
<ABSTRACT>

경산 임당동 및 사천 늑도 출토 인골의 유전자 분석
Genetic Analysis of Ancient Human Bones Excavated in Sacheon Nuk-do and Gyeongsan 

Yimdang-dong, Korea

徐民錫, 李奎植

Min Seok Seo, Kyu Shik Lee

We investigated the nucleotide substitution and insertion polymorphism of the

hypervariable region Ⅰ and Ⅱ in mtDNA by sequencing ancient DNA from 51 ancient

bones and teeth excavated at Nuk-do and Yimdang-dong in Korea. It revealed 35 sequence

types from the ancient Korean. Of these, different sequences were 34 sequences. There

were 19 and 38 base substitutions in HVI and HVⅡ, respectively. Some substitutions were

characteristic of East Asian populations as compared with data reported on Caucacian

populations, 

16051, 16150, 16172, 16223 in region Ⅰ and 73, 263 in region Ⅱ were noted as

polymorphic sites, respectively. These were distributed evenly along the control region,

though the frequency of each site was variable. Nucleotide substitution rather than

insertion and deletion was the prevalent pattern of variation. Insertion of cytosine between

312 and 315 in region HVⅡ were detected up to 98% in 51 ancient bone samples. This

sequence data represents a phylogenetic tree using NTI DNA Suite computer program. The

phylogenetic tree showed that mtDNA sequences of Nuk-do bones were relative to west

Siberian and Indonesian. 

The usefulness of mtDNA sequencing in ancient Korean population excavated at

archaeological sites is based on biological and historical evidence for origin and migration

of ancient Korean.
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Ⅰ. 서 론

인류의 미토콘드리아 DNA(mitochondrial DNA, mtDNA)는 핵 DNA에 비하여

염기치환 비율이 높아서 돌연변이 비율이 매우 높은데, 개체 간에 매우 많은 변이를 보

이는 고도 과변이 부위(hypervariable region)가 존재한다(Cann and Wilson,

1983). 조절 부위 내에 존재하는 이 부위는 핵 DNA에 비하여 2에서 10배가량 더 빠르

게 진화하는 양상을 보여 많은 변이를 포함하게 된다. 이것은 모두 mtDNA가 DNA 복

제 오류가 높고, 복구 효율은 낮은 데서 비롯된 것이다. 또한 mtDNA는 오직 모계로부

터 전달되므로 한 가지 형태의 mtDNA만이 존재하여 그 형질을 계속해서 보존하고 있

다. 그리고 핵 DNA는 2개의 딸세포만을 가지고 있지만, 인간의 세포 내에는 수백에서

수천 개의 mtDNA 딸세포가 존재함으로 아주 소량의 DNA이거나 손상된 DNA에서도

mtDNA의 검출이 가능하다(Lutz et al., 1999). 이와 같은 특성을 가진 mtDNA는 모

계 유전, 낮은 재조합율, 높은 변이율 등의 개념을 기초로 법의학, 분자 진화학, 종의 진

화 등 연구에 사용되고 있으며, 그 뿐만 아니라 인류학과 고고학 분야로 그 응용 범위가

넓혀지고 있다(Piercy et al., 1993; Handt et al., 1994; Stoneking, 1994; Wilson

et al., 1995; Melton and Stoneking, 1996). 

mtDNA는 보존성이 높은 유전적 특성 때문에 인류의 기원이나 인종의 유전적 경향

을 밝히는데 가장 좋은 유전 표지인자로 사용되고 있다(Horai and Matsunaga.,

1986; Cann et al., 1987; Paabo, 1989; Melton et al., 1997). 여러 민족의 mtDNA

조절부위를 염기서열 결정에 의해 다형을 분석하여 인종간의 유연관계를 규명함으로써

mtDNA가 다른 핵 DNA 보다 훌륭한 인류 유전학적 표지인자임이 입증되었으며, 또한

한 민족 집단 내에서 mtDNA 조절부위의 염기서열 다형 조사는 개인 식별을 위한 통계

자료로 활용되고 있다(Piercy et al., 1993; Torroni et al., 1993; Horai et al.,

1996). 이와 같이 mtDNA 염기서열 결정은 핵 DNA에서 분석이 곤란한 인체로부터 유

래된 모발, 혈흔 등이나 오래된 인골에 대한 개인 식별에 이용되고 있으며, 특히 최근에

는 고대 인골의 유전자 분석을 위해서 mtDNA의 다형 유전자 부위가 활발하게 이용되

고 있다(Hagelberg et al., 1989; Hagelberg and Clegg, 1991; Lassen et al.,
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1994; Kings, 1997; Krings et al., 1997). 

