머지 1명은 이들과는 결실이 관측된 DYS448 유전자좌를 제외하고는 다

른 여러 Y-STR 부위에서 유전자형 다형성에 차이가 있었다(‘DYS448null Ht3’). 반면

에 다른 참고 문헌에 보고된 한국인들에 대한 결과에서는 DYS448 유전자좌 결실의 

빈도가 상대적으로 낮았다. 따라서 이 결실 패턴은 한국 내에서는 제주 지역 사람들

에게서 상대적으로 빈번하게 관측되는 특징으로 생각된다. 

-	본 연구에서 관찰된 DYS448 유전자좌의 결실의 비율은 한국의 다른 지역의 인구 집단을 대

상으로 했던 연구에서 보고된 것보다 상대적으로 높은 것으로 나타났다. 특히, 한 선행 연구

(Kim et al. (2010))에서는 한국인 남성 506명 중 2명에게서 DYS448 유전자좌의 결실이 관찰

되었는데, 2명 모두 제주 지역에 거주하는 남성들인 것으로 확인되었다. 그 외, 서울 지역 혹은 

세부 지역 정보는 알려지지 않은 한국인 표본 집단들에서도 0.87%, 0.67%, 0.78%의 낮은 빈

도로 관측된 것으로 보고된 바 있다(Lee et al. (2017a), Purps et al. (2014), Seong et al. (2011)). 

<표 3-5> DYS448 유전자좌 결실 관측 빈도 

구분 민족 (지역 또는 부족)
대상 수 

(명)

DYS448 유전자좌 결실 

관찰 수 (명, 전체 대상 

수 대비 비율 (%))

참고 문헌

동아시아 한국인 (제주) 615 9 (1.46) 본 연구

한국인 (서울-경기, 강원, 

충청, 전라, 경상, 제주)
506 2†(0.40) Kim et al. (2010)

한국인 (서울) 572 5 (0.87) Lee et al. (2017a)

한국인 (경기, 충청남/북도, 

경상남/북도, 전라북도)
1021 8 (0.78) Seong et al. (2011)

한국인 (전체) 300 2 (0.67) Purps et al. (2014)

Han Chinese (residing in 

Beijing and Colorado, USA)
410 6 (1.46) Purps et al. (2014)

Chinese (Jilin Han) 196 1 (0.51) Han et al. (2016)

Chinese (Han Chinese in 

Liaoning)
305 9 (2.95) Yao et al. (2016)

Japanese (residing in 

Hokkaido, Honshu, Shinkoku, 

and Kyushu)

1079 10 (0.93) Mizuno et al. (2008)

Japanese (residing in 

Yamagata, Fukuoka, and 

Sendai)

1166 4 (0.34)
Hashiyada et al. 

(2008) 

Mongolian (Ordos-Western 

Inner Mongolia in China)
258 7 (2.71) Gao et al. (2016)
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구분 민족 (지역 또는 부족)
대상 수 

(명)

DYS448 유전자좌 결실 

관찰 수 (명, 전체 대상 

수 대비 비율 (%))

참고 문헌

동남아시아 Filipino (Philippines) 798 6 (0.75) Purps et al. (2014)

Malay (residing in Singapore) 104 1 (0.96) Purps et al. (2014)

Malay (Malaysia) 980 3 (0.30) Chang et al. (2007)

중앙아시아 Kalmykian (Elista) 99 7 (7.07) Roewer et al. (2007)

Kalmykian (dörwöd, 

khoshuud, torguud) 
426 16 (3.76)

Malyarchuk et al. 

(2013)

서남아시아 Iraqi (Iraq) 124 5 (4.03) Purps et al. (2014)

남부아시아 Indian (residing in Singapore) 106 2 (1.89) Purps et al. (2014)

Indian (Andhra Pradesh) 109 1 (0.92)
Ballantyne et al. 

(2014)

Indian (Karnataka) 97 1 (1.03)
Ballantyne et al. 

(2014)

Nepal 769 3 (0.39) Parkin et al. (2007)

Hazaras (in Pakistan) 153 26 (16.99) Adnan et al. (2019)

유럽 Spanish (Catalonia) 247 1 (0.40) Sánchez et al. (2007)

아프리카 Egyptian (south area) 208 1 (0.48) Omran et al. (2008)

미국
Mexican (Chihuahua at North 

Center of Mexico)
326 1 (0.30)

Gutiérrez-Alarcóna 

et al. (2007)

†세부 지역 정보에 따르면 DYS448 유전자좌 결실이 관측된 대상자는 모두 제주 지역에 속하는 사람이고, 제주 

지역 대상자 87명을 대상으로 했을 때 관측 빈도는 2.30 % (2/87)로 계산되었다.  

■	DYS448 유전자좌 결실은 한국인 외 다른 민족 집단에서도 관찰되는 것으로 알려져 

있는데, 그 중 몽골계와 연관이 있는 민족 집단들과 Y-STR 하플로타입이 유사하게 

나타났다<표 3-6>. 

-	DYS448 유전자좌 결실은 전 세계 중 아시아 지역에서 상대적으로 높은 빈도로 관측되는 것

으로 알려져 있고, 그 중 중앙아시아와 동아시아 지역에서 상대적으로 더 빈번하게 관측되는 

것으로 보고되었다(Adnan et al. (2019), Turrina et al. (2015)). DYS448 결실이 관측된 여러 민

족 대상자들과 본 연구의 대상자들의 Y-STR 하플로타입을 비교해 보았을 때, 같은 동아시

아 지역에 포함되는 일본이나 중국 민족보다도 Mongolian, Kalmykian, 그리고 Pakistan의 북

동부 지역에 거주하는 Hazara 민족과 상대적으로 더 많은 Y-STR 유전자형을 공유하고 있는 

것으로 나타났다<표 3-6>. 

-	Kalmykian 민족 집단들에서는 DYS448 결실이 각각 7.07%와 3.76%의 높은 빈도로 관측되었

는데(Roewer et al. (2007), Malyarchuk et al. (2013)), 이들은 모두 중앙아시아 지역에서 높은 

빈도를 보이는 것(Jobling (2008))으로 알려진 Y-하플로그룹 C*에 속하는 것으로 확인되었다. 

DYS448 유전자좌 결실과 관련하여 제주도민과 Kalmykian 민족을 비교하였던 한 연구(Lee 

et al. 2017b)에 따르면, DYS448 결실이 관측되었던 제주도민 샘플 총 10개 모두 Y-하플로

그룹 C*(C3)로 분류되었다. 또한, 이 중 한 샘플은 한 Kalmykian 민족 샘플들과 비교된 16개 

Y-STR 유전자좌 중 샘플 당 평균 13개 유전자좌에서 대립형질을 공유하는 것으로 나타났는

데, 본 연구에서도 DYS448 결실이 관측되었던 Y-STR 하플로타입 Ht1, Ht2, Ht3(DYS448null 
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Ht1, Ht2, and Ht3)는 앞선 두 연구의 총 23명의 Kalmykian들과 비교된 16개 Y-STR 유전자좌 

중 각각 평균 7.8, 8.3, 11.7개에서 대립형질을 공유하고 있었다<표 3-6>. Kalmykian 민족은 오

늘날 주로 러시아의 카스피해 서쪽에 Kalmyk 공화국을 형성하여 거주하고 있지만, 서몽골에

서 유래한 오리아트(Oyrats)의 후손으로써 몽골어를 사용하는 것으로 알려져 있다. 또한, 이 

민족은 몽골민족(Mongolians)과 남시베리아의 바이칼호 주변에 거주하는 몽골족인 부랴트족

(Buryats)과 유전학적으로도 가까운 것으로 알려져 있다(Roewer et al. (2007)). 

