
서 론

한국인과 몽골인은 같은 우랄 알타이어(Ural-alta-

ic)계의 언어를 사용하기 때문에 만두를 만뚜라고

하는 등 단어에서의 많은 유사점들을 발견할 수 있

으며, 명절 때 친지를 방문하고 음식을 나누어 먹거

나, 사찰과 문화재에 태극무늬를 그려 넣는 점, 씨름

과 족두리 등의 몽골풍이라는 것을 생각해 볼 때,

한국인과 몽골인의 유사점은 외형이나 언어 풍습

등 많은 곳에서 발견을 할 수 있어 일차적인 비교

대상이라고 할 수 있다. 하지만, 이러한 문화적인 유

2211

대 한 체 질 인 류 학 회 지

Korean J Phys Anthropol
22(1): 21~29, 2009

사립체 DNA의 coding region에서 나타나는
한국인과 몽골인의 호발하는 염기서열변이 비교

김근철1,†, 김애진1,†, 김기정2,3,†, 김재현4, 노맹석5, 

박애자6, 다스제벡투멩7, 이광호2,8, 김경용2,9

1강원대학교 자연과학대학 생명과학부, 2중앙대학교 대학원 문화과학과, 
3중앙대학교 의과대학 미생물학교실, 4동아대학교 인문과학대학 고고미술사학과, 

5부경대학교 자연과학대학 통계학과, 6중앙대학교 의과대학 진단검사의학과, 
7몽골국립대학 사회과학대학원 인류고고학부,

8중앙대학교 자연과학대학 생명과학과, 9중앙대학교 의과대학 해부학교실

간추림 : 사립체 DNA 분석을 이용한 분자유전학적 연구가 활발히 진행되고 있지만, DNA 염기서열 중 어떤 염기

위치를 분석하느냐에 따라 분석 결과의 차이가 존재한다. 본 연구는 control region에 비해 비교적 염기서열변이가

적은 coding region을 중점적으로 분석하는 전략을 사용하여 한국인과 몽골인에서 호발하는 염기서열변이를 비교

분석하였다. 

재료는 한국인 112명과 몽골인 92명의 혈액시료에서 추출한 사립체 DNA를 이용하였으며, PCR 증폭 후 염기

서열을 분석하였다.

그 결과 한국인과 몽골인에서 공통적으로 나타난 염기서열변이는 총 17부위였으며, 한국인에서만 나타난 변이

는 13부위, 몽골인에서만 보이는 변이는 26부위였다. 한국인과 몽골인에서 호발하는 변이 중 대부분은 한, 두 시료

에서 나타났기 때문에 개체간 변이일 것으로 생각된다. 반면, 한국인에서만 나타나는 변이 중 10397염기위치나

4850염기위치는 9% 정도의 변이율을 보였으며, 몽골인에서만 보여지는 변이 중 5108, 9950염기위치는 12.3%와

15%로 나타났고, 3546, 3553염기위치에서는 높은 비율로 다형성이 나타났다. 

따라서 더 많은 시료들을 대상으로 추가적인 연구들이 이루어진다면, 이러한 염기위치들이 한국인과 몽골인 간

의 유전적인 유연관계를 세분화할 때 유용한 마커로 이용될 수 있을 것으로 사료된다.

(2008년 9월 8일 접수, 2009년 1월 2일 게재승인)
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사성들이 한국인과 몽골인이 공통의 조상으로부터

시작되었다는 객관적인 증거로는 부족한 점이 많다.

최근에 많은 DNA 분석을 통한 분자유전학적 연구

를 통해 문화와 관습이 유사한 민족간의 유연관계

의 차이를 밝히려는 시도가 활발히 진행되고 있다

(Alvarez-Iglesias 등 2007, Behar 등 2007).

특히, 사립체 DNA에 대한 분석은 모계유전 양상

을 연구하는 데 유용하기 때문에, 민족의 기원이나

이동 또는 인류의 진화 등을 조사하는 데 우선적으

로 이용되고 있다(Seo 등 1998, D’Eustachio 2002,

Chung 등 2005, Mellars 2005, Changchun 등 2006,

Wang과 Boles 2006, Van Leeuwen 등 2008). 이미

많은 선행연구자들에 의해 사립체 DNA 내에 존재

하는 민족특이적인 염기변이 양상이 보고되고 있다.

