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논 문 개 요 

 

인간 유전체 내 개인식별이 가능한 STR (short tandem repeats)마커가 발견

됨에 따라 유전자에 의한 친자확인이 가능하게 되었다. 또한 미토콘드리아 

DNA를 이용한 모계혈통과 Y-STR을 이용한 부계혈통의 가족관계 검사가 가능하

다. 최근에는 X-STR을 이용하여 부녀관계를 검사하고 있다.  

2005년 『실종아동등의 보호 및 지원에 관한 법률』이 시행됨에 따라 유전

자검사결과에 대한 데이터베이스를 구축하여 운영하여 왔다. 데이터베이스에 

수록되어 있는 실종자와 실종자가족에 대하여 가족관계확인을 한다. 멘델의 

유전 법칙에 따라 자녀의 DNA는 모계와 부계로부터 각각 한 세트의 대립유전

자를 받으므로 상 염색체 STR의 대립유전자 공유여부를 검색하는 시스템으로 

친자관계확인을 할 수 있다. 기존에 이용되어 온 검색시스템은 그룹 간 비교 

기능이 없으며, 돌연변이 검색 기능도 없어 친자확인검색에 많은 시간이 소용

되는 단점이 있었다. 따라서 본 시스템개발연구에서는 이러한 부분을 개선하

는데 주안점을 두었다. 본 연구에서 개발한 실종아동 DNA 데이터베이스 시스

템은 실종아동군, 변사자군, 실종아동 보호자군, 변사자보호자군을 주요 4그

룹으로 지정하고 그 외 N.D.군, 대량사망사고군, 대량사망보호자군을 추가하

였다. 본 시스템은 실종아동군과 보호자군을 1:1로 비교하는 동일성 및 부모

자식관계 검사 기능, 비교 분석을 원하는 데이터와 데이터베이스 내에 있는 
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모든 프로필을 비교하는 동일성 및 부모자식관계 검색 기능, 그룹 간 비교 검

색할 수 있는 일괄검색 기능을 갖추었다. 검색결과는 대립유전자의 공유율과 

친부지수(Paternity index)의 값으로 나타나고, 대립유전자의 돌연변이를 고

려한 허용오차에 따라 검색결과 후보군(Candidates)의 범위를 결정지음으로써 

실제 가족관계를 추정하는데 소요되는 시간과 노동력을 최소화하였다. 본 시

스템은 돌연변이율을 고려한 검색시스템으로서 사용자의 편리성을 제고하여 

친자확인 검사 및 검색업무의 효율성을 높일 것으로 기대된다. 또한 DNA 분석

결과는 최근의 과학적 통계계산법을 반영하고 유의성 정보를 제공함으로써 사

회적 이슈가 되고 있는 가족관계확인을 신속하고 정확하게 찾아주는 데 기여

할 것이다. 
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Ⅰ. 서 론 

 

2011년에 개정된 “실종아동등의 보호 및 지원에 관한 법를” 제2조에 의하

면 ‘실종아동등’이라 함은 실종 당시 14세 미만인 아동 및 ‘장애인복지

법’제2조의 장애인 중 지적장애인, 자폐성장애인 또는 정신장애인으로 약취

·유인 또는 유기되거나 사고를 당하거나 가출하거나 길을 잃는 등의 사유로 

인하여 보호자로부터 이탈된 아동등으로 정의하고 있다(법제처). 즉, 아동은 

14세 미만으로 장애인은 성인을 포함하여 정의하고 있다. 따라서 본 논문에서

는 단순히 길을 잃어버린 아동을 의미하는 협의적 개념인 미아라는 용어보다

는 포괄적인 의미인 친자확인 대상 아동(missing child)이라는 용어를 사용하

고자 한다(김종우, 2006). 

