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유전자검사에의한대량희생자의개인식별은크게두가지

방법으로 나눌 수 있다(http://www.massfatality.dna.gov/

Chapter12/). 첫째로는 직접비교법(direct matching)으로 희

생자의 유해에서 결정된 유전자형과 희생자의 유전자가 남아

있을 것으로 추정되는 유품에서 결정된 유전자형을 비교하여

짝확률(match probability)를 평가하는것이다. 이러한직접비

교법은 법의학적 개인식별을 위한 유전자검사의 일반적인 방

법인생물학적인증거물과기준시료(reference sample)에서

결정된 유전자형을 비교하는 것과 같은 개념이다. 두 번째는

간접비교법(indirect matching)으로 유해에서 결정된 유전자

형과 희생자의 유가족에서 결정된 유전자형을 비교하여 혈연

관계를확인하는것이다. 친자확인검사가혈연관계확인검사

의대표적인예이며, 우리나라에서는국적취득과관련한혈연

관계확인검사가많이이루어지고있다. 따라서대량희생자의

개인식별에서는희생자유해에서의유전자검사성공률과기준

시료또는유전자검사의대상이될수있는가까운혈연관계의

유가족이있는지여부가가장중요한요소라고할수있겠다.

대량희생자의개인식별검사에서기준시료가있는경우유

전자형의 비교는 그리 어려운 문제는 아니지만, 기준 시료가

없는 경우에는 다양한 혈연관계에 따른 우도비(likelihood

ratio; LR), 즉 혈연지수(kinship index)를 산출해야 한다. 또

한, 많은 경우에 대량 희생자 유해는 유전자검사가 쉽지 않을

정도로분해되거나백골화되어있는데, 이러한오래된유해혹

은 분해된 시료에서의 유전자검사에서는 대립유전자 유실

(allele drop-out)을동반하게되므로1), 이에대한통계적해석

을다르게할필요가있다. 한편, 불특정인을개인식별대상으

로 하는 경우에서는 다른 정황증거가 없을 때 대량 희생자 유

해와 유가족의 유전자검사를 통하여 얼마나 많은 가족관계를

확인할수있는지추정하는것도유전자검사의방향설정을위

해중요하다. 이에유전자검사를이용한대량희생자의개인식

별에서나타날수있는다양한혈연관계에서혈연지수를산출

할 수 있는 일반식을 제시하고, 분해된 미량의 시료에서 나타

날 수 있는 대립유전자 소실을 고려한 우도비를 살펴보고, 마
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DNA profiles have been increasingly used as the most reliable means to identify
remains from war or mass disaster. To establish the identity with such a large set of
victims, special care should be taken to correlate remains with correct family refer-
ences while avoiding coincidental match between non-relatives. Therefore we
address here relevant statistical and combinatorial issues in the DNA identification of
mass victims. A simple and general formula for the likelihood ratio governing any
potential kinship between two DNA profiles was presented, and for that purpose, the
probabilities that a given relative and an individual share autosomal identical-by-
descent alleles were calculated. In addition, a method dealing with the allele drop-out
in kinship analysis and the estimation of a cold hit were discussed. 
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지막으로대량희생자의개인식별에서 cold hit 기대값을알아

보고자한다.

본 론

1. 혈연지수의일반산출식

대량 희생자의 개인식별 검사에서는 유해에서 결정된 유전

자형과 칫솔과 같은 생전에 사용하던 유품, 의학적 검사 시료

등의기준시료에서결정된유전자형을비교하여짝확률을평

가하는 것이 일반적이지만, 이용 가능한 기준 시료가 없는 경

우에는 혈연관계가 있는 유가족의 유전자형과 비교하여야 한

다. 이때 유가족이 희생자의 부모나 자녀인 경우에는 비교적

잘 알려진 방법에 따라 친부지수(paternity index)를 계산할

수있겠지만, 일반적으로대량희생자의유가족은다양한혈연

관계로 이루어져 있을 수 있으며, 6.25 전사자의 개인식별과

같이형제나 3촌이상의유가족만있는경우에는각각의혈연

관계에 따른 혈연지수를 따로 계산하여야 한다. 따라서 대량

희생자와그에따른다양한혈연관계에있는많은유가족에서

일치하는쌍을screening 하기위해서는보다일반적인산출법

을 이용한 접근이 필요하다. 이를 위하여 두 사람 P와 Q의 유

전자형(genotype)이 Gp와 GQ일 때 Hd(P와 Q가 서로 혈연관

계가 없다)에 대한 Hp(와 가 서로 혈연관계이다)의 우도비는

다음과같다. 