한 예로, 동아시아기원인 major group M 계통의 hap-

logroup은 C, D, E, Z, M7, M8, M9, M10, M11 등이

있으며, 중앙아시아에서 많이 발견되는 haplogroup

은 D4c와 G2a이다(Comas 등 2004). 또한, Derenko

등(2007)의 연구에 따르면, 유라시아 동부에 사는

민족에서는 major group M에 속하는 haplogroup A,

N9a, Y와 macrohaplogroup R에 속하는 haplogroup

B, F, R9, R11 등과 macrohaplogroup M 계통의 C, D,

G, M3, M7-11, M13, Z이 발견되며, haplogroup C, D

는 대부분 아시아의 북부와 동부에서 많이 나타난

다. 또한, 시베리아의 북동쪽 추코트반도에 사는 소

수민족인 추크치족에서는 haplogorup A가 높은 빈

도를 보이고, 아시아 북부에서는 subhaplogroup B4

가 높은 반면, 한국인이나 몽골인에서는 haplogroup

B5가 높게 나타난다. Haplogroup G와 subhalopgroup

G2는 몽골인이나 부랴트족, 칼미크족과 같은 몽골

어를 사용하는 민족에서 높게 나타나며, 또한 Shors

와 Khakassians에서 haplogroup F가 높은 빈도로 존

재한다. 서유라시아 지역에서는 주로 hapolgroup H,

HV, V, J, T, U, I, N1, X가 나타나며, haplgroup H, J,

U가 높은 빈도로 존재하고, 몽골인과 시베리아 남부

에 사는 민족에서 subhaplogroup B4b1이 특이적으

로 나타난다(Derenko 등 2007). Haplogroup N9a는

중국인과 한국인에서는 높은 빈도로 보이나, 일본의

토착민인 Ainu와 Ryukyuan에서는 발견되지 않는다

(Fuku 등 2007). 

이처럼 민족에 호발하는 사립체 DNA의 haplo-

group이 알려짐에 따라, 이를 이용하여 각 민족간의

유연관계를 밝히려는 연구가 증가하고 있다. 그러나,

모든 민족을 직접 연구하기에는 많은 노력과 시간

등이 투자되어야 하기 때문에 이전에 발표된 연구

결과를 인용하는 경우가 많다. 하지만, 연구 그룹에

따라 분석방법이나 시료의 수에 차이가 있고, 이로

인해 결과의 차이가 발생한다. 그 예로 RFLP (restric-

tion fragment length polymorphism, 제한효소절편길

이다형성) 분석을 이용한 연구에서는 몽골인의 hap-

logroup이 A, B, C, D로 보고되었으나 (Merriwether

등 1996), 과변이부위-I만을 분석한 다른 연구에서는

A, B, C, D뿐만 아니라 U, G2a, F, J1, M 등도 분석되

었고(Keyser-Tracqui 등 2003), 또 다른 연구에서는

A, B, C, D, F, G, M, U 그리고 Z, N9a, N1, K 등도 보

고되었다(Derenko 등 2007). 한국인의 경우 과변이

부위-I과 과변이부위-II를 분석한 연구에 의하면 A,

B, C, D와 다른 haplogroup N, Y, HV, F 등도 분석되

었고(Tanaka 등 2004), 또 다른 연구에서는 A, B, C,

D 이외에 F, G, M, Y, N9a 등도 보고되었다(Deren-

ko 등 2007). 사립체 DNA의 coding region을 분석한

연구에서는 M, D, D4, D5, G, M7, M8, M9, M10,

M11, R, R9, B, A, N9 등 총 15가지의 haplogroup이

결정되는(Lee 등 2006) 등 분석방법과 시료의 수에

따라 결과에 확연한 차이가 나타남을 확인하였다.

