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Abstract: In forensic genetics, when it is not possible to confirm an individual's identity through STR profile

analysis, additional information about the individual can be obtained using DNA-based phenotypic traits

estimation. Recently, various researches have been conducted on methods to determine externally visible

characteristics (EVC) such as eyes, hair, and skin color. However, relying solely on such phenotypic traits

information has limitations for application in East Asian regions, including Korea. In this study, in order to

utilize EVC related to an individual's appearance as investigative information, SNPs related to eye shape, hair

thickness, skin color, as well as baldness, body type, high myopia, facial shape, acne, and behavioral habits

were explored. A total of 50 SNPs were selected, and a targeted amplicon NGS panel capable of amplifying

them all at once was developed. Experimental results confirmed the allelic types and frequencies of the 50

SNPs in 14 samples. We plan to use this panel to investigate the correlation between genotype and phenotype

using various samples, and to develop methods for interpreting the results.

요 약: 법유전학에서 개인의 신원확인을 위한 STR 프로필 분석이 불가한 경우, DNA를 이용한 외

형추정특성을 이용하여 개인에 대한 정보를 얻을 수 있다. 최근 눈동자, 머리카락, 피부 색과 같은

외형추정특성을 확인하는 방법들이 연구되고 있지만, 이러한 외형추정특성 정보만 가지고는 한국을

비롯한 동아시아 지역에서 적용하기에는 한계가 있다. 본 연구에서는 개인의 외형과 관련된 표현형

을 수사정보로서 활용하기 위해 눈 모양, 머리카락 굵기, 피부 색 뿐만 아니라 탈모, 체형, 고도근시,

얼굴모양, 여드름, 행동습관과 관련된 SNP를 탐색하였다. 이들 표현형과 관련된 50개의 SNP를 선

정하여 한 번에 증폭할 수 있는 targeted amplicon NGS 방식의 multiplex PCR 패널을 개발하였다.

실험 결과 14개 샘플에서 50개 SNP의 대립유전자 유형과 빈도를 확인할 수 있었다. 향후 본 패널
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을 가지고 더 많은 샘플을 이용하여 유전형과 표현형 간 연관성 확인 및 결과 해석 방법을 분석할

예정이다.
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 1. 서 론

법유전학 분야에서 개인 식별은 주로 Short Tandem

Repeat (STR)을 이용하여 분석을 수행한다.1 STR은 특

정 DNA의 짧은 단위 서열(2~7 bp)이 반복적으로 나

타나는 구조로 되어 있고, 이 단위 서열의 반복 횟수

는 사람마다 다르며, 이러한 반복 횟수의 변이를 통해

각각의 사람들은 고유한 DNA 프로필을 보유하게 된

다.2 법과학 시료에서 STR 분석으로 확인된 DNA 프

로필은 용의자와의 비교 또는 DNA 데이터베이스의

검색을 통하여 사건 해결에 필요한 단서를 제공한다.

이러한 STR은 신원확인을 위해 가장 강력한 도구

임이 틀림없지만, 다른 유전정보를 가지고 있지 않기

때문에, 일치하는 대상자가 없는 경우에는 범인을 추

정할 수 없을 뿐만 아니라, 불상 변사자의 신원확인에

있어 어려움이 있다. 이를 보완하기 위해 법유전자 분야

에서는 DNA로부터 외부적으로 보이는 특성(Externally

visible characteristics, EVC)과 연관된 변이를 찾고, 이

를 이용하여 표현형을 예측하고자 하는 연구가 꾸준

히 진행되어 왔다.3-5 이러한 EVC에 대한 분석을 통하

여 개인의 외형을 예측하는 것은 수사에 대한 정보와

단서를 제공하여 용의자의 대상을 좁혀 나가는데 이

용할 수 있다. 그리고 실종 사건이나 재난 사건에서

개인 식별에 대한 정보를 제공할 수 있다.5,6

EVC에서 분석되는 부위는 대부분 Single Nucleotide

Polymorphism (SNP)이고, SNP는 DNA 염기의 치환,

삽입, 결실을 말하며 낮은 돌연변이율을 가지고, 유전

성이 높은 것으로 알려져 있다.7 또한, 분석 대상 시료

에서 작은 크기의 PCR 증폭 산물로도 확인할 수 있

어 DNA가 손상된 시료나 적은 양의 농도 DNA 시료

에서도 분석이 용이하다.8 특히 SNP 중 눈동자와 머

리카락 색깔은 개인의 표현형을 구별하는데 자주 사

용되는 외형 특징이며, 이러한 특성은 유전성이 매우

높고 상대적으로 적은 수의 유전자와 연관되어 있어

표현형 분석에 적합한 것으로 알려져 있다.5 SNP를

이용한 눈동자, 머리카락, 피부 색 등과 같은 외형 추

정 특성과 관련된 표현형 연구는 법유전학 분야에서

지속적으로 연구되어 왔다. 현재까지의 SNP에 대한

연구 및 외형 예측 시스템의 대부분은 서구 인구의

특성을 대상으로 이루어졌으며, 인구 혼합이 많은 인

구 집단에서의 예측에 적합하다.9

기존 상용화된 Next-Generation Sequencing (NGS)

