
서 론

인간의 사립체 DNA는 총 16.5 Kb의 원형 genome

으로, 1.1 Kb의 과변이부위 I (hypervariable segment

I, HVS I)과 II를 포함하는 non-coding region (control

region)을 가지고 있다. 사립체 DNA는 모계 유전을

하고 세포 내에 존재하는 DNA의 수가 많으며, 재조

합이 일어나지 않고, DNA repair 기능이 없어 핵

DNA에 비해 5~10배 빠르게 변이가 일어난다(Seo

등 1998, D’Eustachio 2002, Chung 등 2005, Wang과

Boles 2006, Van Leeuwen 등 2008). 이러한 이점 때

문에 민족간의 유전적 유연관계를 밝히려는 연구나

법의학 등에서 유용하게 이용되고 있으며, 특히 다
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한국인과 몽골인에서 나타나는 사립체 DNA의 다형성
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간추림 : 사립체 DNA는 모계 유전을 하고 세포 내에 존재하는 DNA의 수가 많기 때문에, 집단인류학, 범죄학에서

유용하게 사용되고 있다. 그러나 사립체 DNA 내의 다양한 염기서열 부위에서 다형성(heteroplasmy)이 보고됨에

따라 유전 양상을 이해하는 데 어려움을 겪고 있다. 본 연구에서는 약 200여 시료의 한국인과 몽골인을 대상으로

사립체 DNA에서 다형성을 조사하였다.

연구방법으로 한국인과 몽골인 혈액을 채취하여 사립체 DNA의 coding region과 control region에 대한 PCR증

폭을 통한 염기서열분석을 수행하였다.

그 결과, coding region과 control region에서 각각 5염기부위, 총 10염기부위에서 다형성이 확인되었고, 염기서열

의 한 부위 이상에서 다형성이 관찰된 시료는 한국인 6시료와 몽골인 17시료였다. 특히 한국과 몽골을 포함한 동

아시아지역에 특이적으로 높게 나타나는 haplogroup D를 결정할 때 중요하게 분석되는 5178염기위치의 경우 총

23시료 중 6시료에서 비교적 많은 다형성이 관찰되었다. 따라서, haplogroup D를 결정할 때 또 다른 염기부위인

4883염기위치를 추가적으로 분석해야 한다고 생각된다. 또한, 다른 haplogroup과 subhaplogroup을 결정하는 염기

위치인 204, 4853, 16249 등에서도 다형성이 발견되었다.

따라서, 집단유전학 등의 분야에서 한국인 등의 동아시아인을 대상으로 사립체 haplogroup을 결정할 때 민족

특이적인 여러 SNP염기부위들을 조사함으로써 더 정확한 결과를 얻을 수 있을 것으로 사료된다. 

(2008년 9월 8일 접수, 2009년 1월 2일 게재승인)
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른 염기부위에 비해 변이율이 더 높은 control region

에서의 염기변이는 민족의 이동과 진화, 인류학, 범

죄학에서 많이 사용되고 있다(Seo 등 1998, Chung

등 2005). 하지만, 인류 집단의 유전 양상을 연구할

때 분석되는 haplogroup 모두를 control region만으

로 정의하기에는 어려움이 따르며, 같은 haplogroup

에 속하더라도 과변이부위 I의 유형이 모두 동일하

지 않은 경우가 보고되어 있다. 따라서, control region

만을 분석하여 인류의 기원 및 이동에 관해 연구하

는 방법은 제한적일 뿐 아니라, 그렇다고 사립체

DNA의 모든 염기서열을 분석하는 방법은 시간과

비용적인 측면에서 비효율적이다 (Alvarez-Iglesias

등 2007). 따라서, 이러한 결점을 해결하기 위해

coding region의 변이가 일어나는 특징적인 염기위

치를 선정하여 분석하는 방법이 증가하고 있는 추

세이다(Kivisild 등 2002, Yao 등 2002). 하지만, 최근

에 582염기위치에서 T/C 다형성(Moslemi 등 2004)

과 12313염기위치에서 T/C 다형성(Filosto 등 2008),

5417과 11778염기위치에서의 A/G 다형성 (Howell

등 2005) 등 coding region의 다양한 염기부위에서

다형성이 보고됨에 따라 인류의 근연 관계를 연구

하기 위한 haplogroup 분석에 어려움을 겪는 실정이

다. 