따라서, 연구자가 어떤 문헌을 인용했는가에 따라서

도 그 결과가 다르게 나타날 수 있기 때문에, 본 연

구에서는 몽골인과 한국인을 직접 분석하여 두 민

족을 비교하고자 하였다. 또한, 다른 염기위치에 비

해 변이율이 높고 다양하여 정확한 비교가 어려운

control region이 아닌 상대적으로 변이가 적게 일어

나는 coding region을 중점적으로 분석하는 전략을

사용하여 그 결과의 신빙성을 높이고자 하였다

(Alvarez-Iglesias 등 2007).

따라서 112명의 한국인과 92명의 몽골인의 혈액

시료를 얻어 사립체 DNA를 추출하였으며, coding

region의 10부위에서 호발하는 변이들이 문화적으

로 가까운 두 민족을 좀더 세분화하는 데 유용한
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마커로 적용될 수 있는 가능성을 조사하였다. 

재료 및 방법

1. DNA시료 및 추출

한국인은 중앙대학교 병원을 찾은 환자 112명, 몽

골인의 경우 몽골의 울람바트라대학의 대학생 92명

을 대상으로 혈액사용 등에 대해 충분히 숙지시킨

후 허락을 얻어 채취하였다. 채취한 혈액에 500 μL

의 DNA용출완충액 (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 가한 후 55�C water

bath에서 30분간 반응시켰다. 그 후 단백질을 제거

하기 위해 동량의 페놀/클로로포름/이소아밀알코올

(phenol/chloroform/isoamylalcohol; 25 : 24 : 1)을 첨

가한 후 DNA가 깨지는 것을 방지하기 위해 조심히

inverting한 후 원심분리하여 상청액을 모았다. 이

상청액에 100% 알코올을 상청액의 두배량을 넣고

-20�C에서 8~12시간 침전시킨 다음, 원심분리하

여 침전물을 모았다. 침전물에 RNA 분해효소가 포

함된 멸균 증류수를 50 μL 넣어 녹이고, 중합효소연

쇄반응(Polymerase Chain Reaction, PCR)으로 DNA

의 추출 여부를 확인했다. 

2. 시료의 오염 방지

혈액을 채취하거나, 채취한 혈액으로부터 DNA를

추출하는 과정, PCR 및 전기영동, DNA 정제 과정

등의 모든 실험과정에서 실험자에 의한 오염을 방

지하기 위하여 실험자는 장갑과 마스크, 실험복을

착용하였다. 또한, 외부로부터의 오염을 방지하기 위

해 PCR 및 전기영동은 독립된 공간에서 수행하였으

며, 모든 장비는 락스 원액으로 세척한 후 사용하였

다. 멸균이 가능한 모든 재료들은 고압습윤멸균법으

로 121�C에서 최소 30분간 멸균하여 사용하였고,

멸균에 의해 손상되는 플라스틱 소모품들은 멸균이

보증된 제품들이나, 사람 DNA와 DNA 분해효소가

없는 것으로 보증된 일회용 제품들을 사용하였다.

모든 작업 동안에 멸균된 에어로졸 방지 피펫, 피펫

팁을 사용하였으며(Kim 등 2007a, b, Kim 등 2008),

마지막으로, 실험자로부터의 오염이 일어났는지를

알아보고자 실험자의 사립체 DNA 유형을 분석하여

실험 결과와 비교하였다. 

3. 중합효소연쇄반응(Polymerase Chain

Reaction, PCR)의 조건

PCR을 위한 프라이머(primer)는 OligoTM V6.5 소

프트웨어를 이용하여 한 염기위치에 대하여 두 가

지 이상 디자인한 후, 테스트 PCR 및 염기서열 분석

을 시도하여 최적의 프라이머쌍을 결정하였다

(Table 1). 이렇게 결정된 총 10쌍의 프라이머쌍을

이용하여 각각의 프라이머에 맞는 anneal 온도와

PCR 반응액 조성 등을 테스트 PCR을 통해 결정하

였다. 각 염기 위치는 25 μL reaction 조건에 1~2 μL

의 DNA 시료와 각각 10 pM 농도의 Forward, Reverse

프라이머 2 μL, 1 mM 농도의 dNTPs, 최종 농도 280

μg/μL의 BSA, 2.5 mM의 MgCl2, 1X Super-therm
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Table 1. Primer sets used in this study