우리나라에서 친자확인 사업을 조직적으로 전개하기 시작한 시기는 1986년

이다. 친자확인에 대한 제도적·법률적 대책이 국가적 차원에서 없었기 때문

에 친자확인 대상 아동 부모들이 자체적으로 모임을 결성하여 전국의 아동복

지시설에 방문 친자확인에 직접 나서게 되면서 사회적으로 이슈화 되었다. 이

로 인해 친자확인 사업에 대한 사회적 인식이 확대되었고 그에 따라 정부의 

대책이 필요하게 되었다. 이에 정부에서는 사회복지법인 한국복지재단 내에 

어린이 찾아주기 종합센터를 설치하여 친자확인 사업을 시작하게 되었다. 또

한 근거를 마련하고자 2005년 5월 31일에 “실종아동등의 보호 및 지원에 관
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한 법률”을 제정하고 친자확인전문기관을 설치하였고 이를 보건복지부와 경

찰청이 공동으로 운영하게 되었다. 기존의 어린이 찾아주기 종합센터를 운영

하고 있던 한국복지재단은 친자확인전문기관의 운영을 보건복지부로부터 위탁 

받아, 경찰청과 공조하여 친자확인 사업을 보다 체계적이고 조직적으로 전개

함으로써 국가적 차원에서 친자확인 사업을 주관하고 관리할 수 있게 되었다

(김종우, 2006).  

친자확인 사업의 절차는 다음과 같다. 친자확인 대상 아동이 발생하면 경찰

청 실종아동 찾기 센터에 신고·접수되며 실종 1-2일 내에 발견되면 부모에게 

인계된다. 48시간 이상 미발견 된 아동의 경우에는 장기 친자확인 대상 아동

으로 분류되어 친자확인전문기관으로 관련 자료(대상 인적 사항 및 본인, 보

호자 동의 후 무연고 아동 및 친자확인 가족 DNA시료)를 인계하여 후속절차를 

진행한다. 친자확인 사업에서 가장 심각한 문제는 수개월 또는 몇 년이 지나

도 부모를 찾지 못하는 아동들이 있다는 사실이다. 대부분의 장기 친자확인 

대상 아동들은 실종 당시의 모습을 지니고 있지 않다. 아동의 얼굴이나 체형

이 달라져 부모를 만나더라도 서로 알아보지 못하는 경우가 많기 때문에 기억

에 의존하는 가족확인은 가장 큰 난관으로 작용하고 있다. 따라서 객관적이고 

과학적인 접근의 필요성이 대두되었고 2005년 실종 아동 등의 보호 및 지원에 

관한 법률이 제정됨에 따라 이 법률에 근거하여 2004년부터 보호시설에 수용

되어 있던 무연고 아동 및 아동을 찾는 가족의 유전자를 채취하여 그 정보를 
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데이터베이스화하여 유전자 검사를 친자확인 사업에 적용함으로써 보다 과학

적인 접근이 가능하게 되었다. 경찰청 통계에 따르면 2011년의 경우 보호자인

계율이 99.5%나 되지만 2012년에는 미발견 건수가 증가했다. 장애인의 경우 

가정복귀율이 비장애 아동에 비해 낮다. 표 1은 친자확인 대상 아동의 발생현

황으로, 경찰청에서 발표한 자료를 토대로 아동과 장애인 그리고 보호자 인계 

건수를 2006년부터 2012년 현재까지(2012년 3월 31일 기준) 정리한 것이다.  

30억 개 이상의 염기쌍으로 이루어진 인간 게놈 중 단백질로 발현하는 유전

자 암호화 영역(coding-region)은 전체 염기서열의 5 % 이내이다. 게놈의 대

부분은 동일 염기서열이 반복되는 반복 DNA (repetitious DNA)와 기타 DNA를 

포함하는 비유전자 DNA 영역 (non-coding region)이다. 비유전자 영역에서 반

복염기서열은 개인별 길이 다형성(length polymorphism)을 특징으로 한다. 반

복되는 염기수가 10-100 bp로 구성된 유전자 좌위를 variable number of 

tandem repeat (VNTR)라 하며, 염기수가 2-6 bp로 구성된 유전자 좌위를 

short tandem repeat (STR: microsatellite)라 한다(Valdes et al., 1993). 