다형성이란 하나의 세포, 조직, 또는 개체에서 한

가지 이상의 사립체 DNA 유형이 나타나는 형태로,

모든 개체에 존재하는 것으로 여겨지고 있다. 또한,

몇 세대에 걸친 유전적 부동(genetic drift)을 통해

homoplasmy가 분리되는 과정에서 새로운 변이가

일어나는 중간단계로 나타나는 것으로 알려져 있다

(Wilson 등 1997, Salas 등 2001). 다형성은 주로 세

가지 형태로 생각할 수 있다. 즉, 세포 하나의 사립

체 DNA 유형은 같지만 세포 간에 차이가 생겨서

나타나는 경우와 세포 하나에서 사립체가 서로 다

른 haplotype 유형을 보이거나, 마지막으로 각각의

사립체가 서로 다른 유형을 보이는 경우이다(Lutz

등 2000). 특히 사립체 질환이 있는 개체의 경우 변

이 DNA와 정상 DNA가 한 세포 안에 다양한 비율

로 혼합되어 존재할 때 다형성이 나타나게 된다(Yu

등 2007). 

사립체 DNA의 다형성은 특징적인 염기서열에서

일어나는 것이 아니라 여기저기 산재되어 나타난다

고 알려져 있다. 하지만 최근 연구에 따르면 사립체

DNA의 염기변이의 다형성에는 공통점이 있을 것으

로 주장되고 있으며, 다른 시기에 존재하던 개체군

의 연구에 의해 다형성이 시간이 지남에 따라 축적

되는 것으로 밝혀지고 있다(Lagerström-Fermér 등

2001, D’Eustachio 2002). 하지만 이러한 연구결과에

도 불구하고, 민족의 기원이나 이동에 관한 연구에

서 사립체 DNA의 다형성은 고려되지 않고 있다

(Wilson 등 1997).

본 연구는 한국인 139시료와 몽골인 96시료의 사

립체 DNA의 control region인 과변이부위 I과 II뿐

만 아니라 10부위의 coding region을 분석하는 과정

에서 보여진 특정 염기서열위치의 다형성을 정리하

였으며, 이러한 결과들을 향후 집단유전학 등의 계

통연구에서 반영하고자 하였다. 

재료 및 방법

1. 혈액 시료

본 연구는 한국인 139명과 몽골인 96명의 혈액으

로부터 추출한 사립체 DNA의 염기 서열정보를 분

석하였다. 한국인은 중앙대학교 병원에 내원한 환자

들의 동의를 얻어 혈액을 채취하였고, 몽골인의 경

우 몽골의 울람바트라 대학의 대학생들을 대상으로

지원자들의 허락을 얻어 96명의 혈액을 채취하였다. 

2. DNA 추출

채취한 혈액으로부터 DNA를 추출하는 과정에서

외부로부터 오염을 방지하기 위하여 실험자는 장갑

과 마스크, 실험복을 착용하였으며, 모든 장비나 PCR

작업대 등은 상품화된 락스 원액으로 세척한 후 사

용하였고, 멸균이 가능한 모든 재료들은 고압습윤멸

균법(autoclave)으로 121�C에서 최소 30분간 멸균

하였다. 멸균에 의해 손상되는 플라스틱 소모품들은

멸균이 보증된 제품들, 또는 사람 DNA와 DNA 분
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해효소가 없는 것으로 보증된 일회용 제품들을 사용

하였다. 또한, 모든 작업 동안에 멸균된 에어로졸 방

지 피펫 또는 피펫팁을 사용하였으며(Kim 등 2007a,

b, Kim 등 2008), 실험자로부터 오염이 유래되었는

지를 추적하고자 실험자의 사립체 DNA를 분석하여

시료의 결과와 비교하였다. 

DNA 추출방법으로 시료에 500 μL의 DNA 용출

완충액 (20 mM EDTA pH 8.0, 50 mM Tris HCl pH

8.0, 1% sodium dodecyl sulfate, 0.1 M NaCl, 0.5 mg/

mL proteinase K)을 가하고 55�C에서 30분간 반응

시켰다. 동량의 페놀 클로로포름 이소아밀 알코올

(25 : 24 : 1, v/v/v)을 첨가한 후 원심분리하여 상청액

을 모았고, 이 상청액에 100% 알코올을 상청액의 두

배량을 넣고 -20�C에서 8~12시간 침전시켰다. 원

심분리하여 침전물을 모은 후 RNA 분해효소가 포

함된 멸균된 50 μL의 증류수를 넣어 침전물을 녹이

고, 중합효소연쇄반응 (Polymerase Chain Reaction,

PCR)으로 DNA의 추출 여부를 확인하였다.

