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국문요약

한국인 아버지-아들 쌍에서 17개 Y-STR유전좌의 돌연변이 분석

Y 염색체에 위치한 STRs(Y-STRs)은 친족 관계에 있는 남성 간 혈연
관계를 확인하는데 유용하지만,가계도 및 친자검사에서 유전적 프로파일
을 정확하게 해석하기 위해서는,생물학적으로 아버지와 아들임이 확인된
부자(父子)로 이루어진 여러 쌍을 직접적으로 분석함으로써 유전자 간 혹
은 특정 유전자에 존재하는 돌연변이의 믿을 만한 추정치를 구하는 것이
매우 중요하다.한국에서는 그간 Y-STR을 대상으로 하는 여러 가지 다중
중합효소연쇄반응(multiplex PCR)에 관한 연구가 행해져왔으나,Y-STR
유전좌에서의 돌연변이에 관한 연구는 지금껏 보고된 바가 없다.이에 본
연구에서는 한국인에서 Y-STRs유전좌 및 각 유전좌 내 대립유전자에
특이한 돌연변이율을 구하고,통계적인 방법으로 다른 민족들과의 차이점
을 비교하고자,17개의 Y-STRs유전좌(DYS19,DYS385a/b,DYS389-I,
DYS389-II,DYS390,DYS391,DYS392,DYS393,DYS438,DYS439,
DYS437,DYS448,DYS456,DYS458,DYS635(Y GATA C4),Y GATA
H4)에 대한 분석을 시행하였다.

아버지와 아들 관계임이 확인 된 355가족 중 아버지를 대상으로 두 개
의 mutiplex PCR (multiplex I,multiplex II)체계를 통하여 17개의
Y-STRs 유전좌를 분석하였다. Minimal haplotype인 9개(DYS19,
DYS385a/b,DYS389-I,DYS389-II,DYS390,DYS391,DYS392,DYS393)
의 유전좌로 구성되어진 multiplexI으로 분석한 결과 275개의 haplotype
이 관찰되었고,haplotype diversity는 0.9972였으며,각 유전좌의 평균
genediversity는 0.6634이었다.나머지 8개(DYS438,DYS439,DYS437,
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DYS448,DYS456,DYS458,DYS635(Y GATA C4),Y GATA H4)의 유
전좌로 구성된 multiplexII도 275개의 haplotype이 관찰되었고,haplotype
diversity는 0.9971이었으며,평균 genediversity는 0.6314로 multiplexI과
유사한 값을 나타내었다.반면,전체 17개 Y-STRs유전좌(multiplexI+II)
의 haplotype은 338개로 각각의 multiplex에 비해 그 수가 현저히 증가한
것을 볼 수 있었고,haplotypediversity역시 0.9996으로 증가한 것을 볼
수 있었다.

17개 Y-STRs유전좌에서의 돌연변이는,앞서 설명한 355명의 아버지와
그 아들의 쌍에 이란성 쌍둥이 아들 3명과 아들이 두 명 있는 7가족의 아
들 7명을 포함하는 전체 365부자 쌍으로부터 분석하였다.6205번의 유전
자 전달과정에서 21개의 돌연변이가 12개 STR 유전좌(DYS19,
DYS385a/b,DYS389-I,DYS389-II,DYS390,DYS393,DYS439,DYS437,
DYS456,DYS458,DYS635(Y GATA C4),Y GATA H4)에서 발견되었
으며 이것은 0.34%/감수분열(95% C.I.0.21～0.52%)의 돌연변이율을 나타
내었다.한국인에서의 돌연변이율은 일본,독일,노르웨이 및 브라질에서
제시한 돌연변이율과 통계적으로 유의한 차이(P>0.05)를 보이지 않았다.
또한,multiplexI에 포함된 minimalhaplotype에 해당하는 유전좌에 비해,
multiplexII의 새로운 유전좌들,특히 DYS458과 DYS635(Y GATA C4)
에서는 각각 3개의 돌연변이가 관찰됨으로써 상대적으로 돌연변이 발생빈
도가 높은 것으로 나타났다.발견된 돌연변이는 모두 반복단위가 하나씩
증가하거나 감소하는 경향을 나타내었으며, 이것은 slipped-strand
mispairing기작에 의한 결과라고 추정된다.

본 연구를 통하여 제시된 17개의 Y-STR에 대한 한국인에서의
haplotype과 돌연변이율은 향후 Y-STR을 포함한 유전적 프로파일을 대상
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으로 하는 법의학적 분석 및 집단유전학적 연구를 수행하는데 큰 도움을
줄 수 있을 것으로 생각된다.

핵심되는 말 :Y염색체,짧은연쇄반복,일배체형,돌연변이,한국인
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한국인 아버지-아들 쌍에서 17개 Y-STR유전좌의 돌연변이 분석

<<<지도교수 양양양 우우우 익익익 >>>

연세대학교 대학원 의과학과

이이이 한한한 영영영

I. I. I. I. 서  서  서  서  론론론론

사람의 유전자에는 특정 염기서열이 반복되는 부분(microsatellite
repeat)이 존재하는데,이 서열들 가운데 상당수는 길이 다형성을 가지고
있어서 반복되는 서열의 반복횟수가 사람마다 차이가 있다1-3,.즉,이들 서
열은 한 유전좌(locus)에서 사람마다 길이가 다른 여러 대립유전자(allele)
를 가지고 있을 수 있기 때문에 이러한 특성을 이용하여 개인 식별에서
뿐만 아니라 개체들의 집단에서 그들 간의 상관관계 혹은 인구 집단 사이
의 상관관계를 추론하는데 사용할 수 있다.그 중에서도 특히 짧은 연쇄반
복(shorttandem repeat;STR)은 전체 유전자의 길이가 비교적 짧아 변질
된 시료들에서도 쉽게 검사가 가능하며,그 검사법이 용이하고 집단 내부
및 집단 간 다형성이 높아 법의학 및 집단 유전학 분야에서 매우 유용하
게 사용되고 있다4-9.특히,Y 염색체에 위치한 STRs(Y-STRs)은 원칙적
으로 재조합(recombination)의 가능성이 없이 일배체형으로 부계를 통하여
유전되므로 강간 사건 및 추정부가 사망하거나 실종된 경우에 있어서 친
족 관계에 있는 남성 간 혈연관계를 확인하는데 유용할 뿐만 아니라,밀접
하게 관련되어 있는 집단 사이의 유전적 관련성이나 민족간의 비교연구
또는 계통발생학적 연구에 사용될 수 있다10-13.
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1992년에 Rower등은 현재는 DYS19로 더욱 잘 알려진 Y-27H39를 다
형성이 있는 Y염색체 표지자로서 처음 언급하였다14.그 후 10년 동안 진
행된 Y 염색체에 위치한 연쇄반복 표지자의 발견 및 연구는 상염색체 연
구에 비해 훨씬 더 천천히 진행되었으나,HumanGenomeProject에 의해
DNA 염기서열 정보를 이용할 수 있게 되고 DNA 염기서열 database를
검색할 수 있는 도구가 발전되면서 빠른 발전을 이루어,2002년에는 약 30
개에 해당하는 표지자가 다형성 연구에 이용되기에 이르렀다15-16.

Y 염색체는 유전자 자체에서 일어나는 돌연변이를 제외하고는 재조합
의 과정에 의한 변이 가능성이 없고,유전자가 한꺼번에 일배체형으로 유
전되는 특성으로 인하여,그 분별력은 상염색체 STRs과는 달리 각 개인에
서 Y-STR유전좌의 조합으로 구성된 hyplotype의 수준에서 평가 되어진
다17.
1997년,유럽의 ISFG (InternationalSociety ofForensicGenetics)는

DYS19,DYS389I,DYS389II,DYS390,DYS391,DYS392,DYS393 및
DYS385를 포함하는 Y-STR유전좌를 coreset혹은 minimalhaplotype이
라고 공인하였고,이후 대부분의 Y 염색체 관련 data는 이러한 유전좌를
포함하고 있다18-20.약 100개의 유럽,아시아 및 아프리카 인구 집단을 대
상으로 16,000개 이상의 profile을 포함하고 있는 Y-STR haplotype
referencedatabase(http://www.ystr.org)가 확립되었고,이러한 연구로 인
하여 minimalhaplotype은 여러 집단에서 약 76.1내지 95.5%의 남성을
구별할 수 있다고 알려져 있다21-24.2003년에는 SWGDAM (Scientific
WorkingGrouponDNA AnalysisMethods)에 의해 minimalhaplotype인
9개의 STR 유전좌에 DYS438과 DYS439를 더한 11개의 STR 유전좌가
UShaplotype으로 공인되었다.
그러나,몇몇 유전좌를 제외하고는 대부분의 Y 염색체 STR유전좌에는



- 6 -

대립유전자의 수가 많지 않기 때문에 상염색체 유전좌에 비해 분별력이
떨어지며,일배체형으로 유전되기 때문에 발생할 수 있는 결연불균형
(linkagedisequilibrium)이 일어날 확률이 높고,동일한 haplotype을 갖는
개인의 수가 많다.예를 들어 파키스탄에서는 팔시(Palsi)집단의 14%에
해당하는 남성들이 16개의 유전좌에서 동일한 유전자형을 나타내는 하나
의 haplotype을 가지고 있으며,아시아 대륙에서는 약 4%에 해당하는 남
성들이 징기스칸으로부터 유래된 것으로 추정되는 하나의 haplotype을 공
유함으로써 15개의 유전좌에서 동일한 유전자형을 나타낸다.또한,이와
유사하게 핀란드에 거주하는 13%의 남성도 16개의 유전좌에서 동일한 유
전자형을 나타내는 하나의 haplotype을 가지고 있음이 밝혀졌다.따라서
분별력을 더욱 증가시키기 위하여 가능한 한 많은 수의 더욱 높은 다형성
을 가진 Y-STR유전좌들에 관한 연구가 법의학적 및 유전학적 측면에서
진행되어 왔으며,최근까지 DYS437,DYS438,DYS439,DYS446,DYS449
및 DYS464등과 같은 유전좌들이 보고 되었다26,26.현재 상용화되어 판매되
고 있는 Y-STR 분석키트들은 다중중합효소연쇄반응(multiplexPCR)체
계를 갖추면서,그 정보력을 높이기 위하여 좀 더 많은 수의 Y-STR유전
좌를 포함하기 위한 노력을 하고 있으며, PowerPlex Y System
(Promega,Madison,WI,U.S.A.)과 같은 Y-STR분석키트는 앞서 언급한
9개의 minimalhaplotype에 추가적으로 DYS437및 SWGDAM (Scientific
Working Group on DNA Analysis Methods)에 의하여 공인되어 US
halotype에 새롭게 포함된 2개의 유전좌,DYS438및 DYS439를 포함하
고 있고,AmpFLSTRYfilerPCR amplificationkit(AppliedBiosystems,
Foster City, CA, U.S.A.)는 US haplotype에 추가적으로 DYS448,
DYS456,DYS458,GATA C4및 GATA H4를 포함시켜 모두 17개의
Y-STRs를 분석할 수 있는 기능을 제공하였다.
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Y-STR을 포함하는 유전적 프로파일을 정확하게 해석하기 위해서는 각
유전좌에서의 돌연변이율을 알고 있어야 하는데,이는 실제로 Y-STR을
이용하여 유전자 검사를 수행할 경우,드물기는 하지만 아버지와 아들 간
에 돌연변이가 발생하여 이로 인한 유전자형의 차이를 보이는 수가 있고,
법의학 분야에서 부권지수를 계산하는데 있어서 이러한 가능성이 반드시
고려되어야 하기 때문이다27-28.지금까지 STRs의 돌연변이 연구를 위하여
컴퓨터 시뮬레이션 방법,다른 동물을 대상으로 하는 방법 및 가족 구성원
의 혈액으로부터 유전자형을 비교하는 방법 등의 다양한 연구방법이 이용
되어왔으나,생물학적으로 부모 및 자녀 관계가 확인된 가족에서 대립유전
자가 부모로부터 자녀로 전달되는 양상을 연구하는 것이 STRs의 돌연변
이를 정확하게 이해할 수 있는 가장 좋은 방법이다28.즉,가계도 및 친자
검사에서 Y-STRs의 유전적 프로파일을 정확하게 해석하고 분석의 오류
를 피하기 위해서는,분석 대상이 되는 Y-STRs이외의 유전좌 검사를 통
하여 생물학적으로 친아버지와 아들 관계임이 확인된 두 명의 남성으로
이루어진 쌍을 분석함으로써 유전자 간 혹은 특정 유전자에 존재하는 돌
연변이의 믿을 만한 추정치를 직접 구하여 그 결과를 분석 과정에 반영하
여야 한다.또한,Y염색체 계통의 기원을 추정하기 위하여도 이러한 과정
은 반드시 전제되어야한다.이러한 맥락에서 이미 각 민족을 대상으로 하
는 연구가 독일,노르웨이 및 일본에서 9내지 15개의 Y-STR 유전좌를
대상으로 연구가 수행되었으며28-30,그 결과로 각 유전좌에 따른 돌연변이
발생빈도,대립유전자와 돌연변이 발생 빈도간의 상관관계 및 그 발생 기
작에 관한 가설 등이 제시되었다.

이전의 상염색체 STRs의 연구로부터,돌연변이율과 동일한 연쇄반복의
개수는 정 상관관계에 있다는 점,산재되어있는 불규칙한 반복이 돌연변이
의 발생을 억제한다는 점,평균 돌연변이율이 약 0.2%/감수분열 이라는
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점,대부분의 돌연변이가 하나의 반복이 감소하거나 증가하여 생긴 것이라
는 점 및 새로운 대립유전자가 발생하는 대표적 기작이 slipped-strand
mispairing이라는 점 등이 밝혀진 바 있다27,31-36.Y-STR돌연변이에 관한
연구에서는,독일인의 경우28,15개의 Y-STRs을 대상으로 하는 4,999대
립유전자 전달 과정에서 14개의 돌연변이가 관찰됨으로써 약 0.28%/감수
분열의 빈도를 나타냈으며,노르웨이인의 경우에서는29,8개의 Y-STRs을
대상으로 하는 1,200대립유전자 전달 과정에서 5개의 돌연변이가 관찰됨
으로써 약 0.42%/감수분열의 빈도를 나타냈다.또한,일본인의 경우에서는
30,14개의 Y-STRs을 대상으로 하는 2,254대립유전자 전달 과정에서 5
개의 돌연변이가 관찰됨으로써 약 0.22%/감수분열의 빈도를 나타냈다.이
때,서로 다른 유전좌 들은 각각 다른 돌연변이 빈도를 나타냈으며
(p<0.01),일예로 노르웨이인을 대상으로 한 연구에서 DYS392유전좌의
경우 전혀 돌연변이를 보이지 않은데 반해,DYS391및 DYS390유전좌에
서는 8건의 돌연변이를 나타냄으로써 유전좌 간 돌연변이율이 상당한 차
이를 나타냄을 시사하였다.더욱이 대립유전자의 빈도는 집단 간에 많은
차이를 보이기 때문에 대립유전자 및 유전좌에 대한 돌연변이율 또한 집
단 간에 상당한 차이를 나타낼 수 있다고 추정된다29.