인간 염색체는 아버지와 어머니로부터 각각의 haplotype이 유전되므로 길이 

다형성도 고스란히 유전되어 염색체에 대립유전자(allele)의 형태로 존재하게 

된다. 이와 같은 각 개체의 유전적 다형성(genetic polymorphism)을 개인 식

별 및 친자감정 등에 이용하고 있다(Edwards et al., 1991). 유전적 다형성을 

이용한 개인 식별에 관한 연구는 초기에는 주로 상염색체에 한정되어 이루어
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져 왔다. 친자감정에 상염색체를 이용한 유전적 다형성을 적용하기 위해서는 

많은 가족 구성원이 생존해 있어야 한다. 이에 대한 보완으로 부계 또는 모계

만으로 유전하는 유전자 좌위를 추가적으로 확인하면 전체 유전자검사의 종합

적 결론에 도움이 될 수 있다(Jobling et al., 1997; Forster et al., 1998; 

Horst et al., 1999; Decorte et al., 2000; Brenner, 2000). 부계확인을 위

해서는 Y 염색체 상의 16개의 microsatellite 좌위에 대해 조사하며, 모계확

인을 위해서는 미토콘드리아 DNA의 비유전자 서열 중 고도의 가변부위인 

HV1(hypervariable 1)과 HV2 염기서열을 비교한다(Anderson et al., 1981; 

Greenberg et al., 1983). Y 염색체는 아버지로부터 아들에게로 그리고 손자

에게로 그대로 전해진다. 부계 유전되는 Y 염색체로는 형제지간, 삼촌-조카, 

조부-손자 간 등의 친족확인은 물론 부자간의 친자확인이 가능하다. 미토콘드

리아 DNA 분석은 핵 대신 미토콘드리아로부터 추출한 DNA의 염기배열형태를 

분석하는 방법으로 한 가계 안에서 동일 모계인 모든 사람들은 미토콘드리아 

DNA가 같다. 따라서 부모가 없을 경우 모계가 동일한 자매간, 남매간, 이모-

조카, 조모-손녀 또는 손자의 친족확인으로 널리 쓰이고 있다(Holland et al., 

1999).  

스페인은 세계 최초로 실종자와 인간유해의 신원 확인을 위해 국영 프로그

램인 A Missing Persons Genetic Identification Program (Phoenix program)

을 만들어 사용하였다. 이 프로그램은 모계확인을 위해서 미토콘드리아 DNA의 
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염기서열만을 검색하게 되어 있다(Lorente et al., 2002; Bruce et al., 

2005). 미국의 경우 1984년에 설립된 비영리기관인 Missing Children 

Awareness Foundation의 아동 ID 세트 프로그램은 DNA, 머리카락 및 개인정보, 

아동의 최근 사진, 엄지손가락 지문, 신체 묘사, 치과 ID 차트를 포함하며 새

로 나온 키트에서는 발자국도 포함시키고 있다. 표 2와 표 3과 표 4는 미국과 

캐나다, 우리나라의 친자확인 등과 관련한 공·사적 기관과 그들이 수행하는 

사업을 정리한 것이다(김성천, 2008). 우리나라의 경우에도 2005년 실종아동

등의 보호 및 지원에 관한 법률 제 11조에 의해 유전자검사 기관이 유전자검

사 실시 결과를 데이터베이스로 구축 운영할 수 있게 됨에 따라 아이를 잃어

버린 부모의 유전자(보호자군)와 부모를 잃어버린 아이의 유전자(아동군)의 

데이터를 지속적으로 축적하여 왔다. 그러나 데이터가 증가됨에 따라 추가 발

생되는 친자확인의 신속한 검색 및 분석에 애로를 겪고 있어서 기 구축된 친

자확인 대상 아동-부모 데이터베이스의 유전자형 분석결과의 체계적 관리가 

필요하게 되었다.  

따라서 본 논문에서는 기 구축된 친자확인 대상 아동-부모 데이터베이스의 

재구성을 위해 친자확인 대상 아동의 특징정보(성별, 연령) 및 친자확인 대상 

아동 및 부모의 Autosomal-STR (A-STR), Y-STR, X-STR, mtDNA 관리를 위한 

DNA 데이터베이스 시스템을 구축하고, DNA 실험장비로부터 데이터베이스까지 

실제 데이터를 다루는 번거로움을 최소화함으로써 친자확인 검색 업무의 효율
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성을 높일 것으로 기대된다. 또한 DNA 분석결과는 최근의 과학적 통계계산법

을 반영하고 유의성 정보를 제공함으로써 사회적 이슈가 되고 있는 친자확인

을 신속하고 정확하게 수행하는 데 기여할 것이다. 
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Ⅱ. 재료 및 방법 

 

1. 데이터베이스 검색 시스템 개발 내용 

새롭게 개발하는 실종아동 DNA 데이터베이스 시스템에서는 mtDNA 를 

포함하여 A-STR 실험데이터와 Y-STR 과 X-STR 데이터를 추가 실험한 자료도 

관리할 수 있도록 시스템의 기능을 확장하고자 하였다. 또한 시스템은 

친자확인전문기관으로부터 의뢰되는 친자확인 대상 아동 정보(성별, 나이)와 

부모정보를 입력하여 1:1 matching 검사뿐만 아니라 1:n matching 검사, n:n 

matching 검사 등이 가능하도록 검사 및 검색 기능을 향상시켰다. 그리고 

시료중복검사 및 오염검사가 가능하도록 하여 데이터베이스의 품질관리 

기능을 추가하였다(그림 1).  