패널은 상염색체 STR (A-STR), 남성 성염색체 STR

(Y-STR) 및 다양한 SNP 등 많은 정보를 담고 있지만,

외형 추정 특성 표현형 관련 SNP의 경우 눈동자 색,

머리카락 색, 피부 색에 제한되어 있으며, SNP 유전

형을 이용한 표현형 연관 SNP 분석에서도 제한적인

정보만을 제공한다. 눈동자 색, 머리카락 색, 피부 색

의 예측은 환경 요인의 영향이 적어 예측 결과의 신

뢰도가 높지만, 한국인을 비롯한 동아시아 집단에서는

눈동자 색과 머리카락 색을 이용한 구분에 어려움이

있다.10

본 연구에서는 눈동자 색, 머리카락 색 외 다른 외

형을 특정하기 위해 피부 색과 관련된 SNP 17개, 눈

모양, 머리카락 굵기, 피부 색, 탈모, 체형, 고도근시,

얼굴모양, 여드름과 관련된 SNP 28개(외형 추정)와

알코올 대사체 및 니코틴 대사체와 같이 행동 추정과

관련된 SNP 5개를 탐색하였고, 이들 SNP를 한 번에

분석하기 위해 targeted amplicon NGS 방식의 multiplex

PCR 패널을 개발하였다. 본 패널을 이용하여 총 14개

샘플에서 50개 SNP가 성공적으로 분석되었고, 각

SNP의 대립유전자 빈도(allele frequency)도 확인할 수

있었다.

법과학 시료에서 외형 예측 방법을 적용하기 위해

서는 표현형을 구체적으로 구별할 수 있는 외형 관련

SNP 마커를 찾고, SNP 마커의 분석을 통한 외형 예

측 모델을 개발하는 것이 매우 중요하다. 따라서 본

연구에서는 법과학 시료에 적용 가능한 외형 추정 및

행동 습관 관련된 SNP를 선별하고, 선별된 다수의

SNP 마커를 NGS 기반으로 분석하기 위한 패널을 개

발하였다.

2. 재료 및 방법

2.1. 시료 채취

본 연구에서 사용한 시료는 국립과학수사연구원 기
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관생명윤리심사 승인(IRB: 906-240131-BR-016-01)에

따라 14명의 구강 시료를 채취하여 사용하였다. 14명

은 흡연자, 음주 가능 여부, 탈모, 주근깨 여부, 체형

차이 등을 고려하여 선별하였고, 남성과 여성 각각

7명의 시료를 사용하였다.

2.2. DNA 추출 및 정량

본 연구에서는 구강 샘플을 사용하였다. QIAamp

DNA Micro Kit (Qiagen, Hilden, Germany)를 이용하여

제조사의 매뉴얼에 따라 DNA를 추출하였다. 추출한

DNA의 최종 부피는 100 µL가 되도록 하였다. 추출된

DNA는 QuantifilerTM Trio DNA Quantification Kit

(Thermo Fisher Scientific, Waltham, MA, USA)의 사용자

매뉴얼에 따라 7500 Real-Time PCR system (Thermo

Fisher Scientific, Waltham, MA, USA)을 이용하여 정

량분석을 하였다.

2.3. 프라이머 제작

각 SNP 위치의 앞과 뒤 100 bp 서열을 포함한 201

bp 서열을 대상으로 프라이머 부위를 탐색하였다.

National Center for Biotechnology (NCBI)의 Primer

designing tool 및 Primer3 프로그램을 기반으로 프라

이머를 디자인하였다. 각 50개 마커의 증폭 산물 길이

가 135 bp에서 150 bp 사이에 위치하도록 하였으며,

GC% 범위는 30 %에서 70 % 였으며, Tm 값은 55 oC

에서 68 oC 사이가 되도록 프라이머를 제작하였다. 제

작된 프라이머는 각각 50 µM로 희석한 뒤, 정방향 프

라이머(forward primer)와 역방향 프라이머(reverse

primer)를 혼합하였다. 

2.4. Multiplex PCR

Real-time PCR을 통해 확인한 DNA의 농도를

0.05 ng/µL로 희석하여 multiplex PCR을 수행하였다.