고대 출토 인골에서 유전자 분석을 실시한 대표적인 예로, 유럽에서는 Handt 등

(1994)이 1994년에 5,100년에서 5,300년 전으로 추정되는 Tyrolean Ice Man으로부

터 mtDNA 염기서열을 분석하 다. Hagelberg과 Clegg(1991)는2,500년 전 고대 폴

리네시아인의 골격 견본으로부터 mtDNA 염기서열을 분석한 결과, 현대 폴리네시아

인과 동일하게 고대 폴리네시아 인골에서도 9개의 염기쌍이 삭제되어 있는 것을 확인

하 다. Kings(1997)는 1856년 서쪽 독일의 Neander 계곡에서 발견된 네안데르탈인

골격에서 mtDNA 염기서열을 분석한 결과, 그것은 현대 유럽인의 mtDNA와 직접 관

계가 없다고 보고하 다. 또한 Oota 등(1995)은 규슈지역의 14구(1개의 뼈와 13개의

치아)와 35구(13개의 뼈와 28개의 치아)에서 mtDNA의 염기서열을 분석한 결과, 출토

인골의 염기서열은 일본 조몬인 또는 현대의 아이누인과 일치하지 않는다는 것을 보고

하 다.

이와 같이 일부 출토 인골에 대한 염기서열의 분석은 시행되고 있으나, 한반도를 중

심으로 동북아시아 지역의 mtDNA 변화에 대해서 알려진 것은 거의 없다. 현재까지

mtDNA와 Y-염색체의 제한 절편 길이 다형성 분석(restriction fragment length

polymorphisms, RFLP) 연구가 수행되어 왔는데, 이를 통하여 북방 아시아 사람과 여

러 태평양 섬에 거주하는 원주민들의 기원이 동남아시아까지 퍼져 있다고 보고 되었다

(Ballinger et al., 1992; Redd et al., 1995; Horai et al., 1996; Kolman et al.,

1996; Lee et al., 1997; Comas et al., 1998; Melton et al., 1998; Su et al.,

1999; Ding et al., 2000). 하지만, 서유라시아, 아메리카, 그리고 시베리아와는 대조

적으로, 동북아시아의 mtDNA 분석은 아직까지 확실한 과학적 정립이 이루어져 있지

않다(Torroni et al., 1993; Macaulay et al., 1999; Schurr et al., 1999). 과거 유전

적 교류 및 그 기원에 관한 보다 분명한 유전학적 정보를 얻기 위해서 문화 유적지에서

출토되는 고대 인골의 유전적 특징을 규명하는 것이 필요하다. 

본 연구는 과거 한반도 거주 인류의 모계 유전과 관련된 변화 패턴을 관찰하기 위하

여, mtDNA 염기서열 변화를 과거 200년에서 2,500년전 사이 한반도에 거주했던 인

류의 인골을 조사하 다. 이들 유적지의 특징은 남한 지역에서는 처음으로 낙랑토기가
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발견됨으로써 이 지역이 기원 전후시기 중국과 서해안, 그리고 남해안을 거쳐 일본으로

이어지던 동북아 지역의 중심 교역루트 음이 밝혀졌다. 낙랑 토기는 한반도 남부에서

한번도 출토되지 않았던 독특한 토기이다. 아울러 이 유적에서 중국 전한(前漢)때 사용

됐던 동전인 반량전과 일본 야요이 토기가 출토됨으로써 늑도를 거점으로 2천여년 전

중국∼늑도, 서해안∼늑도, 일본∼늑도의 교류항로 을 가능성이 추론되었다. 경상남

도 늑도는 청동기 후기에서 철기시대 초기의 유물이 집중돼 이미 학계에서 관심의 초점

이 되어 온 곳으로 독특한 매장유적(시신을 엎드린 형태로 묻은 복장)과 온돌시설, 그리

고 부뚜막이 많이 발견되는 등 각종 유적이 풍부해 그동안 베일에 가려졌던 우리나라

남해안 고대사의 비 을 풀 수 있는 유일한 유적으로 알려져 왔다. 또한 경산 임당동 유

적지는 원삼국시대부터 조선시대까지 연대 층이 고루 분포하는 우리나라에서 보기 드

문 유적지이다(박 등, 2001). 이와 같은 여러 시대의 거주민이 매장되어 있는 유적지의

조사는 지역 특이적인 유전자 분석에 중요한 자료를 제공한다. 

이러한 주요 발굴지에서 출토된 인골을 이용하여 과거에 매장되었던 한반도 거주민

의 mtDNA 고도 과변이 지역Ⅰ과 Ⅱ의 염기서열을 관찰하고, 유전적 변이 양상을 표준

서열과 비교하 다. 더 나아가 이미 발표된 현존하는 한국인 mtDNA와의 연관 관계를

통하여 고대 한반도 인류의 모계 유전과 관련된 민족의 이동과 유전적 교류에 관한 정

보를 얻고 이를 통하여 과거 한반도 거주민의 유전적 구조 및 변이에 대하여 자세히 관

찰하고자 본 연구를 시행한 바 그 결과를 보고한다. 