반복서열의 다형성을 검사하는 방법으로는 Southernblotting후 탐침
(probe)에 대한 교잡 반응을 이용한 방법이 유전자 검사가 보급되기 시작
한 초기에 사용되었으나,검사 결과를 표준화하고 객관화하기 곤란하고 동
위원소를 사용하여야 한다는 점 때문에 점차 형광 프라이머를 사용한 중
합효소연쇄반응(polymerasechainreaction;PCR)을 이용하여 대상 유전자
를 증폭한 후 전기영동으로 증폭 산물의 길이다형성을 검색하는
Amp-FLP(amplifiedfragmentlengthpolymorphism)방법이 보편화되기
시작하였다37-42.그러나 최근에는 가능한 많은 수의 STR을 분석해야할 필
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요성에 의하여,한 번의 중합효소연쇄반응으로 여러 개의 STR 유전좌를
증폭할 수 있는 다중중합효소연쇄반응(multiplexPCR)방법이 보편화되게
되었다43.중합효소연쇄반응을 실시한 후 유전자형을 결정하는 방법으로
는,기존에는 PAGE (poly-acrylamide gelelectrophoresis) 및 silver
staining을 사용하였지만40-43,그 과정이 복잡하고 많은 시간이 소비되기
때문에 여러 개의 STRs을 형광 프라이머를 사용하여 한꺼번에 증폭한 후,
자동염기서열분석기(automaticDNA sequencer)상에서 구축한 대립유전자
사다리를 이용하여 대립유전자를 명명하는 방법이 사용되고 있다44-45.또
한,돌연변이는 주로 하나 혹은 둘의 반복단위가 감소하거나 증가하여 생
기는 경우가 많음 감안할 때 자동염기서열분석기는 다른 분석방법에 비하
여 그러한 변화를 민감하게 감지하는 장점이 있다.돌연변이가 일어난 시
료의 경우 교차 테스트를 수행하여 다중중합효소연쇄반응에서 나타날 수
있는 대립유전자의 손실에 의한 데이터의 부적절한 해석을 막고 돌연변이
를 보이는 유전좌에 대한 독립적인 중합효소연쇄반응을 수행하여 유전자
형을 확인함으로써 돌연변이에 대한 검증을 해야 한다.

우리나라에서도 그간 Y-STR을 대상으로 하는 여러 가지 다중중합효소
연쇄반응(multiplex PCR)에 관한 연구를 통하여 DYS19,DYS389I/II,
DYS390, DYS391, DYS392, DYS393, DYS385, DYS388, DYS434,
DYS435, DYS436, DYS437, DYS438, DYS439, DYS441, DYS442,
DYS443,DYS444,DYS445,DYS446,DYS449,DYS464등을 포함하는
Y-STR유전좌의 대립유전자 빈도와 haplotype에 관한 결과가 보고 되었
다46-53.하지만,Y-STR 유전좌에서의 돌연변이에 관한 연구는 지금껏 보
고 된 바가 없다.이에 본 연구에서는 부자관계가 확인된 한국인 남성 365
쌍을 대상으로 17개의 Y-STRs을 두 번의 다중중합효소연쇄반응을 시행
하여 대립유전자 빈도와 haplotype을 보고함과 동시에 부자간에 돌연변이
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로 인한 차이를 보이는 시료를 이용하여 각 유전좌에 특이한 돌연변이율
을 구하고,염기서열분석을 통하여 돌연변이의 구조적 특성을 분석함으로
써 법의학적 분석 및 집단유전학적 연구를 수행하는데 정확성을 확보하고
자 한다.
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II. II. II. II. 재료 재료 재료 재료 및 및 및 및 방법방법방법방법

1.샘플 수집 및 DNA 추출

한국인 355가족으로 구성된 총365쌍의 남성으로부터 멸균된 면봉으로
구강 상피세포를 채취하고 이것으로부터 QIAampDNA minikit(Qiagen,
Hilden,Germany)을 이용하여 DNA를 추출하여 샘플을 획득하였다.
구강 상피세포를 채취하는데 사용된 면봉은 1.5ml미세원심분리 튜브

(microcentrifugetube)에 각각 넣고,400ul의 PBS용액을 넣어 면봉의 표
면에 존재하는 구강 상피세포를 해리시켰다.단백질을 제거하기 위해 20
ul의 proteinaseK와 AL 완충액을 넣어준 후,15초간 vortexing을 하고
56℃에서 10분간 방치하였다.그 다음 400ul의 100% 에틸 알콜을 첨가하
여 15초간 vortexing하고,완전히 섞인 700ul의 용액을 키트에 포함된
QIAampspincolumn(Qiagen)에 옮겨 담은 후 8000rpm에서 1분간 원심
분리 하였다.미세원심분리 튜브에 담긴 용액이 모두 column에 옮겨지도
록 이전 과정을 다시 한 번 수행하였다.수세과정으로 column에 500ul의
AW1완충액을 넣고 8000rpm에서 1분간 원심분리 한 후,2차 수세과정
으로 500ul의 AW2완충액을 column에 넣어 14000rpm에서 3분간 원심
분리 하였다.Column에 존재하는 완충액을 모두 제거하기 위하여 다시 한
번 14000rpm에서 1분간 원심분리 하였다.Column에 붙어있는 DNA를 해
리하기 위해 수세된 column을 멸균 처리된 1.5ml미세원심분리 튜브에
옮기고,멸균 처리된 3차 증류수 150ul를 넣어 5분간 방치한 후 8000
rpm에서 1분간 원심분리하여 DNA 샘플을 추출하였다.획득된 DNA 샘플
은 TE 완충액과 PicogreenⓇ dsDNA Quantitation Reagent(Molecular
Probe,Eugene,OR,U.S.A)을 섞은 후 TBS-380 MiniFluorometer
(TurnerBiosystems,Sunnyvale,CA,U.S.A.)에 장착하여 정량한 후,중합
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효소 연쇄반응을 시행하기 전까지 -20℃에서 보관하였다.
추출한 DNA는 성염색체를 포함하는 15개의 상염색체 짧은연쇄반복

(shorttandem repeat;STR)유전좌위(D3S1358,TH01,D21S11,D18S51,
PentaE,D5S818,D13S317,D7S820,D16S539,CSF1PO,PentaD,vWA,
D8S1179,TPOX,FGA)로 구성된 PowerPlex16(Promega,Madison,WI,
U.S.A.)검사체계를 적용하여 부권지수(paternityindex)를 구함으로써 부
자 관계를 확인하였다.

PI (paternity index)= 
LR (likelihood ratio)

LR (likelihood ratio)  +  1

2.연구대상 Y-STR유전자 설정

전 세계적으로 광범위하게 연구되어 법의학 실무에 적용되고 있는 유럽
의 minimal haplotype (DYS19, DYS385a/b, DYS389-I, DYS389-II,
DYS390,DYS391,DYS392,DYS393)에 새롭게 DYS438및 DYS439를 추
가한 UShalotype과 최근에 출시된 AmpFLSTRYfilerPCRamplification
kit(AppliedBiosystems,FosterCity,CA,U.S.A.)가 추가적으로 포함하고
있는 DYS437,DYS448,DYS456,DYS458,DYS635(Y GATA C4),Y
GATA H4를 포함한 17개의 Y-STRs유전좌를 연구의 대상으로 하였다.
연구의 대상이 되는 Y-STR 유전좌의 염기서열은 GenBank
(http://www.gdb.org)에서, 각 유전좌의 대립유전자에 대한 정보는
STRBase(http://www.cstl.nist.gov/biotech/strbase)에서 획득하여 프라이
머 설계에 이용하였다.각 유전좌의 Y염색체 상에서의 위치는 Fig.1에 표
시하였고,다중중합효소연쇄반응에 사용되는 프라이머의 염기서열과 최종농
도에 관한 사항은 Table1에 정리하였다.
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Fig.1.Mapof YchromosomeshowspositionsofeachYSTR.

Table1.Sequencesandconcentrationsofprimersusedinthemultiplex
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optimization

3.MuliplexPCR증폭

Locus LabelDye PrimerSequence(5'to3') Primer
conc.(uM)

DYS19 FAM F-CTACTGAGTTTCTGTTATAGT
R-ATGGCATGTAGTGAGGACA

0.40
0.40

DYS389I/II FAM F-CCAACTCTCATCTGTATTATCT
R-TTATCCCTGAGTAGTAGAAGAAT

0.20
0.20

DYS390 HEX F-TATATTTTACACATTTTTGGGCC
R-TGACAGTAAAATGAACACATTGC

0.10
0.10

DYS391 HEX F-CTATTCATTCAATCATACACCCATAT
R-ACATAGCCAAATATCTCCTGGG

0.05
0.05

DYS392 FAM F-AAAAGCCAAGAAGGAAAACAAA
R-AAACCTACCAATCCCATTCCTT

0.06
0.06

DYS393 HEX F-GTGGTCTTCTACTTGTGTCAATAC
R-AACTCAAGTCCAAAAAATGAGG

0.05
0.05

DYS385 HEX F-AGCATGGGTGACAGAGCTA
R-CCAATTACATAGTCCTCCTTTC

0.60
0.60

GATA H4 FAM F-ATGCTGAGGAGAATTTCCAA
R-GCTATTCATCCATCTAATCTATCCATT

0.22
0.22

DYS437 HEX F-GACTATGGGCGTGAGTGCAT
R-GAGACCCTGTCATTCACAGATGA

0.20
0.20

DYS438 HEX F-CCAAAATTAGTGGGGAATAGTTG
R-GATCACCCAGGGTCTGGAGTT

0.35
0.35

DYS439 FAM F-TCGAGTTGTTATGGTTTTAGGTCT
R-GTGGCTTGGAATTCTTTTACCC

0.14
0.14

DYS448 FAM F-TGGGAGAGGCAAGGATCCAA
R-GTCATATTTCTGGCCGGTCTGG

0.65
0.65

DYS456 HEX F-GGACCTTGTGATAATGTAAGATAG
R-GTAGAGGGACAGAACTAATGGAA

0.14
0.14

DYS458 HEX F-GCAACAGGAATGAAACTCCAAT
R-GTTCTGGCATTACAAGCATGAG

0.12
0.12

GATA C4 FAM F-AGTGTCTCACTTCAAGCACCAAGCAC
R-GCAGCAAAATTCACAGTTGGAAAAATGT

0.36
0.36
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17개의 Y-STRs유전좌의 분석을 위하여 2회로 나누어 multiplexPCR
증폭을 수행하였다.MultiplexI체계는 minimalhaplotype에 포함된 9개의
유전좌를 증폭 할 수 있도록 프라이머를 구성하였고,multiplexII체계는
minimalhaplotype을 제외한 8개의 Y-STR 유전좌를 증폭 가능하도록 구
성하였으며,PCR증폭에 사용된 프라이머의 염기서열과 농도는 Table1에
표시하였다.
MultiplexI체계의 PCR혼합물에는 1～2ng의 주형 DNA,1.6ulGold

STR 10× Buffer(Promega),2.0 U AmpliTaq Gold DNA Polymerase
(AppliedBiosystems)가 포함되어 있으며 멸균된 3차 증류수로 최종 부피
가 10ul가 되도록 하여 잘 섞어주었다.PCR 혼합물은 PTC-200DNA
engine(MJResearch,Waltham,MA,U.S.A.)에 장착하여,95℃에서 11분
간 변성시키고 94℃에서 1분,55℃에서 1분,72℃에서 1분의 조건으로 30회
중합반응 후 최종적으로 60℃에서 45분간 반응시킨 후 4℃에 잠시 보관하
였다.
MultiplexII체계의 PCR혼합물에는 1～2ng의 주형 DNA,1.0ulGold

STR 10× Buffer(Promega),2.0U AmpliTaq Gold DNA Polymerase
(AppliedBiosystems)가 포함되어 있으며 최종 부피가 10ul가 되도록 하여
잘 섞어주었다.중합반응 조건은 multiplexI과 동일하였다.

4.PCR증폭산물의 유전자형 결정

PCR이 끝난 증폭산물 1 ul는 0.5 ul의 GeneScan-400HD ROX size
standard(AppliedBiosystems)와 20ul의 Hi-DiTM Formamide(Applied
Biosystems)를 혼합하여 95℃에서 5분간 반응시켜 변성시키고 얼음에 넣어
5분간 방치하였다.준비된 시료를 ABIPRISM 310 Genetic Analyzer
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(Applied Biosystems)에 장착하여 Performance Optimized Polymer 4
(POP4;AppliedBiosystems),47cm ×50um의 310capillaries(Applied
Biosystems)를 사용하여 전기영동 하였고,증폭산물의 크기는 GeneScan
software3.1(AppliedBiosystems)을 이용하여 측정하였다.

5.대립유전자 사다리 및 유전자형 결정 매크로 생성

대립유전자 사다리는 17개의 각 유전좌에서 관찰되는 모든 대립유전자를
포함하도록 각각의 대립 유전자에 해당하는 샘플을 Y-STR 유전좌 별로
따로따로 PCR 하여 그 결과물을 취합하여 만들었으며, Genotyper
software2.5(AppliedBiosystems)를 이용하여 대립유전자 결정을 위한 매
크로를 정의함으로써 분석을 정확하고 용이하도록 하였다.대립유전자 사다
리에 취합한 각각의 대립유전자의 PCR 증폭 산물은 염기서열분석을 수행
하였다.DYS385a/b와 DYS389I/II를 제외한 각 유전좌의 PCR증폭 산물은
QIAquickPCR PurificationKit(Qiagen)를 이용하여 정제한 후,BigDye
Terminator Cycle Sequencing v2.0 Ready Reaction Kit (Applied
Biosystems)를 이용하여 염기서열증폭 반응을 수행하였다. 이를
Sequencing Analysis Software Version 3.4 (Applied Biosystems)와
SequenceNavigator1.01(AppliedBiosystems)을 이용하여 ABIPRISM
310GeneticAnalyzer(AppliedBiosystems)에서 염기서열을 분석하였다.
DYS385a/b와 DYS389I/II 유전좌는 PCR 증폭 후 그 산물을 각각
pGEM-T EasyVectorSystem I(Promega)으로 cloning하여,위와 동일
한 방법으로 염기서열을 분석하였다.
모든 PCR 증폭산물은 Genotypersoftware2.5(AppliedBiosystems)를

이용하여 대립유전자 사다리와 비교하여 그 유전자형을 결정하였다.
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6.돌연변이가 관찰된 샘플의 염기서열 분석

대립유전자간에 불일치가 관찰된 부자 샘플은 multiplexI과 multiplexII
체계를 다시 수행하여 유전자형을 재확인하고,그 결과 부자사이에 대립유
전자간 차이가 보이는 샘플에 대하여 돌연변이가 나타난 것으로 간주하고
그 염기서열을 분석하였다.돌연변이가 나타난 각각의 유전좌는 PCR로 증
폭한 후,2% agarose gel로 product를 확인한 다음,PCR 결과물을
pGEM-T Easy VectorSystem I(Promega)에 포함되어 있는 50ng의
pGEM-T Easy Vector를 5ul의 2× Rapid Ligation Buffer(T4DNA
Ligase)및 T4 DNA Ligase와 혼합하여 4℃에서 16～24시간 방치하여
ligation시켜 cloning을 수행하였다.Clone2ul는 competentcell100ul와
혼합하여 얼음에서 20분간 방치한 후 42℃에서 90초간 heatshock을 주어
transformation을 수행한 후 얼음에서 2분간 방치하였다.여기에 1ml의
LB용액을 첨가하여 37℃의 shaking incubator에서 1시간 동안
transformation된 cell을 키운 후, cell과 LB 혼탁액을 잘 혼합하여
X-gal/IPTG/ampicillin이 포함된 LBplate에 깐 다음 37℃의 incubator에서
16～24시간 동안 방치하였다.
Plate에 형성된 colony중 insert가 vector에 들어갔다고 간주되는 흰색의

colony를 tip을 사용하여 채취한 후,10ul의 멸균된 3차 증류수에 잘 섞은
후,분석하고자 하는 Y-STR의 대립유전자가 정확히 cloning되었는지를 확
인하고자 colonyPCR을 수행하였다.Colony가 섞인 혼탁액 1ul를 해당되
는 유전좌의 프라이머를 사용하여 PCR 증폭한 후 ABIPRISM 310
GeneticAnalyzer(AppliedBiosystems)에 장착하여 전기영동 하였고,증폭
산물의 크기는 GeneScansoftware3.1(AppliedBiosystems)을 이용하여
측정하여 원하는 대립유전자가 cloning된 것을 확인하였다.
확인된 colony는 ampicillin이 포함된 3ml의 LB용액에 잘 섞어서 37℃
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의 shaking incubator에서 16～24 시간 동안 키운 후,이것으로부터
QIAprepSpinMiniprepKit(Qiagen)을 사용하여 plasmidDNA를 획득하
였다.세포현탁액을 1.5ml미세원심분리 튜브에 넣고 원심분리하여 상층액
은 버린 후,QIAprepSpinMiniprepKit(Qiagen)에 포함되어 있는 250ul
의 P1완충액을 첨가하여 세포를 잘 풀어주었다.여기에 250ul의 P2완충
액을 첨가하여 상하로 조심스럽게 섞은 다음,350ul의 N3완충액을 첨가
하여 상하로 잘 섞은 후 14000rpm에서 15분간 원심분리하였다.상층액만
QIAprepcolumn에 옮긴 후 13000rpm에서 1분간 원심분리 한 다음,500
ul의 PB 완충액을 첨가하여 13000rpm에서 1분간 원심분리하였다.750ul
의 PE 완충액을 column에 첨가하고 1300rpm에서 1분간 원심분리한 후
다시 한 번 1분간 원심분리하여 cloumn에 잔존하는 완충액을 모두 제거하
였다.Column을 1.5ml미세원심분리 튜브에 옮긴 후 멸균된 3차 증류수
50ul를 column중앙에 떨어뜨리고 5분간 방치한 후 8000rpm에서 1분간
원심분리하여 plasmidDNA를 추출하였다.
획득한 plasmid DNA는 M13 프라이머와 BigDye TerminatorCycle

Sequencingv2.0ReadyReactionkit(AppliedBiosystems)를 이용하여 염
기서열증폭을 분석하였다.