-	한편, 파키스탄의 퀘타(Quetta)와 발루치스탄(Baluchistan)에 거주하는 153명의 Hazara 민족 

집단을 대상으로 한 연구에서도 16.99 %(153명 중 26명)의 매우 높은 비율로 DYS448 유전자

좌 결실이 관측되었다(Adnan et al. (2019)). 본 연구에서 DYS448 결실이 관측되었던 Y-STR 

하플로타입 Ht1, Ht2, Ht3(DYS448null Ht1, Ht2, and Ht3)는 Hazara 민족인 26명과 비교된 16

개 Y-STR 유전자좌 중 각각 평균 8.7, 9.7, 13.5개에서 대립형질을 공유하고 있었다<표 3-6>. 

특히, DYS448null Ht3는 Mongolian, Kalmykian, Hazara (in Pakistan) 사람들과 모두 상대적

으로 많은 수의 대립형질을 공유하고 있었다. Hazara 민족의 기원에 대해서는 여러 가지 논

쟁이 있는데, 그 중 현재 몽골족의 영향이 지대하게 끼쳤다는 점은 확실하다는 것이 정설로 

받아들여지고 있다. Andan et al. (2019)의 결과에 따르면, Pakistan에 거주하는 Hazara 민족

은 내몽골(Inner Mongolia)의 몽골족과 카자흐스탄(Kazakhstan)의 Kazak 민족과 minimum 

haplotype Y-STR12)의 대립형질의 빈도가 거의 같다고 하였고, 중앙 몽골(Central Mongolia)의 

Khalkh 민족과 울란바토르(Ulaanbaatar)에 거주하는 몽골 사람들과도 유전학적으로 거리가 

매우 가깝다고 보고되었다. 즉, 이러한 분석 결과는 Hazara 민족이 몽골족과 유전학적으로 

매우 높은 연관성이 있음을 보여준다. 

<표 3-6> DYS448 유전자좌 결실이 관측된 민족과 제주도민이 공유하고 있는 Y-STR 대립형질 수

민족 (지역 또는 부족)
비교 

대상 수 (명)

공유하는 평균 대립형질 수 (개, 평균 ± 표준편차)

DYS448null Ht1 DYS448null Ht2 DYS448null Ht3

한국인 17 5.4 ± 4.3 5.6 ± 4.3 6.4 ± 5.5

Han Chinese (residing 

in Beijing, Colorado, and 

Singapore)

6 1.0 ± 0.0 1.0 ± 0.0 1.5 ± 0.5

Chinese (Jilin Han) 1 9 10 13

Han Chinese (residing in 

Liaoninig)
9 5.3 ± 1.5 5.6 ± 1.8 7.6 ± 2.9

Japanese 14 6.6 ± 1.6 6.6 ± 1.9 6.7 ± 1.5

Mongolian 7 6.9 ± 1.5 7.7 ± 1.8 10.4 ± 3.0

Filipino 6 1.0 ± 0.0 1.0 ± 0.0 1.3 ± 0.5

Malay 1 1 1 1

Kalmyks 23 7.8 ± 0.9 8.3 ± 1.0 11.7 ± 1.9

Iraqi 5 1.0 ± 0.0 1.0 ± 0.0 1.0 ± 0.0

Indian (residing in 

Singapore, Andhra 

Pradesh, and Karnataka)

4 3.5 ± 3.3 3.3 ± 2.9 3.5 ± 2.9

Hazaras (Pakistan) 26 8.7 ± 0.6 9.7 ± 0.7 13.5 ± 0.9

12) 9개 Y-STR 유전자좌(DYS19, DYS385a/b, DYS389I, DYS389II, DYS390, DYS391, DYS392, DYS393)의 하플로타입
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2. 제주도민 Y-STR의 집단유전학적 특징

2-1. ‌�Y-STR 하플로타입 기반의 제주도와 타 지역 한국인 집단과의 유전학적 

차이 비교

■	15 Y-STR 유전자좌를 기반13)으로 본 연구에 포함된 제주도민 남성 615명과 한국의 

8개 타 지역에 거주하는 한국인 남성들을 비교하였을 때, 제주도와 일부 지역 간 유전

학적 차이가 통계적으로 유의한 것으로 나타났다<표 3-7>.

-	본 연구에 포함된 제주도민 남성 615명은 경상, 서울-경기, 전라, 서울 지역 남성들과의 유전

학적 차이가 통계적으로 유의한 것으로 나타났다 (p<0.05). 

-	또한, 타 연구(Kim et al. (2010))에 포함된 제주도민 남성 87명 또한 경상, 서울-경기, 전라 

지역 남성들과의 유전학적 차이가 통계적으로 유의한 것으로 나타났다(p<0.05). 

-	반면 제주도를 제외한 타 지역 남성들 사이에는 통계적으로 유의한 수준의 유전학적 차이가 

관측되지 않았다.

<표 3-7> 15 Y-STR에 대한 9개 한국인 남성 집단들 사이의 Pairwise Rst 값과 유의수준 

제주

(본 연구)
충청a 강원a 경상a

서울

-경기a
전라a 대전b 서울b 제주a

제주

(본 연구)
- 0.1523 0.0781 0.0215* 0.0078* 0.0391* 0.0606 0.0000* 0.2227

충청 0.0043 - 0.3701 0.3232 0.5732 0.7227 0.5908 0.6309 0.1582

강원 0.0075 0.0009 - 0.5078 0.1475 0.5391 0.5147 0.6367 0.0586

경상 0.0115 0.0013 -0.0017 - 0.7793 0.9492 0.1611 0.5176 0.0234*

서울

-경기
0.0154 -0.0021 0.0067 -0.0042 - 0.9844 0.0762 0.2598 0.0059*

전라 0.0091 -0.0041 -0.0022 -0.0075 -0.0075 - 0.3945 0.7559 0.0410*

대전 0.0048 -0.0021 -0.0016 0.0040 0.0056 0.0005 - 0.8926 0.1367

서울 0.0072 -0.0020 -0.0023 -0.0009 0.0012 -0.0025 -0.0025 - 0.0762

제주 0.0022 0.0066 0.0124 0.0142 0.0176 0.0118 0.0052 0.0059 -

표에서 대각선 기준 좌측 하단은 Pairwise Rst 값이고, 우측 상단은 각각에 대한 유의확률(p-value) 값이다.
a�Kim et al. (2010)에서 수집된 Y-STR 유전자형 자료; 충청 72명, 강원 63명, 경상 83명, 서울-경기 109명, 전라 

89명, 제주 87명 남성들
bLee et al. (2017a)에서 수집된 Y-STR 유전자형 자료; 대전 133명, 서울 568명 남성들

*p-value<0.05 일 때, 유의한 차이가 있다고 해석하였다.

13) 유전자의 구조 상 각각을 서로 구분할 수 없는 DYS385a/b는 분석에서 제외되었다.
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■	15 Y-STR 유전자좌를 기반으로 본 연구에 포함된 제주도민 남성 615명과 출판된 

문헌으로부터 수집된 제주 지역 남성 87명의 15 Y-STR 유전자좌의 유전자형 자료를 

통합한 결과에서도 일부 타 지역 한국인 집단과의 유전학적 차이가 통계적으로 유의

한 것으로 나타났다<표 3-8>. 