3. PCR

PCR은 GeneAmp® 9700을 사용하여 수행하였고,

OligoTM V6.5 소프트웨어를 이용하여 PCR증폭에 최

적인 프라이머들을 제작하여 사용하였다(Table 1).

한 염기위치에 대해 두 종 이상의 프라이머쌍을 디

자인한 후 시험 PCR을 거쳐 최적의 프라이머쌍을

결정하여 실험을 수행하였다. 각 염기부위는 25 μL

반응 조건에 1~2 μL의 DNA 시료와 10 pM 농도의

각 염기위치에 해당하는 primer 2 μL, 1 mM dNTPs,

280 μg/μL BSA, 2.5 mM MgCl2, 1X Super-therm Gold

완충액, 2.5 U Super-therm Gold Taq DNA polymerase

(Hoffman-LaRoche, USA)가 이용되었다. 증폭주기조

건은 95�C에서 10분간 1주기, 95�C에서 45초, 62�C

에서 45초, 72�C에서 45초의 42주기, 72�C에서 10분
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Table 1. Primer pairs for PCR amplification

Number Localization Sequences Size

Primer 1
MT584F AGC TTA CCT CCT CAA AGC

155
MT739R GTG GTG ATT TAG AGG GTG

Primer 2
MT2932F GGG ATA ACA GCG CAA TCC

145
MT3077R GTC TGA ACT CAG ATC ACG

Primer 3
MT3279F CAG AGG TTC AAT TCC TCT TC

286
MT3565R TTC ATA GTA GAA GAG CGA TG

Primer 4
MT4621F GTT CCA CAG AAG CTG CCA TC

355
MT4976R TCC ACC TCA ACT GCC TGC TA

Primer 5
MT5041F TAG CAG TTC TAC CGT ACA AC

240
MT5281R GTG AAT TCT TCG ATA ATG GC

Primer 6
MT5336F CCT CTA CTT CTA CCT ACG

158
MT5494R AAA GGG GAG ATA GGT AGG

Primer 7
MT8190F CAA ACC ACA GTT TCA TGC

198
MT8388R ACG GTA GTA TTT AGT TGG G

Primer 8
MT9743F AGA GTA CTT CGA GTC TCC

253
MT9996R AAG AGT AAG ACC CTC ATC AA

Primer 9
MT10085F CAA CAC CCT CCT AGC CTT AC

398
MT10483R TAA ATG AGG GGC ATT TGG

Primer 10
MT12616F TTG TTC GTT ACA TGG TCC

180
MT12796R GCA AGA AGG ATA TAA TTC C

Primer 11
MT15974F ACT CCA CCA TTA GCA CCC AA

447
MT16421R TTG ATT TCA CGA GGA TGG T

Primer 12
MT15F CAC CCT ATT AAC CAC TCA CG

414
MT429R CTG TTA AAA GTG CAT ACC GCC A



의 1주기로 구성하였다. PCR 산물은 브롬산 에티디

움(Ethidium Bromide, EtBr)이 포함된 1% 아가로즈

젤에 전기영동하여 증폭여부를 확인하였고, 증폭여

부가 확인된 시료는 깨끗한 염기서열 결과를 얻기

위해 젤을 잘라내어 Rapid Gel Extraction Kit (TA-

KARA, Japan)를 이용하여 정제하였다. 

4. DNA 염기서열 분석

분석된 사립체 DNA의 염기서열은 DNA STAR

2002 version program을 통해 사립체 DNA를 이용한

연구의 기준 염기서열로 활용되고 있는(Andrews 등

1999) revised Cambridge Reference Sequence (rCRS)

와 함께 배열하여 염기변이를 확인하였고, 그 결과

는 Microsoft Excel table (Microsoft Corporation, CA,

USA)로 기록하여 정리하였다. 