7.통계 분석

실험을 통해 획득된 각 유전좌의 대립유전자 결과물은 Arlequin
StatisticalAnalysisPackageVersion2.000을 이용하여 통계적인 결과로
분석하였다54.전체 유전좌의 haplotypediversty는 Nei가 제시한 방법에 의
해 분석되었고55,각 유전좌의 대립유전자 및 haplotype의 발생빈도는
Dempster등56,Excoffier등57,Lange58,Weir59가 제시한 방법에 의해 분석
되었다.유전좌 사이의 결연불균형(linkage disequilibrium)의 존재여부는
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Slatkin60과 Lewontin61에 의한 방법에 의해 Markov chain reaction에서
step의 수를 100,000으로,dememorisationstep의 수를 1,000으로 하여 분석
하였다.민족 간의 대립유전자 및 haplotype의 발생빈도 값의 유의한 차이
여부,발생한 돌연변이 발생빈도의 민족 간 유의한 차이 여부를 분석하기
위하여 Arlequinsoftware의 exacttest를 실시하여 p-value를 구하였으며,
p-value의 값이 0.05이상인 경우 유의한 차이가 없음으로 해석하였다.
전체 17개 유전좌에 걸친 돌연변이 발생 빈도의 maximum-likelihood

estimate은 관찰된 돌연변이 수를 전체 대립유전자 전달 횟수로 나누어 구
하였다.주어진 대립유전자 전달 횟수 및 돌연변이 발생 빈도 하에서,돌연
변이 발생은 이항분포를 따르므로,이항분포의 95% 신뢰구간(confidence
interval;CI)은 Blyth-Still-Casella의 방법에 따라 구하였다62.

III. III. III. III. 결  결  결  결  과과과과

1.Y-STR유전좌의 대립유전자 구조

17개의 Y-STR 유전좌에 대한 각각의 반복염기서열의 구조와 본 연구
를 통하여 나타난 대립유전자의 분포 및 대립유전자의 크기에 대한 결과
를 Table2에 정리하였다.DYS392유전좌는 3개의 염기로 이루어진 반복
단위를 가지고 있었으며,DYS19,DYS385a/b,DYS389-I,DYS389-II,
DYS390,DYS391,DYS393,DYS437,DYS439,DYS456,DYS458,GATA
C4,GATA H4등 14개 유전좌는 모두 4개의 염기로 이루어진 반복단위
를 가지고 있었다.또한,DYS438유전좌는 5개의 염기가 반복되는 구조를
가지고 있었으며,DYS448유전좌는 6개의 염기가 반복되었다.이 중에서
DYS385a/b,DYS391,DYS392,DYS393,DYS438,DYS439,DYS456은 동
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일한 염기반복단위로 이루어져 있으나,나머지는 9개 유전좌는 두 종류에
서 네 종류까지의 반복단위를 포함하고 있는 복잡한 구조를 가지고 있었
다.DYS458에서는 14.1와 17.2의 대립유전자를 가진 시료가 발견되었으며,
14.1의 경우,반복부위가 아닌 부분의 A염기가 하나 더 삽입되어 나타난
변이구조로 밝혀졌다.반면,17.2의 경우 반복염기서열 중 하나에서 2개의
염기가 추가되거나 소실되어 나타난 변이구조로 밝혀졌다(Table2).

Table2.Allelesequence

STRlocus Allele
range Repeatmotif Size

range(bp)
DYS19 13-17 [TAGA]3TAGG[TAGA]n 187-203
DYS385a/b 8-21 [GAAA]n 244-296
DYS389I 11-15 [TCTG]q[TCTA]r 149-165
DYS389II 27-32 [TCTG]n[TCTA]p[TCTG]q[TCTA]r 265-285
DYS390 21-26 [TCTG]n[TCTA]m[TCTG]p[TCTA]q 159-179
DYS391 8-11 [TCTA]n 155-167
DYS392 10-16 [TAT]n 104-122
DYS393 12-16 [AGAT]n 119-135
DYS437 13-16 [TCTA]n[TCTG]2[TCTA]4 180-192
DYS438 9-14 [TTTTC]n 315-340
DYS439 9-14 [GATA]n 205-225
DYS448 17-23 [AGAGAT]nAGAGAGATAG[AGAGAT]pN14[AGAGAT]n 279-315
DYS456 12-18 [AGAT]n 90-114
DYS458 13-21 [GAAA]n 132-164

14.1a [GAAA]14GAb 138
17.2a [GAAA]15AA[GAAA]2 150

GATA C4 19-24 [TCTA]4[TGTA]2[TCTA]2[TGTA]2[TCTA]n 246-266
GATA H4 10-14 [TAGA]nATGGATAGATTA[GATG]pAA[TAGA]q 270-286
amicrovariantallele
binsertionofnucleotideA intheflankingregion
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2.Y-STR유전좌의 분석

각각의 단일-copySTR유전좌에서의 allelefrequency와 genediversity
값은 Table3에,다중-copy STR 유전좌에서의 haplotypefrequency와
haplotypediversity 값은 Table4에 표시하였다.한국인 남성 355명의
시료에서 DYS391(0.2516)과 DYS437(0.4455)를 제외한 나머지 15개의
Y-STR들은 0.5이상의 높은 genediversity값을 갖는 것으로 나타났으며,
특히 DYS385(0.9622)는 다른 STR 유전좌에 비하여 상당히 높은

haplotypediversity값을 갖는 것으로 나타났다.
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Table3Allelefrequenciesandgenediversityvaluesat15Y-STR loci
inaKoreanpopulation
Alleles DYS19 DYS389I DYS389IIDYS390 DYS391 DYS392 DYS393 DYS437 DYS438 DYS439 DYS448 DYS456 DYS458 GATA

C4
GATA
H4

7

8

9 0.0197 0.0056 0.0028

10 0.8563 0.0028 0.5690 0.0394 0.0338

11 0.0141 0.1239 0.1690 0.1324 0.3099 0.4197

12 0.3915 0.1014 0.3915 0.0169 0.4704 0.0141 0.4648

13 0.0197 0.2592 0.4873 0.4450 0.0028 0.2704 0.1606 0.0141 0.0085 0.0761

14 0.1380 0.3324 0.2113 0.1155 0.6817 0.0056 0.0169 0.1437 0.0085 0.0056

14.1 0.0028

15 0.3915 0.0028 0.0197 0.0394 0.3014 0.6592 0.0901

16 0.3380 0.0085 0.0085 0.0141 0.1296 0.1662

17 0.1127 0.0535 0.0310 0.2986

17.2 0.0028

18 0.3296 0.0085 0.2563

19 0.2338 0.1268 0.0535

20 0.2394 0.0310 0.2507

21 0.0028 0.1070 0.0085 0.4958

22 0.1070 0.0338 0.1296

23 0.4732 0.0028 0.0423

24 0.2676 0.0282

25 0.1324

26 0.0169

27 0.0732

28 0.2592

29 0.3775

30 0.2394

31 0.0451

32 0.0056

ha 0.7023 0.6707 0.7277 0.6671 0.2516 0.6805 0.6354 0.4455 0.5869 0.6569 0.7661 0.5281 0.7944 0.6710 0.6025

aGenediversitieswerecalculatedaccording toNeiusing theArlequin
software.
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Table 4 Haplotype distribution and diversity value in multi-copy
Y-STR
DYS385
Haplotype Frequency Haplotype Frequency
8-20 0.0028 12-20 0.0056
9-16 0.0028 12-21 0.0028
9-18 0.0028 13-13 0.0225
9-19 0.0169 13-14 0.0085
10-10 0.0028 13-15 0.0056
10-16 0.0056 13-16 0.0225
10-17 0.0366 13-17 0.0254
10-18 0.1042 13-18 0.0394
10-19 0.0930 13-19 0.0535
10-20 0.0254 13-20 0.0282
10-21 0.0085 14-14 0.0028
11-11 0.0140 14-16 0.0028
11-12 0.0169 14-17 0.0169
11-13 0.0113 14-18 0.0310
11-14 0.0028 14-19 0.0141
11-16 0.0140 14-20 0.0141
11-17 0.0310 14-21 0.0056
11-18 0.0085 14-22 0.0085
11-19 0.0310 15-15 0.0028
11-20 0.0113 15-17 0.0028
11-21 0.0056 15-18 0.0028
12-13 0.0056 15-19 0.0085
12-14 0.0085 15-20 0.0254
12-15 0.0085 15-21 0.0056
12-16 0.0197 15-22 0.0113
12-17 0.0394 15-23 0.0028
12-18 0.0451 16-21 0.0056
12-19 0.0422 17-20 0.0056
ha 0.9622

aHaplotypediversitywascalculatedaccordingtoNeiusingtheArlequin
software.
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3.17개 Y-STR유전좌의 haplotype

한 명 이상의 아들을 갖고 있는 한국인 남성 355명의 시료로 17개의
Y-STR유전좌를 분석한 결과,총 338개의 haplotype이 관찰되었으며,이
것은 326개의 유일한 haplotype과 두 번씩 관찰된 10개의 haplotype,네
번 관찰된 1개의 haplotype,다섯 번 관찰된 1개의 haplotype으로 구성되
어져 있었다(Table 5).Multiplex I만으로 분석하였을 경우,관찰되는
haplotype은 275개로 이 중 두 번씩 관찰된 haplotype이 28개,세 번 관찰
된 haplotype이 6개,네 번 관찰된 haplotype이 3개,여섯 번 관찰된
haplotype이 2개,일곱,여덟,아홉 번씩 관찰된 haplotype이 각각 1개,유
일하게 관찰된 haplotype이 233개였다.Multiplex II의 경우,관찰된
haplotype은 275개로 multiplex I과 동일한 수 였고,두 번씩 관찰된
haplotype이 31개,세 번 관찰된 haplotype이 6개,네 번 관찰된 haplotype
이 5개,다섯,여덟,열 두 번씩 관찰된 haplotype이 각각 1개,유일한
haplotype은 230개였다(Table6).
Multiplex I의 haplotype diversity는 0.9972이었으며, 평균 gene

diversity는 0.6634이었고,multiplexII의 haplotypediversity는 0.9971이었
으며,평균 genediversity는 0.6314로 multiplexI과 II는 서로 유사한 값을
나타내었다.반면,전체 17개 Y-STRs유전좌(multiplexI+II)의 haplotype
diversity는 0.9996으로 각각의 multiplex보다 그 값이 증가한 것을 볼 수
있었다(Table6).
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Table5.Distributionsof17Y-STRshaplotypesinaKoreanpopulation
Haplotype N

DYS

19

DYS

389-I

DYS

389-II

DYS

390

DYS

391

DYS

392

DYS

393

DYS

385

DYS

437

DYS

438

DYS

439

DYS

448

DYS

456

DYS

458

GATA 

C4

GATA 

H4

H001 1 13 13 30 23 10 11 13 13-14 14 10 14 17 15 20 21 11

H002 1 13 13 30 23 10 11 13 13-14 15 10 13 17 16 20 21 11

H003 1 13 14 29 22 10 15 14 11-12 14 10 10 19 15 14.1 21 11

H004 1 13 14 29 24 9 15 14 15-20 14 12 11 19 16 18 22 10

H005 1 13 14 30 23 9 14 13 14-22 14 12 11 20 15 16 22 10

H006 1 13 14 30 23 9 14 13 14-22 14 12 11 20 15 16 23 10

H007 1 13 14 30 23 9 14 14 15-23 14 12 11 19 15 16 22 10

H008 1 14 11 27 23 10 14 12 14-19 15 11 11 22 15 17 21 12

H009 1 14 11 27 23 10 14 12 14-19 15 11 12 21 15 18 20 12

H010 1 14 11 27 25 10 14 12 13-19 15 11 12 20 15 20 20 12

H011 1 14 12 27 24 10 10 13 13-19 15 11 12 20 15 17 21 12

H012 1 14 12 27 24 10 14 12 13-16 15 11 11 20 15 16 20 12

H013 1 14 12 27 24 10 14 12 13-17 14 11 12 20 15 18 21 12

H014 1 14 12 27 24 10 14 12 13-19 15 11 11 20 15 18 20 12

H015 1 14 12 28 23 10 14 12 13-19 15 11 13 19 16 15 21 13

H016 1 14 12 28 23 10 14 12 13-20 15 11 11 20 15 17 20 12

H017 1 14 12 28 24 10 14 12 13-18 15 11 12 20 15 18 20 11

H018 1 14 12 28 24 10 14 12 13-19 15 10 12 20 15 18 20 12

H019 1 14 12 28 24 10 14 12 13-19 15 11 12 20 15 19 20 12

H020 1 14 12 28 24 10 14 12 13-19 15 11 12 20 15 19 22 13

H021 1 14 12 28 24 10 14 12 13-19 15 11 12 20 16 18 20 12

H022 1 14 12 28 24 10 14 12 13-19 15 11 12 21 15 19 20 12

H023 1 14 12 28 24 10 14 12 13-19 16 11 13 20 15 16 20 12

H024 2 14 12 28 24 10 14 12 13-20 15 11 11 20 15 17 21 12

H025 1 14 12 28 24 10 14 13 13-18 14 11 11 21 13 17 20 12

H026 1 14 12 28 24 10 15 12 13-20 15 11 12 20 15 19 20 12

H027 1 14 12 28 24 11 14 12 13-18 16 11 13 20 15 16 20 12

H028 1 14 12 28 24 11 15 13 14-18 15 11 12 20 14 17 20 12

H029 1 14 12 28 25 10 14 12 13-17 15 11 11 20 14 18 20 12

H030 1 14 12 28 25 10 14 12 13-19 14 11 12 20 15 20 20 12

H031 1 14 12 28 25 10 14 12 13-19 15 11 11 20 15 21 20 12
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Table5(Continued)