-	제주도민 남성들은 경상, 서울-경기, 전라, 서울 지역 남성들과의 유전학적 차이가 통계적으로 

유의한 것으로 나타났다(p<0.05). 

<표 3-8> 15 Y-STR에 대한 8개 한국인 남성 집단들 사이의 Pairwise Rst 값과 유의수준

제주a* 충청a 강원a 경상a
서울

-경기a
전라a 대전b 서울b

제주 - 0.1338 0.0889 0.0342* 0.0029* 0.0234* 0.0684 0.0000*

충청 0.0041 - 0.3740 0.3145 0.5781 0.7090 0.6133 0.6182

강원 0.0075 0.0009 - 0.4961 0.1465 0.5313 0.5039 0.6289

경상 0.0112 0.0013 -0.0017 - 0.7617 0.9639 0.1895 0.5147

서울

-경기
0.0149 -0.0021 0.0067 -0.0042 - 0.9922 0.0996 0.2627

전라 0.0087 -0.0041 -0.0022 -0.0075 -0.0075 - 0.3750 0.7783

대전 0.0043 -0.0021 -0.0016 0.0040 0.0056 0.0005 - 0.8994

서울 0.0067 -0.0020 -0.0023 -0.0009 0.0012 -0.0025 -0.0025 -

표에서 대각선 기준 좌측 하단은 Pairwise Rst 값이고, 우측 상단은 각각에 대한 유의확률(p-value) 값이다.
a*통합된 제주 지역 남성들의 Y-STR 유전자형 자료; 본 연구에 포함된 제주도민 남성 615명 + Kim et al. (2010)

에서 수집된 제주 지역 남성 87명
a�Kim et al. (2010)에서 수집된 Y-STR 유전자형 자료; 충청 72명, 강원 63명, 경상 83명, 서울-경기 109명, 전라 

89명 남성들
bLee et al. (2017a)에서 수집된 Y-STR 유전자형 자료; 대전 133명, 서울 568명 남성들

*p-value<0.05 일 때, 유의한 차이가 있다고 해석하였다. 

■	종합하면, Y-STR 자료를 기반으로 했을 때 제주도민 남성들은 한국 내 일부 타 지역 

남성들과의 유전학적 차이가 통계적으로 유의한 것으로 생각된다.  

2-2. ‌�Y-STR 하플로타입 기반의 제주도와 타 아시아 지역과의 유전학적 차이 

비교

■	제주도민과 동북아시아 및 동남아시아 지역으로 구분한 집단들과의 유전학적 차이를 

살펴본 결과, 제주도민은 동남아시아보다 동북아시아 지역 사람들과 유전적으로 더 

가까운 것으로 나타났다. 
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-	동아시아 지역을 크게 북부와 남부로 구분하고 YHRD에 포함된 여러 민족의 Y-STR 하플

로타입 정보를 활용하여 본 연구의 대상자들과의 유전학적 차이를 통계적으로 살펴보았다. 

YHRD에서 활용 가능한 정보의 상황을 고려하여 북부지역에는 한국 타 지역, 일본, 몽골, 만

주, 중국 지역을 포함시켰고, 남부지역에는 인도네시아, 필리핀, 태국, 베트남 지역을 포함시

켰다. AMOVA 분석 결과, 본 연구의 제주도민은 충청, 대전, 강원, 전라, 서울 지역 집단들과 

하나의 cluster(Cluster 1)로 분류되었고, 이는 한국의 경상 집단을 제외한 다른 집단들과의 유

전학적 차이가 통계적으로 유의한 것으로 나타났다 (p<0.05) <표 S-1>. MDS 그래프에서는 본 

연구의 대상자들을 포함하는 Cluster 1은 유전학적으로 태국, 필리핀, 인도네시아 집단들보다 

만주, 몽골, 중국, 일본 지역 집단들과 상대적으로 더 가까운 것으로 나타났고, 특히 일본 지

역 인구 집단들과는 유전학적 거리가 상당히 가까운 것으로 나타났다<그림 3-5>. 또한, 한국

의 다른 지역 집단을 배제하고 본 연구의 제주도민 집단과 다른 연구의 제주도민 집단(Kim et 

al. (2010))만을 포함하여 분석한 결과에서도 이와 유사한 경향이 관찰되었다<그림 3-6>. 

<그림 3-5> 제주도민과 동북아시아 및 동남아시아 인구 집단의 Y-STR 

    하플로타입에 대한 Rst 값 기반의 MDS 그래프 (1)

Cluster 구분 포함된 인구 집단

Cluster 1 Chungcheong, South Korea [Korean]; Jeju, SNU (본 연구); Daejeon, South 

Korea [Korean]; Gangwon, South Korea [Korean]; Jeolla, South Korea [Korean]; 

Seoul, South Korea [Korean]

threshold for Rst clustering: 0.01
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<그림 3-6> 제주도민과 동북아시아 및 동남아시아 인구 집단의 Y-STR 

    하플로타입에 대한 Rst 값 기반의 MDS 그래프 (2)

■	제주도민과 한국 타 지역, 일본, 중국을 포함하는 동북아시아 지역 사람들과의 유전학

적 차이를 살펴본 결과, 제주도민은 한국 타 지역 집단들과 함께 분류되어 일본이나 

중국과는 통계적으로 유의한 수준에서 구별되는 것으로 나타났다.

-	YHRD에 포함된 한국 내 타 지역, 일본, 중국을 포함하는 동북아시아 지역 사람들의 Y-STR 

하플로타입 정보를 활용하여 본 연구의 대상자들과의 유전학적 차이를 통계적으로 살펴보

았다. AMOVA 분석 결과, 제주도민들은 한국의 충청, 대전, 강원, 전라, 서울 지역 집단들과 

중국의 Jilin, Yanbian에 거주하는 한국인 집단, 일본의 Hiroshima 지역의 인구 집단과 하나

의 cluster(Cluster 2)로 분류되었고, 이는 한국의 경상 지역과 다른 연구에 포함된 제주 집단

(Kim et al. (2010))을 제외한 다른 국가의 인구 집단들과의 유전학적 차이는 통계적으로 유

의한 것으로 나타났다 (p<0.05) <표 S-2>. MDS 그래프에서도 본 연구의 대상자들을 포함하

는 Cluster 2는 여러 중국인 집단들(Cluster 1, Jilin, Shandong 등), 일본인 집단들(Cluster 4, 

Cluster 5, Yamaguchi 등)과는 구분되는 경향을 보였다<그림 3-7>. 또한, 한국 타 지역 집단을 

제외하고 제주도민만을 포함시킨 분석 결과에서도 여러 중국인과 일본인 집단들과 구분되는 

경향을 보였는데, 상대적으로 제주도민과 중국인 집단들 사이의 유전학적 거리가 더 크게 나

타났다<그림 3-8>. 
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<그림 3-7> ‌제주도민과 동북아시아 인구 집단의 Y-STR 하플로타입에 대한 

Rst 값 기반의 MDS 그래프 (1)

Cluster 구분 포함된 인구 집단

Cluster 1 Chaoshan, China [Han]; Beijing, China [Han]; China [Han]

Cluster 2 Jilin, China [Korean]; Jeju, SNU (본 연구); Yanbian, China [Korean]; Hiroshima, 