LR = 
P(GP, GQ｜Hp)

P(GP, GQ｜Hd)

= 
P(GQ｜GP, Hp)P(GP｜Hp)

P(GQ｜GP, Hd)P(GP｜Hd)

=
P(GQ, GP｜Hp)

P(GQ, GP｜Hd)

=
P(GQ｜GP, Hp)

P(GQ｜Hd)

위식에서분자부분을두사람간에 identical-by-descent

(IBD) 대립유전자를공유할경우로구분하면다음과같다.

Z0: 0 alleles are identical-by-descent, with probability P0

Z1: 1 allele  are identical-by-descent, with probability P1

Z2: 2 alleles are identical-by-descent, with probability P2

따라서,  Balding과Nichols의방법2, 3)에따르면두사람간에

혈연지수를산출하는우도비의분자는다음과같다. 

P(GQ｜GP, Hp)=P(GQ｜GP, Z0, Hp)P0+P(GQ｜GP, Z1, Hp)P1

+P(GQ｜GP, Z2, Hp)P2
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Fig. 1. The probabilities, P0, P1 and P2 that a given relative and me share 0, 1, or 2 pairs of autosomal STR alleles identical-by-descent



위 식에 따라 임의의 두 사람 간의 혈연관계 정도를 나타나

는우도비를산출하여표 1에제시하였다. 이식을사용하는데

필요한 IBD 대립유전자의 공유 확률을 한국에서 혈연이라고

생각하는 8촌까지구해서그림 1에 표시하였다. 예를 들어 두

사람을형제관계로가정하면각각0, 1, 2개의 IBD 대립유전자

를공유할확률은각각 P0 = 14 , P1 = 
1
2
,  P2 = 14이다.

한편, Brenner와 Weir는 두 사람 사이의 혈연지수를 구할

수있는표1의수식을보다간편하게산출할수있도록일반식

을제시하였다4, 5). 두 사람의유전자형을각각 ab, cd라고하면

비교할수있는대립유전자는 1: ac, 2: ad, 3: bc, 4: bd와같이

4가지조합을만들수있는데, 이때 i번째조합에서두개의대

립유전자형이 동일하면 ui는 그 대립유전자 빈도의 역수로 하

고, 일치하지않을때는0으로한다. 이를바탕으로

, 로정의하면, 

두사람이혈연관계를가정할때의우도비는다음과같은하나

의식으로정리할수있다.

LR =  P0+ UP1 + WP2

위 식을이용하면두사람간의혈연관계나분석된유전자형

에 구애받지 않고 혈연지수를 구할 수 있기 때문에 대량 희생

자와 이에 따르는 유가족의 유전자형을 비교하여 혈연지수를

산출하는데용이하다. 이와 같은혈연지수를산출하는일반식

을이용하여임의의주어진혈연관계에서두사람간의혈연지

수를자동으로계산할수있는컴퓨터프로그램의개발이가능

한데, 그림 2는저자들이작성해본컴퓨터프로그램의한예이

다. 한편, Bieber 등은증거물에서결정된유전자형을DNA 데

이터베이스에서검색하여부자관계나형제관계에있는유전자

형을검색하여용의자를추적할수있다고하였다5). 이를대량

희생자의개인식별에적용하면유가족으로부자관계나형제관

계가있는경우에는유해의개인식별이어느정도가능성이있

을것으로보이나대량의희생자유해와유가족의유전자형을

비교할때에는위양성(false-positive)이나타날수있는가능

성이있고, 부자관계나형제관계인유가족이없을경우도있으

므로혈연관계의확정에어려움이따르게된다. 따라서, 2인검

사인경우에는우도비가일반적으로높지않기때문에미토콘

드리아유전자형이나 Y-STR 유전자형을이용하여우도비를

높일 수 있는 방법과 혈연관계를 결정할 수 있는 우도비의 경

계값에대한고찰이수반되어야할것으로본다. 