Localization Sequences

A
584F AGC TTA CCT CCT CAA AGC
739R GTG GTG ATT TAG AGG GTG 

B
2932F GGG ATA ACA GCG CAA TCC
3077R GTC TGA ACT CAG ATC ACG 

C
3279F CAG AGG TTC AAT TCC TCT TC
3565R TTC ATA GTA GAA GAG CGA TG

D
4621F GTT CCA CAG AAG CTG CCA TC
4976R TCC ACC TCA ACT GCC TGC TA

E
5041F TAG CAG TTC TAC CGT ACA AC
5281R GTG AAT TCT TCG ATA ATG GC

F
5336F CCT CTA CTT CTA CCT ACG
5494R AAA GGG GAG ATA GGT AGG

G
8190F CAA ACC ACA GTT TCA TGC
8388R ACG GTA GTA TTT AGT TGG G 

H
9743F AGA GTA CTT CGA GTC TCC
9996R AAG AGT AAG ACC CTC ATC AA

I
10085F CAA CAC CCT CCT AGC CTT AC
10483R TAA ATG AGG GGC ATT TGG 

J
12616F TTG TTC GTT ACA TGG TCC
12796R GCA AGA AGG ATA TAA TTC C



Gold 완충액, 2.5 U Super-therm Gold Taq DNA poly-

merase (Hoffman-LaRoche, USA)가 이용되었다. PCR

증폭 조건은 95�C에서 10분간 1주기, 95�C에서 45

초, 62�C에서 45초, 72�C에서 45초의 42주기, 72�C

에서 10분의 1주기로 구성하였다. PCR 산물은 브롬

산 에티디움(Ethidium Bromide, EtBr)이 포함된 1%

아가로즈 젤에 전기영동하여 증폭여부를 확인하였

고, 증폭여부가 확인된 시료는 Rapid Gel Extraction

Kit (TAKARA, Japan)을 이용하여 정제하였다. 정제

된 산물은 염기서열분석 전문업체(Macrogen, Korea)

에 의뢰해 결과를 얻었다. 

4. DNA 염기서열 분석

사립체 DNA 염기서열 분석결과는 DNA STAR

2002 version program을 통해 revised Cambridge Re-
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Table 2. Number of analyzed samples in the coding regions 

Coding region

M/N D M9 M7 CZ D4 R A N9 B

rCRS 10398 5178 3394 9824 4715 3010 12705 663 5417
9bp DEL

A C T T A G C A G

Korean 112 92 14 19 57 35 29 6 10 14
Mongolian 91 57 16 20 43 18 36 17 10 21

KR120

KR107

KR040

KR068

KR058

KR091

KR116

KR084

KR140

KR035

KR110

MN021

MN080

MN056

MN044

MN046

MN012

MN081

MN051

MN090

MN058

MN050

Fig. 1. Sequencing data of 10398 position analyzed from Korean and Mongolian. We performed DNA extraction from amplified PCR
bands and obtained clear sequencing chromatograms after aligning with DNA-STAR program.

(A) (B)



ference Sequence (rCRS)와 함께 정렬하여 비교 분석

하였다(Andrew 등 1999). 확인된 염기변이는 Micro-

soft Excel table (Microsoft Corporation, CA, USA)로

정리하였다. 

결 과

1. PCR 및 염기서열분석

이전에 발표된 논문에 의거하여 각 민족의 haplo-

group을 나누는 데 기준이 되는 coding region의 10

부위의 염기서열을 선정하여 하향식 분석 방식으로

사립체 DNA의 PCR 증폭을 수행하였다(Kivisild 등

2002, Yao 등 2002, Lee 등 2006). 우선 한국인과 몽

골인을 대상으로 하여 M 또는 N의 superhaplogroup

을 결정하는 데 중요한 염기위치인 coding region 중

10398 부위를 대상으로 가장 많은 PCR과 염기서열

분석을 수행하였으며, D 또는 CZ subhaplogroup 결

정에 필요한 5178염기위치와 4715염기위치를 대상

으로도 비교적 많은 실험분석을 수행하였다(Table

2). 각 민족별로는 한국인의 경우 D4, 또는 R haplo-

group을 구분하는 마커로서 사용되는 3010염기위치

와 12705염기위치에 대해 많은 분석이 수행된 반

면, 몽골인의 경우 R haplogroup을 구분하는 12705

염기위치가 많이 분석되었다(Table 2). 분석된 결과

는 DNA STAR 2002 version program을 이용하여 컴

퓨터와 눈으로 보정하여 배열하였다(Fig. 1).