Japan [Japanese]; Chungcheong, South Korea [Korean]; Daejeon, South Korea 

[Korean]; Gangwon, South Korea [Korean]; Jeolla, South Korea [Korean]; Seoul, 

South Korea [Korean]

Cluster 3 Aichi, Japan [Japanese]; Liaoning, China [Korean]; Hokkaido, Japan [Japanese]

Cluster 4 Chiba, Japan [Japanese]; Aomori, Japan [Japanese]; Ehime, Japan [Japanese]; 

Fukuoka, Japan [Japanese]; Hyogo, Japan [Japanese]; Ibaraki/Tokushima/

Yamaguchi, Japan [Japanese]; Mie, Japan [Japanese]; Okayama, Japan 

[Japanese]; Tokyo, Japan [Japanese]; Toyama, Japan [Japanese]; Tsukuba, 

Japan [Japanese]; Wakayama, Japan [Japanese]; Yamanashi, Japan [Japanese]

Cluster 5 Nagasaki, Japan [Japanese]; Gunma, Japan [Japanese]; Nara, Japan 

[Japanese]; Okinawa, Japan [Japanese]

threshold for Rst clustering: 0.01
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<그림 3-8> ‌제주도민과 동북아시아 인구 집단의 Y-STR 하플로타입에 대한 

Rst 값 기반의 MDS 그래프 (2)

Cluster 구분 포함된 인구 집단

Cluster 1 Chaoshan, China [Han]; Beijing, China [Han]; China [Han]

Cluster 2 Aomori, Japan [Japanese]; Aichi, Japan [Japanese]; Chiba, Japan [Japanese]; 

Ehime, Japan [Japanese]; Fukuoka, Japan [Japanese]; Hokkaido, Japan 

[Japanese]; Hyogo, Japan [Japanese]; Ibaraki/Tokushima/Yamaguchi, Japan 

[Japanese]; Mie, Japan [Japanese]; Okayama, Japan [Japanese]; Tokyo, 

Japan [Japanese]; Toyama, Japan [Japanese]; Tsukuba, Japan [Japanese]; 

Wakayama, Japan [Japanese]

Cluster 3 Nagasaki, Japan [Japanese]; Gunma, Japan [Japanese]; Nara, Japan 

[Japanese]; Okinawa, Japan [Japanese]

Cluster 4 Shizuoka, Japan [Japanese]; Miyagi, Japan [Japanese]; Yamanashi, Japan 

[Japanese]

threshold for Rst clustering: 0.01

■	제주도민과 몽골인 및 Kalmykian 사람들과의 유전학적 차이를 살펴본 결과, 본 연구

의 제주도민을 포함하여 한국인들과 몽골 및 Kalmykian 사람들 사이의 유전학적 차

이가 통계적으로 유의한 것으로 나타났다. 

-	YHRD에 포함된 러시아에 거주하는 몽골계 민족으로 알려진 Kalmykian을 포함하여 몽골 내 

여러 지역에 거주하는 몽골계 민족들 및 중국에 거주하는 몽골계 민족들의 Y-STR 하플로
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타입 정보를 활용하여, 본 연구의 대상자들과의 유전학적 차이를 통계적으로 살펴보았다. 

AMOVA 분석 결과, 제주도민들은 한국의 충청, 대전, 강원, 전라, 서울 지역 집단들과 하나의 

cluster(Cluster 2)로 분류되었고, 이는 한국의 경상 집단을 제외한 다른 집단들과의 유전학적

인 차이가 통계적으로 유의한 것으로 나타났다 (p<0.05) <표 S-3>. 또한, 다른 연구에 포함된 

87명의 제주도민 집단(Kim et al. (2010))도 다른 몽골계 민족 집단들과의 유전학적인 차이가 

통계적으로 유의한 것으로 나타났다 (p<0.05). MDS 그래프에서도 본 연구의 대상자들을 포

함하는 Cluster 2는 여러 몽골계 민족 집단들과는 구분되었으며, 다른 한국 내 타 지역 집단

들과는 상대적으로 가깝게 분류되는 경향을 보였다<그림 3-9>. 또한, 본 연구와 다른 연구의 

제주도민 집단(Kim et al. (2010))만을 단독적으로 포함시킨 분석 결과에서도 다른 몽골계 민

족 집단들과 구분되는 경향이 확인되었다<그림 3-10>.

<그림 3-9> 제주도민과 몽골인 및 Kalmykian 인구 집단의 Y-STR 

          하플로타입에 대한 Rst 값 기반의 MDS 그래프 (1) 

Cluster 구분 포함된 인구 집단

Cluster 1 Hulun Buir, China [Mongolian]; Inner Mongolia, China [Daur]; Inner Mongolia, 

China [Mongolian]; Mongolia [Khalkh]

Cluster 2 Chungcheong, South Korea [Korean]; Jeju, SNU (본 연구); Daejeon, South 

Korea [Korean]; Gangwon, South Korea [Korean]; Jeolla, South Korea [Korean]; 

Seoul, South Korea [Korean]

Cluster 3 Ulaanbaatar, Mongolia [Mongolian]; Mongolia [Buryat]; Northern Mongolia, 

Mongolia [Khalkh, Darkhad, Uriankhai]

threshold for Rst clustering: 0.01
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<그림 3-10> 제주도민과 몽골인 및 Kalmykian 인구 집단의 Y-STR 

           하플로타입에 대한 Rst 값 기반의 MDS 그래프 (2)

Cluster 구분 포함된 인구 집단

Cluster 1 Hulun Buir, China [Mongolian]; Inner Mongolia, China [Daur]; Inner Mongolia, 

China [Mongolian]; Mongolia [Khalkh]

Cluster 2 Ulaanbaatar, Mongolia [Mongolian]; Mongolia [Buryat]; Northern Mongolia, 

Mongolia [Khalkh, Darkhad, Uriankhai]

threshold for Rst clustering: 0.01

■	종합하면, Y-STR 하플로타입 정보를 바탕으로 한국 내 타 지역을 포함하여 아시아 

지역의 여러 인구 집단들과 비교했을 때, 본 연구의 제주도민들은 지리적으로 주변에 

위치하는 일본, 중국, 그리고 역사적으로 연관성이 있을 가능성이 있는 몽골계 민족 

집단들과는 유전학적 차이가 통계적으로 유의한 것으로 나타났다. 
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3. 제주도민 미토콘드리아 DNA의 유전학적 특징

3-1. 제주도민의 미토콘드리아 DNA 하플로그룹 분포와 다양성

■	제주도민 799명에 대해 미토콘드리아 DNA 하플로그룹의 분포는 <그림 3-11>에서와 

같이 나타났고, 한국을 포함하여 동아시아 지역 사람들에게서 빈번하게 관측되는 하

플로그룹들이 제주도민에서도 관측되었다<표 3-9>. 

-	동북아시아 지역에 널리 퍼져있는 것으로 알려진 하플로그룹 D4의 비율은 26.3%로 가장 높

았고, 이와 함께 하위 그룹인 D4a, D4b, D5a, D6 등을 포함하는 하플로그룹 D의 전체 비율은 

30.4%였다. 이는 한국인 집단에서 하플로그룹 D4가 높은 빈도로 관찰되었던 다른 연구 결과

와 동일한 경향을 보이는 것이었다(Jin et al. (2009), Hong et al. (2014)). 