Ⅱ. 실험 방법

1. 시 료

경상남도 사천시 늑도에서 2년('98∼'99)동안 동아대학교 박물관에서 출토한 인골

18구와 경상북도 경산시 임당동에서 2년('96∼'97년) 동안 남문화재연구원에서 출토

한 인골 48구를 시료로 사용하 다. 발굴지에서 출토된 유물(토기, 장신구, 의류)과 인
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골의 형태적 구분을 통하여 이미 검증되어 있는 연대를 사용하 다. DNA를 추출하기

위해 인수 받은 인골 시료는 -70℃에 냉동 보관하여 실험에 사용하 다.

2. DNA 추출

탈칼슘화가 이루어진 시료의 DNA 추출은QIAamp DNA Mini kit(Qiagen,

Germany)를 사용하 다. 키트(Kit)를 사용하기에 앞서 탈칼슘화가 이루어진 인골 분

말에 0.5M EDTA용액 0.5ml, 10% SDS용액 20㎕, 그리고 단백질 분해효소 K(10

mg/ml) 용액을 40㎕ 첨가하여 37℃에서 12시간 동안 혼합하면서 반응시켰다. 그 후

제반 실험과정은 키트에 제시한 방법에 따라 동일하게 실시하 다. 

3. 중합효소 연쇄반응

순수하게 정제된 시료의 DNA는 중합효소 연쇄반응(polymerase chain reaction,

PCR)의 주형으로서 사용되었다. 미토콘드리아 내의 두개의 고도 과변이 부위 HVⅠ지

역(염기 16021∼16380), HVⅡ 지역(염기 31∼408)은 Anderson 등(1981)의 대조 염

기서열을 시발체(primer)로 이용하여 증폭되었다. PCR 증폭조건은 초기 95℃ 15분의

반응시간을 주었으며, 그 후 94℃ 20초, 56℃ 30초, 72℃ 45초를 총 38 반응주기로 수

행하 다. 또한, 마지막으로 72℃ 7분을 주어서 그 증폭 양을 최대한으로 높 다. 

4.염기서열 분석

염기서열 반응은ABI Prism BigDye Cycle Sequencing Ready Reaction Kit

2.0(Applied Biosystems, USA)을 사용하여 9600 GeneAmp Thermal

Cycler(Perkin Elmer, USA)에서 수행하 다. 주형 DNA로 정제된 PCR 산물 1㎕를

사용하여 반응용액과 함께 총 10㎕의 양으로 반응하 다. 반응조건은 초기에 95℃ 2분,

그리고 94℃ 10초, 50℃ 5초, 60℃ 4분을 기준으로 총 25회 반응시켰다. 각 주형은
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HVⅠ의 시발체인 L15971과 H16258, 그리고 HVⅡ의 시발체인 L00015와 H00389를

이용하여 양방향으로 염기서열 분석을 실시하 다. 

5. 계통학적 분석

분석된 염기서열들은 Sequence Navigator 컴퓨터 프로그램(Applied

Biosystems, Sequence Navigator, version 1.0.1)을 이용하여 정렬되었고, 대조 염

기서열(Anderson et al., 1981)과 비교되었다. 그 결과들은 Microsoft Excel 표

(Microsoft Corporation 2001, Microsoft Excel 2002)로 전환하여 각 뉴클레오티드

의 치환, 결실, 삽입 등에 관하여 통계적인 자료로 사용하 다. 본 실험에서는 DNA 염

기서열 데이터 분석 컴퓨터 프로그램인Vector NTI Suite Align X(InforMax, USA)

를 사용하여 염기서열의 통합정렬, 유사도 및 계통도를 작성하 다. 고대 출토된 인골

의 mtDNA 고도 과변이 지역(HVⅠ과 HVⅡ)에서 밝혀진 염기서열 데이터와 이미 인터

넷 상에 공개되어 있는 mtDNA 고도 과변이 지역(HVⅠ과 HVⅡ) 염기서열 데이터를

비교 분석하 다.

Ⅲ. 실험 결과

1. DNA 중합효소 연쇄반응(Polymerase Chain Reaction)

사천 늑도 출토 인골 18구 중 10구의 HVⅠ과11구의 HVⅡ 염기들이 중합효소 연쇄

반응을 통하여 증폭되었으며, 경산 임당동 출토 인골 48구 중 30구(F 발굴구역-9구, G

발굴구역-21구)의 HVⅠ과 35구(F 발굴구역-11구, G 발굴구역-24구)의 HVⅡ 염기들

이 성공적으로 증폭되었다. 사천 늑도 출토 인골 총 8구와 경산 임당동 출토 인골 총 27

구에서 각각 HVⅠ과 HVⅡ가 동시에 증폭되었다. 두 발굴지역 모두에서 HVⅠ(40구)

에 비하여 HVⅡ(46구)가 상대적으로 더 많은 시료에서 분석이 이루어졌다.
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2. 염기서열 분석