프라이머는 50-plex 프라이머로, 총 농도는 50 µM, 각

프라이머당 농도는 0.1 µM이었다. PCR 튜브에 Phusion

U multiplex PCR Master Mix (Thermo Fisher Scientific,

Waltham, MA, USA) 25 µL, 혼합된 50-plex 정방향

및 역방향 프라이머 각 5 µL씩, DNA (농도 0.05 ng/µl)

1 µL, 증류수 14 µL를 넣고 총 50 µL가 되도록 하였

다. 98 oC에서 15분 initial denaturation 후, 98 oC 10

초, 54 oC 30초, 72 oC 20초 cycle 과정 40회를 반복

하고, 72 oC에서 5분 final extension 과정을 거쳐 PCR

을 수행하였다. PCR 산물의 크기는 135 bp 이상 150 bp

이며, 0.5X TBE buffer, 2 % agarose 겔(gel)을 이용해

100 V에서 15분 동안 전기영동을 하여 확인하였다.

2.5. 겔 추출 방법(Gel extraction)

PCR 증폭 산물을 정제하기 위하여 겔 추출 방법

을 수행하였다. 전기영동을 마친 겔의 135~150 bp

의 증폭 산물 부분을 잘라 QIAquick Gel Extraction

Kit (Qiagen, Hilden, Germany)를 이용해 겔 추출을

수행하였다. 겔 추출 결과로 얻어진 최종 산물의 부

피가 30 µL가 되도록 하였고, QubitTM Quantification

Assay Kit (dsDNA, High Sensitivity)를 이용해 QubitTM

2.0 시스템(Thermo Fisher Scientific, Waltham, MA,

USA)으로 정량하였다.

2.6. NGS 분석

NGS 분석을 위한 라이브러리는 일루미나 시스템에

적합한 short read 방식으로 제작되었다. TruSeq DNA

nano Kit (Illumina, San Diego, CA)의 매뉴얼대로 라

이브러리 제작을 진행하였다. 제작된 라이브러리는

NovaSeq 6000 시스템(Illumina, San Diego, CA)을 이

용해 NGS 분석을 진행하였다.

NGS 결과로 얻은 fastq 파일은 리눅스 기반 운영체제

에서 프라이머를 설계할 때 사용했던 201 bp sequence

를 참조서열(GRCh38)로 하여 mapping 되었다. Bowtie2

(2.2.5), BWA (0.1.17)를 이용하여 참조서열에 정렬하

였고, Samtools (1.13)를 이용해 파일을 변환하였다. 결

과는 Integrative Genomics Viewer (IGV, 2.6.1)를 이용

하여 시각화하였다.

2.7. 패널 검증을 위한 추가 시료 NGS 분석

패널 검증을 위한 14개의 추가 시료의 라이브러리

제작을 위해 NEBNext Ultra II DNA library prep kit for

Illumina (New England Biolabs, Ipswich, MA)의 매뉴

얼에 따라 라이브러리를 제작하였다. 제작된 라이브러

리는 MiSeq FGx 시스템(Illumina, San Diego, CA)을 이

용해 NGS 분석을 진행하였다.

NGS 결과로 얻은 fastq 파일은 리눅스 기반 운영체제

에서 프라이머를 설계할 때 사용했던 201 bp sequence를

참조서열(GRCh38)로 mapping하였다. Bowtie2 (2.2.5)를

이용하여 참조서열에 정렬하였고, 정렬된 파일은

Samtools (1.13)을 이용해 변환하였다. 각 SNP는

FreeBayes (1.0.0)을 이용해 변이가 있는 유전형을 vcf

파일로 추출하고 Integrative Genomics Viewer(IGV,

2.6.1)를 이용하여 시각화하였다.
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Table 1. Selected 50 SNP markers associated with external visible characteristics(EVCs) and behavior

No. SNP Gene Chr. Position Phenotype (Allele) Phenotype

1 rs671 ALDH2 12 111803962 Alcohol metabolism (A) Alcohol sensitive(blush)