<그림 3-11> 제주도민 799명의 미토콘드리아 DNA 하플로그룹 분포
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<표 3-9> 제주도민 799명의 미토콘드리아 DNA 하플로그룹 분포

미토콘드리아 DNA 하플로그룹 수 (비율) 세부 하플로그룹 수 (비율)

Hg A 51 (6.4 %)

Hg B 113 (14.1 %) Hg B4 98 (12.3 %)

Hg B5 15 (1.9 %)

Hg D 243 (30.4 %) Hg D4 210 (26.3 %)

Hg D5 29 (3.6 %)

Hg D6 4 (0.5 %)

Hg F 32 (4.0 %)

Hg G 44 (5.5 %)

Hg M 114 (14.3 %) Hg M 4 (0.5 %)

Hg M7 85 (10.6 %)

Hg M8 7 (0.9 %)

Hg M9 11 (1.4 %)

Hg M10 7 (0.9 %)

Hg N 247 (3.4 %) Hg N9a 26 (3.3 %)

Hg N9b 1 (0.1 %)

Hg Y 173 (21.7%)

Hg R 2 (0.3%)

전체 100.0%

-	동북아시아와 시베리아 남동부지역에 널리 퍼져있는 것으로 알려져 있는 하플로그룹 A와 G

는 본 대상자들에서 각각 약 6.4%와 5.5%로 관측되었는데, 이는 하플로그룹 A와 G가 각각 

8.1%와 10.3%로 관측되었던 연구와 하플로그룹 A가 8.33%로 관측되었던 다른 연구에서보다 

상대적으로 조금 낮은 비율이었다(Jin et al. (2009), Hong et al. (2014)). 

-	동남아시아 지역에 널리 퍼져있는 것으로 알려져 있는 하플로그룹 B, M7, F는 본 대상자들

에서 각각 14.1%, 10.6%, 4.0%로 관측되었는데, 하플로그룹 B와 M7은 각각 14.6%와 10.3%과 

14.83%와 7.63%로 관측된 다른 연구들과 비교적 유사한 수준이었다(Jin et al. (2009), Hong 

et al. (2014)). 반면 하플로그룹 F의 비율(4.0%)은 위 연구들에서 각각 9.7%와 7.06%의 비율로 

보고되었던 것보다 상대적으로 낮게 나타났다. 

-	한편, 제주도민의 하플로그룹 Y는 21.7%의 매우 높은 비율로 관측되었다. 이전의 한 연구에

서도 제주도민 집단에서 하플로그룹 Y가 16.8%의 상대적으로 높은 비율로 관측되었다고 보

고된 바 있다(Hong et al. (2014)). 하플로그룹 Y는 주로 시베리아와 몽골 지역에 널리 퍼져있

고, 한국인 집단에서는 보편적으로 1.1% (185명 중 2명, Jin et al. (2009)), 1.6%(694명 중 11명, 

Lee et al. (2006)) 등의 낮은 비율으로 관측된다고 알려져 있다<그림 3-12>14). 따라서 미토콘

드리아 DNA 하플로그룹 Y가 높은 비율로 관측되는 것은 한국 내 다른 집단들과 구별되는 제

주도민 미토콘드리아 DNA 하플로그룹 분포의 특징일 것으로 생각된다.

14) 참고 문헌들과의 비교를 위하여 하플로그룹을 동일한 수준으로 분류하였다. 
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<그림 3-12> 한국인의 미토콘드리아 DNA 하플로그룹 분포

■	본 연구의 제주도민과 한국 내 다른 지역 인구 집단들의 미토콘드리아 DNA 하플로그

룹을 비교하였을 때, 제주도민의 하플로그룹의 다양성은 상대적으로 더 낮고 하플로

그룹 Y의 비율은 더 높게 나타나는 경향이 관찰되었다. 

-	799명 제주도민의 미토콘드리아 DNA 하플로그룹의 다양성은 0.8925로 계산되었는데, 이는 

서울-경기, 충청, 강원, 경상, 전라를 포함하는 다른 집단들에서는 0.9 이상으로 계산된 것에 

비해 상대적으로 낮은 수준이었다<표 3-10>. 또한 이는 다른 연구에 포함된 113명 제주도민 

집단에서 확인된 결과와 유사한 수준이다(0.8957, Hong et al. (2014)). 본 연구의 제주도민의 

하플로그룹 Y의 비율(21.7%)은 한국 내 다른 지역 집단들에서는 4 %이하의 비율로 관측된 것

에 비해 상당히 높은 수준으로 나타났다<표 3-10> <그림 3-13>. 

<표 3-10> 한국 내 지역 인구 집단의 미토콘드리아 DNA 하플로그룹 분포

하플로그룹 서울-경기

대상 수(%)

충청

대상 수(%)

강원

대상 수(%)

경상

대상 수(%)

전라

대상 수(%)

제주

대상 수(%)

제주

대상 수(%)

참고 문헌 Hong et al. 

(2014)

Hong et 

al. (2014)

Hong et 

al. (2014)

Hong et 

al. (2014)

Hong et 

al. (2014)

Hong et 

al. (2014)

본 연구

D 1(0.7) 0(0.0) 0(0.0) 0(0.0) 0(0.0) 0(0.0) 4(0.5)

D4 17(12.7) 19(16.2) 20(17.5) 14(12.5) 12(10.2) 22(19.5) 82(10.3)

D4a 8(6.0) 9(7.7) 7(6.1) 10(8.9) 13(11.0) 8(7.1) 56(7.0)

D4b 7(5.2) 6(5.1) 2(1.8) 12(10.7) 12(10.2) 6(5.3) 72(9.0)

D5 9(6.7) 8(6.8) 9(7.9) 5(4.5) 13(11.0) 2(1.8) 29(3.6)

M 0(0.0) 0(0.0) 0(0.0) 0(0.0) 0(0.0) 0(0.0) 4(0.5)

M7 13(9.7) 7(6.0) 10(8.8) 11(9.8) 4(3.4) 9(8.0) 85(10.6)

M8 9(6.7) 12(10.3) 9(7.9) 8(7.1) 7(5.9) 1(0.9) 7(0.9)

M9 3(2.2) 3(2.6) 2(1.8) 5(4.5) 4(3.4) 2(1.8) 11(1.4)
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하플로그룹 서울-경기

대상 수(%)

충청

대상 수(%)

강원

대상 수(%)

경상

대상 수(%)

전라

대상 수(%)

제주

대상 수(%)

제주

대상 수(%)

참고 문헌 Hong et al. 