고대 한반도 출토 인골 66구 중 51구의 mtDNA 고도 과변이 지역 HVⅠ과HVⅡ를

염료 종결 부위(dye terminator) 방법으로 염기서열 분석하 다. 모든 시료에서, 자동

염기서열 분석장치를 사용하여 PCR 산물의 직접적인 염기분석(direct sequencing)을

수행해서 최종 결과를 얻었다. HVⅠ의 16041부터 16258까지, 그리고 HVⅡ의 70부터

340까지의 염기 서열을 Anderson 등(1981)의 대조 염기서열과 비교하 다(Table 1∼

6). 그 결과 HVⅠ의 염기 서열은 19개의 염기에서 표준 염기서열과 다르게 나타났으며

HVⅡ에서는 38개의 염기에서 차이를 보 다. 이러한 다형적인 위치는 고도 과변이 조

절지역에 고르게 분포되어 있었으나, 각 염기들의 변화 빈도는 염기에 따라 차이를 보

다. 
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Table 1. List of sequence polymorphisms observed in the mtDNA HVⅠ
region of ancient human bone excavated from Nuk-do

Anderson  sequence

16155 16172 16174 16223

Samples A T C C

N-2 C T

N-3 C T T

N-4 C C T T

N-5 C T T

N-6 C T T

N-7 C T T

N-8 C T T

N-9 C T T

N-13 C T T

N-14 C T T

N-23 C T T
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Table 2. List of sequence polymorphisms observed in the mtDNA HVⅠ region
of ancient human bone excavated from Yimdang-dong F site

Anderson  sequence

16051 16093 16117 16150 16155 16168 16172 16173 16174 16183 16189 16223 16241

Samples A T T C  A C T C C A T C A

F-46 A

F-47 G T T T

F-52

F-59 T T

F-60 G T T

F-65 G T T

F-70 C T C C C

F-77 G T T

I-15 G T T G



55 / 경산임당동및사천늑도출토인골의유전자분석

Table 3. List of sequence polymorphisms observed in the mtDNA HVⅠ region
of ancient human bone excavated from Yimdang-dong G site

Anderson  sequence

16051 16085 16091 16111 16116 16150 16155 16157 16172 16173 16174 16223 16225 16232

Samples A C A C A C A T T C C C C C

G-2 G T G A T T A

G-6 G T G A G T T A

G-10 G T T T T

G-20 C T T

G-22 C T T

G-24 G T T

G-29 G T T

G-46 G T T

G-51 G T T

G-53 G T C T T T

G-59 G T T T

G-73 C T T T

G-75 G T T

G-76 G T T

G-78 G T C T

G-80 G T T

G-81 G T T

G-95 G T T

G-112 G T T

G-113 G T T

G-131 G T
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Table 4. List of sequence polymorphisms observed in the mtDNA HVⅡ
region of ancient human bone excavated from Nuk-do

63 67 73 103 125 128 146 152 162 183

sample T G A G T C T T C A

n-2 G C G

n-3 G A C G

n-4 G C G

n-5 G C G

n-8 C T G A T T

n-9 G C G

n-12 G C

n-13 G C G

n-14 G C C T G

n-22 G

n-23 G C G

194 204 206 228 236 263 295 314 315+1 320 324 330

C T T G T A C C C C C

G

G C

G C

C A G T C

G T C

G C

G C T G

G T C T T

A G C T

C

T C G C T G

Anderson  sequence
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Table 5. List of sequence polymorphisms observed in the mtDNA HVⅡ region
of ancient human bone excavated from Yimdang-dong F site

Anderson  sequence

73 81 120 128 129 132 146 151 162 183 186 200 209 214 257 263 315+1 320 343

Samples A G C C T C T C C A C A T A A A C C

F-41 G G

F-46 G G C

F-48 G G G C

F-52 G G C

F-59 G T C G G C

F-60 G A G G G C A

F-65 G G C

F-70 G G G G C

F-76 G G G C

F-77 C A G C T

I-15 G T A G

356

C

G



대부분 염기들의 변화는 실험에 이용된 인골의 20%미만으로 소수의 변화를 보 지

만, HVⅠ 고도 과변이 부위 중 16051, 16150, 16172, 16223번 염기들의 변화는 주어

진 인골수의 90% 이상을 차지했다. 또한 HVⅡ 고도 과변이 부위 중 73, 263번 염기의

변화도 90%이상을 차지했다. 그러나 HVⅡ 고도 과변이 부위 중 C-뻗기(C-stretch)

염기서열에서 315번 염기 뒤에 또 하나의 시토신(cytosine)이 삽입(insertion)된 경우

가 조사 시료의 90% 이상을 차지했다. 
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Table 6. List of sequence polymorphisms observed in the mtDNA HVⅡ region
of ancient human bone excavated from Yimdang-dong G site