2 rs629725 FST 5 53335237 Acne (T) Acne skin

3 rs633715 SEC16B 1 177883445 Body shape (C) Obesity

4 rs788790 LGR6 1 202320478 Acne (A) Acne skin

5 rs922452 EDAR 2 108927427 Androgenetic alopecia (A) Thicker hair

6 rs1126809 TYR 11 89284793 Skin Color (A) Lighter skin

7 rs1129038 HERC2 15 28111713 Skin Color (G) Darker skin

8 rs1160312 LINC01432 20 22069865 Androgenetic alopecia (A) Alopecia

9 rs1229984 ADH1B 4 99318162 Alcohol metabolism (A) Alcohol sensitive

10 rs1334576 RREB1 6 7211585 Body shape (G) Abdominal obesity

11 rs1451240 CHRNB3 8 42691568 Nicotine metabolism (C) Nicotine dependence

12 rs1470608 OCA2 15 28042975 Skin Color (A) Lighter skin

13 rs1545397 OCA2 15 27942626 Skin Color (T) Intermediate-darker skin

14 rs1667394 HERC2 15 28285036 Skin Color (G) Darker skin

15 rs1800414 OCA2 15 27951891 Skin Color (G) Lighter skin

16 rs2073963 HDAC9 7 18838251 Androgenetic alopecia (G) Alopecia

17 rs2238289 HERC2 15 28208069 Skin Color (C) Lighter skin

18 rs2241423 MAP2K5 15 67794500 Body shape (G) Gain body weight

19 rs2273500 CHRNA4 20 63355597 Nicotine metabolism (C) Nicotine dependence

20 rs2294239 ZNRF3 22 29053489 Body shape (A) Abdominal obesity

21 rs2531995 ADCY9 16 3963466 Body shape (A) Obesity

22 rs2645294 WARS2 1 119031964 Body shape (A) Abdominal obesity

23 rs2733832 TYRP1 9 12704725 Skin Color (T) Lighter skin

24 rs3114908 ANKRD11 16 89317317 Skin Color (A) Intermediate skin

25 rs3212355 MC1R 16 89917970 Skin Color (T) Darker skin

26 rs3736712 WDR27 6 169557868 Eye shape (C) Longer eye tail

27 rs3827760 EDAR 2 108897145 Hair thickness (C) Thicker hair

28 rs4752566 FGFR2 10 121508117 Hair thickness (A) Thicker hair

29 rs4765219 CCDC92 12 123955563 Body shape (C) Abdominal obesity

30 rs6059655 RALY 20 34077942 Skin Color (A) Lighter skin

31 rs6119471 ASIP 20 34197406 Skin Color (C) Intermediate skin

32 rs6469937 SNTB1 8 120598198 Refractive error (T) Refractive error

33 rs6497292 HERC2 15 28251049 Skin Color (G) Darker skin

34 rs6548238 TMEM18 2 634905 Body shape (C) Gain body weight

35 rs7498665 SH2B1 16 28871920 Body shape (G) Gain body weight

36 rs7567283 OSR1-WDR35 2 19532530 Face shape (G) Small face width

37 rs7988412 GTF3A 13 27426145 Body shape (T) Gain body weight

38 rs8051733 DEFF8 16 89957798 Skin Color (G) Lighter skin

39 rs9939609 FTO 16 53786615 Body shape (A) Gain body weight

40 rs10502861 SETBP1 18 45220183 Androgenetic alopecia (C) Alopecia

41 rs10756819 BNC2 9 16858086 Skin Color (C) Darker skin

42 rs10838738 MTCH2 11 47641497 Body shape (C) Gain body weight

43 rs10938397 GNPDA2 4 45180510 Body shape (G) Gain body weight

44 rs11030104 BDNF 11 27662970 Body shape (T) Gain body weight

45 rs11084753 KCTD15 19 33831232 Body shape (G) Gain body weight

46 rs12441727 OCA2 15 28026629 Skin Color (T) Intermediate skin

47 rs12565727 TARDBP 1 10973025 Androgenetic alopecia (A) Alopecia

48 rs13382811 ZEB2 2 144466053 Refractive error (A) Refractive error

49 rs17128291 SLC24A4 14 92416482 Skin Color (G) Lighter skin

50 rs56113850 CYP24A6 19 40847202 Nicotine metabolism (C) Nicotine dependence
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3. 결과 및 고찰

3.1. SNP 마커의 선별

한국인을 비롯한 동아시아인에게서 효과적인 표현

형 관련 SNP 마커를 선별하기 위해 외형 추정 특성

및 행동 습관 관련 SNP를 탐색하였다. 눈동자 색, 머

리카락 색, 피부 색 관련 SNP 43개,11-13, 얼굴 모양 관

련 SNP 1개,14 눈 모양 관련 SNP 1개,14 코 모양 관련

SNP 11개,15-17 머리카락 굵기 관련 SNP 3개,18,19 탈모

관련 SNP 14개,20-24 비만 관련 SNP 25개,25-27 고도근

시 관련 SNP 2개,28,29 여드름 발생 관련 SNP 3개,30

알코올 대사 관련 SNP 2개,31-33 니코틴 대사 관련

SNP 3개34-36를 탐색했다. 1차 선별한 SNP의 수는 총

108개였다. 이 중 한국인에게서 발생 빈도가 낮아

Minor 대립유전자 빈도가 0.01 미만 이거나, 표현형

추정이 어려운 경우, 그리고 이미 널리 사용 중인 눈

동자 색, 머리카락 색 관련 SNP는 제외하였다. 실제

범죄 수사 및 신원확인에 정보를 제공할 수 있을 것

으로 판단되는 총 50개의 외형 추정 및 행동 습관 관련

SNP 마커를 선별하였다. 최종 선별된 SNP 마커는 피부

색 관련 17개, 탈모 및 머리카락 굵기 관련 7개, 고도근

시 관련 2개, 얼굴 모양 관련 1개, 눈 모양 관련 1개, 체

형 관련 15개, 여드름 관련 2개, 알코올 대사 관련 2개,

니코틴 의존 관련 3개이다(Table 1).

3.2. Targeted amplicon NGS를 통한 50개의 SNP

부위 확인

선별된 SNP를 분석하기 위해서 targeted amplicon

NGS 방법을 이용하였다. Targeted amplicon NGS는

전체 유전체의 염기서열을 분석하는 것이 아니라, 확

인하고자 하는 부위를 중점적으로 분석하는 방법이다.