(2014)

Hong et 

al. (2014)

Hong et 

al. (2014)

Hong et 

al. (2014)

Hong et 

al. (2014)

Hong et 

al. (2014)

본 연구

M10 4(3.0) 0(0.0) 2(1.8) 2(1.8) 2(1.7) 1(0.9) 7(0.9)

M11 0(0.0) 0(0.0) 0(0.0) 1(0.9) 2(1.7) 0(0.0) 0(0.0)

G 6(4.5) 8(6.8) 11(9.6) 10(8.9) 4(3.4) 4(3.5) 44(5.5)

N 0(0.0) 1(0.9) 0(0.0) 0(0.0) 1(0.8) 0(0.0) 0(0.0)

N9 0(0.0) 0(0.0) 0(0.0) 1(0.9) 0(0.0) 0(0.0) 1(0.1)

N9a 2(1.5) 4(3.4) 6(5.3) 8(7.1) 12(10.2) 5(4.4) 26(3.3)

Y 5(3.7) 1(0.9) 0(0.0) 2(1.8) 0(0.0) 19(16.8) 173(21.7)

A 13(9.7) 13(11.1) 7(6.1) 7(6.3) 7(5.9) 12(10.6) 51(6.4)

F 10(7.5) 8(6.8) 11(9.6) 6(5.4) 7(5.9) 8(7.1) 32(4.0)

B4 21(15.7) 15(12.8) 12(10.5) 8(7.1) 10(8.5) 12(10.6) 98(12.3)

B5 6(4.5) 3(2.6) 6(5.3) 2(1.8) 8(6.8) 2(1.8) 15(1.9)

R 0(0.0) 0(0.0) 0(0.0) 0(0.0) 0(0.0) 0(0.0) 2(0.3)

전체 134(100.0) 117(100.0) 114(100.0) 112(100.0) 118(100.0) 113(100.0) 799(100.0)

하플로그룹 

다양성 

0.9194 0.9134 0.9134 0.9284 0.9261 0.8957 0.8925

<그림 3-13> 한국 내 지역 인구 집단의 미토콘드리아 DNA 하플로그룹 분포
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3-2. 기타 유전학적 특징

■	앞에서도 언급되었다시피 본 연구의 제주도민의 하플로그룹 Y는 상대적으로 높은 

비율로 관찰되었다. 이는 동북아시아 지역의 민족들과의 연관성 혹은 한반도로부터 

떨어져 있는 제주도의 지리적인 특성과 관련이 있을 것으로 추측된다.  

-	미토콘드리아 DNA 하플로그룹 Y는 아시아 북동부의 오호츠크해 주변 지역에 거주하는 여

러 소수 민족에서 빈번하게 관찰되는 것으로 알려져 있다(Itelmens (4.3%), Koryaks (9.7%), 

Evenks (10.8%), Nivkhs (64.9%), Ainu (22.0%); Bermisheva et al. (2005), Sukernik et al. (2012), 

Adachi et al. (2018), Schurr et al. (1999)) <그림 3-14>15). 그리고 시베리아 남동부의 아무르 강 

하류 지역의 사람들에게서도 하플로그룹 Y가 높은 빈도로 관측되는 것으로 보고되었다(Ulchi 

(37.9%), Negidals (21.2%), Udegeys (8.7%); Starikovskaya et al. (2005)). 한편 하플로그룹 Y는 

동남아시아 지역 인도네시아의 Nias (40.0%)와 필리핀의 Palawan (15.0%)에서도 관측되었는

데(Scholes et al. (2011), van Oven et al. (2011)), 동남아시아 지역에서 관측된 하플로그룹 Y의 

세부 그룹은 Y2였던 반면, 제주도민에서는 Y2는 하나도 관측되지 않았고 대부분이 Y1이었다

는 점에서 차이가 있었다. 한국과 지리적으로 매우 가까운 일본에서는 한반도에 거주하는 한

국인들에서와 마찬가지로 하플로그룹 Y가 2% 이내의 매우 낮은 빈도로 관측되었다(Adachi 

et al. (2011)). 

-	동남아시아 지역에서 하플로그룹 Y의 빈도가 높게 관측된 것은 각 연구에서의 표본 집단

의 지리학적인 특징과도 연관이 있을 가능성이 있다. 먼저 Nias는 인도네시아 수마트라 섬

의 서부 해안에 있는 섬으로써 위치상 동남아시아 지역의 다른 섬들과는 접근성이 떨어지

는 지역인데, 이 지역 사람들의 Y 염색체 하플로그룹과 미토콘드리아 DNA 하플로그룹의 다

양성은 주변의 다른 동남아시아 지역에 비해 두드러지게 낮은 것으로 나타났다(van Oven et 

al. (2011)). 동남아시아 지역의 필리핀과 보르네오 섬 사이의 Palawan에 거주하는 인구 집단

인 Negritos에서도 역시 Y 염색체 하플로그룹과 미토콘드리아 DNA 하플로그룹 다양성이 주

변 지역에 비해 상대적으로 낮은 것으로 나타났다(Scholes et al. (2011)). 이와 같은 특성들은 

인구 집단의 지리적인 격리로 인한 병목 현상(bottleneck effect)16) 또는 창시자 효과(founder 

effect)17)의 결과로 인해 나타났을 가능성이 있는데, 추후 연구를 통해 추가적인 정보를 확보

하여 검증이 필요할 것으로 생각된다. 

15) Adachi et al. (2011)의 그림 자료를 편집하였다. 

16) 집단 크기의 감소로 인해 환경 변화 등에 의해 우연하게 유전자의 빈도수가 변화하는 현상으로 유전자 부동
(genetic drift)이라고도 한다.

17) 유전적 부동의 한 예로써, 원래의 개체군으로부터 아주 적은 수의 개체가 떨어져 나와 새롭게 개체군을 만드는 경
우에 두 개체군에 나타나는 유전자 빈도의 변화를 말한다.
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<그림 3-14> 아시아 여러 지역에서 관측되는 미토콘드리아 DNA 하플로그룹 Y의 분포
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4. 제주도민 미토콘드리아 DNA의 집단유전학적 특징

4-1. ‌�미토콘드리아 DNA 하플로그룹 기반의 제주도와 타 지역 한국인 집단과의 

유전학적 차이 비교

■	미토콘드리아 DNA 하플로그룹을 기반으로 한 Pairwise Fst 분석 결과에서, 본 연구의 

799명 제주도민과 타 지역 한국인 집단의 유전학적 차이는 통계적으로 유의한 것으로 

나타났다<표 3-11>. 또한, MDS 그래프에서도 제주도민 집단들은 다른 지역 집단들과 

상대적으로 떨어져 위치하였다<그림 3-15>.

-	본 연구에 포함된 제주도민 799명은 서울-경기, 충청, 강원, 경상, 전라 지역 사람들과의 

유전학적 차이가 통계적으로 유의한 것으로 나타났다(p<0.05).  

-	또한, 타 연구(Hong et al. (2014))에 포함된 제주도민 113명 또한 모든 타 지역 사람들과의 

유전학적 차이가  통계적으로 유의한 것으로 나타났다(p<0.05). 

-	반면 제주도민 집단들 사이에서는 유의한 유전학적 차이가 관측되지 않았다. 

<표 3-11> 미토콘드리아 DNA 하플로그룹에 대한 한국인 집단들 사이의 

Pairwise Fst 값과 유의수준

　
제주

(본 연구)
서울-경기a 충청a 강원a 경상a 전라a 제주a

제주

(본 연구)
- 0.0000* 0.0000* 0.0000* 0.0000* 0.0000* 0.0537

서울-경기 0.0197 - 0.8721 0.4932 0.1611 0.0205* 0.0156*

충청 0.0299 -0.0034 - 0.8506 0.4229 0.1045 0.0039*

강원 0.0338 -0.0004 -0.0037 - 0.3340 0.0391* 0.0010*

경상 0.0230 0.0029 0.0002 0.0012 - 0.4180 0.0029*

전라 0.0342 0.0075 0.0048 0.0066 0.0004 - 0.0000*

제주 0.0044 0.0098 0.0134 0.0166 0.0149 0.0254 -

표에서 대각선 기준 좌측 하단은 Pairwise Fst 값이고, 우측 상단은 각각에 대한 유의확률(p-value) 값이다.
a�Hong et al. (2014)에서 수집된 미토콘드리아 DNA 하플로그룹 자료; 서울-경기 134명, 충청 117명, 강원 114명, 

경상 112명, 전라 118명, 제주 113명 한국인

*p-value<0.05 일 때, 유의한 차이가 있다고 해석하였다. 
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<그림 3-15> 제주도민과 한국 내 타 지역 인구 집단의 미토콘드리아 DNA 하플로그룹에 대한 

Fst 값 기반의 MDS 그래프

4-2. ‌�미토콘드리아 DNA 하플로그룹 기반의 제주도와 타 아시아 지역과의 유전

학적 차이 비교

■	미토콘드리아 DNA 하플로그룹을 기반으로 한 Pairwise Fst 분석 결과에서, 본 연구의 

801명 제주도민과 몽골, 만주, 중국, 베트남, 태국, 일본을 포함하는 아시아의 타 지역 

인구 집단들 사이의 유전학적 차이는 통계적으로 유의한 것으로 나타났다<표 3-12>. 