Haplotype N
DYS

19

DYS

389-I

DYS

389-II

DYS

390

DYS

391

DYS

392

DYS

393

DYS

385

DYS

437

DYS

438

DYS

439

DYS

448

DYS

456

DYS

458

GATA 

C4

GATA 

H4

H032 1 14 12 28 25 10 14 12 13-19 15 11 12 20 15 18 20 12

H033 1 14 12 28 25 10 14 12 13-19 15 11 13 20 15 18 20 13

H034 1 14 12 28 25 11 14 12 13-20 15 11 11 20 15 18 20 12

H035 1 14 12 29 24 10 14 12 13-18 15 11 13 20 15 19 21 12

H036 1 14 12 29 24 10 14 12 14-19 15 12 12 20 17 18 21 12

H037 1 14 12 30 24 10 12 12 12-16 15 10 11 19 15 19 19 12

H038 1 14 13 28 23 10 13 13 10-18 14 13 12 18 15 17 21 11

H039 1 14 13 29 23 10 15 13 12-13 14 10 11 19 15 16 21 12

H040 1 14 13 29 23 11 14 14 11-13 14 10 10 19 14 18 21 12

H041 1 14 13 29 25 10 14 12 14-17 15 11 11 19 15 18 20 12

H042 1 14 14 28 23 10 13 13 10-18 14 13 13 18 15 17 20 11

H043 1 14 14 29 24 10 13 13 10-18 14 13 11 19 15 18 21 11

H044 1 14 14 29 24 10 14 12 13-19 15 11 11 20 15 18 20 12

H045 1 14 14 30 22 10 14 13 10-19 14 13 12 18 15 19 20 12

H046 1 14 14 30 23 11 16 14 11-14 14 11 11 19 14 17 21 12

H047 1 14 14 30 24 10 13 13 13-18 14 10 9 20 15 17 21 12

H048 1 14 14 30 24 10 14 12 12-19 15 11 12 19 15 18 20 12

H049 1 14 14 30 25 11 14 12 13-18 15 11 13 18 15 18 20 13

H050 1 14 14 30 25 11 14 12 14-18 15 11 12 18 15 17 20 13

H051 1 14 14 31 23 10 14 12 11-13 14 10 11 20 15 15 22 12

H052 1 14 14 31 23 10 14 13 11-12 14 10 11 19 17 16 23 12

H053 1 14 14 31 23 10 14 13 11-13 14 10 11 20 18 17 23 12

H054 1 14 14 31 24 9 11 12 13-14 14 10 14 20 14 17.2 21 10

H055 1 14 14 32 23 10 14 13 11-12 14 10 11 20 18 17 24 12

H056 1 15 11 27 23 10 12 12 12-16 15 10 12 19 15 17 20 12

H057 1 15 12 27 23 10 14 12 13-19 15 11 12 20 15 19 20 12

H058 1 15 12 27 23 10 14 12 13-20 15 11 12 20 15 18 20 12

H059 1 15 12 27 23 10 14 13 12-19 15 11 12 20 15 19 20 12

H060 1 15 12 27 24 10 14 12 13-19 15 11 11 19 15 19 20 12

H061 1 15 12 27 24 11 13 13 15-15 15 10 13 19 15 19 22 12

H062 1 15 12 27 25 9 14 14 12-14 14 10 12 20 15 15 21 11
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Table5(Continued)

Haplotype N
DYS

19

DYS

389-I

DYS

389-II

DYS

390

DYS

391

DYS

392

DYS

393

DYS

385

DYS

437

DYS

438

DYS

439

DYS

448

DYS

456

DYS

458

GATA 

C4

GATA 

H4

H063 1 15 12 27 25 11 13 12 14-17 14 10 12 19 14 18 22 12

H064 1 15 12 28 23 10 12 12 11-19 16 10 11 19 16 18 21 11

H065 1 15 12 28 23 10 12 12 12-16 15 10 12 19 15 18 20 13

H066 1 15 12 28 23 10 12 12 12-18 15 10 12 19 15 15 19 12

H067 1 15 12 28 23 10 12 13 12-17 14 10 12 19 17 17 19 13

H068 1 15 12 28 23 10 12 13 13-17 15 10 12 19 14 18 19 12

H069 2 15 12 28 23 10 12 13 13-18 15 10 12 19 15 17 19 12

H070 1 15 12 28 23 10 13 13 14-20 15 10 12 19 15 16 21 11

H071 1 15 12 28 23 10 14 13 13-13 14 10 11 18 12 17 20 12

H072 1 15 12 28 23 11 14 13 13-13 14 10 12 18 12 18 21 12

H073 1 15 12 28 23 11 14 13 13-13 14 11 12 18 12 16 20 12

H074 1 15 12 28 23 11 16 13 13-13 14 10 12 18 12 17 20 12

H075 1 15 12 28 23 11 16 13 13-13 14 10 11 18 12 17 20 12

H076 1 15 12 28 24 10 13 12 12-17 14 10 12 19 14 18 22 12

H077 1 15 12 28 24 10 13 12 12-18 14 10 11 19 15 18 23 12

H078 1 15 12 28 24 10 13 12 12-19 15 9 10 19 15 16 21 11

H079 1 15 12 28 24 10 14 14 12-14 14 10 12 19 16 15 22 11

H080 1 15 12 28 25 10 13 12 12-18 14 10 12 19 14 17 21 12

H081 1 15 12 29 22 11 12 12 13-16 15 10 12 19 16 20 20 12

H082 1 15 12 29 23 10 12 12 11-19 15 10 11 19 16 17 21 11

H083 4 15 12 29 23 10 12 12 11-19 15 10 11 19 16 18 21 11

H084 1 15 12 29 23 10 12 12 11-19 15 10 11 19 16 18 22 11

H085 1 15 12 29 23 10 12 12 11-19 15 10 11 19 16 19 21 11

H086 1 15 12 29 23 10 12 12 11-20 15 10 12 19 16 19 21 11

H087 1 15 12 29 23 10 12 12 12-15 15 10 13 19 16 17 19 12

H088 2 15 12 29 23 10 12 13 12-17 14 10 11 19 17 16 19 13

H089 1 15 12 29 23 10 12 13 12-17 14 10 11 19 17 17 19 13

H090 1 15 12 29 23 10 12 13 12-17 14 10 12 19 16 17 19 13

H091 1 15 12 29 23 10 12 13 12-18 14 10 12 19 18 17 19 13

H092 1 15 12 29 23 10 12 13 12-19 15 10 12 19 15 19 19 12

H093 1 15 12 29 23 10 13 13 14-19 16 10 11 19 15 18 21 11
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Table5(Continued)

Haplotype N
DYS

19

DYS

389-I

DYS

389-II

DYS

390

DYS

391

DYS

392

DYS

393

DYS

385

DYS

437

DYS

438

DYS

439

DYS

448

DYS

456

DYS

458

GATA 

C4

GATA 

H4

H094 1 15 12 29 23 11 12 12 12-16 15 10 13 19 15 17 20 12

H095 1 15 12 29 23 11 12 12 13-16 15 10 12 18 15 18 21 12

H096 1 15 12 29 23 11 12 12 13-18 15 10 12 19 16 17 21 12

H097 1 15 12 29 23 11 12 12 14-16 15 10 13 19 16 17 21 12

H098 1 15 12 29 23 11 14 13 13-13 14 10 11 18 17 15 19 11

H099 1 15 12 29 24 10 13 12 13-17 15 10 13 19 15 19 19 12

H100 1 15 12 29 24 10 13 12 15-20 15 10 13 20 15 16 21 12

H101 1 15 12 29 24 10 14 14 12-15 14 10 12 18 16 16 21 11

H102 1 15 12 29 25 10 13 12 13-17 14 10 12 20 14 17 24 12

H103 1 15 12 29 25 10 13 12 13-18 15 10 13 20 15 17 20 13

H104 1 15 12 29 25 10 13 12 14-18 14 10 11 20 14 18 24 12

H105 1 15 12 29 26 10 11 13 14-14 14 11 12 17 17 15 21 10

H106 1 15 12 30 24 10 13 12 14-18 15 10 10 20 15 17 21 13

H107 1 15 12 30 24 10 13 12 14-22 14 10 12 20 15 17 21 12

H108 1 15 12 30 24 10 13 12 15-19 15 10 11 19 15 17 21 12

H109 1 15 12 30 24 10 13 12 15-21 15 10 11 20 15 17 21 12

H110 1 15 13 27 23 11 13 13 10-19 14 13 14 18 15 18 21 12

H111 1 15 13 27 23 10 13 13 10-18 14 13 12 18 15 17 20 12

H112 1 15 13 27 23 10 13 13 10-18 14 13 13 18 15 16 20 13

H113 1 15 13 28 22 10 13 13 10-18 14 13 12 18 14 19 20 12

H114 1 15 13 28 22 10 13 13 10-21 14 13 12 17 13 17 20 12

H115 1 15 13 28 22 10 13 14 10-19 14 13 12 17 13 18 21 12

H116 1 15 13 28 22 10 13 14 13-16 14 10 11 21 17 16 23 11

H117 1 15 13 28 23 10 13 13 10-17 14 13 12 18 15 17 21 12

H118 1 15 13 28 23 10 13 13 10-18 14 13 13 18 15 17 20 12

H119 1 15 13 28 23 10 14 13 10-17 14 13 12 18 15 17 21 11

H120 1 15 13 29 22 10 13 13 9-19 14 13 12 17 15 19 20 12

H121 1 15 13 29 22 10 13 13 9-19 14 13 12 18 15 19 20 12

H122 1 15 13 29 22 10 13 13 10-20 14 13 11 18 15 18 20 12

H123 1 15 13 29 22 10 13 13 10-19 15 13 13 18 15 17 21 12

H124 1 15 13 29 23 10 11 14 11-17 15 10 12 21 15 18 23 11
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Table5(Continued)

Haplotype N
DYS

19

DYS

389-I

DYS

389-II

DYS

390

DYS

391

DYS

392

DYS

393

DYS

385

DYS

437

DYS

438

DYS

439

DYS

448

DYS

456

DYS

458

GATA 

C4

GATA 

H4

H125 1 15 13 29 23 10 11 15 11-16 14 10 13 21 14 13 21 11

H126 1 15 13 29 23 10 11 15 12-20 14 10 10 21 15 15 22 11

H127 2 15 13 29 23 10 11 16 14-20 14 10 10 21 15 17 21 11

H128 1 15 13 29 24 10 13 13 12-17 14 10 11 18 15 15 21 12

H129 1 15 13 29 24 11 14 13 12-19 14 10 11 19 16 18 20 11

H130 1 15 13 29 24 11 15 12 13-20 14 11 13 21 16 21 20 12

H131 1 15 13 29 25 10 11 14 11-19 14 10 10 20 15 16 23 12

H132 1 15 13 30 22 10 13 13 8-20 14 13 11 18 15 18 20 12

H133 1 15 13 30 22 10 13 14 10-18 14 13 12 18 15 19 20 12

H134 1 15 13 30 23 10 11 13 11-17 14 10 12 20 15 17 21 11

H135 1 15 13 30 23 10 12 12 11-18 14 10 12 19 15 18 19 12

H136 1 15 13 30 24 10 13 14 12-16 14 10 11 18 15 15 21 12

H137 1 15 13 30 24 11 14 13 12-19 14 10 11 19 15 17 20 11

H138 1 15 13 30 25 10 11 13 13-16 14 10 12 18 16 16 21 11

H139 1 15 13 30 25 10 11 13 15-17 14 10 12 17 16 15 21 12

H140 1 15 13 32 24 10 13 13 13-17 14 10 11 20 14 15 21 12

H141 1 15 14 28 23 10 13 13 10-18 14 13 13 18 15 16 21 12

H142 1 15 14 28 23 10 13 13 10-18 14 13 13 18 16 16 20 12

H143 1 15 14 28 23 10 13 13 10-19 14 13 12 18 15 15 20 12

H144 1 15 14 29 22 10 13 13 10-18 14 13 12 18 15 17 20 11

H145 1 15 14 29 23 10 11 14 11-17 14 10 12 20 15 16 23 11

H146 1 15 14 29 23 10 11 14 11-17 14 10 12 21 15 17 22 11

H147 1 15 14 29 23 10 13 13 10-18 14 13 12 18 15 18 21 11

H148 1 15 14 29 23 10 14 13 10-17 14 13 11 18 15 18 21 11

H149 1 15 14 29 23 10 14 13 11-12 14 10 11 18 14 15 20 11

H150 1 15 14 29 23 11 13 13 10-19 14 13 12 18 15 18 21 11

H151 1 15 14 29 24 10 11 15 10-19 14 10 12 21 15 15 21 11

H152 1 15 14 29 24 10 13 13 10-17 14 13 12 18 15 19 21 11

H153 1 15 14 29 24 10 13 14 10-18 14 11 12 18 15 18 21 11

H154 1 15 14 29 24 10 13 15 12-17 14 10 12 18 15 15 21 12

H155 1 15 14 30 21 10 14 13 11-12 14 10 11 18 14 18 20 12
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Table5(Continued)

Haplotype N
DYS

19

DYS

389-I

DYS

389-II

DYS

390

DYS

391

DYS

392

DYS

393

DYS

385

DYS

437

DYS

438

DYS

439

DYS

448

DYS

456

DYS

458

GATA 

C4

GATA 

H4

H156 1 15 14 30 22 10 13 13 9-19 14 13 12 17 15 19 20 12

H157 1 15 14 30 22 10 13 13 9-19 14 13 12 18 15 18 20 12

H158 1 15 14 30 22 10 13 13 9-19 14 14 12 18 15 18 20 12

H159 1 15 14 30 22 10 13 13 10-17 14 13 12 19 15 19 20 12

H160 1 15 14 30 22 10 13 13 10-18 14 13 11 18 15 18 21 12

H161 1 15 14 30 22 10 13 13 10-18 14 13 12 18 15 18 20 12

H162 1 15 14 30 22 10 13 13 10-18 14 13 12 18 15 19 20 12

H163 1 15 14 30 22 10 13 13 10-18 14 13 12 18 15 19 21 12

H164 1 15 14 30 22 10 13 13 10-18 14 13 12 18 15 20 20 12

H165 1 15 14 30 22 10 13 13 10-18 14 13 12 18 16 18 20 12

H166 1 15 14 30 22 10 13 13 10-19 14 13 12 18 15 20 21 11

H167 1 15 14 30 22 10 13 13 10-21 14 13 12 18 15 19 21 12

H168 1 15 14 30 23 10 11 14 10-19 14 10 12 21 16 18 21 11

H169 1 15 14 30 23 10 11 14 11-21 14 10 13 21 15 16 21 11

H170 1 15 14 30 23 10 11 15 11-20 14 10 10 21 15 15 21 11

H171 1 15 14 30 23 10 11 15 12-18 14 10 11 21 16 15 21 11

H172 1 15 14 30 23 10 13 12 12-19 15 10 12 21 14 17 24 11

H173 1 15 14 30 23 10 13 12 12-19 15 10 13 21 14 17 24 11

H174 1 15 14 30 23 10 13 12 12-19 15 10 13 21 14 18 24 11

H175 1 15 14 30 23 10 13 13 10-20 14 13 11 17 14 17 20 12

H176 1 15 14 30 23 10 13 13 10-20 14 13 11 17 15 17 20 13

H177 1 15 14 30 23 10 13 13 10-20 14 13 12 18 15 18 20 12

H178 1 15 14 30 23 10 13 13 12-18 15 10 12 21 14 17 23 11

H179 1 15 14 30 24 9 13 13 12-16 14 10 11 18 15 15 21 11

H180 1 15 14 31 22 10 13 13 9-19 14 13 12 18 15 19 20 12

H181 1 15 15 31 22 10 13 14 10-19 14 13 12 17 16 17 21 12

H182 1 15 14 31 23 10 11 13 11-18 14 10 12 21 15 16 21 11

H183 1 15 14 31 23 10 13 13 10-19 14 13 12 18 16 19 20 12

H184 1 15 14 31 23 10 13 14 10-19 14 14 13 18 16 19 21 12

H185 1 15 14 31 24 10 13 13 12-16 14 10 11 17 15 15 22 11

H186 1 15 14 31 24 10 13 13 12-17 14 10 11 18 15 15 21 12



- 31 -

Table5(Continued)