실종아동과 보호자군의 DNA 데이터베이스 자료는 30,000여건에 달하고 있기 

때문에, 돌연변이를 고려하지 않고 1좌위 만 상이해도 matching에서 제외시킬 

경우 가족관계확인이 누락될 수 있는 가능성이 있다. 따라서 이러한 문제점을 

개선하고자 돌연변이로 인해 나타날 수 있는 1회 반복 차이의 1좌위 상이한 

후보군도 모두 찾을 수 있도록 시스템을 개선하였다.  
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2. 데이터 세트 구성 

2.1 STR dataset 

STR 데이터는 A-STR, Y-STR, X-STR 로 구성되어 있으며, 현재 A-STR, Y-STR 

그리고 X-STR 에는 전부 25,619 건의 STR 데이터가 구축되어 있다. A-STR 

데이터에 사용된 좌위는 성염색체를 구분할 수 있는 Amelogenin 을 포함하여, 

THO1, TPOX, CSF1PO, D3S1358, vWA, FGA, D5S818, D13S317, D7S820, D16S539, 

D8S1179, D21S11 그리고 D18S51 의 13 개 Combined DNA Index System(CODIS, 

USA) 을 기본으로 수록하고, AmpFISTR IdentifilerTM kit (Applied 

Biosystems, USA) 좌위인 D2S1338, D19S433 과 PowerPlex 16 (promega, 

USA)의 Penta E, Penta D 를 추가적으로 수록하여 총 17 개 좌위를 

수록하였다(표 5). 또한 Y-STR 좌위는 DYS456, DYS389I, DYS390, DYS389II, 

DYS458, DYS19, DYS385, DYS393, DYS391, DYS439, DYS635, DYS392, DYS437, 

DYS438, DYS448 그리고 GATAH4.1 총 16 개 좌위로 구성하였다(표 6)(John M, 

2005). X-STR 은 Mentype® Argus X-8 kit (Bio type, Germaney)를 사용해서 

DXS7132, DXS7423, DXS8378, DXS10074, DXS10101, DXS10134, DXS10135, 

HPRTB 로 구성하였다(표 7).



- 9 - 

 

2.2  Mitochondrial  DNA (mtDNA) 

개인식별을 위해서는 다형성이 높은 부위를 검사대상으로 하여야 하고 

mtDNA에서는 D-loop가 이에 해당한다. 이 부위는 mtDNA가 복제할 때 이중나선

이 먼저 풀려지는 부위이기 때문에 D-loop라고 명명되어졌으며, 이곳에는 여

러 프로모터 부위가 있어 mtDNA의 복제와 전사에 특정 역할을 하는 것으로 여

겨져 조절지역(Control region)이라고 부르기도 한다(John M. Butler, 2005). 

흔히 앤더슨 표준염기서열 16024~577를 D-loop라고 하며 과변이 제1영역 

(Hypervariable region I; HV 1), 과변이 제2영역 (HV 2) 및 제3영역(HV 3)으

로 구성되어 있다. 본 시스템에서 설정된 과변이 제 1영역은 미토콘드리아 유

전체 (genome)의 16024~16365 bp 지역에 위치하고, 제 2영역은 73-340 bp에, 

제 3영역은 438~574 bp에 위치하고 있다.  