먼저, 분석하고자 하는 특정 DNA 영역을 증폭하고, 증

폭된 amplicon에 어댑터를 부착하여 시퀀싱(sequencing)

하는 방법으로, 특정 영역의 유전적 변이를 효율적으

로 분석할 수 있다. 이러한 targeted amplicon NGS의

경우, 특정 부위만 시퀀싱 하므로 전체 유전체 시퀀싱

에 비해 비용을 절감할 수 있으며, 특정 유전자 영역

만 분석하므로 더 높은 coverage 데이터를 얻을 수 있

는 장점이 있다.37

PCR amplicon을 이용한 targeted amplicon NGS 방

식은 multiplex PCR로 타겟(target) 서열을 증폭하기

때문에, 프라이머 수가 증가할수록 프라이머 dimer의

수도 증가하여 타겟 서열 수를 확장하는 데 어려움이

있다. Hybridization-capture 방식을 사용했을 때 타겟

부위를 수백 개 이상으로 확장할 수 있지만, amplicon

방식에 비해 라이브러리 제작에 많은 시간이 소요되

고 높은 농도의 DNA가 필요하다.38 대부분 현장 증거

물에서 유래된 DNA 시료는 농도가 낮기 때문에,

50개의 SNP 부위를 선택하여 PCR amplicon 방식으

로 라이브러리를 제작하여 targeted amplicon NGS를

시행하고자 하였다. 따라서 50개 SNP 부위에 대한

multiplex PCR용 프라이머를 제작하였다(Table 2). 실

제 제작된 프라이머를 이용하여 multiplex PCR을 수

행한 다음 NGS 방법을 이용하여 SNP 서열을 분석하

였다.

NGS 분석 결과 총 15,618,078의 read가 생성되었으

며, 이들 중 14,397,943 (92.19%)의 read가 mapping 되

었다. 그리고 50개의 SNP 마커에 대해 모두 read가

확인되었으므로, 50개 SNP 부위가 multiplex PCR로

증폭된 것을 확인할 수 있었다(Fig. 1, Table 3). 하지

만 비만 관련 SNP인 rs633715 마커의 경우 100 read

미만으로 확인되었으므로, 감도가 더 높은 NGS 장비/

시약의 사용 또는 프라이머의 교체 등의 추가적인 보

완 있어야 할 것으로 판단된다.

50개의 SNP에 대한 mapping을 통하여 각 SNP 변

이의 read수를 확인하였고, 이를 통해 각 SNP 유전형

에 대한 빈도를 확인할 수 있었다. 본 연구에서 확인

한 SNP들은 germline 변이로, 부계와 모계에서 하나

씩 유전되므로 동형접합 또는 이형접합의 형태를 가

진다. 일반적으로 각 대립유전자 빈도는 1일 때 동형

접합으로, 0.5일 때 이형접합으로 판단한다. 하지만

PCR 과정에서 두 대립유전자의 불균형한 증폭 및 시퀀

싱 오류로 인한 편향 때문에, 더 넓은 범위인 0.2~0.8

대립유전자 빈도에서 이형접합으로 판단될 수 있다.39

3.3. NGS 패널 검증을 위한 추가 시료 NGS 분석

본 연구에서 개발된 NGS 패널을 이용하여 14개의

추가 시료를 분석하였다. 14개 시료에서 multiplex

PCR을 통해 50개의 SNP 부위를 증폭하여 라이브러

리를 제작하였다. NGS 분석결과 일루미나 시스템 플

랫폼의 종류와 관계없이 모든 SNP에서 read가 확인되

었고 50개 SNP의 유전형과 대립유전자 빈도를 확인

할 수 있었다(Table 4). 이후에는 표현형을 알고 있는

200명의 시료를 대상으로 SNP 유전형을 확인하고, 표

현형과의 연관 정도 분석 등을 통하여 외형 및 행동

습관 추정 과정의 확립을 이룰 수 있을 것으로 기대

된다.
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Table 2. Primer sequences to amplify selected 50 SNP markers