2. 한국인과 몽골인에서 공통적으로 보여지는

단일염기서열변이

한국인 112시료의 분석 결과 coding region의 29

부위의 염기위치에서 단일염기서열변이가 나타났으

며, 몽골인은 총 92시료를 분석하여 coding region의

42부위의 염기서열에서 변이를 확인할 수 있었다.

두 민족에 공통적으로 나타나는 변이는 17부위의

염기서열이였으며, 그 중 분석된 한국인과 몽골인

모두에서 4769염기위치의 A/G transition 형태의 변

이율이 100%로 확인되었고, 10398염기위치의 A/G

transition과 10400염기위치의 C/T transition 역시 한

국인에서는 78, 69%, 몽골인에서는 57, 58%로 높은

변이율을 보였다. 이외에 한국인과 몽골인에서 공통

적으로 변이가 보인 부분은 사립체 haplogroup을

결정하기 위한 10부위의 coding region 이외에 4833,

5231, 10310, 10410, 12771 등이었으며, 이 중 4833

염기위치의 A/G transition은 한국인에서는 18%, 몽

골인에서는 21%로 비교적 여러 시료에서 변이가
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Table 3. SNP shown in both group of Korean and Mongolian

Region/site Substitution events
Number of polymorphsim Percentage of polymorphism

Korean Mongolian Korean Mongolian

663 A→G transition 3 3 50.0 17.6 
3010 A→G transition 6 4 17.1 22.2 
4715 A→G transition 7 13 12.3 30.2 
4769 A→G transition 57 43 100.0 100.0 
4833 A→G transition 10 9 17.5 20.9 
5178 C→A transversion 40 20 43.5 35.1 
5231 G→A transition 1 2 1.1 3.5 
5417 G→A transition 5 2 50.0 20.0 

8281 9bp 9bp deletion 10 4 71.4 19.0 
9824 T→C transition 3 1 15.8 5.0 

10310 G→A transition 13 8 11.6 8.8 
10398 A→G transition 87 52 77.7 57.1 
10400 C→T transition 77 53 68.8 58.2 
10410 T→C transition 5 4 4.5 4.4 
12705 C→T transition 12 14 41.4 38.9 
12771 G→A transition 1 1 3.4 2.8 



보였고, 10310염기위치의 G/A transition은 한국인과

몽골인에서 12%와 9% 정도로 비교적 비슷한 비율

로 변이가 일어났다. 10410염기위치의 T/C transition

은 4.5% 정도로 동일한 변이율을 보였으나, 12771염

기위치의 G/A transition은 각각 한 시료에서만 변이

가 나타났다(Table 3). 

3. 한국인에서만 나타나는 단일염기서열변이

한국인에서만 나타나는 단일염기서열변이는 총

13부위로 그 중 10397염기위치의 A/G transition과

4820염기위치의 G/A transition이 가장 높은 변이율

인 9%를 나타냈다. 4764, 4767, 4793, 5186, 5237,

10304, 10438, 10454염기위치들의 경우는 각각 한

시료에서만 변이가 일어났으며, 4850염기위치와

10181염기위치의 C/T transition은 각각 2시료와 3시

료에서, 10345염기위치의 T/C transition은 4시료에

서 변이가 일어난 것을 확인할 수 있었다(Table 4). 

4. 몽골인에서만 나타나는 단일염기서열변이

몽골인에서만 나타나는 염기서열변이는 총 26부

위였으며, 다형성을 보인 3546염기위치와 3553염기

위치에서 50%와 63%로 변이율이 가장 높음을 확인

하였다. 대부분의 변이는 모두 한 시료에서 확인된

데 반해, 5108염기위치의 T/C transition은 7시료에서

변이를 보여 12.3%의 변이율을 나타내었고, 5204염

기위치의 A/T 다형성은 2시료, 9950염기위치의 T/C

transition은 3시료에서 변이를 보였다(Table 5). 