w=
u1u4 +u2u3

2
u=

u1 + u2 + u3 + u4
4
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Fig. 2. A computer program for calculating likelihood ratio between two individuals under given relationship



2. 대립유전자유실을고려한혈연지수

희생자유해의보존상태가좋은경우라면유해의유전자형

결정은현재의유전자검사수준으로보았을때크게문제될것

은없으나, 대량희생자의유해는분해되거나백골화되어유전

자검사가쉽지않을경우가많다. 분해된미량의DNA 밖에회

수할수없는시료를대상으로한유전자검사에서 mini-STR

의 유용성이 증명되고6, 7), 최근에는 상업용 PCR system도 이

용할 수있게되어 6.25 전사자 유해와같은오래된유해에서

도 STR 유전자형분석이어느정도가능하게되었다. 그러나,

분해된 미량의 DNA를 대상으로 한 STR 유전자형 분석은 일

반적으로 대립유전자 유실을 동반하게 되어1), 유해에서 결정

된유전자형과기준시료혹은유가족의유전자형비교에서뜻

하지 않은 결과가 나타날 수 있다. 이러한 문제점을 보완하기

위하여Buckleton과Triggs는대립유전자유실이있을경우를

가정하여혈연지수를산출하는식을표2와같이제시하였다8).

표 3은정황증거로부터형제관계가추정되는희생자와남자

동생에서미토콘드리아유전자형과 Y-STR 유전자형이완전

히일치하여상염색체 STR 유전자형을분석하여표 2에따라

형제지수를 산출해 본 예이다. Buckleton과 Triggs의 모의실

험에서기준시료혹은혈연관계가있는유가족의유전자형이

동형접합자이고 유해에서 동일한 유전자형이 관찰될 때 유해

에서 관찰되는 대립유전자에 유실 가능성이 있으면 우도비가

급격하게 감소된다고 하였는데, 실제로 대립유전자 유실률에

따라D2S1338의우도비가가장큰변화를보이고있다. 

표 2에서 제시된 수식을 이용하기 위해서는 각 유전좌에서

의 대립유전자 유실률 가 필요한데, 일반적인 경우에 D = 
1
2

F정도를사용할수있겠으나, 보다정확한분석을위해서는추

출된유전자의상태나PCR system를구성하는각각의유전좌

에서의대립유전자유실정도를평가하는것이필요하다.

3. 개인식별cold hit 기대값

대량재해는희생자의범위를특정할수있는지의여부에따

라, 한정된 특정인을 대상으로 하는 폐쇄형(closed forms)과

불특정인을 대상으로 하는 개방형(open forms)로 구분할 수

있다(interpol DVI guide, http://www.interpol.int). 불특정인

을개인식별대상으로하는개방형에서는대량희생자유해와

유가족의 유전자검사를 통하여 얼마나 많은 유해의 개인식별

이가능한지미리예측해보는것이필요하다. 특히 6.25 전사

자유해의개인식별과같이약13만명의전사자중에극히일부
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P0, P1 and P1; the probabilities that P and Q share 0, 1, or 2 pairs of autosomal STR alleles identical-by-descent

Table 1. The likelihood ratio for the proposition that the individuals (P and Q) are related (Hp) versus unrelated (Hd)



의 유해만 수습이 되고 있고(http://www.withcountry.mil.kr/),

유가족또한전체대상자중에일부만유전자검사에응한경우

에얼마나많은유해-유가족쌍을찾을수있을지추정하는것

은유전자검사의방향설정과추진에있어중요한지표가된다.

비슷한상황으로유전자검사를이용한미아찾기사업이있다.

N명의 불특정 희생자가 있었다고 알려졌는데, 단지 M명의

유해에서만 유전자검사가 가능하였고, 희생자의 유가족 중에

서 n명만이유전자검사를하였다고할때, 유전자검사로유해

와유가족의혈연관계를확정지을수있다는가정을하면발굴

유해가신고된유가족과서로혈연관계가있는것으로판명될

수있는쌍의개수X의확률분포는다음과같다.

(단, n-k≤N-M, k≤n, 

k≤M, n≤N)

이 때, 데이타베이스에서 유해-유가족 쌍을 찾을 평균 수,

즉정황증거없이오직유전자검사결과만으로유해를개인식

별을할수있는cold hit의기대값은다음과같다.