결 과

1. DNA 추출 및 PCR 증폭

본 연구에서는 한국인과 몽골인 약 235명으로부

터 채취한 혈액에서 DNA를 추출하여 사립체 DNA

의 과변이부위 I과 과변이부위 II 및 coding region

내의 10부위의 염기서열을 대상으로 PCR 증폭을

수행하였다. 각 시료의 DNA 상태에 따라서 PCR 산

물의 양이 다르기는 했지만, 대부분 충분한 산물을

얻을 수 있었다. 하지만, 몽골인 시료는 몽골로부터

이송되어 왔기 때문에 보관 방법이나 운반 시 소요

된 시간에 따라서 간혹 시료의 상태가 좋지 않은

경우가 있었다. 따라서, PCR 증폭이 어려웠던 시료

는 anneal 온도를 조절하거나 프라이머의 활성을 높

이기 위해 BSA, MgCl2, 효소 등의 농도를 조절하거

나, 또는 새로운 프라이머쌍을 제작하여 기존의 프라

이머쌍과 혼합해서 실험을 진행하기도 하였다(Fig.

1). 이 결과 총대상 시료의 12부위에 대한 PCR 증폭

을 모두 성공적으로 완료하였다.

2. 다형성 양상

한국인, 몽골인 시료를 이용하여 superhaplogroup

부터 subhaplogroup까지 하향식 분석 방식으로 사

립체 DNA의 haplogroups을 결정하는 과정에서 나

타난 다형성 양상을 분석하였다. 반복된 실험을 통

해 한 염기서열위치에서 두 종 이상의 염기가 동시

에 나타나는 현상을 다형성으로 기준을 정한 후 분

석을 진행하였다. 그 결과, coding region인 3546,

3553, 4764, 4853, 5178염기위치와 control region인

HV1과 HV2에서 187, 204, 234, 16228, 16249염기위

치 등, 총 10부위에서 다형성을 확인하였고, 적어도

한 염기부위 이상에서 다형성이 관찰된 시료는 한

국인 6시료와 몽골인 17시료였다(Table 2). 
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Fig. 1. Mitochondrial DNA analysis using combinatory primer sets for nucleotide position 5178. When PCR amplifications do not become
accomplished due to condition of samples, it produces new primer sets. After that, original primer sets and new primer sets com-
bination and making total 4 primer sets, and it accomplished PCR amplification. And it used primer sets where the result is best
in experiment about under selecting. In the example, primer sets of 5178 regions were decided with C. A : F5101-R5281, B : F5101-
R5367, C : F5041-R5281, D : F5041-R5367, M : 1 kb DNA ladder marker, 1, 2, 3, 4 : samples.

A B C D

M 1 2 3 4 1 2 3 4 1 2 3 4 1 2 3 4



사립체 DNA의 coding region에 속하는 5178염기

위치의 경우에는 한국인 96시료와 몽골인 57시료를

분석한 결과, 한국인 40시료와 몽골인 20시료에서

변이가 일어났다. 즉, 한국인 43.5%, 몽골인 35.1%의

변이율을 보였으며, 한국인과 몽골인에서 공통적으

로 다형성이 나타났다. 비록, 한국인 2시료(3.51%)

와 몽골인 4시료(7.01%)로 다형성률은 낮지만, 한국

과 몽골을 포함한 동아시아지역에 특이적으로 높게

나타나는 haplogroup D를 결정하는 염기서열이기

때문에 이 염기서열위치에서의 다형성은 동아시아

민족간의 유연관계를 밝히려는 연구에서 중요하다.

또한, 흥미롭게도 한국인에서의 5178염기위치는 C/A

transversion을 보이는 데 반해, 몽골인의 경우 C/A/T

의 triple 다형성을 나타내었다(Fig. 2). 

한국인 시료에서만 나타난 다형성은 coding region

의 4764염기위치와 control region의 204, 234염기위
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Table 2. Results of polymorphism and heteroplasmy in mitochondrial DNA of Korean and Mongolian 

Korean Mongolian

Number of Number of Number of % of Number of Number of Number of % of
analyses polymorphism heteroplasmy heteroplasmy1 analysis polymorphism heteroplasmy heteroplasmy1

Coding
3546 14 16 8 8 50.0
3553 14 16 10 10 62.5
4764 57 1 1 2 43
4853 57 43 1 1 2.3
5178 96 40 2 2.2 57 20 4 7.0

D-loop
187 131 96 1 1 1.0 
204 131 6 1 0.8 96 6
234 131 1 1 0.8 96
16228 139 80 1 1 1.3
16249 139 5 80 1 1 1.3 

1Heteroplasmy rate : number of heteroplasmy from the location which is analyzed/number of analyses

(A) (B)

Fig. 2. Displayed patterns of heteroplasmys in 5178 site in Korean (A) and Mongolian (B). We confirmed the heteroplasmy in 5178 site
at two samples of the Korean and four samples of the Mongolian. Interestingly, Korean showed C/A heteroplasmy, while Mon-
golian displayed C/A/T triple heteroplasmy.
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(A) (B)

Fig. 3. Heteroplasmy observed in the only Korean population. It was shown in 4764 position of coding region (A) and 204, 234 positions
of control regions (B).