고 찰

본 연구는 분자유전학적인 실험 방법을 통하여

문화와 관습이 유사한 한민족, 몽골민족 간에 존재

하는 염기서열변이양상을 조사하고, 두 민족의 더

세부적인 haplogroup을 결정하는 마커에 대한 통계

자료를 제공하고, 향후 유사한 연구에서 유용하고

객관적 자료를 제공할 수 있는지 조사하였다. 

실험 결과에 따르면, 한국인과 몽골인에서 공통적

으로 나타난 염기서열변이는 총 17부위로, 본 연구

팀에서 grouping의 기준으로 삼은 10부위의 염기위
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Table 4. SNP shown in Korean population only

Region/ Substitution Number of Percentage of
site events polymorphsim polymorphism

3394 T→C transition 2 14.3
4764 A→G/A transition 1 1.8
4767 A→G transition 1 1.8
4793 A→G transition 1 1.8
4820 G→A transition 5 8.8
4850 C→T transition 2 3.5
5186 A→C transversion 1 1.1
5237 G→C transversion 1 1.1

10181 C→T transition 3 2.7
10304 T→C transition 1 0.9 
10345 T→C transition 4 3.6 
10397 A→G transition 10 8.9
10438 A→G transition 1 0.9
10454 T→C transition 1 0.9

Table 5. SNP shown in Mongolian population only

Region/ Substitution Number of Percentage of
site events polymorphsim polymorphism

709 G→A transition 1 5.9
710 T→C transition 1 5.9

3480 A→G transition 1 6.3
3531 G→A transition 1 6.3
3535 T→C transition 1 6.3
3546 C→C/A transversion 8 50.0
3553 C→C/A transversion 10 62.5
4824 A→G transition 1 2.3
4853 G→G/A transition 1 2.3
4883 C→T transition 1 2.3
4924 G→A transition 1 2.3
5108 T→C transition 7 12.3
5204 A→A/T transversion 2 3.5
5426 T→C transition 1 10.0

8281 9bp IN 9bp insertion 1 4.8
9950 T→C transition 3 15.0

10208 T→C transition 1 1.1
10250 A→G transition 1 1.1
10320 G→A transition 1 1.1 
10325 G→A transition 1 1.1 
10328 A→A/C transversion 1 1.1 
10370 T→C transition 1 1.1 
10427 G→A transition 1 1.1 
10463 T→C transition 1 1.1 
12693 A→G transition 1 2.8 
12714 T→C transition 1 2.8 



치를 제한 나머지 7부위의 염기 위치는 4769, 4833,

5231, 10310, 10400, 10410, 12771이다. 이 중 10400

염기위치는 10398염기위치와 함께 major group M/N

을 나누는 기준이 되는 염기서열로(Kivisild 등 2002,

Yao 등 2002, Kong 등 2003, Kong 등 2006, Lee 등

2006), 한국인과 몽골인이 속하는 동북아시아는 M

계통에 많이 속하기 때문에 10398염기위치뿐만 아

니라 10400염기위치에서도 높은 변이율을 보인 것

으로 생각된다. 4769염기위치의 경우는 haplogroup

HV를 나누는 기준이 되는 변이로서 주로 유럽여성

들에서 나타난다 (Kivisild 등 2002, Yao 등 2002,

Kong 등 2003, Kong 등 2006, Lee 등 2006). 사립체

DNA를 이용한 연구에서 기준 염기서열로 사용되고

있는 rCRS가 유럽여성들의 시료로부터 얻어진 결

과이며, 본 연구에서 사용된 한국인과 몽골인들의

시료가 rCRS와 비교되고 있기 때문에 많은 시료에

서 변이가 보인 것으로 추정된다. 또한, 4833염기위

치의 A/G transition과 10310염기위치의 G/A transi-

tion, 10410염기위치의 T/C transition, 12771염기위

치의 G/A transition 등이 한국인과 몽골인에서 비슷

하게 변이가 일어남을 확인하였다. 10310염기위치는

haplogroup F와 subhaplogroup B4c1a를 나누는 기

준이 되는 부분이고, 5231염기위치는 haplogroup

N9a, 12771은 M7a, 4833염기위치는 G와 G1a3을

나눌 때 분석되는 부분이다(Kong 등 2006). 따라서,

동북아시아인들을 분석할 때 grouping을 위한 coding

region의 10부위의 염기위치뿐 아니라 10310, 5231,

12771, 4833 등의 다른 부위의 coding region까지 추

가적으로 분석하는 방법도 고려할 수 있을 것이다. 