SNP Primer_Forward Primer_Reverse

rs671 GGAGCCCAGTCACCCTTTG AGACCCTCAAGCCCCAACAG

rs629725 TCTTGTGGAGTCTGTTGATGCC GTTGGCAGCAGTGACAACTAAT

rs633715 TAGCATTGAAAAGCATACAGGCA TTCAAGGTCTGGTACCTGCTTA

rs788790 GATAGGCCGCTGACCCTTC CAGCTCTTACCGCCTCACTC

rs922452 GCAGCCTGCCCACTAATTC GACCACGTGCTTGGTTCTGATA

rs1126809 GTCTGAATAACCTTTTCCTCTGC TGTACAGTGGTATAAAAGGAACCA

rs1129038 CGCTTCTCATCAGACACACCA ACTCCTTTGCTTCGGACTCTAC

rs1160312 ACATACCATCTCCCGGGGC TCAGGCCGGAGAATCACACTC

rs1229984 TCTCCAACACTCTCCACGATG TTCTGAATCTGAACAGCTTCTCTT

rs1334576 ATGTGGGAGACCTTCATGACTT GTCTCCAGTCCATACTTGCAAAC

rs1451240 GACACTTCCTGGTCCTCCGAC TCGCCTCTCCTTTCATCCTTCA

rs1470608 GCCCCCTAATTGGAAAATATGTTAGG ACAAATTGTCTGGAAGCATTTTAAAAACAG

rs1545397 TCTGGAATTGGATACTGACAATGGTT AAATCATGGGGGAGAGAGAATGAC

rs1667394 ATCCACCATTAAGACGCAGCAATTC TATCAGCTGTAGAGAGAGACTTTGAGG

rs1800414 CTGTCAGGCATTTGGCGAG AAATCTGTCGTGATTCCAGTTGC

rs2073963 GCACTGTGGTAAGCACTTGG TCCTGAAACCATTGAGGACAAG

rs2238289 CGGCCCAAAGCACAGACTT GGGAACATGAAGATTTCCCAGTTG

rs2241423 AGGAGGGGTCTGTTTCAGATGG GGGGAAAATTTGGAAGAAGAGCG

rs2273500 ATGGGGTCTGATGGCGAAAA GGCTATGGCACCTGGACAC

rs2294239 TCTCAGCACAAATGGAGCCC CAATCATCAGGGGAGGGAGC

rs2531995 TCTGTGGTTCTGCACTGAGG GCAGACTCACCCAGAGCTTA

rs2645294 ATGGGGAAATGTGACCACGG TGCTGAAAGGCAGCGTTTTT

rs2733832 TTTGATGAATGGCTGAGGAGATACA TTTTGAAAGTGTTTTTATGCGCTGAG

rs3114908 GCCTCCCATAAAGGGGTCAC GATCCAGGTGCTGCTGACTG

rs3212355 AGTGAACCCAGGAAGATGCC ACAGCCACATCAAAGGCAGA

rs3736712 TTAAAAACTTGCATTCCCCTCCACTTAATA TCCCATTTTTATATTCAAGTCAATATGTTTTTTCA

rs3827760 TCAAAGAGTTGCATGCCGTC GCCTCGAGAAGACTAGCCG

rs4752566 AGGATGTACACAGTTCATATGCAAATAC CCTGGTTGCACACAGTTTGA

rs4765219 CTAGGCCAAGGAGATGTGTTC CTGTACTATAATTAGGCAGACCCA

rs6059655 CCCACATTTTACCCTGTGAGGA TGCTGAAAAGGAGAAAGCTGC

rs6119471 AGCAGAGATCGTGCCACTG GGAGGCTAACCCGAAGGAAG

rs6469937 AGTCCCACTTCTGGCTCTCA CCAGATAAGCCCTGAGTTCC

rs6497292 ACGTACATCCTTATTACAAATCTGC GGTGGCTCTGTGCTGTCC

rs6548238 TCTTGTTACAGGCGACAGACC GCCAGTTGTAGGGATGAACGA

rs7498665 GAACTGCTTCCCCCAGAGTTG GCACACTCACACCTCCGGTA

rs7567283 ACATCCCCATTTTACAGAATGAAC CATGAGCATAATAAAACAGTTGCTG

rs7988412 TTTATGCTTTGCCCCTCTGC TGGTAGCGCCAGTATCCAAA

rs8051733 CAGAACTGTGGAACTAGGAGGAC AATAGGGAAACCTCCCGCA

rs9939609 TTATTATTTAGGTTCCTTGCGACTGC AGCTATTTGCATTTCAGTTTGCTTTTATG

rs10502861 GCTCTCTATCAGCTGAAGTCATTCC GCTAAGACCAGGTGATTTGGTT

rs10756819 AACTGTAAAGCAAGCTCATGTTTC TGACTAGAAAAACACCAACAGAGA

rs10838738 AGAAAAGTAGACGGCGAGACA TCCAGTTCCTTTGCTATATCCCTG

rs10938397 TGTACACACACCAAAATGTTTTTACTTTAC AATTTGCCAAAGGACATAGCTGAATG

rs11030104 AGCCATGACCAACTTCTTGAG TCCCAAGTCTCTTATTGATCTGTTA

rs11084753 TCAGCTATGAAAAGAGATGAAGCG AACCTTAGGTGATCCACCCG

rs12441727 AGTGGGAAGAGACAGCTCCA AATCCTGGGAGGTACACGGA

rs12565727 TCTGTTTACCTGGGGCATTGG CACTGCACCTGGCCTGACTTTA

rs13382811 CTCCAGGGCAGAACTTTCCA CCTTGTGAAGATGACAAAAGGCA

rs17128291 AGGAAACTGAGGCCAGCAC TTGGACCCATCACCTCTCTTC

rs56113850 GCATCTGTCTCGTTGTTTAGG CTCGTTTAAATACCTGAAACCTGG
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Fig. 1. Visualization of read sequence of rs3114908 using IGV. Target SNP is located at 101 bp.