 

3. 친자확인 DNA정보 검색시스템 사양 및 개발 운영환경 

친자확인 DNA 정보 검색시스템은 검색시스템, 분석 데스크탑, 분석 노트북 

총 3대의 하드웨어로 구성되어 있다. 검색시스템은 Intel 쿼드코어 E5504 

Xeon CPU (2.0GHz) 프로세서와 1TB의 저장 하드 그리고 24GB 메모리를 탑재하

였고, Operation System (OS)는 Microsoft window 서버 2008을 바탕으로 개발

되었다. 분석 시스템은 Intel® CoreTM프로세서 i7-860 (2.80 Hz), 500 GB 하

드 용량, 4 GB의 메모리를 가진 검색시스템과는 별도의 데스크탑에서 개발되
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어 분석을 수행하게 된다. 본 시스템은 Apache 웹서버 환경에서 PostgreSQL 

DBMS (Database Management System)를 바탕으로 Python 언어를 이용하여 개발

되었다.  

 

4. 통계 알고리즘  

친자확인 DNA 정보 검색시스템은 친자확인 대상 아동을 찾고자 하는 친부/

친모의 대립유전자 DNA 프로필과 친자확인 대상 아동의 DNA 프로필을 비교하

여 각각의 일치확률(Match Probability)과 친부지수(Paternity Index) 계산을 

통해 통계적인 결과를 얻을 수 있다. 

4.1 일치 확률 공식(Match Probability formula) 

일치확률(match provability)은 각 좌위에서 두 개의 대립유전자가 공유될 

때 확률을 계산하는 가장 보편화된 공식이다. 두 대립유전자가 동형접합자일 

때와 이형접합자일 때의 계산식은 다르다(표 8).  

4 .2 친부지수(Paternity Index) 

자식과 부모의 프로필을 모두 알고 있는 경우에 검사하는 Trio 검사방법(표 

9)과 부모 중 한 명을 아는 경우(Duo 검사)은 다르다(표 10). 친부지수 감정

을 위해서는 추정부(AF: alleged father)와 어머니(M: mother), 그리고 아이

(C: child)에 대한 유전자 검사 결과가 필요하다. 본 시스템에 적용된 가족관

계 확률을 구하기 위해서는 A-STR 마커 각각의 allele frequency를 곱하기 법
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칙으로 계산하여 likelihood ratio를 확정한다. 각각의 가족관계 별로 계산된 

확률 중 가장 높은 수치의 결과를 확인하여 가족관계 여부를 결정한다. 본 시

스템에 적용되는 각각의 빈도값은 표 11에 정리하였다(Cho NS et al., 2005).
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Ⅲ. 결 과 

친자확인 DNA정보 검색시스템은 트리 구조의 7개의 메뉴로 되어 있다. 

데이터베이스 메뉴는 전체현황을 관리하고 확인할 수 있고, 데이터베이스 

하위 주요 4그룹인 실종아동군, 보호자군을 비롯하여 변사자군과 

변사자보호군으로 대상군들을 나누어서 등록할 수 있게 하였다.  등록 메뉴는 

신원 및 정황정보와 STR 데이터를 개별 혹은 일괄적으로 입력 가능하게 

하였고, 주요 4그룹을 나누어 입력 가능하게 하였다. 검사 메뉴는 동일 

프로필 여부를 확인하는 동일성 검사 및 부모자식 관계 검사 기능을 가능하게 

하였다.  

검색 메뉴로는 비교 분석을 원하는 검체를 데이터베이스 내에 있는 모든 

검체와 비교하는 검색, 다수의 검체를 다수의 검체와 비교하는 일괄검색이 

가능하며, 분석결과에서는 시스템에서 수행한 분석 결과들을 목록형식으로 볼 

수 있다. 그 외 대량사망사고 발생 시 희생자 분석을 수행하는 대량사망사고 

메뉴가 있다(그림 2). 

 

1. 데이터베이스 

본 시스템에서 데이터베이스 메뉴는 전체현황을 나타내며 『실종아동현황』, 

『보호자현황』, 『변사자 현황』, 『변사자 보호자 현황』으로 구성되어 

있다. 전체현황에서는 등록된 검체들의 정보의 변경이나 삭제 등의 관리를 할 
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수 있으며 실종아동현황, 보호자 현황, 변사자 현황, 변사자 보호자 

현황에서는 입력된 레코드의 개수와 등록된 정보 현황의 개별적인 확인만 

가능하다.  

 

2. 등록 

등록 메뉴에서는 검체를 새로 등록하고 STR결과를 등록할 수 있다. 

『등록』메뉴는 4개의 하위 메뉴로 구성되어 있으며 각 하위 메뉴는 다음과 

같은 기능을 가진다(표 12). 입력 방법은 신원정보를 개별 또는 일괄 입력 후 

DNA 데이터(A-STR, Y-STR, X-STR, mtDNA)를 등록하는 방식이다. 