Anderson  sequence

68 73 146 147 150 162 183 200 257 263 315+1 320 329 345

Samples G A T C C C A A A A C G C

G-2 T G G C
G-6 G C G G C
G-10 G T G C T T
G-20 G C G G C
G-22 G G C
G-24 G T G C T
G-29 G G C
G-31 G G
G-46 G G G G C
G-51 G G C
G-53 G G C
G-57 G G C T
G-59 G C
G-65 G G C
G-73 G C G G C
G-75 G C G G C
G-76 G G C
G-78 G C
G-80 G G C
G-81 G G C
G-95 G T G G C
G-113 G G C T
G-117 G C
G-128 C G G C



본 실험을 통해 미토콘드리아 조절부위의 다형현상의 패턴은 염기의 삽입

(insertion) 또는 결실(deletion) 보다 오히려 염기치환(substitution)이 염기서열 변

화의 주된 요인으로 확인되었다. 본 실험에서 밝혀진 미토콘드리아 조절 부위의 염기

돌연변이를 살펴본 결과, 전이(transition) 타입이 전환(transversion) 타입보다 일반

적인 것으로 나타났다(Table 7).
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Table 7. Kinds of nucleotide changes compared with those of Anderson in
control region of mtDNA in ancient Koreans. Each number
represents cumulative number found in 51 ancient Koreans. Number
of loci showing nucleotide change is showed in parenthesis

Type of nucleotide Hypervariable Hypervariable

change Region Ⅰ Region Ⅱ

Nucleotide substitution

Transition G→A 1(1)

A→G 25(3) 106(6)

T→C 18(3) 18(4)

C→T 78(7) 21(11)

subtotal 121(13) 146(22)

Transversion G→T 3(3)

G→C 2(2)

A→T 4(2) 1(1)

A→C 2(2)

T→G

T→A 3(2) 6(6)

C→G 2(2) 6(5)

C→A 2(1) 2(2)

subtotal 13(9) 20(19)

Insertion C 42(1)

Total 134(22) 208(42)



51구의 출토 인골 미토콘드리아 HVⅠ과 Ⅱ 부위의 염기서열을 통하여, 34개의 염

기서열은 오직 하나의 출토 인골에서 확인되었다. 반면에 사천시 늑도 출토 인골 2구

(N-4와 N-9)의 염기서열이 동일하게 나타났고, 경산시 임당동 출토 인골에서는 2구

(F-41과 G-31)와 6구(F-65와 G-29, 51, 76, 80, 113)의 인골에서 각각 같은 염기서

열이 나타났다. 하지만 HVⅠ과 HVⅡ 염기서열이 동시에 밝혀지지 않은 7구의 나머지

인골(N-6, N-7 그리고 F-41, F-48, G-31, G-112, G-128)들에 대해서는 확인할 수

없었다. 

HVⅠ의 경우에 단 1구만의 출토인골(F-70)에서 16189 염기가 T에서 C로 치환되는

C-뻗기 현상이 보 다. 또한 C-뻗기 현상 앞의 염기16183이 A에서 C로 먼저 치환되

어 있어서 시료는 16183부터 16192 염기까지 총 11개의 시토신이 배열되어 있는 특이

한 서열을 확인할 수 있었다. HVⅡ의 경우에는 출토된 인골들의 염기서열에서, 2구

(N-2와 G-31)의 인골을 제외한 나머지 98%가 315 염기의 위치에 C가 삽입되는 다형

현상을 확인할 수 있었다. 

4. 통계분석

통계처리 결과, Anderson 등(1981)의 염기서열과 비교해서 밝혀진 염기서열 중

54%가 하나의 인골마다 6개와 8개의 뉴클레오티드 사이에서 치환, 삽입 또는 결실되는

것을 확인하 다(Fig. 1). 또한 최고 13개에서 표준 염기서열과 다른 인골이 1구 존재했

다. 반면 표준 염기서열과 동일한 염기서열을 가진 인골은 관찰할 수 없었고, HVⅠ에

서 16051, 16150, 16172, 16174, 16223 위치에서 변이가 높게 나타났으며, HVⅡ에서

는 73, 263, 315번에서의 변이가 높게 나타났다(Fig. 2, 3). 특히 HVⅡ의 263 위치는

구아닌(G)으로 99% 치환되어 있으며, 311에서 315 위치는 95%이상 시토신(C)이 5개

가 아니라 6개로 나타남을 확인하 다. 
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Fig. 1. Number of sequence polymorphisms in the human mitochondrial control region
as compared to the Anderson reference sequence (Anderson et al., 1981). X-
axis: Number of polymorphisms per control region; Y-axis: Number of
individuals carrying a given number of polymorphisms; sample size: n = 36.

Fig. 2. Number and distribution of polymorphic positions in the human mitochondrial
control region HVⅠ among 51 individuals from bone and teeth of ancient
Koreans. X-axis: Nucleotide position in the control region. Y-axis: Number of
individuals who show certain deviation from the Anderson sequence.