또한, MDS 그래프에서도 본 연구의 제주도민 집단은 아시아 타 지역 인구 집단들 보

다는 한국 내 타 지역 집단들과 상대적으로 더 가깝게 위치하였고, 특히 다른 연구의 

제주도민 집단과 가장 가까웠다<그림 3-16>.

-	본 연구에 포함된 제주도민 801명은 한국의 여러 인구 집단들뿐만이 아니라 아시아의 타 지역 

인구 집단들과의 유전학적 차이가 통계적으로 유의한 것으로 나타났다 (p<0.05). 
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<그림 3-16> 제주도민과 타 아시아 지역 인구 집단의 미토콘드리아 DNA 하플로그룹에 대한 

Fst 값 기반의 MDS 그래프

5. 법과학적 활용을 위한 유전자 기초 데이터 구축

■	제주도민 남성 615명에 대한 17 Y-STR 좌위의 대립형질 빈도와 각 좌위의 유전적 

다양성은 <표 3-13>, <표 3-14>과 같이 계산되었다. 이 자료는 법과학적 실무나 추후 

다른 연구에서 제주도민 유전자에 대한 기초 데이터로써 활용될 것으로 기대된다.
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<표 3-14> 제주도민 남성 615명에 대한 DYS385a/b 좌위 대립형질의 빈도와 유전적 다양성

Genotype Frequency Genotype Frequency Genotype Frequency

9,17 0.0016 11,18 0.0114 13,19 0.0585

9,19 0.0667 11,19 0.0065 13,20 0.0065

10,10 0.0081 11,20 0.0081 13,21 0.0016

10,11 0.0016 11,22 0.0016 14,17 0.0098

10,12 0.0016 12,12 0.0146 14,18 0.0195

10,16 0.0065 12,13 0.0049 14,19 0.0146

10,17 0.0813 12,14 0.0033 14,20 0.0195

10,18 0.0553 12,15 0.0309 14,21 0.0065

10,19 0.0602 12,16 0.0065 15,18 0.0163

10,20 0.1333 12,17 0.0130 15,19 0.0065

10,21 0.0293 12,18 0.0098 15,20 0.0423

11,11 0.0081 12,19 0.0114 15,21 0.0146

11,12 0.0228 12,20 0.0016 15,22 0.0033

11,12.1 0.0016 13,13 0.0309 16,17 0.0033

11,13 0.0130 13,15 0.0016 17,20 0.0049

11,14 0.0016 13,16 0.0065 20,20 0.0016

11,16 0.0455 13,17 0.0163

11,17 0.0130 13,18 0.0407 GD 0.9503

GD: 유전적 다양성(genetic diversity)
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IV. 결  론

■	한국인의 인류 기원에 대한 연구는 오래전부터 지속되어 왔다. 그 중 유전학적 관점

으로 접근하였던 여러 연구의 결과에 따르면 한국인의 유전자에는 북방계와 남방계

의 유전자가 모두 섞여 있다고 하였다(Jin et al. (2009), Jung et al. (2010), Hong et 

al. (2014), Kim et al. (2020)). 이와 같은 연구 결과를 바탕으로 한반도에 거주하는 인

류의 조상이 과거에 어느 지역으로부터 한반도로 이주해 왔는지에 대해서는 크게 두 

가지 가설이 제시되었는데, 1) 하나는 동남아시아 기원 인류가 먼저 한반도로 이주해 

왔고 이후 북쪽으로 이동했다는 가설이다(Turnet (1990), Su et al. (1999)). 2) 다른 가

설은 중앙아시아를 통한 이주와 동남아시아를 통한 이주가 동시에 일어났다는 다방

면 이주를 지지하는 것이다(Nei et al. (1993), Karafet et al. (2001)). 한국은 지리적으

로 동북아시아에 위치하고 있고, 인류학 및 고고학적 증거들에 의하면 초기 한국인 

인류는 시베리아 남동부의 알타이 산맥과 바이칼 호수 지역에 거주했던 몽골 민족과

도 관련이 있다고 한다(Kim et al. (1970)). 이는 유전학적인 접근에서도 한국인과 몽골 

민족의 유사성이 관찰되는 것으로 뒷받침될 수 있다(Jin et al. (2003)). 제주도 역시 한

국에 소속된 한 지역으로써, 민족 수준에서는 한국인에서 나타나는 유전학적 특징들

이 관측되었지만, 한국 내 지역 수준에서는 한반도 내 다른 지역들과는 유전학적으로 

차이가 있는 것으로 나타났다. 실제 제주도는 지리적으로 한반도 본토와 떨어져서 위

치하고 있을 뿐만이 아니라 과거에 주변 국가들과 한반도와는 다른 교류 관계를 유지

하기도 하였다. 본 연구에서도 제주도민의 Y-STR과 미토콘드리아 DNA 분석 자료를 

살펴본 결과, 각 유전자의 유전학적 특징이 한반도 내 타 지역과 큰 차이는 없으나 일

부 제주도민에서만 나타나는 특징으로 생각되는 점들이 관측되었다. 

■	Y 염색체 STR 하플로타입 분석 결과에서 나타난 특징

-	제주도민의 Y-STR 하플로타입의 다양성 수준은 한반도 내 타 지역 남성들에 비해 통계적으

로 유의하게 낮은 것으로 나타났다. 즉, 이 지역의 유전학적인 부계적 연관성은 다른 지역에 

비해 상대적으로 더 높을 것으로 생각된다. 

-	제주도민의 Y-STR 하플로타입의 분포는 특정 부계 성씨와 밀접한 관련이 있는 것으로 나타

났고, 특정 부계 성씨 집단 내에서의 Y 염색체 하플로타입의 다양성은 한반도 내 타 지역에

서 해당 성씨를 가지는 사람들에 비해 낮았다. 즉, 동일 부계 성씨가 모인 집성촌과 같이 서

로 유전학적인 연관성이 높은 집단의 특성을 보이는 것으로 생각된다. 
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-	제주도민의 Y-STR 유전자형에서 Mongolian, Kalmykian, Pakistan에 거주하는 Hazara 인구 

집단 등 몽골계와 관련이 있는 민족에서 빈번하게 관측되는 DYS448 Y-STR 유전자좌 결실이 

상당 수 관측되었고, Y-STR 유전자형 또한 몽골계와 관련 있는 집단들과 상대적으로 서로 

유사하였다. 

-	집단 유전학적인 관점에서 제주도민 남성들은 서울, 서울-경기, 경상, 전라 지역 남성들과의 

유전학적 차이가 통계적으로 유의한 것으로 나타났다.