Fig. 4. Heteroplasmy observed in the only Mongolian population. It was shown in 3546, 3553, 4853 positions of coding region (A) and
187, 16228, 16249 of control regions (B). 

(A) (B)



치에서 관찰되었는데(Fig. 3), 이 중 4764염기위치는

총 57시료에서 분석되어 한 시료에서만 다형성이

나타났다. 또한, control region의 204염기위치는 한

국인과 몽골인 모두 6시료에서 염기변이가 관찰되

었으나, 한국인의 한 시료에서만 다형성이 나타났고,

234염기위치는 4764염기위치와 마찬가지로 한 시료

에서만 다형성이 관찰되었다. 반면, 한국인, 몽골인에

서 비슷한 시료수가 분석되었음에도 불구하고, 몽골

인에서만 특이적으로 나타나는 다형성은 coding

region의 3546, 3553, 4853염기위치와 control region

의 187, 16228, 16249염기위치였으며 (Fig. 4), 이중

3546염기위치는 총 16시료 중 8시료에서 다형성이

관찰되었고, 3553염기위치 역시 16시료 중 10시료

에서 높은 비율의 다형성을 확인할 수 있었다. 이

두 염기위치는 다른 염기위치에 비해 다형성률이

50%와 62.5%로 매우 높게 나타났다. 또한, 4853염

기위치는 43시료를 분석하였으나 한 시료에서만 다

형성이 관찰되었고, control region인 187염기위치는

96시료 중 한 시료에서, 16228염기위치 역시 80시

료 중 한 시료에서 다형성이 나타났다. 16249염기위

치는 한국인 5시료에서 변이를 보였으나 다형성은

관찰할 수 없었고, 몽골인 한 시료에서만 다형성을

확인할 수 있었다.

고 찰

사립체 DNA의 염기서열변이에 대한 연구는 민족

의 이동, 인류의 진화과정을 조사하는 집단 인류학,

실종자 및 사건현장의 개인식별 등과 관련된 범죄

학에서 유용하게 사용되고 있다(Seo 등 1998, Chung

등 2005). 개인식별 또는 민족, 인종에 따른 특이적

인 염기서열정보가 제시됨에 따라 사립체 DNA

coding region의 염기서열변이 분석을 이용한 연구

가 증가하는 추세이지만, coding region의 다양한 염

기서열에서 존재하는 다형성 현상으로 분석에 어려

움이 있는 것도 또한 현실이다. 따라서 본 연구에서

는 한국인 139시료와 몽골인 96시료의 사립체 DNA

의 control region인 과변이부위 I과 과변이부위 II,

뿐만 아니라 10부위의 coding region을 분석하여 두

민족에서 나타나는 다형성 빈도 등을 조사하였고,

이러한 특정 염기서열위치에서 나타나는 다형성을

이해함으로써 계통연구에 응용할 수 있는지에 대해

연구하였다. 

다형성이란 한 염기서열위치에서 두 종류 이상의

염기가 동시에 나타나는 현상으로, 본 연구에서 나

타난 한국인, 몽골인의 사립체 DNA의 다형성 양상

은 coding region인 3546, 3553, 4764, 4853, 5178염

기위치, control region인 187, 204, 234, 16228, 16249

염기위치 등 총 10부위에서 보였으며, 한국과 몽골

을 포함한 동아시아지역에 특이적으로 높게 나타나

는 haplogroup D를 결정하는 데 중요한 5178염기위

치에서의 다형성이 한국인과 몽골인에서 공통적으

로 나타남을 확인하였다. 따라서 집단인류학 연구에

서 사립체의 염기서열 정보를 이용하여 haplogroup

D를 결정할 때 5178염기위치만을 분석한다면, 이

부위에서 다형성이 나타날 때 haplogroup의 결정에

어려움이 따를 것이다. Derenko 등 (2007)과 Kong

등(2006)의 연구에 따르면, haplogroup D를 결정할

때 5178염기위치뿐 아니라 4883염기위치, 과변이지

역 I의 16362염기위치를 추가적으로 분석했다. 따라

서 haplogroup D를 결정할 때 4883염기위치를 추가

적으로 분석한다면 더 신뢰할 수 있는 결과를 얻으

리라 생각된다(Tanaka 등 2004, Kong 등 2006, De-

renko 등 2007). 