5. 계통학적 분석

본연구에서출토인골의미토콘드리아DNA 변화를일본인과중국인의DNA 데이터

를 이용하여 통계처리 하 다(Table 8). 현존하는 일본인, 중국인과 비교 분석한 결과,

세 민족 모두 미토콘드리아 염기의 치환에 있어 전이가 전환보다 높게 나타나는 변화 현

상을 보 다. 특히 출토 인골과 현존하는 일본인에서C가 T로 치환되는 비율(36.7%)이

가장 높게 나타났으며, 일본인과 중국인에서는 G가 A로의 전이가 각각 11.2%와 7.8%

알려져 있으나, 출토 인골에서는 0.0%로 전혀 확인되지 않았다. 전환은 세 민족 모두 G

가 C로 되거나 C가 G로 치환되는 염기서열은 동일하게 보이지 않았지만, 나머지 전환과

삽입도 극히 일부만 확인될 뿐이라 세 나라 모두 전이가 가장 높음을 확인할 수 있었다.

이들세민족에현존하는사람들의mtDNA 염기서열과함께서양인(Caucasian)인을포

함하여 모두 4개의 현존 집단의 mtDNA 염기서열을 출토 인골의 염기서열과 비교 관찰
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Fig. 3. Number and distribution of polymorphic positions in the human mitochondrial
control region HVⅡ among 51 individuals from bone and teeth of ancient
Koreans. X-axis: Nucleotide position in the control region. Y-axis: Number of
individuals who show certain deviation from the Anderson sequence.



하 다(Table 9). 현존하는 동북아시아 민족에서는 16183과 16189에서 A가 C(한국

21.7%, 일본 29.5%, 중국 21.7%)로, T가 C(한국 30.0%, 일본 37.7%, 중국 30.0%)로각

각 치환빈도가 높게 나타났다. 그러나 본 연구에서, 51구의 인골 분석에서는 단 1구

(2.0%)만이 이러한 현상을 보 다. 또한, 코카시아인에서낮은 빈도(10.0%)로 나타나는

16223 염기의 C가 T로 치환되는 현상은 한국(75.0%), 일본(73.8%), 중국(62.5%) 뿐만

아니라출토인골에서도높은비율(64.7%)로나타났다. 특히 16111 부분에서C가A로바

뀌는현상은출토인골(3.9%)과중국인(2.0%)에서만나타났다.
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Table 8. Types of nucleotide replacement observed in three population
of East Asia

Observed number (%)

Type of nucleotide change
Ancient

Koreansa
Japaneseb Chineseb

(n= 51)
(n= 150) (n= 120)

Nucleotide substitution

Transition G→A 0(0.0) 61(11.2) 39(7.8)

A→G 25(18.5) 19(3.5) 14(2.8)

T→C 18(13.5) 204(36.6) 214(42.8)

C→T 78(58.3) 203(36.7) 178(35.6)

subtotal 121(90.3) 487(88.0) 445(89.0)

Transversion G→T 0(0.0) 0(0.0) 0(0.0)

G→C 0(0.0) 0(0.0) 0(0.0)

A→T 4(3.0) 4(1.0) 4(0.8)

A→C 2(1.5) 30(5.5) 35(7.0)

T→G 0(0.0) 0(0.0) 1(0.2)

T→A 3(2.2) 3(0.5) 1(0.2)

C→G 2(1.5) 2(0.5) 3(0.8)

C→A 2(1.5) 14(2.5) 5(1.0)

subtotal 13(9.7) 53(10.0) 49(10.0)

Insertion C 0(0.0) 10(2.0) 4(1.0)

Total 134(100) 550(100) 498(100)
aPresent study
bNishimaki et al. (1999)



6. 계통수(Phylogenic tree) 

염기서열 결과를 기준으로 DNA 염기서열 데이터 분석 컴퓨터 프로그램인 Vector

NTI Suite Align X(InforMax, USA)를 사용하여 염기서열의 종합적인 배열과 계통수

를 작성했다. 계통수의 결과를 볼 때 늑도 출토 인골과 경산 임당동 출토 인골들은 모두

유사도가높게나타나, 출토인골들이가까운근연관계를가지고있는것을확인하 다.