-	집단 유전학적인 관점에서 제주도민 남성들은 동남아시아 지역보다는 동북아시아 지역 사

람들과 유전학적으로 좀 더 유사한 것으로 나타났고, 일본이나 중국, 몽골, Kalmykian족 등과 

비교했을 때에는 한국인 집단으로 분류되었다. 

■	미토콘드리아 DNA 하플로그룹 분석 결과에서 나타난 특징

-	제주도민의 미토콘드리아 DNA 하플로그룹의 분포는 동아시아 지역에서 흔히 관측되는 하플

로그룹 분포와 유사하게 관측되었다.

-	제주도민의 미토콘드리아 DNA 하플로그룹의 다양성은 한국 내 타 지역 집단들에 비해 낮은 

것으로 나타났다. 

-	제주도민의 미토콘드리아 DNA 하플로그룹 Y는 한반도 내 타 지역 집단들에 비해 두드러지

게 높은 비율로 관측되었는데, 이는 주로 북동부 지역의 오호츠크해 주변의 여러 민족들에게

서 두드러지게 나타나는 특징이다.

■	유전학적인 관점에서 살펴본 제주도민의 유전학적 특징을 요약하면, 1) 한국 내 타 지

역에 비해 상대적으로 유전자의 다양성이 낮은 수준이며, 2) 아시아 북부지역 사람들

에게서 나타나는 유전학적 특징들이 많이 관찰되고, 3) 이와 같은 결과는 부계 유전

을 따르는 Y 염색체와 모계 유전을 따르는 미토콘드리아 DNA 상에서 공통적으로 관

찰된다. 한국인들은 유전학적으로 몽골계 민족 등 아시아 북부 지역 사람들과 가까운 

것으로 알려져 있는데, 그 중 제주도는 역사적으로 고려시대에 한반도에 비해 원(몽

골)나라로부터의 영향을 크게 받은 바가 있음을 고려했을 때 이와 같은 특징이 더 두

드러지게 나타났을 가능성이 있겠다. 또한, 유전자의 다양성이 낮은 것, 즉 집단 내 사

람들이 서로 유전학적으로 더 유사한 특징은 인구 집단의 크기가 작거나 지리적으로 

고립된 지역에서 주로 관찰되는 특징으로써, 외부 집단들과의 교류가 덜 활발한 집단 

내에서는 어느 유전적 변화가 시간이 지나면서 크게 나타나는 것과 관련이 있을 수 

있다. 즉, 제주도민의 유전자에는 제주도 지역의 지리적 특성이 반영되어 있을 뿐만이 

아니라 역사 또한 어느 정도 반영되어 있을 가능성이 높을 것으로 생각된다. 

■한편 본 연구에서는 600여 명의 제주도민 남성의 Y-STR 데이터와 800여 명의 제주

도민의 미토콘드리아 DNA 데이터를 활용하여 제주도민의 유전학적 특징을 탐색해보

고자 하였는데, 이는 이전 연구들에 비해 상대적으로 많은 사람들을 대상으로 했다는 

점에서 의의가 있다. 그러나 이번 연구에서는 기존에 확보되어 있었던 유전자 정보만

을 제한적으로 활용할 수 있었기 때문에, 유전자 지리학에 유용한 정보를 제공할 수 

있는 또 다른 유전자 정보, 예를 들어, Y 염색체 SNP 하플로그룹 정보와 같은 다른 유

전자 정보는 본 연구에 활용되지 못하였다. 이에 대한 차선의 방법으로써 Y-STR 하

플로타입 정보로부터 Y 염색체 하플로그룹 정보를 추정하는 분석 도구를 이용해 보
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았지만, 모든 대상자에 대한 Y 염색체 하플로그룹 정보를 획득할 수 없어서 본 연구

에서는 활용하지 못하였다. 최근에는 새로운 유전자 분석 키트의 개발과 유전자 분석 

기법의 발전으로 인하여 더 많고 다양한 유전자형 검사가 가능해졌고, 이에 따라 더 

많은 유전자 변이 정보를 확보할 수 있게 되었다. 또한 본 연구에서는 혈통 유전자 마

커를 이용한 유전자 정보만을 분석에 활용하였으나, 상염색체에 위치하는 유전자 마

커 정보 또한 이러한 접근에 활용될 수 있다(Jung et al. (2010)). 따라서 추후 연구에

서 Y 염색체 상의 더 많은 유전적 변이 정보와 미토콘드리아 DNA 전체 염기서열을 

대상으로 하는 변이 정보, 상염색체 유전자 정보 등을 종합적으로 활용한다면 제주도

민의 유전학적 정체성을 이해하는 데에 유용한 단서를 더 획득할 수 있을 것으로 기

대한다. 본 연구로부터 획득된 과학적인 사실들은 이전의 연구 결과들과 더불어 제주

도 지역 사람들의 생물지리학적 정체성과 지역성을 이해하는 데에 도움이 될 것이라

고 생각된다. 또한, 다수의 제주도민을 대상으로 산출된 Y-STR에 대한 통계 수치값

과 미토콘드리아 DNA 변이 정보들은 6.25전쟁이나 일제 강제 징용, 4.3 사건 등의 한

국인의 신원 확인이 필요한 실무에 기초 자료로써 유용하게 활용될 수 있을 것으로 

기대한다. 
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Biogeographic origin and genetic characteristics of the peopling of Jeju Island 
based on lineage markers  

Sohee Cho
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Jeju Island has built a unique history and culture that is distinguished from 
other regions of the mainland of Korea possibly due to its geographical location 
apart from the mainland of the Korean Peninsula, and this could be genetically 
reflected in people of Jeju Island. However, few studies have been conducted on 
genetic variations of people of Jeju Island so far, thus this study aims to identify the 
biogeographic origin and genetic characteristics of people in Jeju Island based on 
statistical analysis using genetic lineage markers. 

Genetic data on Y-chromosomal STR and mitochondrial DNA were collected 
from 615 males and 799 individuals in Jeju Island, respectively, and also from 
Korean individuals residing in different provinces of Korea and different ethnic 
groups out of Korea. Genetic traits and difference between peopling of groups have 
been investigated through pairwise Rst and Fst, AMOVA and MDS analysis. 

The unique genetic characteristics of males in Jeju Island were observed in 
analysis of Y-STRs. 1) low haplotype diversity and low discrimination capacity of 
Y-STRs, 2) strong association with surnames, 3) significant genetic difference 
among other males within different provinces of Korea, and 4) common genetic 
variation of a Y-STR locus known to be predominant in Mongolian people. Statistical 
analysis of mitochondrial DNA haplogroups revealed that 1) low haplogroup 
diversity, 2) similar haplogroup distribution patterns among East Asian populations, 

Abstract
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and 3) high frequency of haplogroup Y that is mostly prevalent in ethnic populations 
around the Sea of Ohkotsk in Northeastern Asia. All these results could indicate 
that genetic substructure in Jeju Island exists that may be due to genetic drift 
acting on this somewhat isolated island. In addition, it is believed that the peopling 
of Jeju Island may be genetically more influenced by northern people such as 
Mongolians, compared to the mainland of Korean peninsula, and this can be 
supported by the fact that Jeju Island has historically made close relationship with 
the Yuan Dynasty established by a leader of the Mongol people during the Koryo 
Dynasty of Korea. In summary, it is likely that the peopling of Jeju Island genetically 
reflected not only the geographical characteristics of the region of Jeju Island but 
also somewhat the historical fact in the past. 
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