Haplotype N
DYS

19

DYS

389-I

DYS

389-II

DYS

390

DYS

391

DYS

392

DYS

393

DYS

385

DYS

437

DYS

438

DYS

439

DYS

448

DYS

456

DYS

458

GATA 

C4

GATA 

H4

H187 1 16 12 27 23 10 11 14 11-16 14 10 12 21 16 15 21 11

H188 1 16 12 27 23 10 13 12 14-17 14 10 11 20 14 19 22 11

H189 1 16 12 27 23 11 11 13 11-11 14 10 13 22 15 17 21 11

H190 1 16 12 27 23 11 11 13 11-17 14 10 13 22 16 16 21 11

H191 1 16 12 27 25 11 13 12 14-18 14 10 11 19 13 18 23 12

H192 1 16 12 28 23 10 14 12 12-14 14 10 13 19 17 17 21 13

H193 1 16 12 28 23 10 14 12 12-15 14 10 12 19 16 16 20 14

H194 1 16 12 28 23 11 13 12 13-20 14 10 12 19 14 17 22 11

H195 1 16 12 28 23 11 13 12 13-20 14 10 13 19 14 18 22 11

H196 1 16 12 28 24 10 11 14 12-18 14 10 14 22 15 18 22 11

H197 1 16 12 28 24 10 13 12 15-20 15 10 11 20 15 16 22 11

H198 1 16 12 28 24 11 13 12 13-18 14 10 13 19 14 17 22 11

H199 1 16 12 28 25 10 13 12 12-17 14 10 13 20 14 18 21 13

H200 1 16 12 28 25 10 13 12 12-19 14 10 13 19 14 17 20 11

H201 1 16 12 28 25 10 13 12 12-21 14 10 12 18 14 18 21 10

H202 1 16 12 28 25 10 13 12 14-18 14 10 11 20 14 19 24 12

H203 1 16 12 28 25 10 14 12 12-18 14 10 12 20 14 18 21 12

H204 1 16 12 28 25 10 14 12 12-18 15 11 12 20 15 16 20 11

H205 1 16 12 29 24 10 13 12 15-20 15 10 11 20 15 16 22 11

H206 1 16 12 29 24 10 13 12 15-21 15 10 11 20 15 16 21 12

H207 1 16 12 29 24 10 13 12 15-22 15 10 11 20 15 16 21 12

H208 1 16 12 29 24 10 13 12 16-21 15 10 12 20 15 16 21 11

H209 1 16 12 29 24 11 13 12 15-20 15 10 11 20 16 16 21 12

H210 1 16 12 29 25 10 13 12 13-13 14 10 13 20 14 19 21 13

H211 1 16 12 29 25 10 13 12 13-17 15 10 13 20 15 18 20 13

H212 1 16 12 29 25 10 13 12 13-17 15 10 13 20 15 18 20 14

H213 1 16 12 29 25 11 13 12 13-19 14 11 13 19 14 19 20 11

H214 1 16 12 29 26 10 13 12 12-19 14 10 12 20 14 17 21 12

H215 1 16 12 29 26 10 13 12 14-18 14 10 11 19 14 19 23 12

H216 1 16 12 30 24 10 14 12 13-17 14 10 12 19 14 17 23 12

H217 1 16 12 30 23 10 13 12 14-20 15 10 11 20 16 16 21 12
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Table5(Continued)

Haplotype N
DYS

19

DYS

389-I

DYS

389-II

DYS

390

DYS

391

DYS

392

DYS

393

DYS

385

DYS

437

DYS

438

DYS

439

DYS

448

DYS

456

DYS

458

GATA 

C4

GATA 

H4

H218 2 16 12 30 24 10 13 12 15-19 15 10 11 20 15 16 22 13

H219 1 16 12 30 24 10 13 12 15-22 15 10 11 20 16 15 21 12

H220 1 16 12 30 24 10 13 12 15-22 15 10 11 20 15 16 21 12

H221 1 16 12 30 24 10 13 12 15-22 15 10 11 20 15 18 23 13

H222 1 16 12 30 24 11 14 13 13-13 14 10 11 18 15 14 19 11

H223 1 16 12 30 25 10 14 13 14-21 14 11 11 20 15 17 21 13

H224 1 16 13 28 22 10 13 13 10-18 14 13 12 18 15 15 21 11

H225 1 16 13 28 22 10 14 12 11-11 14 10 12 18 15 17 20 12

H226 1 16 13 28 22 10 14 12 11-11 15 10 11 18 15 17 20 12

H227 1 16 13 28 22 10 14 12 11-11 15 10 11 18 16 17 20 12

H228 1 16 13 28 22 10 14 12 11-11 15 10 12 18 15 19 21 12

H229 1 16 13 28 22 10 14 12 11-12 15 10 11 19 15 18 20 12

H230 1 16 13 28 23 10 13 13 10-16 14 13 11 18 15 17 22 11

H231 1 16 13 28 23 10 13 13 10-17 14 13 12 18 15 17 21 11

H232 1 16 13 28 23 10 13 13 10-17 14 13 12 18 15 18 21 12

H233 1 16 13 28 23 10 13 13 10-18 14 13 12 18 16 17 21 11

H234 1 16 13 28 23 10 13 13 10-19 14 13 12 18 14 17 20 11

H235 1 16 13 28 23 10 13 13 10-19 14 13 12 18 15 17 21 11

H236 1 16 13 28 23 10 13 13 10-19 14 13 13 18 15 18 21 11

H237 1 16 13 28 23 10 13 13 11-17 14 13 12 18 16 17 21 11

H238 1 16 13 28 23 10 13 13 11-18 14 13 13 18 15 17 22 11

H239 1 16 13 28 24 10 13 13 10-17 14 13 12 18 14 17 22 11

H240 1 16 13 28 24 10 13 13 10-18 14 13 12 18 15 17 22 11

H241 1 16 13 28 24 10 13 13 10-19 14 13 12 18 15 19 21 11

H242 1 16 13 29 22 10 14 13 11-13 14 10 11 19 15 20 21 12

H243 1 16 13 29 23 10 11 14 11-16 14 10 12 21 14 13 21 11

H244 1 16 13 29 23 10 11 14 11-16 14 10 12 21 14 13 22 11

H245 1 16 13 29 23 10 11 14 11-17 14 10 11 22 15 16 21 11

H246 1 16 13 29 23 10 11 14 12-18 14 10 12 22 15 18 21 11

H247 1 16 13 29 23 10 11 14 12-18 14 10 13 21 15 16 22 11

H248 2 16 13 29 23 10 11 14 14-17 14 10 13 18 15 14 22 12
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Table5(Continued)

Haplotype N
DYS

19

DYS

389-I

DYS

389-II

DYS

390

DYS

391

DYS

392

DYS

393

DYS

385

DYS

437

DYS

438

DYS

439

DYS

448

DYS

456

DYS

458

GATA 

C4

GATA 

H4

H249 1 16 13 29 23 10 11 14 14-18 14 9 12 18 15 17 21 12

H250 1 16 13 29 23 10 11 15 11-17 14 10 12 21 15 16 21 11

H251 1 16 13 29 23 10 12 13 13-18 14 10 12 19 15 17 22 12

H252 1 16 13 29 23 10 12 14 12-17 14 10 12 22 15 20 21 12

H253 2 16 13 29 23 11 11 14 12-18 14 10 11 22 15 18 21 11

H254 1 16 13 29 25 10 13 12 12-19 15 10 11 19 15 19 22 11

H255 1 16 13 29 26 10 13 12 14-17 14 10 11 20 15 18 24 12

H256 1 16 13 30 23 10 11 14 12-18 14 10 12 22 15 18 21 11

H257 1 16 13 30 25 10 13 12 12-19 13 10 10 19 14 18 21 12

H258 1 16 13 30 25 10 13 12 12-19 15 10 10 19 14 17 21 13

H259 1 16 13 30 25 11 12 12 15-18 15 10 12 21 14 16 22 12

H260 1 16 14 28 23 10 13 13 10-18 14 13 12 18 15 18 21 11

H261 1 16 14 29 23 10 11 13 11-17 14 10 13 21 15 18 21 11

H262 1 16 14 29 23 10 11 14 10-19 16 10 12 20 15 15 21 11

H263 1 16 14 29 23 10 13 13 10-17 14 13 10 18 15 17 21 11

H264 1 16 14 29 23 10 13 13 10-17 14 13 11 18 16 16 21 11

H265 1 16 14 29 23 10 13 13 10-16 14 13 12 19 15 19 21 11

H266 1 16 14 29 23 10 13 13 10-17 14 13 13 18 15 17 22 11

H267 1 16 14 29 23 10 13 13 10-18 14 13 11 18 15 17 21 11

H268 1 16 14 29 23 10 13 13 10-18 14 13 11 18 15 18 21 10

H269 1 16 14 29 23 10 13 13 10-18 14 13 12 18 15 17 21 11

H270 2 16 14 29 23 10 13 13 10-18 14 13 12 18 15 18 21 11

H271 1 16 14 29 23 10 13 13 10-18 14 13 12 18 15 19 21 10

H272 1 16 14 29 23 10 13 13 10-18 14 13 12 18 15 20 21 11

H273 1 16 14 29 23 10 13 13 10-18 14 13 13 18 15 16 21 11

H274 1 16 14 29 23 10 13 13 10-18 14 13 13 18 15 17 21 11

H275 1 16 14 29 23 10 13 13 10-19 14 13 11 18 15 17 21 11

H276 5 16 14 29 23 10 13 13 10-19 14 13 12 18 15 17 21 11

H277 1 16 14 29 23 10 13 13 10-19 14 13 12 18 15 17 22 11

H278 1 16 14 29 23 10 13 13 10-19 14 13 13 18 15 17 21 11

H279 1 16 14 29 23 10 13 13 11-17 14 13 12 18 15 18 21 11
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Table5(Continued)

Haplotype N
DYS

19

DYS

389-I

DYS

389-II

DYS

390

DYS

391

DYS

392

DYS

393

DYS

385

DYS

437

DYS

438

DYS

439

DYS

448

DYS

456

DYS

458

GATA 

C4

GATA 

H4

H280 1 16 14 29 23 10 14 13 10-18 14 13 12 18 15 18 21 11

H281 1 16 14 29 23 10 14 12 10-20 14 12 13 19 15 19 20 12

H282 1 16 14 29 23 10 15 13 10-19 14 13 13 18 15 18 21 11

H283 1 16 14 29 23 11 12 13 10-10 14 13 12 18 15 17 22 11

H284 1 16 14 29 24 10 11 15 10-20 14 10 11 22 15 16 21 11

H285 2 16 14 29 24 10 13 13 10-18 14 13 12 18 15 16 22 11

H286 1 16 14 29 24 10 14 13 9-18 14 13 13 18 15 17 21 11

H287 1 16 14 29 25 10 11 15 10-21 14 10 13 21 15 17 21 11

H288 1 16 14 30 22 10 13 13 10-19 14 13 12 18 15 18 20 12

H289 1 16 14 30 22 10 13 13 10-20 14 13 11 18 15 19 20 13

H290 1 16 14 30 23 10 11 14 11-19 14 10 10 21 15 15 21 11

H291 1 16 14 30 23 10 11 14 11-20 14 10 12 20 15 16 21 11

H292 1 16 14 30 23 10 11 15 11-17 15 10 11 21 15 16 22 11

H293 1 16 14 30 23 10 13 13 10-17 14 13 12 18 15 19 21 11

H294 1 16 14 30 23 10 13 13 10-19 14 13 12 18 15 17 21 11

H295 1 16 14 30 24 10 11 15 10-19 14 10 11 21 15 15 21 10

H296 1 16 14 30 24 10 11 15 10-20 14 10 11 21 15 15 21 10

H297 1 16 14 31 24 10 12 12 14-19 15 10 11 21 13 17 21 12

H298 1 17 11 27 24 10 13 12 12-17 14 10 12 20 15 18 21 12

H299 1 17 12 27 25 10 13 12 14-18 14 10 13 19 14 18 23 12

H300 1 17 12 27 25 11 13 12 14-18 14 10 11 19 14 21 22 12

H301 1 17 12 28 24 11 11 13 11-16 14 10 12 23 15 17 22 11

H302 1 17 12 28 24 11 13 12 12-18 14 10 11 20 14 18 22 11

H303 1 17 12 28 25 10 13 12 12-19 14 10 12 20 14 19 21 12

H304 1 17 12 28 25 10 14 12 12-20 15 11 12 20 15 15 20 12

H305 1 17 12 28 25 11 13 12 14-18 14 10 12 19 14 18 24 12

H306 1 17 12 29 24 10 13 12 12-17 14 10 12 19 14 18 21 13

H307 1 17 12 29 24 10 13 12 14-21 14 10 11 21 15 16 20 11

H308 1 17 12 29 24 10 13 12 15-20 14 10 12 20 15 16 21 12

H309 1 17 12 29 24 10 13 12 15-20 15 10 11 19 15 17 21 12

H310 1 17 12 29 24 10 13 12 16-21 15 10 11 20 15 17 21 12
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Table5(Continued)

Haplotype N
DYS

19

DYS

389-I

DYS

389-II

DYS

390

DYS

391

DYS

392

DYS

393

DYS

385

DYS

437

DYS

438

DYS

439

DYS

448

DYS

456

DYS

458

GATA 

C4

GATA 

H4

H311 1 17 12 30 24 10 13 12 14-20 14 10 11 20 15 18 21 12

H312 1 17 12 30 24 10 13 12 15-20 15 10 11 20 15 16 21 12

H313 1 17 12 30 24 10 13 12 15-20 15 10 12 20 15 16 21 12

H314 1 17 13 28 23 10 12 12 12-13 15 10 14 18 15 20 19 12

H315 1 17 13 28 23 10 13 13 10-18 14 13 12 18 15 17 22 11

H316 1 17 13 28 23 11 13 14 10-17 14 13 12 18 16 17 21 11

H317 1 17 13 29 23 10 11 14 13-15 14 10 11 21 15 16 20 11

H318 1 17 13 29 24 10 13 12 12-18 14 10 12 19 14 19 21 11

H319 1 17 13 29 25 10 13 13 11-20 15 10 12 19 14 19 21 12

H320 2 17 13 30 24 10 13 12 17-20 15 10 13 20 15 17 21 12

H321 1 17 13 30 24 10 13 13 11-21 14 10 11 19 14 17 22 12

H322 1 17 13 30 25 10 11 13 13-16 14 10 13 17 16 16 21 11

H323 1 17 13 30 25 11 11 13 13-18 14 10 12 19 15 15 21 11

H324 1 17 13 30 26 10 11 13 13-16 14 10 12 17 16 16 21 10

H325 1 17 13 30 26 10 11 13 13-20 14 10 12 17 15 16 22 12

H326 1 17 13 31 24 10 11 13 13-16 14 10 12 17 16 15 21 11

H327 1 17 14 28 23 10 11 16 10-19 15 10 12 20 15 16 21 11

H328 1 17 14 29 23 10 13 13 10-18 14 13 12 18 15 18 21 11

H329 1 17 14 29 24 10 11 15 10-20 14 10 11 21 15 17 22 11

H330 1 17 14 30 23 10 11 14 12-17 14 10 13 22 15 18 21 11

H331 1 17 14 30 23 10 13 13 10-19 14 13 11 18 16 19 21 11

H332 1 17 14 30 23 10 13 13 10-19 14 13 12 18 15 17 21 11

H333 1 17 14 30 25 11 11 13 9-16 14 10 14 17 17 17 24 11

H334 1 17 14 31 24 10 11 13 13-15 14 11 12 17 15 16 21 11

H335 1 17 14 31 25 10 11 13 13-18 14 10 12 17 15 16 21 12

H336 1 17 14 31 25 10 13 12 13-19 15 10 13 19 15 18 23 11

H337 1 15 13 29 22 10 13 13 10-19 14 13 12 18 15 18 19 12

H338 1 15 13 29 23 10 11 15 11-19 14 10 10 21 15 15 21 11
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Table6.Numberofhaplotypesanddiversityvaluesobtainedfrom each
multiplex

Y-STRmarker Numberof
haplotypes

Haplotype
diversity

Averagegene
diversitya

MultiplexIb 275 0.9972 0.6634
MultiplexIIc 275 0.9971 0.6314
MultiplexI+II 338 0.9996 0.6474
aValueswereobtainedbyaveraginggenediversitiesforgivenlociin
eachmultiplex.
bMultiplexIcontainstheminimalhaplotype.
cMultiplex IIcontainsDYS437,DYS438,DYS439, DYS448,DYS456,
DYS458,DYS635(YGATA C4),YGATA H4.