한국인 시료의 coding region의 4764염기위치,

control region의 204, 234염기위치의 다형성은 한,

두 시료에서만 보였고 haplogrouping에 기준이 되는

염기위치로 보고된 바 없기에 개체간 변이로 추정

된다. 그러나 204염기위치는 haplogroup인 M7a1b와

B5b, B5b2c를 결정할 때 중요한 요소이고(Kong 등

2006), N1의 subhaplogroup인 N1b, N1c, N1e 등을

결정할 때 중요하다(Derenko 등 2007). 따라서 haplo-

group을 결정하기 위해 5178염기위치와 마찬가지로

다른 염기에서의 변이를 추가적으로 분석해야 할

것이다. 예를 들어, subhaplogroup M7a1b를 결정하

기 위해 coding region의 5108염기위치나 과변이부

위 II의 207염기위치를 분석한다거나, B5b를 결정하
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기 위해 coding region의 1598, 8829, 12631염기위치

등을 분석하고(Kong 등 2006), N1c를 결정하기 위

해 과변이부위 II의 195, 207, 210염기위치 또는

coding region의 11025, 11437염기위치 등을 분석하

는 등 복합적인 방법을 사용해야 할 것으로 사료된

다(Derenko 등 2007). 

반면, 몽골인에서 특이적으로 나타나는 다형성은

coding region의 3546, 3553, 4853염기위치와 control

region의 187, 16228, 16249염기위치였으며(Fig. 4),

이 중 4853염기위치는 haplogroup G2b를 결정할 때

중요한 것으로 알려져 있고(Kong 등 2006), 4853염

기위치를 보충하기 위한 염기서열은 coding region

의 3593이나 8877염기위치 등이 있다. 또한, 16249

염기위치는 Kong 등에 의해 haplogroup D4a3, B4f,

F1b를 결정할 때 중요한 것으로 밝혀졌으며(Kong

등 2006), Roostalu 등의 연구에서는 haplogroup H의

subhaplogroup인 H6a를 나눌 때 필요하다고 밝혀져

있다(Roostalu 등 2007). 이 역시 앞서 서술한 것과

같이 보충적인 염기위치가 필요하며, 그 예로 D4a3

를 위해 coding region의 5466염기위치를, 또는 F1b

를 결정하기 위해 12633, 16232염기위치 등을 추가

적으로 분석한다거나(Kong 등 2006), H6a를 결정하

기 위해 10589, 16129염기위치 등을 분석해야 할

것으로 생각된다(Roostalu 등 2007). 

그러므로 집단유전학 분야에서 사립체 DNA 분석

후 haplogrouping을 시도할 때 다형성 현상이 나타

난 염기서열 외에 다른 염기위치에 대한 분석이 병

행되어야 할 필요성이 절실히 요구된다. 
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Heteroplasmy of Mitochondrial DNA Shown in Korean and Mongolian
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As characterization of mitochondrial DNA (mtDNA) shows maternal inheritance and exists as more than thousands

copies per cell, it is widely used for population genetics and forensic scientific field. However, mitochondrial DNA study

has difficulties because heteroplasmy of mtDNA is being reported from coding and control region. In this study, we

have analyzed 200 samples to examine heteroplasmy in mitochondrial DNA of Korean and Mongolian.

The control region and coding region in mtDNA of blood from Koreans and Mongolians were analyzed with PCR

amplication and sequencing.

As a result, several heteroplasmy was observed from total 10 positions including 5 positions in coding region and 5

positions in control region, respectively. Moreover, it showed more than one heteroplasmy in coding region from 6

samples in Korean and 17 samples in Mongolian. Interestingly, heteroplasmy at 5178 position was shown in 6 samples

among 23 samples. Considering that the position is important for deciding haplogroup D, we suggest that additional

analysis on 4883 position needs for correct haplogrouping. Beside, we also found heteroplasmy in the other positions of

204, 4853, or 16249. 

Therefore, we suggest that it is required of combinatory analysis on several key nucleotide positions to obtain good

results when determining mitochondrial haplogroups.

Key words : Heteroplasmy, East Asian, Haplogroup, Mitochondrial DNA, Coding region, Control region
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