Table 3. Targeted NGS results for 50 SNP markers

Phenotype rs# Genotype 1 Frequency 1 Genotype 2 Frequency 2 Total Count

Abdominal obesity rs2294239 A 0.50 G 0.50 745184

Abdominal obesity rs4765219 C 0.55 A 0.45 151437

Abdominal obesity rs2645294 A 0.83 G 0.17 4166

Abdominal obesity rs1334576 A 1.00 - 106710

Alcohol Use Disorder rs1229984 A 0.79 G 0.21 88296

Alcohol Use Disorder rs671 A 0.62 G 0.38 543160

Body Mass Index rs7988412 C 1.00 - 26348

Body Mass Index rs11030104 T 0.60 C 0.40 39743

Body Mass Index rs2241423 A 1.00 - 24895

Body Mass Index rs9939609 T 0.89 A 0.11 642040

Body Mass Index rs6548238 C 1.00 - 388307

Body Mass Index rs10938397 A 1.00 - 418

Body Mass Index rs7498665 A 1.00 - 93905

Body Mass Index rs10838738 T 0.60 C 0.39 5225

Body Mass Index rs11084753 G 0.60 A 0.40 9926

Eye shape rs3736712 T 1.00 - 12511

Face shape rs7567283 A 0.99 G 0.01 2211

Hair thickness rs3827760 C 1.00 - 31998

Hair thickness rs922452 A 1.00 - 251147

Hair thickness rs4752566 A 0.90 C 0.09 47538

Male Pattern Alopecia rs1160312 G 1.00 - 219251

Male Pattern Alopecia rs2073963 T 0.54 G 0.46 5673

Male Pattern Alopecia rs10502861 C 1.00 - 1293958

Male Pattern Alopecia rs12565727 A 0.59 G 0.41 1166148

Myopia rs6469937 T 1.00 - 14204

Myopia rs13382811 G 0.65 A 0.35 271311

Nicotine dependence rs1451240 T 0.58 C 0.41 737

Nicotine dependence rs2273500 T 1.00 - 117359
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Table 3. Continued