4.유전좌 간의 결연불균형(linkagedisequilibrium)분석

Haplotype다형성은 대립유전자 사이의 연관성과 상관관계를 가지므로,
Y-STR marker의 유전좌 간에 결연불균형의 존재여부를 확인하고자
Arlequinsoftware내의 결연불균형 exacttest를 실시한 결과를 Table7에
표시하였다.9개의 Y-STR 유전좌를 포함하고 있는 minimalhaplotype의
결연불균형 비율이 가장 높았고,새로 추가하여 분석한 8개의 Y-STR유전
좌의 값이 가장 낮은 값을 나타내었다.
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Table7.Proportionsoflocus-pairinlinkagedisequilibrium,numberof
haplotypesanddiversityvaluesobtainedfrom eachmultiplex

Y-STR marker LD loci
a
 (%)

Number of

haplotypes

Haplotype

diversity

Multiplex I
b

92.9 275 0.9972

Multiplex II
c

75.0 275 0.9971

Multiplex I+II 87.5 338 0.9996

aProportions of the locus-pair in significant linkage disequilibrium
(P<0.05)inallpossiblelocus-pairsofgivenlociineachmultiplexwere
shown.
bMultiplexIcontainstheminimalhaplotype.
cMultiplex IIcontainsDYS437,DYS438,DYS439, DYS448,DYS456,
DYS458,DYS653(YGATA C4),YGATA H4.

5.Genediversity와 결연불균형이 haplotypediversity에 미치는 영향

Minimalhaplotype에 DYS437,DYS438,DYS439,DYS448,DYS456,
DYS458,DYS635(Y GATA C4),Y GATA H4를 각각 하나 씩 더했을 때
변하는 haplotype의 수와 haplotype의 다형성 및 minimalhaplotype과 더한
유전좌 간에 결연불균형이 존재하는 유전좌의 수를 구한 값을 Table8에
정리하였다.Minimalhaplotype에 DYS458을 더했을 경우에 가장 많은 수
의 haplotype과 가장 높은 haplotype다형성을 가졌으며,DYS438을 더했을
때 가장 적은 수의 haplotype과 가장 낮은 haplotype다형성을 가지는 것으
로 볼 수 있었다.또한,haplotypediversity와 genediversity사이의 상관
관계(Fig.2A)그리고 haplotypediversity와 결연불균형이 존재하는 유전좌
의 수 사이의 상관관계(Fig.2B)를 도식화하였다.
또한,minimalhaplotype에 유전자 다형성이 가장 높은 Y-STR유전좌부
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터 가장 낮은 유전좌까지 차례로 더했을 경우에 변하는 haplotype의 수와
haplotyep의 다형성을 Table9에 정리하였으며,이를 Fig.3에 도식화 하였
다.Haplotypediversity는 DYS438을 더한 이후부터는 더 이상 증가하지
않음을 볼 수 있었다.

Table8.Numberofhaplotypesandhaplotypediversitiescontributedby
addingeachmarkertotheminimalhaplotype

Y-STRmarker NumberofLDlocia Numberofhaplotypes Haplotypediversity

Minimalhaplotype - 275 0.9972

Minimalhaplotype+DYS458 6 308 0.9987

Minimalhaplotype+DYS439 6 300 0.9984

Minimalhaplotype+GATA C4 7 292 0.9979

Minimalhaplotype+DYS456 8 287 0.9976

Minimalhaplotype+GATA H4 8 285 0.9976

Minimalhaplotype+DYS437 6 283 0.9974

Minimalhaplotype+DYS448 8 283 0.9974

Minimalhaplotype+DYS438 8 279 0.9973

aNumberof minimalhaplotypelociinsignificantlinkagedisequilibrium
(P<0.05)witheachaddedY-STRlocus.
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Y-STRsincludedinY-STR referencedatabasetowhichnew Y-STRs
show significantlinkage disequilibrium values on Y-STR haplotype
diversity.
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Table 9.Cumulative number ofhaplotypes and haplotype diversity
obtainedbyadditionofeachlocustotheminimalhaplotype,inorderof
genediversitytotheincreasingtophaplotype

Y-STR marker Gene diversity Number of haplotypes Haplotype diversity

Minimal haplotype - 275 0.9972

DYS458 0.7944 308 0.9987

DYS448 0.7661 310 0.9988

GATA C4 0.6710 320 0.9991

DYS439 0.6569 332 0.9995

GATA H4 0.6025 334 0.9995

DYS438 0.5869 336 0.9996

DYS456 0.5281 338 0.9996

DYS437 0.4455 338 0.9996
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Fig.3.Cumulative number of haplotypes and haplotype diversity
obtainedbyadditionofeachlocustotheminimalhaplotype,inorderof
genediversitytotheincreasingtophaplotype
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6.돌연변이 분석

365쌍의 아버지와 아들 샘플에서 총 17개의 Y-STR유전좌를 분석한 결
과,12개의 유전좌(DYS19,DYS385a/b,DYS389-I,DYS389-II,DYS390,
DYS393,DYS439,DYS437,DYS456,DYS458,DYS653(Y GATA C4),Y
GATA H4)에서 21개의 돌연변이가 발견되었다.각 유전좌 별 발견된 부자
쌍의 수와 각 유전좌 별 돌연변이 발생빈도는 Table10에 정리하였다.
6205번의 유전자 전달과정에서 21번의 돌연변이가 발견되어 0.34%/감수분
열(95% C.I.0.21～0.52%)의 돌연변이율을 나타내는 결과를 보였다.돌연변
이가 발견된 12개의 Y-STR유전좌 중 DYS458과 YGATA C4의 경우 각
각 3쌍의 샘플에서 돌연변이가 발견되어 가장 높은 빈도를 나타내었다.

Table10.MutationrateofY-STRlociasrevealedbydirectobservation
infather/sonpairsofconfirmedpaternity

Locus Number of sample
Mutation rate (×10

-3
)

Korean Other population

DYS19 2 5.48 1.60
a

DYS385 a/b 2 5.48 2.35
a

DYS389I 1 2.74 2.20
a

DYS389II 2 5.48 3.68
a

DYS390 1 2.74 3.72
a

DYS393 1 2.74 0.31
a

DYS437 2 5.48 -
b

DYS439 1 2.74 4.02
a

DYS456 2 5.48 -
b

DYS458 3 8.22 -
b

GATA C4 3 8.22 -
b

GATA H4 1 2.74 -
b

aMutationrateswereappliedbyYHRD(YChromosomeHaplotype
ReferenceDatabase).
bNotdetermined.
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돌연변이가 발견된 각 시료에 대하여 염기서열 구조를 분석하였으며,그
결과는 Table11에 정리하였다.돌연변이가 발견된 모든 유전좌는 대립유
전자의 반복단위가 하나씩 커지거나 작아지는 방향으로 일어났으며,21개의
시료 중 반복단위가 더 커지는 경우와 작아지는 경우가 8:13의 비율로 나타
났다.돌연변이가 발견된 가족은 평균 99.992%의 부성확률을 가지는 것으
로 계산되었다.
각 유전좌에서 돌연변이가 발견된 시료와 돌연변이가 일어나지 않은 시

료 각각에 대하여 대립유전자의 평균값을 Table12에 정리하였으며,이를
Fig.4에 도식화 하였다.돌연변이가 일어난 시료들은 GATA H4를 제외하
고 모두 돌연변이가 일어나지 않은 시료에 비해 그 대립유전자의 평균이
높은 것을 볼 수 있었다.
Y-STR유전좌에서 돌연변이가 발견된 각 시료에 대하여 아들이 태어났

을 당시의 아버지의 나이를 Table13에 정리하였으며,돌연변이가 나타나
지 않은 시료와 돌연변이가 나타난 시료에서 아버지 나이를 5년 간격으로
그 분포를 정리하여 Table14에 표시하였다.
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Table11.SequencestructuresofYSTRsobtainedmutatedallele

Locus

Allele Repetitive sequence structure

type

No. 

of 

steps

PI

Father Son Nonmutated Mutated

DYS19 17 16 [TAGA]3TAGG[TAGA]14 [TAGA]3TAGG[TAGA]13 Loss One 99.999

DYS19 15 16 [TAGA]3TAGG[TAGA]12 [TAGA]3TAGG[TAGA]13 Gain One 99.998

DYS385 10-18 10-17 [GAAA]18 [GAAA]17 Loss One 99.997

DYS385 13-20 13-19 [GAAA]20 [GAAA]19 Loss One 99.999

DYS389I 14 13 [TCTG]3[TCTA]11 [TCTG]3[TCTA]10 Loss One 99.999

DYS389II 29 30 [TCTG]4[TCTA]11[TCTG]3[TCTA]11 [TCTG]4[TCTA]12[TCTG]3[TCTA]11 Gain One 99.969

DYS389II 32 31 [TCTG]4[TCTA]15[TCTG]3[TCTA]10 [TCTG]4[TCTA]14[TCTG]3[TCTA]10 Loss One 99.998

DYS390 24 25 [TCTG]8[TCTA]11[TCTG]1[TCTA]4 [TCTG]8[TCTA]12[TCTG]1[TCTA]4 Gain One 99.991

DYS393 16 15 [AGAT]16 [AGAT]15 Loss One 99.993

DYS437 14 15 [TCTA]8[TCTG]2[TCTA]4 [TCTA]9[TCTG]2[TCTA]4 Gain One 99.998

DYS439 13 12 [GATA]13 [GATA]12 Loss One 99.917

DYS439 13 12 [GATA]13 [GATA]12 Loss One 99.999

DYS456 18 17 [AGAT]18 [AGAT]17 Loss One 99.996

DYS456 15 16 [AGAT]15 [AGAT]16 Gain One 99.999

DYS458 18 19 [GAAA]18 [GAAA]19 Gain One 99.998

DYS458 18 17 [GAAA]18 [GAAA]17 Loss One 99.998

DYS458 19 20 [GAAA]19 [GAAA]20 Gain One 99.996

GATA 

C4
21 22

[TCTA]4[TGTA]2[TCTA]2[TGTA]2[

TCTA]11

[TCTA]4[TGTA]2[TCTA]2[TGTA]2[

TCTA]12

Gain One 99.990

GATA 

C4
22 21

[TCTA]4[TGTA]2[TCTA]2[TGTA]2[

TCTA]12

[TCTA]4[TGTA]2[TCTA]2[TGTA]2[

TCTA]11

Loss One 99.999

GATA 

C4
22 21

[TCTA]4[TGTA]2[TCTA]2[TGTA]2[

TCTA]12

[TCTA]4[TGTA]2[TCTA]2[TGTA]2[

TCTA]11

Loss One 99.993

GATA 

H4
12 11

[TAGA]12ATGGATAGATTA[GATG]2

AA[TAGA]4

[TAGA]11ATGGATAGATTA[GATG]2

AA[TAGA]4

Loss One 99.999
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Table12.Meannumberofrepeats

Y-STR marker Number of mutations
Mean number of repeats

Non-mutated allele Mutated allele

DYS19 2 15.30 16.00

DYS385a 0 11.85  0.00

DYS385b 2 17.79 18.00

DYS389I 1 12.92 13.00

DYS389II 2 28.93 30.50

DYS390 1 23.47 25.00

DYS391 0 10.10  0.00

DYS392 0 12.83  0.00

DYS393 1 12.82 15.00

DYS437 1 14.33 15.00

DYS438 0 10.99  0.00

DYS439 2 11.79 12.00

DYS448 0 19.08  0.00

DYS456 2 14.99 16.50

DYS458 3 17.21 18.67

GATA C4 3 20.93 21.33

GATA H4 1 11.57 11.00
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Table13.Themutationsat12Y-STRsinthepresentstudy

aFather'sageatthetimeofson'sbirth(years)
bUnknown

Table14.Distributionoffather'sagein5-yearintervals

Age group
Number of Father

Nonmutated Mutated

20-25 6 1

26-30 131 7

31-35 117 9

36-40 21 2

41-45 3 0

Unknown 66 2

Mean of age 31.0 31.1

Locus
Number of

mutations observed

Allele
Father's age

a

Father Son

DYS19 1 17 16 33

1 15 16 -
b

DYS385 a/b 1 10-18 10-17 35

1 13-20 13-19 28

DYS389 I 1 14-31 13-30 -
b

DYS389 II 1 29 30 27

1 32 31 27

DYS390 1 24 25 34

DYS393 1 16 15 31

DYS439 2 13 12 25, 31

DYS437 1 14 15 37

DYS456 1 18 17 32

1 15 16 30

DYS458 1 18 19 26

1 18 17 27

1 19 20 28

Y GATA C4 1 21 22 32

2 22 21 33, 40

Y GATA H4 1 12 11 34
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7.민족간의 Y-STR유전좌의 분포형 비교

한국인 남성 355명의 minimalhaplotype에 해당하는 Y-STR을 분석한
유전좌 분포형의 다른 민족과의 비교를 Fig.5에 표시하였다.일본63,독일64,
포르투갈25에서 이전에 발표한 논문을 토대로 해당되는 유전좌와 샘플수를
참고하였고, 민족간의 차이를 통계적으로 분석하기 위하여 Arlequin
software의 exacttest를 실시하였다.그 결과 DYS391을 제외한 모든 유전
좌에서는 p-valus값이 0.05이하로써 한국인과 다른 민족간에 유의한 차이
가 있음이 확인되었다. DYS391에서는 일본인과의 p-value 값이
0.15445±0.0223으로 일본인과 유의한 차이가 없음이 확인되었다.
앞서 비교한 한국,일본,독일,포르투갈의 data에서 각 유전좌 별 gene

diversity를 비교하기 위하여 Fig.6에 도식화하였다.
또한,인종별로 17개의 Y-STR유전좌에 대한 다양성을 비교하기 위하여

Schoske 등이 제시한 전체 haplotype의 수를 총 샘플 수로 나누어
discriminatorycapacity값과,유일한 haplotype의 수를 Table15에 정리하
였다.한국인은 미국 내 다른 인종에 비하여 DC(DiscriminatoryCapacity)
값이 가장 낮은 것을 확인할 수 있었다.
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Table15.Discriminatorycapacityandnumberofuniquehaplotypesfor
KoreansandthreeU.S.populations

Y-STR marker

combination

Korean 

(n=355)

African-American 

(n=333)

U.S. Caucasian

(n=254)

U.S. Hispanic

(n=175)

DC (%) UH DC (%) UH DC (%) UH DC (%) UH

Minimal haplotype
a

77.5 233 84.6 249 74.8 162 85.1 136

US haplotype
b

85.6 272 91.3 286 83.8 196 90.3 146

US haplotype

+ DYS437
86.5 278 91.9 286 85.8 202 91.4 148

17 Y-STR 95.2 326 99.1 327 98.8 248 98.3 169

aThe "mininalhaplotype" includes the markers DYS19,DYS385a/b,
DYS389I/II,DYS390,DYS391,DYS392,DYS393.
bThe"U.S.haplotype"includestheminimalhaplotypelociplusDYS438,
DYS439.