E(X) =  n ×
M
N

P (X=k)=
(M)×(N-M)k n-k

(N)n
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Table 2. The likelihood ratio (LR) for the proposition that the individuals (P and Q) are related (Hp) versus unrelated (Hd) where a particular
allele in the profile P has dropped out (aN)

D; the probability that a particular allele in the profile P has dropped out
P0, P1, P2, ; the probabilities that P and Q share 0, 1, or 2 pairs of autosomal STR alleles identical-by-descent
LR equation from Buckleton et al. of which some notations are modified8)

Table 3. An example of likelihood ratio (LR) calculation for full siblings with probablities of dropout: D = 0, 
1 and 1
4 2

STR Locus
Genotype LR (Sibling Index)

Victim Brother D=0 D= 14 D= 12
D8S1179 11-15 11-15 11.962 11.962 11.962
D21S11 30 29-30 0.924 1.084 1.135
D7S820 11-12 8-12 0.729 0.729 0.729
CSF1PO 10-12 10-11 0.750 0.750 0.750
D3S1358 16-17 16-17 3.514 3.514 3.514

TH01 9 7-9 0.733 0.873 0.931
D13S317 9-10 9-10 8.854 8.854 8.854
D16S539 12-13 9-10 0.250 0.250 0.250
D2S1338 22 22 336.985 31.200 22.756
D19S433 13.2-14 15.2-16.2 0.250 0.250 0.250

vWA 19 15-19 3.124 3.345 3.363
TPOX - 8-11 - - -

D18S51 11-15 13-15 0.922 0.922 0.922
D5S818 11 9-10 0.250 0.420 0.466

FGA 23 23-25 1.435 1.625 1.661

Cummulative LR 2,996.3 791.3 734.3

The STR loci and alleles which have possibility of allele dropout, and their LRs are represented in bold italic.
LRs were calculated using allele frequencies of 15 autosomal STRs as reported in Han et al.9, 10)



예를 들면, 6.25 전사자가 100,000명(N)으로 추정되고, 현

재 유해 200구(M)와 유가족 1,000명(n)에 대한 유전자형을

확보하였다면 개인식별이 기대되는 유해의 수는 2구

(=
200 ×1,000

)이다. 따라서, 6.25 전사자의개인식별에서는
100,000

유해의 발굴도 중요하지만 혈연관계가 있는 유가족의 유전자

검사가따르지않으면좋은성과를기대하기어렵다는것을이

식을통해알수있다. 또한혈연관계를확정할수있을정도로

충분한 우도비를 확보하기 위해서는 유해에서의 유전자검사

성공률을높여야되겠으며, 혈연관계가먼유가족만이있을경

우에대비하여미토콘드리아유전자형이나 Y-STR 유전자형

을이용하여우도비를높이고, 2명이상의유가족이있을때의

우도비산출방법도제시되어야할것으로본다.

결 론

대량 희생자의 개인식별을 위한 유전자검사에서 유해의 유

전자형을 기준 시료나 유가족의 유전자형과 비교하여 우도비

를 산출할 수 있는 일반식을 제시하였으며, 이 수식은 컴퓨터

프로그램으로 개발하는데 이용되어 대량 희생자의 유해와 유

가족쌍을효과적으로screening 하는데있어유용하게사용될

수있을것이다. 대립유전자유실을고려하여혈연지수를산출

하기위해서는추출된유전자의상태와PCR system을구성하

는 각각의 유전좌에서의 대립유전자 유실률을 평가하여 사용

할필요가있다. 한편, 대량희생자의개인식별 cold hit 기대값

은 6.25 전사자희생자와같은불특정인을개인식별대상으로

하고오랜시간이흘러유가족의유전자검사가매우제한된경

우에 있어 개인식별 가능성이 있는 유해의 수를 가늠해 볼 수

있도록 함으로써 대량 희생자의 개인식별을 위한 유전자검사

의 방향을 설정하고 추진하는데 도움이 될 것으로 본다. 끝으

로, 보다 많은 유해의 보다 정확한 개인식별을 위해서 혈연관

계를 확정지을 수 있는 우도비의 값과 우도비를 높일 수 있는

방법에대한체계적연구가수반되어야할것으로본다. 
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