한편, Vector NTI Suite Blast Search 프로그램을 이용하여 NCBI(National

Center for Biotechnology Information) 웹 서브 상에 존재하는 동남아시아인과 동

북아시아인 그리고 서 유럽인과 시베리아인 등의 미토콘드리아 DNA 데이터베이스를

구축하 다. 이렇게 구축된 데이터베이스를 각 지역의 출토 인골의 미토콘드리아 DNA

염기서열과 비교하여 본 결과, 늑도 출토 인골들 중 대표적으로 염기서열이 확실하게

밝혀진 N-2는 서쪽 시베리아인과 유사한 유연관계를 보 지만, N-5 시료에서는 동남
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Table 9. Characteristic nucleotide replacements and their frequencies
observed in various populations

Pfeiffer Horai and Nishimaki et Rousselet et
Ref. This study et al. Hayasaka al. (1999) al. (1998)

(1998) (1990)

Nucleotide
positions Ancient Korean Japanese Chinese Caucasian

and Korean (n= 50) (n= 61) (n= 120) (n= 50)
Replacement (n= 51)

16111 C→A 3.9 0.0 0.0 1.7 0.0

→T 0.0 6.7 0.0 3.4 2.0

16183 A→C 2.0 21.7 29.5 21.7 12.0

16189 T→C 2.0 30.0 37.7 30.0 18.0

16223 C→T 64.7 75.0 73.8 62.5 10.0

(%)
n : Number of examined individuals



아 계열인 인도네시아인과 중국 남서부지역인 원난성(Yunnan) 집단과 유연관계가 더

가깝다는 사실을 확인할 수 있었다(Fig. 4). 또한 두 지역에서 발굴된 인골 시료들은 현

존하는 일본인과의 유연관계가 먼 것을 확인하 다. 
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Fig. 4. Phylogenic tree for 10 human population with human mtDNA. N-2 and N-5
are ancient human from Nuk-do prepared in this study.

Slavonic

Russian

Han Chinese

Taiwan aboriginal group

Hungarian

West Eurasian

Indonesian

N-5

Yunnan Chinese

N-2

west siberian Finno-Ugrians



Ⅳ. 고 찰

발굴된 인골들은 mtDNA 추출에 많은 어려움이 있기 때문에 지금까지 다른 생물학

적 연구에 비교하여 많은 연구가 이루어지지 않았었다. 매장되어 있는 인골들의 보존

상태가 좋지 않아 mtDNA가 추출되었어도 사용할 수 있는 양은 극히 한정적이다

(Handt et al., 1994). 출토 인골의 mtDNA의 존재는 그 인골이 얼마나 오랜 기간 매

장되어 있었는가 보다는 매장된 환경이 어떤가에 따라 달라진다(Paabo, 1989; Hss et

al., 1996). PCR은 손상되어 있거나 다른 외부 오염물질과 함께 존재하는 DNA 중에서

도 특별한 DNA만을 증폭하지만 PCR을 사용하여 확실하고, 명확하고, 신뢰할 수 있는

mtDNA 염기서열을 얻을 수 있다는 것은 아직까지 완벽하게 풀지 못하는 문제로 남아

있다(Handt et al., 1994). 

본 연구는 고대 한반도 거주 인류의 유전적 특징을 밝히기 위하여 사천시 늑도와 경

산시 임당동에서 출토된 인골을 대상으로 mtDNA 고도 과변이 지역 Ⅰ과 Ⅱ에서 염기

서열의 다형현상을 관찰하 다. 전통적인 DNA 추출법인 페놀-클로로포름-아이소아

알콜법과 미세농축법으로 출토 인골시료의 DNA를 추출한 결과, 미생물 DNA의 오

염이 관찰되어 본 실험에서는 사용하지 않았다. 매장되어 있는 인골들은 대부분 오염되

어 있거나 손상되어 있으므로, 상품화된 Kit를 이용하여 보다 일관적인 결과를 얻을 수

있었다. 성공적으로 추출된 DNA의 염기서열 결과, 대부분의 다형현상은 C와 T 사이의

이행으로 나타나는데, 이러한 돌연변이는 mtDNA가 복제되는 동안 불일치

(mismatch)로부터 기인된다고 보고된 바 있다(Sullivan et al., 1992). 본 실험 결과

에서 보여 지는 바와 같이 염기 16223은 한국, 일본, 중국 모두에서 전이가 일어나는 것

을 확인할 수 있는데, 이 부분은 한국인과 일본인 사이에서 빈번하게 발생하는 부위로

알려져 있다(Lee et al., 1997; Seo et al., 1998). 서양인과 비교한 결과, 이 전이는 동

아시아의 집단에 특이적으로 작용한다는 사실을 확인할 수 있었다. 그러나 Watson 등

(1997)은 염기 16223의 치환이 조사된 아프리카인의 92%에서도 관찰되었다고 보고했

다. 따라서 16223 염기의 치환은 동아시아 민족과 아프리카 민족과의 공통된 염기 치환

의 경우를 공유하고 있다고 생각할 수도 있지만, 이런 염기 치환으로는 민족 및 지역적

보존과학연구 25집/ 66



인 특징을 짓기에는 무리가 따르는 것으로 사료된다. 

HVⅠ 지역에서 C-뻗기가 인골 1구(F-70)에서 확인되었다. 이 인골은 16189 부위

의 T가 C로 치환되어 있으면서 바로 앞 16183 부위에서도 A가 C로 교체되어 있었다.