8.민족간의 돌연변이율 비교

그 동안 Y-STR유전좌의 분석을 통해 연구된 Y-STR각 유전좌의 돌
연변이율에 대한 분석을 실시하였다.앞서 발표된 논문을 통해 획득된 민족
별 유전자 전달횟수와 발견된 돌연변이 수와 함께 exacttest를 통해 획득
된 P값을 정리하여 한국과 다른 민족 사이에 돌연변이율의 차이를 비교하
였다(Table17).한국의 돌연변이율과 다른 4개국(일본30,노르웨이29,독일28,
브라질65)의 돌연변이율을 비교한 결과 모두 p-value값이 0.05이상으로 유
의한 차이가 없는 것으로 나타났다.
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Table16.Comparison ofmutation ratesbetween Koreansand other
populations

Korea Japan Norway Germany Brazil
Numberofmutations 21 5 5 14 8
Meiosis 6205 2254 1200 4999 2015
Mutationrate(X10-3) 3.4 2.2 4.2 2.8 4.0
p-value - 0.38565 0.79370 0.48745 0.83240
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IV. IV. IV. IV. 고  고  고  고  찰찰찰찰

Y-STR분석을 위하여 이번 연구에서 사용된 17개의 유전좌 중에서 9개
의 Y-STR 유전좌는 이미 국제적으로 그 유용성이 공인되어져 널리 사용
되고 있는 minimalhaplotype이었다.여기에 추가로 분석한 8개의 Y-STR
유전좌는 이미 다른 연구에서 genediversity가 높다고 평가되었고,그 중
에서도 4개,5개,6개의 염기가 반복되어지는 구조로써,multiplexPCR을
수행하는 데 있어서 유용하다고 평가되어진 유전좌를 선택하였다.
MultiplexPCR을 통한 Y-STR 분석의 경우,정확하게 대립유전자를 결정
하는 것뿐만 아니라,특히 둘 이상의 서로 다른 남성의 DNA가 섞여있을
경우에 대립유전자 결정에 혼란을 일으킬 수 있는 stutter의 영향을 고려하
는 것이 중요하다.이전의 연구에 의하면,2개 혹은 3개의 염기가 반복되는
반복단위를 가진 유전좌의 경우,PCR 과정에서 polymeraseslippage에 의
해 형성될 수 있는 stutter의 영향은 실제 대립유전자 peak높이의 30% 이
상일 수 있는 반면,네 개의 염기가 반복되는 구조에서는 거의 15% 그리고
다섯 개의 염기가 반복되는 구조에서는 1-2%보다 낮은 stutter가 형성된다
는 보고가 있었다66.즉,이러한 연구결과는 4개 이상의 염기가 반복되는 반
복단위를 가지고 있는 Y-STR일 수록 multiplexPCR을 통한 연구에 있어
서 유용하게 사용될 수 있음을 의미하였으므로,본 연구에서도 이러한 구조
를 가진 8개의 Y-STRs(DYS437,DYS438,DYS439,DYS456,DYS458,
GATAC4,GATA H4)유전좌를 추가적으로 선택하여 분석하게 되었다.

한 명 이상의 아들을 갖고 있는 한국인 남성 355명을 대상으로 다형성이
높은 17개의 Y-STR유전좌를 분석한 결과,338개의 haplotype과 0.9996의
haplotypediversity를 획득하였다.각각 9개와 8개의 Y-STR유전좌에 해당
하는 multiplexI과 multiplexII의 haplotype은 각각 275개씩으로 17개의
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Y-STR유전좌에 비해 haplotype수가 적고,그 분별력이 낮은 것을 확인
할 수 있었다.MultiplexI에 포함된 minimalhaplotype인 9개의 유전좌를
이용하여 분석할 경우 유일한 haplotype의 수가 233개였고,여기에 8개를
더하여 분석할 경우,유일한 haplotype의 수가 326개로 증가하는 결과를 나
타내었다.이것은 한국인 남성을 minimalhaplotype으로 분석할 경우,
65.6%의 남성이 서로 다른 유전자형을 나타내지만,본 연구의 17개
Y-STR 유전좌를 이용하여 분석할 경우,91.8%의 남성이 서로 다른 유전
자형을 나타낼 것을 보여준다.이것은 분석하는 Y-STR유전좌의 수가 많
을수록 서로 다른 haplotype의 수가 증가하여 그 분별력 역시 증가한다는
것을 알려주었다.

Minimalhaplotype에 추가하여 분석한 8개의 Y-STR 유전좌 각각의
genediversity값은 DYS458,DYS448,GATA C4,DYS439,GATA H4,
DYS438,DYS456,DYS437의 순서로 높았다.그러나,minimalhaplotype에
각 유전좌를 하나씩 추가하여 구한 각각의 haplotypediversity는 DYS458,
DYS439,GATA C4,DYS456,GATA H4,DYS437,DYS448,DYS438의
순서였다.Fig.2A에서 도식화 하였듯이 minimalhaplotype에 새로운
Y-STR marker를 하나씩 추가해 보았을 때 더하여지는 STR의 gene
diversity가 높아진다고 해서 결과적인 haplotypediversity또한 높아지는
것은 아님을 알 수 있었다.다시 말해서,haplotypediversity가 증가하는데
gene diversity가 유일한 연관관계에 있는 것은 아니라는 것이며,이는
Gusmão등25이 발표한 논문에서 역시 추론되어지고 있다.

Y-STR 유전좌는 상염색체 유전좌와는 달리 재조합 없이 유전이 되며,
특히,연구대상 유전좌들이 서로 인접해 있기 때문에 여러 개의 유전좌가
하나의 유전좌처럼 유전될 수 있다.따라서 서로 인접한 여러 개의 유전좌
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를 대상으로 유전자 검사를 할 경우 서로 다른 유전좌의 대립유전자가 동
시에 나타날 확률은 서로 다른 상염색체 유전좌의 대립유전자가 함께 나타
날 확률의 계산처럼 단순히 각자의 대립유전자 발현비율을 곱한 것보다는
훨씬 빈번하게 나타날 수 있다.즉,서로 다른 염색체에 위치하는 두 유전
좌에 비하면 결연불균형이 훨씬 심한 것이다.따라서,Markov chain
method를 사용한 linkagedisequilibrium exacttest를 수행하여,minimal
haplotype에 각각의 유전좌를 하나씩 더했을 때 결연불균형(linkage
disequilibrium) 관계에 있는 유전좌의 수를 구해 보았고, 이 값과
haplotypediversity와의 상관관계를 Fig.2B에서 도식화 하였다.결연불균
형 관계에 있는 유전좌의 수가 적다고 하여 haplotypediversity가 반드시
증가하는 것은 아님을 알 수 있었으나,genediversity에 따른 haplotype증
가 결과와 함께 분석해 보았을 때,매우 유용한 정보를 제공해 주었다.즉,
Y-STR유전좌의 분석에서 그 분별력은 genediversity뿐만 아니라,유전
좌 간의 결연불균형의 관계 여부의 영향을 받아서 genediversity가 높은
유전좌가 많을수록 그리고 결연불균형의 관계에 있는 유전좌의 수가 적을
수록 그 분별력이 증가한다는 것을 알 수 있었다.한국인에서는 gene
diversity가 높고,minimalhaplotype과 결연불균형의 관계에 있는 유전좌의
수가 적은 DYS458이 minimalhaplotype과 함께 분석했을 때 가장 높은
haplotypediversity를 보여 분별력 면에서 가장 유용함을 알 수 있었다.

Y-STR유전좌의 경우,친자감정이나 친족감정의 분석 대상으로 주로 이
용되고 있는데,간혹 비교 대상 남성 간에 하나 혹은 두 개의 유전좌에서만
대립유전자의 불일치가 나타나 해석상에서 혼란을 초래하는 경우가 종종
보여 진다.따라서 Jobling등과 Kayser등은 부성검사나 법의학 분야에서
Y 염색체의 STR데이터에 대한 정확한 돌연변이율에 관한 정보가 필요함
을 언급하였고16,17,그러한 정확한 돌연변이율을 구하기 위해서는 가족의 구
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성원 내에서 돌연변이율을 직접 획득하거나,하나의 정자세포로부터 돌연변
이율을 구하는 것이 가장 효율적임을 보고 하였다67-72.본 연구에서는 유전
좌 간 대립유전자의 불일치를 보이는 부자샘플을 대상으로 그러한 차이가
multiplexPCR로 인하여 생긴 것이 아님을 확인하고자 차이를 보인 유전좌
에 대하여 singlePCR을 수행하였고,그 결과 동일하게 불일치가 나타난
Y-STR유전자형을 돌연변이로 결정하였다.

생물학적 부자관계가 확인된 한국인 부자쌍 365명을 대상으로 17개의
Y-STR유전좌를 분석한 결과,12개의 Y-STR유전좌에서 21쌍의 돌연변
이가 관찰되어 0.34%/감수분열(95% C.I.0.21～0.52%)의 돌연변이율을 획득
하였다.이 중 한 부자 쌍에서 동시에 2개 이상의 돌연변이가 관찰된 경우
는 없었으며,돌연변이가 일어난 모든 대립유전자는 해당되는 유전좌에서
가장 많은 빈도로 나타나는 대립유전자이거나 그것보다 크기가 큰 대립유
전자였다.

돌연변이가 관찰된 모든 샘플에 관하여 염기서열을 분석한 결과,모두 네
개의 염기가 반복되는 반복단위를 가진 구조였으며,대립유전자의 반복단위
가 하나씩 증가하거나 감소하는 변이를 보였고 증가와 감소 비율은 8:13이
었다.돌연변이가 일어나는 경향이 어느 한쪽으로 치우치는 지를 확인하기
위하여 exacttest를 실시하였으며,그 결과 p-value가 0.05이상으로 어느
쪽으로도 치우침을 보이지는 않았다.Cooper등73과 Kayser등28의 연구에 의
하면 Y-STR유전좌의 경우 돌연변이는 대립유전자가 커지는 경향으로 일
어난다는 보고를 하였으며,Rubinsztein등74은 일반적인 반복염기서열에서
도 그와 같은 결과를 나타내었고,Twerdi등75은 cellculture체계에서,
Eckert등76은 herpessimplexvirus에서 ,Hoff-Olsen등77은 종양에서의
체세포 돌연변이에서도 그와 유사한 결과를 보고하였다.반면,Brinkmann
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등27은 반복단위의 증가와 소실을 종합해 보았을 때,상염색체 STR유전좌
에서 통계학적으로는 유의하지 않지만 소실의 경향을 나타내는 결과가 있
음을 보고 하였다.본 연구의 결과 역시 개체 수의 면에서 본다면 반복단위
가 소실되는 쪽이 많은 것으로 보이지만,이는 통계학적으로 유의하지 않으
므로 이전에 보고 된 다른 연구의 결과에 위배되지 않음을 확인할 수 있었
다.

PCR과정동안에 생길 수 있는 stutter처럼,STR에서도 반복단위의 갯수
를 변화시키는 돌연변이가 발생하는 기작으로 polymerase slippage
mechanism이 알려져 있다.Polymerase가 DNA 가닥을 복제하는 동안 주
형 가닥과 일시적으로 분리되는 경우,DNA 주형가닥이 hairpin구조를 형
성하면서 안정화 되고,triplex또는 duplex구조로 배열된다.이렇게 잘못
된 구조로 인하여 복제되어진 DNA는 주형 DNA에 비해 반복단위가 삽입
되거나 소실되는 경향을 보이며,따라서 반복단위의 길이 변화는 반복단위
가 하나 씩 증가하거나 소실되는 stepwise돌연변이 모델에 따른다고 보고
되어지고 있다61.이러한 반복단위의 변화가 PCR에서는 stutter를 형성하고,
STR 유전좌에서는 새로운 돌연변이를 발생시킨다고 생각되어진다.특히,
더 짧은 반복단위일수록,그리고 더 단순한 구조의 반복단위인 유전좌의 경
우 더 빈번한 돌연변이율을 나타내며,대립유전자의 반복단위의 수가 많을
수록 더 높은 돌연변이율을 나타낸다고 보고되어졌다.

본 연구에서 돌연변이가 발견된 12개 유전좌는 모두 4개의 염기서열이
반복되는 구조를 나타내고 있었기 때문에 반복단위가 짧은 경우와 긴 경우
에서의 돌연변이 빈도를 비교해볼 수 는 없었다.그러나 8.22(×10-3)%로 가
장 높은 돌연변이율을 나타낸 DYS458및 GATA C4의 경우 DYS448을 제
외한 Y-STR중 일반적으로 가장 많은 반복단위의 수를 갖는 유전좌였다.
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DYS448은 가장 많은 반복단위를 가지는 유전좌이긴 하지만,여섯 개의 염
기가 반복되는 구조를 가지고 있기 때문에 돌연변이율이 낮은 것으로 생각
된다.DYS458은 minimalhaplotype에 추가로 분석한 8개의 Y-STR 유전
좌 중에서 가장 높은 genediversity를 타나내는 유전좌이고,GATA C4또
한 세 번째로 높은 genediversity를 가지는 유전좌였다.이로 미루어볼 때
유전좌의 genediversity가 높은 만큼 그 유전좌의 돌연변이율도 높을 수
있음을 추측해 볼 수 있었다.또한,거꾸로 생각해 보았을 경우,돌연변이율
이 높은 유전좌일 수록 그로 인한 genediversity의 증가가 일어난다고 할
수도 있겠다.돌연변이가 나타난 12개의 유전좌를 대상으로,돌연변이가 일
어나지 않은 샘플의 대립유전자들을 평균한 값과 돌연변이가 일어난 샘플
에서 돌연변이가 일어난 후의 대립유전자 수를 평균하여 그 값을 비교해
보았을 때,12개의 모든 유전좌에서 돌연변이가 일어나지 않은 샘플에 비하
여 돌연변이가 일어난 샘플이 더 큰 대립유전자 값을 가지고 있었다.통계
적으로 유의하지는 않지만 대립유전자의 반복단위가 소실되는 경향이 더
많았던 점을 감안한다면 돌연변이가 일어나기 전의 대립유전자의 평균은
더 큰 값을 가질 것이고,따라서 반복단위의 수가 많을수록 돌연변이가 일
어날 확률이 높다는 것을 추측할 수 있었다.

본 연구에 샘플을 제공한 아버지들의 나이를 아들이 태어났을 나이를 기
준으로 하여 5년 단위로 나누어 정리하였으며,이를 돌연변이가 일어나지
않은 경우와 돌연변이가 일어난 경우로 나누어,그 결과를 비교해본 결과
그 두 경우 사이에 통계적으로 유의한 차이는 없었다.따라서 아들이 태어
났을 때 아버지의 나이가 많다고 하여 돌연변이율이 증가하는 것은 아님을
알 수 있었다.