한국인에서만 나타나는 단일염기서열변이 중 가

장 높은 변이율을 보인 10397염기위치의 A/G tran-

sition은 동아시아에서 많이 나타나는 haplogroup

D5를 나눌 때 분석된다(Kong 등 2006). 또한, 4850

염기위치의 경우에는 M7c와 B4b, N9a4 등의 sub-

haplogroup을 나눌 때 필요하며, 이처럼 다양한 cod-

ing region을 분석하게 된다면 더욱 세부적인 haplo-

grouping을 할 수 있을 것이라 사료된다. 

또한 몽골인에서만 나타나는 변이 중에서 높은

비율의 다형성을 보이는 3546염기위치와 3553염기

위치는 haplogroup을 나눌 때 기준이 되는 염기위

치로 보고된 변이가 아니었으나, 몽골인에서만 높은

비율로 나타났기 때문에 몽골인에서 호발하는 변이

로 사료된다. 반면, 몽골인에서만 보여지는 변이들

중 5108염기위치와 5204, 9950염기위치를 제외한

나머지 변이들은 모두 한 시료에서만 나타났기 때

문에 개체간 변이일 것으로 생각되며, 이러한 염기

위치가 몽골민족에서만 호발한다고 판단하기에는

부족할 것으로 사료된다. 

그러므로 한국인의 10397염기서열변이, 또는 몽골

인의 3546, 3553염기위치에서 보여진 다형성과 같

은 경우는 각각 두민족에서 호발하고 있는 현상들

로 추정되며, 향후 더 많은 시료들을 대상으로 이에

대한 추가적인 연구들이 이루어진다면, 이들 염기위

치가 한국인과 몽골인 간의 유전적인 유연관계를

세분화할 때 유용한 마커로 이용될 수 있을 것으로

사료된다.
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Abstract

Comparison of SNP Occurred in Coding Regions of 
Mitochondrial DNA Analyzed from Korean and Mongolian

Keun-Cheol Kim1,†, Ae-Jin Kim1,†, Ki-Jeong Kim2,3,†, 
Jae-Hyun Kim4, Maengseok Noh5, Ae Ja Park6, Dashtseveg Tumen7, 

Kwang-Ho Lee2,8, Kyung-Yong Kim2,9
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Even though mitochondrial DNA analysis is performed in the field of molecular genetics, differences of the results

exist regarding which nucleotide positions are analyzed. In this study, we strategically analyzed to find ethnic specific

SNP of coding regions of mitochondrial DNA of Korean and Mongolian.

Mitochondrial DNA was analyzed with PCR amplification and sequencing with 112 blood samples of Korean and 92

blood samples of Mongolian.

As a result, the mutation which commonly appears both in Korean and Mongolian population is 17 nucleotide

positions, and the one that shown in the only Korean is 13 nucleotide positions, the one that shown in the only

Mongolian 26 nucleotide positions. However, it was thought as individual variation as most mutations are shown in a

sample. Among them, it appears as 9% substitution rate in 10397, 4850 nucleotide position of Korean, whereas 12.3%

or 15% substitution rate in 5108, 9950 nucleotide positions of Mongolian, respectively. Beside, we observed high level

of heteroplasmy in 3546, 3553 nucleotide positions. 

Therefore, we suggest that these regions might be novel genetic markers for dividing mitochondrial haplogroup of

Korean and Mongolian population, but additional analysis needs on several nucleotide positions in huge samples as

analyzing on restricted nucleotide positions using restricted DNA samples.

Key words : Mitochondrial DNA, SNP, Coding region, Korean, Mongolian
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