2.1 의뢰데이터 개별입력 및 일괄입력 

의뢰 데이터를 한 건씩 수동으로 입력할 수 있도록 한 개별입력과 두 건 

이상의 정황정보 데이터를 함께 입력 할 수 있는 일괄입력으로 나누었으며 

각각의 하위메뉴 구성은 동일하다. 

2.1.1 친자확인 대상 아동 등록 

메뉴에서 『등록』-『의뢰데이터 개별입력(의뢰데이터 일괄입력)』 -

『친자확인 대상 아동 또는 변사자』를 통해서 친자확인 대상 아동 및 

변사자의 데이터를 등록할 수 있다(그림3). 각 검체에는 검체번호를 부여하여 

등록하는데, 기관에서 부여해서 보내 오거나 시스템 관리자가 직접 부여하여 

입력한다. 검체번호는 C(Child), 의뢰 연도, 성별(F: 여성, M: 남성)로 
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구분하여 다음과 같이 C-yy000000-F/M의 형식으로 표기한다. 성별과 

검체번호는 필수 입력사항이며 이외에도 검체를 의뢰한 곳의 의뢰번호, 

요약설명, 생년월일 등의 정보를 입력할 수 있다. 변사자의 입력 항목들은 

친자확인 대상 아동과 동일하다. 친자확인 대상 아동에 변사자가 포함될 수 

있기 때문이다. 

2.1.2 보호자, 변사자 보호자 등록 

보호자 데이터의 등록은 친자확인과 마찬가지로 메뉴에서 『등록』-

『의뢰데이터 개별입력(의뢰데이터 일괄입력)』 -『보호자(변사자 

보호자)』를 통해 등록할 수 있다(그림 4).  식별코드는 친자확인 대상 

아동의 경우와 같이 F (Family), 의뢰년도, 가족코드 번호를 표기하여 다음과 

같은 형식 F-yy000000-1A-M/F으로 나타내며 가족코드는 표 13에서 정리하였다. 

그리고 친자확인 대상 아동과 마찬가지로 의뢰번호, 요약, 생년을 입력하고 

찾고자 하는 아동의 실종시기를 추가로 입력할 수 있다. 변사자 보호자 

항목은 변사자 항목이 추가됨으로써 생성된 것이다. 

2.2 DNA 일괄입력 

2.2.1 A-STR, Y-STR, X-STR 등록 

본 시스템에 적용된 A-STR 데이터에 사용된 좌위는 성염색체를 구분할 수 

있는 Amelogenin을 포함하여, THO1, TPOX, CSF1PO, D3S1358, vWA, FGA, 

D5S818, D13S317, D7S820, D16S539, D8S1179, D21S11 그리고 D18S51의 13개 
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Combined DNA Index System (CODIS, USA)을 기본으로 하여 총 17개 좌위를 

수록하였다(표 3). 그림 5는 A-STR 등록화면이다. Y-염색체에도 상당수의 

STR이 보고되어 있으며 CODIS의 표준 STR보다 대립유전자의 수는 적지만 여러 

곳의 STR 프로필은 상당한 식별력을 가진다. Y-STR 좌위는 DYS456, DYS389I, 

DYS390, DYS389II, DYS458, DYS19, DYS385, DYS393, DYS391, DYS439, DYS635, 

DYS392, DYS437, DYS438, DYS448 그리고 GATAH4.1의 총 16개 좌위로 구성되어 

있다(표 6)(John M., 2005). X-STR좌위에는 DXS7132, DXS7423, DXS8378, 

DXS10074, DXS10101, DXS10134, DXS10135, HPRTB 등이 있으며 자매간 혹은 

친할머니-친손녀, 이복자매간 혈연확인이 가능하다(표 7). 

2.2.2 mitochondrial DNA (mtDNA) 등록  

본 시스템에서 『mtDNA 등록』은 STR 마커와 다른 방식으로 등록된다.  

앤더슨 표준염기서열의 16021~16380 bp의 과변이 제1영역(HV 1), 31~408 bp의 

제2영역(HV 2)이 개인식별에 이용되며, 변이 영역의 위치와 염기를 공백으로 

구분하여 등록한다(예: 16024t 16330A)(그림 6). 