이에 덧붙여,한국인 355명을 대상으로 17개의 유전좌를 분석한 결과를



- 58 -

다른 민족과 비교하여 보았다.이미 보고된 다른 민족의 data는 본 연구에
서 수행한 17개의 유전좌에 미치지 못하기 때문에,국제적으로 공인된 9개
Y-STR유전좌인 minimalhaplotype으로 일본인,독일인,포르투갈인을 대
상으로 분석한 결과를 비교해 보았다.우선,9개의 유전좌 각각에 대하여
exacttest를 수행한 결과 DYS391을 제외한 모든 유전좌에서 p-value가
0.05이하의 값을 나타내어 한국과 다른 민족간에는 통계적으로 유의한 차이
가 있음을 보여주었다.특히,DYS19,DYS385a/b,DYS389I,DYS390의 유
전좌에서는 한국인에서 가장 높은 빈도를 차지하는 대립유전자와 독일및
포르투갈인에서 가장 높은 빈도를 차지하는 대립유전자가 차이를 보였고,
DYS393의 경우는 모두 동일한 대립유전자에서 가장 많은 빈도를 보였으나
그 분포형에 차이를 보였다.DYS391의 경우 가장 높은 빈도의 대립유전자
가 모든 민족에서 동일하였으나,통계적으로는 한국인이 독일 및 포르투갈
인과 유의한 차이가 있음이 확인되었고,일본인과는 유의한 차이가 없음이
확인되었다.또한,민족간의 genediversity의 분포를 비교한 결과 모두
DYS385a/b유전좌에서 가장 높은 genediversity를 보인 반면,한국인과
일본인에서는 DYS391이 가장 낮은 genediversity를 보였다.이와 같은 결
과를 볼 때 각 민족별로 나타날 수 있는 Y-STR 유전좌의 대립유전자의
분포가 서로 많은 차이가 있음을 알 수 있었고,genediversity역시 민족
간에 차이가 있음을 알 수 있었다.

또한,다른 인종에 비해 한국인은 Y-STR분석 결과가 어느 정도의 분별
력을 나타내는지를 비교하기 위하여 전체 haplotype의 수와 샘플 수 사이
의 관계로 구할 수 있는 DC(DiscriminatoryCapacity)값을 비교해 보았다.
17개의 Y-STR유전좌에서의 미국계 아프리카인종,미국계 유럽인종 및 미
국계 히스파닉인종과 한국인의 DC값을 비교해본 결과 다른 모든 인종이
98% 이상의 높은 분별력을 나타내는 데 비하여 한국인은 95.2%로 가장 낮
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은 값을 나타내어 17개의 Y-STR 유전좌에 대한 한국인의 분별력이 가장
낮은 것을 알 수 있었다.이것은 민족적 입장에서 비교를 한 것이 아닌 좀
더 넓은 개념으로서 인종 간 차이를 비교하였기 때문일 수도 있지만,한국
민족이 오랜 기간 단일 민족임을 유지해온 사실을 고려해 볼 때 이러한 결
과가 민족의 역사적 배경과 무관하지 않다고 짐작해 볼 수 있었다.

본 연구를 통하여 관찰된 21개의 돌연변이는 DYS458와 GATA C4유전
좌에서 가장 많은 비율로 발견되었다.YHRD(Y ChromosomeHaplotype
ReferenceDatabase)에서 제시한 다른 민족의 Y-STR의 각 유전좌에서 발
생하는 돌연변이율과 한국인에서 돌연변이가 나타난 각 유전좌의 돌연변이
율을 비교해 본 결과 대부분의 유전좌에서 다른 민족에 비해 한국인의 돌
연변이율이 높은 값을 나타내었다.다만,특이하게도 다른 민족에서 제시되
어진 값 중 가장 높은 돌연변이율을 나타내는 DYS439의 경우,한국인에서
는 낮은 값을 나타내어 민족간에 각 유전좌별 돌연변이율에 차이가 있음을
알 수 있었다.

일반적으로,법의학적 분석과 부계검사에 있어서 DNA 증거는 genetic
marker인 유전좌가 동일한지 아니면 차이가 있는지에 대한 분석에 기초한
다.부계 검사에서 geneticmarker인 유전좌의 차이는 추정부와 자식간에
생물학적인 아버지와 아들 관계에서 배제됨을 의미하는 것이다.그러나 어
떠한 geneticmarker도 추정부의 germline에서 자연적으로 돌연변이가 생
길 수 있고,이것은 부자간에 geneticmarker인 유전좌의 차이를 발생시켜
잘못된 배제를 초래할 수 있는 것이다.유전좌에서 새로운 대립유전자가 형
성되는 것 역시 이러한 돌연변이로 인한 결과이며,따라서 다형성이 높은
유전좌는 역시 돌연변이율 또한 높을 것임을 예상할 수 있다.반면,다형성
이 높은 유전좌들은 그들의 높은 분별력으로 인하여 법의학적 목적의
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geneticmarker로 유용하게 사용되고 있다.그러나 이렇게 높은 다형성을
가진 STR 유전좌의 경우 돌연변이 과정이 계속 진행될 것이고,법의학적
으로 이러한 유전좌를 사용해야 하는 경우,유전적 프로파일을 정확하게 해
석하기 위하여 각 유전좌의 돌연변이율에 관한 정보가 제공되어야 함은 쉽
게 추측할 수 있는 것이다.

Y-STR유전좌의 평균 돌연변이율은 2.8×10-3으로 상염색체 STR유전좌
의 평균 돌연변이율과 통계적으로 유의한 차이가 없다고 알려져 있다.또
한,일각에서는 부성검사에 있어서 6-15개의 STR유전좌를 분석하여 하나
혹은 두 개의 유전좌에서 서로 차이가 나타났다면,이것은 돌연변이라고 해
석 될 가능성이 있는 것이며,두 개보다 더 많은 차이가 나타났을 경우에는
생물학적 아버지임을 배제할 수 있다고 간주하여 왔다.Y-STR 유전좌를
분석하는 데 있어서 돌연변이에 대한 명확한 해석을 위한 공인된 guideline
이 필요하지만,현재 부성검사와 법의학적 분석에서 사용되고 있는 STR
체계에 관해서는 ISFG(InternationalSociety for Forensic Genetics)의
DNA 위원회도 제안한 바가 없는 실정이나,GermanAssociationofExpert
WitnessesforPaternityTesting은 DNA 증거를 분석함에 있어서 위와 같
은 연구 결과를 바탕으로 아버지임을 배제를 하고자 할 때 최소한 서로 다
른 세 개의 유전좌에 차이가 나타난다는 것을 확인해야 한다고 제안하였다.
이는 17개의 Y-STR 유전좌를 대상으로 한 본 연구에서도 2개 이상의 돌
연변이가 생물학적 부자 관계에서는 하나도 발견되지 않았다는 사실로부터
더욱 타당성을 얻는다고 하겠다.

STR을 분석하고자 할 때 분별력을 높이기 위하여 분석하는 유전좌의 수
를 늘이는 것은 자연적으로 돌연변이가 발견될 가능성 역시 증가시킨다.따
라서 배제를 목적으로 하는 부성검사에 있어서 분석하고자 하는 유전좌를
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선택할 때는 유전좌의 대립유전자의 길이나 염기서열 구조 등을 고려하여
가능한 한 돌연변이율을 낮추는 것이 좋다.또한,STR의 돌연변이로 인한
문제를 피하기 위해서 SNPs(singlenucleotidepolymorphism)와 결합하여
추가 정보를 제공하여 돌연변이율을 낮추는 방법을 생각해 볼 수 있을 것
이다.
본 연구에서는 나타나지는 않았지만,또 다른 돌연변이의 형태로서 다형
성이 높은 STR 유전좌의 경우 대립유전자가 추가되어 duplication으로 나
타나는 현상을 고려할 수 있다.이는 넓은 범위의 Y 염색체를 포함하는 유
전좌의 경우에 재조합이 없는 Y 염색체의 특성에 의해 반복되는 염기서열
의 다양한 종류를 축적하여 생기는 돌연변이로 알려져 있으며,상염색체에
비하여 Y 염색체에서 더 잦은 빈도로 나타나는 현상이다.이러한 돌연변이
로 인하여 법의학적 분석에 있어서 현장에서 채취한 샘플의 유전자 profile
이 한 명 이상의 DNA가 섞인 것으로 잘못 해석될 가능성이 있으며,특히,
성범죄 같은 사건에서는 그 해석에 어려움이 생기는 것이다.따라서
Y-STR의 돌연변이율에 대한 더 많은 정보를 위하여 공인된 Y-STR
database를 구축하는 것이 필요하며,이를 위해서는 공인된 기관에서 적합
한 guideline을 제시할 필요가 있다.

Y-STRs를 대상으로 하는 돌연변이 연구에 관한 필요성이 지금껏 제기
되어 왔으나,한국인에서는 아직까지 보고 된 바가 없었기 때문에,본 연구
를 통하여 365쌍의 아버지와 아들 관계의 샘플을 대상으로 17개의
Y-STRs유전좌를 분석하여 획득된 돌연변이율(0.34%/감수분열(95% C.I.
0.21-0.52%))과 Y-STR유전좌 및 각 유전좌 내 대립유전자의 돌연변이 분
석 결과는 앞으로 한국인에서 Y-STR을 대상으로 하는 법의학적 분석 및
집단유전학적 연구를 수행하는데 도움이 될 것으로 생각된다.
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V. V. V. V. 결  결  결  결  론론론론

1.한국인 남성 355명을 대상으로 17개의 Y-STR 유전좌를 두 개의
multiplex체계로 나누어 분석한 결과,multiplexI(minimalhaplotype,9개
의 Y-STR 유전좌)은 관찰된 haplotype이 275개,haplotypediversity가
0.9972였고,multiplex II(8개의 Y-STR 유전좌)는 관찰된 haplotype이
275개,haplotypediversity가 0.9971이였으며,총 17개의 Y-STR유전좌의
분석결과는 관찰된 haplotype이 338개,haplotypediversity가 0.9996이었
다.따라서 분석하고자 하는 Y-STR유전좌의 수를 증가시킴으로써 분별
력을 증가시킬 수 있을 것으로 생각된다.

2.Minimalhaplotype에 새로운 Y-STR 유전좌를 하나씩 추가하여
haplotypediversity를 구한 결과 genediversity가 높은 Y-STR유전좌가
추가된다고 하여 반드시 그와 비례하여 haplotypediversity가 증가하는 것
이 아니며,결연불균형(linkagedisequilibrium)관계에 있는 유전좌의 수가
적다고 하여 haplotypediversity가 그와 비례하여 반드시 증가하는 것은
아님을 알 수 있었다.즉,Y-STR 유전좌의 분석에서 그 분별력은 gene
diversity뿐만 아니라,유전좌 간의 결연불균형의 관계 여부의 영향을 동
시에 받아서 genediversity가 높은 유전좌가 많을수록 그리고 결연불균형
의 관계에 있는 유전좌의 수가 적을수록 그 분별력이 증가한다는 것을 알
수 있었다.

3.생물학적으로 부자관계가 확인된 365쌍의 남성을 대상으로 17개의
Y-STR유전좌를 분석한 결과 평균 돌연변이율은 0.34%/감수분열(95%
C.I.0.21～0.52%)이었으며,이는 다른 민족에서 보고된 Y-STR 유전좌의
돌연변이율과 통계적으로 유의한 차이가 없음을 확인하였다.돌연변이가
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가장 높은 빈도로 발견된 유전좌의 genediversity는 돌연변이가 발견된
나머지 유전좌들에 비하여 높은 genediversity를 가지고 있었다.따라서
유전좌의 돌연변이율이 genediversity에 영향을 미칠 수 있음을 추측해
볼 수 있었다.

4.돌연변이가 일어나지 않은 시료의 아버지 나이와 돌연변이가 일어난 아
버지의 나이를 5년 단위로 나누어 분석한 결과,통계적으로 유의한 차이를
보이지 않았으며,따라서 아들이 태어났을 때 아버지의 나이가 많다고 하
여 돌연변이가 증가하는 것은 아님을 확인할 수 있었다.

5.한국인 남성의 Y-STR유전자 분석 결과와 다른 민족의 Y-STR유전
자 분석 결과를 비교해 본 결과 각 유전좌 별로 나타나는 대립유전자의
빈도는 각 민족마다 통계적으로 유의한 차이가 있었다. 또한, DC
(discriminatorycapacity)값을 계산하여 비교함으로써 서로 다른 인종간
의 Y-STR의 분별력을 비교한 결과 한국인의 DC가 가장 낮은 것을 확인
하였으며,이는 단일 민족이라는 한국인이 가지고 있는 역사적 배경을 고
려해 볼 때 나타날 수 있는 결과로 생각되었다.또한,본 연구를 통하여
관찰된 21개의 돌연변이를 각 유전좌 별로 다른 민족에서 나타난 돌연변
이 비율과 비교해 본 결과 서로 다른 민족간에는 서로 다른 돌연변이율을
나타낼 수 있음을 확인하였다.따라서,한국인 집단에서 Y-STR을 분석하
고자 할 때 그 결과를 정확하게 해석하기 위해서는 한국인을 대상으로 분
석된 표준이 되는 Y-STRdatabase가 필요하며,이를 위한 guideline을 제
안하는 것 역시 필요하다고 생각된다.
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Mutationsin17Y-STRlociamongKoreanfather-sonhaplotypes
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(DirectedbyProfessorWooIckYang)

Shorttandem repeatsmarkersontheY chromosome(Y-STRs)have
provedtobeavaluabletoolinmalesibshipanalysis.Preciseestimates
ofmutationratesatY-STRslociprovideanimportantbasisforthe
correct interpretation of paternity tests using Y-STRs.Although
severaldata on multiplex PCR analyses for Y-STRs have been
reportedinKoreanpopulation,Y-STR mutationstudyhasneverbeen
performed.In this study,we analyzed 17 Y-STRs loci(DYS19,
DYS385a/b,DYS389-I,DYS389-II,DYS390,DYS391,DYS392,DYS393,
DYS438,DYS439,DYS437,DYS448,DYS456,DYS458,DYS635 (Y
GATA C4),Y GATA H4)in355Koreanfather/sonpairsofconfirmed
paternitywithtwomultiplexPCR systems(multiplexIandmultiplex
II).A totalof275differenthaplotypeswereidentifiedwithahaplotype
diversity valueof0.9972 in themultiplex Isystem whichincludes
minimalhaplotypeof9Y-STR loci(DYS19,DYS385a/b,DYS389-I,
DYS389-II,DYS390,DYS391,DYS392,DYS393).Same number of
differenthaplotypeswasidentifiedwithahaplotypediversityvalueof
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0.9971 in the multiplex IIsystem which includes 8 Y-STR loci
(DYS438,DYS439,DYS437,DYS448,DYS456,DYS458,DYS635(Y
GATA C4),Y GATA H4).On theotherhand,multiplex I+IIPCR
system using17Y-STR locilisted338haplotypeswitha haplotype
diversityvalueof0.9972.

Toanalyzemutationat17Y-STR loci,weanalyzedatotalof365
father/sonpairs.Weidentified21casesofmutationamong 6205allelic
transferat12Y-STR loci(DYS19,DYS385a/b,DYS389-I,DYS389-II,
DYS390,DYS393,DYS439,DYS437,DYS456,DYS458,DYS635(Y
GATA C4),Y GATA H4),whichcorrespondto0.34%/meiosis(95%
C.I.0.21～0.52%)mutationrate.Themutationratedidnotshow any
statistically significantdifference (P>0.05)compared with published
datafrom Japan,GermanyandNorway.Inaddition,newlydeveloped
loci,especially DYS458andDYS635(Y GATA C4),demonstrateda
relatively higher mutation rate than minimalhaplotype loci.The
mutationsoccurredineitheronestepgainoronesteplosspattern,and
thisresultwasinferredbyslipped-strandmispairingmechanism.
Theseresultsonthehaplotypeandmutationpatternsat17Y-STR
lociinKoreansareexpectedtoprovideavaluableinformationforboth
forensic paternity tests and the study ofpopulation genetics using
Y-STRgeneticprofiling.

Keywords:Y-chromosome,shorttandem repeats,haplotype,mutation,
Koreans
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