동일지역인 임당동의 다른 인골 시료에서는 전혀 확인할 수 없는 특징적이었다. 그리고

이 F-70 인골의 mtDNA 염기의 치환은 총 5개로 16093, 16168, 16172, 16183,

16189 부위에서 일어났다. 이 부위들 중16172를 제외한 나머지 4개의 치환은 분석된

51구의 인골 염기서열에서 전혀 치환 현상을 관찰할 수 없었다. 이렇게 절대적으로 돌

연변이가 일어난 인골의 경우에는 다른 민족과의 비교를 통한 계통수 데이터에서 배제

시켜야 했다. 

HVⅡ 지역에서도 C-뻗기 현상이 일어나는데, HVⅡ는 HVⅠ과 다르게 치환이 아

닌 삽입에 의해 발생하 다. 311 부위부터 315 부위까지 총 5개의 C가 존재해야 하는

데, 본 실험대상의 늑도와 임당동 출토 인골들 중 총 42구의 인골에서 C가 삽입되어 6

개의 C가 배열되어 있는 것을 확인할 수 있었다. 하지만, HVⅡ의 이러한 염기의 삽입

으로 인한 C-뻗기 현상은 이미 다양한 집단들의 특징으로 여겨지고 있다(Hauswirth

and Clayton, 1985). 

본 실험결과에서 HVⅠ 부위에서 22개, 그리고 HVⅡ 부위에서 42개의 변이 부위가

관찰되었는데, HVⅠ에서는 C가 T로 치환된 것이 78개로 제일 많았으며, HVⅡ에서는

A가 G로 치환된 것이 106개가 보 다. HVⅠ 부위에서 다형성의 분포를 보면 16223

부위가 가장 높으며 그 다음으로 16150, 16051, 16172, 16172 순서로 나타났다. HVⅡ

에서는 크게 3부분에서 다형성의 근거를 확인할 수 있었는데, 236 부위가 가장 높게 나

타났으며 그 다음으로 311에서 315까지의 C-뻗기 부위 중 C가 삽입된 부위 그리고 73

부위가 순서대로 확인되었다. 염기 변화에 따른 다형성의 분포를 관찰한 결과, 가장 심

한 인골의 염기 변화는 13개까지 표준 염기서열(Anderson et al., 1981)과 비교하 을

때 차이를 보 다. 하지만 51구의 고대 인골 시료들은 대체로 6과 8사이를 오가는 염기

변화 폭을 가지고 있음을 관찰할 수 있었다. 이와 같이 여러 출토 인골들의 mtDNA는

삽입, 결실에서보다 치환에 의해 염기의 변이를 나타내고 있으므로, mtDNA의 다형성

을 밝히기 위해서는 염기서열 결정법이 가장 좋을 것으로 생각된다. 하지만, 염기서열
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결정법은 비용과 시간을 고려해야 하기 때문에 클로닝을 이용한 분석(cloning

sequencing) 방법보다는 직접적인 염기분석(direct sequencing) 방법을 이용하여

PCR 산물 분석을 수행하여도 좋은 결과를 얻을 수 있을 것으로 생각된다.

발굴된 인골들 간의 관계를 알고 다른 민족과의 유연관계를 확인하고자 NTI DNA

Suite 프로그램을 이용하여 계통수를 관찰하 다. 계통수를 관찰한 결과, 늑도 출토 인

골과 경산 임당동 출토 인골들은 모두 염기서열 유사도가 높게 나타나, 출토 인골들이

가까운 근연관계를 가지고 있는 것으로 관찰되었다. 또한 늑도 인골의 N-2와 N-5의

염기서열을 통한 계통수에서 N-5가 동남아시아인 중 인도네시아인과 유연관계가 깊은

것으로 나타났다. 이는 동아대박물관 발굴팀이 늑도에서 국내서는 처음으로 복장된 인

골과 당시 국제교역을 증명하는 일본 야요이 토기 및 중국 화폐 반량전 등 유물을 발굴

했다는 사실은 이 지역이 2천여년 전 중국∼늑도, 서해안∼늑도, 일본∼늑도의 교류항

로일 가능성이 있으며, 청동기시대 말기에서 철기시대 초기에 걸쳐 중국-낙랑-일본을

잇는 국제무역의 거점이었다는 사실이 확인되었다. 이러한 역사적 배경과 함께 늑도 출

토 인골의 mtDNA 분석한 결과, 2000년 전 한반도 거주 인류가 동남아계열을 포함하

는 남방계가 주류를 이루었던 것이 아니라, 국제적 무역항으로의 역할을 하던 늑도에

동남아인들과 중국 남부 지역 사람들이 유입되어 정착하 을 가능성을 제시한다고 생

각되어진다. 그러나 보다 확실한 고대인의 유입과 정착을 확인하려면 보다 많은 늑도

및 여러 지역의 출토 인골 mtDNA 연구가 추가적으로 분석되어야 할 것으로 사료된다. 
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