Phenotype rs# Genotype 1 Frequency 1 Genotype 2 Frequency 2 Total Count

Nicotine dependence rs56113850 C 0.55 T 0.45 57959

Obesity rs633715 T 1.00 - 32

Obesity rs2531995 A 0.51 G 0.48 499246

Severe acne rs629725 C 0.79 T 0.21 415249

Severe acne rs788790 A 0.97 C 0.03 1884864

Skin rs2733832 C 1.00 - 1757

Skin rs3114908 G 1.00 - 682183

Skin rs10756819 T 0.98 C 0.02 773

Skin rs1126809 G 1.00 - 58037

Skin rs17128291 A 1.00 - 153614

Skin rs1667394 G 0.96 A 0.04 56393

Skin rs2238289 T 0.70 C 0.30 438664

Skin rs1129038 G 1.00 - 106486

Skin rs6497292 G 0.62 A 0.38 179251

Skin rs1800414 G 0.97 A 0.03 865302

Skin rs12441727 C 1.00 - 164754

Skin rs1470608 A 0.76 C 0.24 1374

Skin rs1545397 A 1.00 - 398

Skin rs8051733 G 0.73 A 0.27 43787

Skin rs3212355 C 1.00 - 1124829

Skin rs6119471 C 1.00 - 20440

Skin rs6059655 G 1.00 - 456086

Table 4. Genotypes obtained with targeted NGS results from 14 additional samples

　SNP
Sample_Genotype

NFS_1 NFS_2 NFS_3 NFS_4 NFS_5 NFS_6 NFS_7 NFS_8 NFS_9 NFS_10 NFS_11 NFS_12NFS_13 NFS_14

rs1160312 AA AG GG GG GG GG AG AA AA GG AG AG GG GG

rs3827760 CC CC CC CC CC CC CC CC CC TC CC CC CC CC

rs922452 AA AA AA AA AA AA AA AA AA GA AA AA AA AA

rs4752566 AA CA CA CA AA AA CC CA CA AA CA AA AA AA

rs7988412 CC CC CC CC CC CC CC CC CC CC CC CC CC CC

rs11030104 TC CC CC TC CC TC TC CC TC TC TT TC TT TC

rs2241423 AA GA AA GA AA AA AA GA GA GG GA GA AA AA

rs6469937 CC CC CC CC CC CC CC CC CC CC CC CC TT CT

rs13382811 GG GA AA GA GG GA GG GG GG GA GA GG GA GG

rs7567283 AA GA GA GA GA GA GG AA GA AA GA AA AA GA

rs3736712 TT TT TT TT TT TT CT CT TT CT TT TT TT CT

rs1229984 AA AA AA AA AG AA AA AG AG AA AA AG AG AG

rs671 GG AA AA AA GG GA GG GG AA GG GG GG GA GA

rs629725 CC CC CC CC CC CC TC CC CC CC CC TC TC TC

rs788790 AA CA AA CA AA CA AA CA CA CA AA CA AA CA

rs2073963 TG TT TT TT TT TT TG TG TG TG TT TG TG TG

rs10502861 CC CT CC CC CC CC CC CC CC CC CT CC CC CC

rs12565727 AG AG AG AA AA AG AA AA AA AG AA AA AG AG

rs633715 TC CC TT CC TT CC TT TT TC TT TC TT TT TT

rs2531995 GG GA GA AA GG GA GG GA GG GA AA GG GA GA
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4. 결 론

본 연구에서는 법과학 시료의 분석을 위한 50개의

외형 추정 및 행동 습관 관련 SNP를 선별하였고,

targeted amplicon NGS 방법을 이용하여 각 SNP의 유

전형을 확인할 수 있는 NGS 패널을 개발하였다. 본

실험 기법은 DNA의 양이 적거나 고도로 분해되어

STR 분석이 어려운 시료에서 효과적으로 분석을 수

행할 수 있어 개인을 추정하는 데 법과학적인 증거를

제공할 수 있을 것으로 사료된다. 향후, 개발된 NGS

패널을 이용하여 더 많은 시료를 분석하고, 머신러닝

을 통해 대립유전자형 빈도에 따라 해당 유전자형과

표현형의 상관관계를 분석하여 표현형 예측 성능을

평가할 예정이다. 이러한 데이터를 기반으로 배경 정

보가 없는 시료에서 유전자형을 통한 실제 표현형 추

정에 적용할 예정이다. 이러한 실험 기법은 다양한

SNP 마커를 활용한 분석에 적용할 수 있을 것으로 생

각되며, 범죄 현장 증거물에서의 용의자 추정 및 신원

불상 변사자의 신원 추정에서 중요한 증거를 제공할

것으로 기대된다.
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Table 3. Continued

　SNP
Sample_Genotype

NFS_1 NFS_2 NFS_3 NFS_4 NFS_5 NFS_6 NFS_7 NFS_8 NFS_9 NFS_10 NFS_11 NFS_12NFS_13 NFS_14

rs9939609 TT TT TT TT TT TT TT TT TT TA TT TT TA TT

rs6548238 CC CC CC CC CC CC CC CC CC CC CC CC CC CC

rs10938397 AG AA AA AA AA AA AA AG AA AA AA AA AA AG

rs7498665 AA AA AA AA AA AA AA AA AA AA AA AA AA AA

rs10838738 TC TC TC CC TC TC CC TT TC TC TC CC TC TC

rs11084753 AA AG AG AG AG AA AA AG GG AG AG AA AA AA

rs2294239 AG AG AG GG AA AG AA AA AG AG AG AG AG AG

rs4765219 CC CC CC CC CC CC CC CC CC CC CA CC CC CC

rs2645294 AA GA GG GA AA GA AA AA AA GA AA GA AA AA

rs1334576 GG GG GA GA GA GA GG GA AA AA GG AA AA GG

rs2733832 CC CC CC CC CC CC CC CC CC CC CC CC CC CC

rs1451240 CC CC TC TC CC CC CC CC TC TC CC TC TC TC

rs2273500 TC TC TC TT TT TT TT TT TT TC TT TC TT TC

rs56113850 TT TC TT TT TT TT TT TT TT TT TT TT TC TC

rs3114908 GG AA AG AA AG AG GG AG GG AG AG GG GG AA

rs10756819 TT TT TT TT CT TT CT TT TT TT TT CT TT CT

rs1126809 GG GG GG GG GG GG GG GG GG GG GG GG GG GG

rs17128291 AA AA AA AA AA AA AA AA AA AA AA AA AA AA

rs1667394 GG GA GA GG GG GG GG GG GG GA GG GG GG GA

rs2238289 TT TC TT TC TT TC TT TT TT TT TT TT TC TT

rs1129038 GG GG GG GG GG GG GG GG GG GG GG GG GG GG

rs6497292 AG AG AG AG AG AG AG AG AG AG AG GG AG AA

rs1800414 AG GG AG GG AG AG AG AA GG AG GG AG GG GG

rs12441727 CT CC CT CC CT CT CT CT CC CT CT CC CC CC

rs1470608 AA CA CA AA AA AA CA CA AA CA AA AA AA AA

rs1545397 AA AA AA AA AA AA AA AA AA AA AA AA AA AA

rs8051733 AA AA AG AA AA AG AA AA AG AA AA AG AG AG

rs3212355 CC CC CC CC CC CC CC CC CC CC CC CC CC CC

rs6119471 CC CC CC CC CC CC CC CC CC CC CC CC CC CC

rs6059655 GG GG GG GG GG GG GG GG GG GG GG GG GG GG
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