 

3. DNA 프로필 검사 

DNA 프로필 검사는 비교를 원하는 검체번호를 입력함으로써 시작되며, 두 

개체간의 마커 정보를 비교하여 일치 여부를 보여준다. 동일성 검사 및 

부모자식관계 검사로 구성되었다. 
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3.1 동일성 검사 

각 마커의 대립유전자의 일치 여부로 판단하며 각 마커의 2개의 

대립유전자가 모두 일치하여야 일치로 판정된다. 검체번호를 넣고, 

옵션조건을 선택한 후에 검색을 누르면 결과 화면을 볼 수 있으며, 상단에는 

일치여부, 식별지수, 불일치수, 허용오차가 표시된다. 옵션조건의 불일치수는 

불일치하는 마커의 개수를 허용해주는 옵션이며 허용오차는 불일치수에서 

허용할 오차 범위를 지정하는 옵션이다. 만일 불일치일 경우라도 불일치수 

설정 범위 내에서 허용오차 범위 내로 들어오면 허용이 된다(그림 7).  

3.2 부모자식관계 검사 

부모자식관계검사는 A라는 검체와 B라는 검체가 친자관계가 있는지를 

확인하는 검사이다. 즉 각각의 마커의 대립유전자중에 공유하는 데이터가 

있는지 여부로 판단한다. 검체번호를 넣고 옵션조건을 선택한 후에 검색을 

누르면 결과 화면을 볼 수 있는데, 상단에는 일치여부, 식별지수, 허용오차가 

표시된다. 부모자식관계 검사는 추가로 아래아한글로 다운 받을 수 있으며 

분석결과를 저장할 수 있다(그림 8). 

 

4. 검색 

검색은 1:n 분석을 수행할 수 있는 메뉴이다. 1개의 검체에 대하여 

“동일성 검색”또는 “부모자식관계검색”을 특정 그룹군 또는 전체에 
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대하여 수행할 수 있다. 비교 분석을 원하는 검체번호를 입력한 뒤에 

검색대상 그룹 구분 선택 버튼을 누르면 데이터베이스 내에 있는 모든 

검체들의 정보와 비교 분석하여 일치하는 검체의 목록을 출력한다. 

4.1 동일성 검색 

본 시스템에서 『검색』-『동일성 검색』을 선택하면 그림 9의 화면이 

나타난다. 검체번호를 넣고 검색조건을 선택한 후 검사 버튼을 누르면 동일성 

검사가 진행된다. 검사가 완료되면 일치된 검체 목록이 나오며, 『검체 

번호』를 클릭하면 그 검체의 상세 정보를 확인할 수 있으며 검사결과의 

『일치』를 클릭하면 두 검체 간의 각 좌위 별로 일치 여부를 확인할 수 

있다(그림 9). 

4.2 부모자식관계 검색 

본 시스템에서 『검색』-『부모자식관계 검색』을 선택하면 그림 10의 

화면이 나타난다. 검체번호를 넣고 검색 조건을 선택 한 후 검색 버튼을 

누르면 부모자식관계 검색이 진행된다. 옵션조건인 부분검색허용은 두 대상의 

프로필이 가지고 있는 STR 마커 수가 다를 경우, 서로 공유하는 마커 만을 

대상으로 검사를 시행한다. 예를 들어, 첫 번째 검체에 A, B, C 마커의 

실험데이터가 있고 두 번째 검체에 B, C, D 마커의 실험데이터가 있을 시, B, 

C만을 비교해서 검사를 한다. 검사 대상 마커수가 17개이지만 옵션 조건 

불일치수를 1로 지정하면 17좌위 중 16좌위가 공유될 경우 16/17로 표시된다. 
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부분검색허용 시에는 검사 대상 마커 수가 더 줄어들 수 있기 때문에 

공유마커 비율은 작아지게 된다. 『검색 번호』를 클릭하면 그 검체의 상세 

정보를 확인할 수 있으며 검사결과의 『일치』를 클릭하면 두 검체 간의 각 

좌위 별로 일치 여부를 확인할 수 있다(그림 10). 
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Ⅳ. 고 찰 

2005년 “실종아동등의 보호 및 지원에 관한 법률”이 제정되고 동법 제 

11조에 의해 유전자분석 결과를 데이터베이스로 구축 운영하여 왔다. 

초창기의 데이터베이스 시스템은 실종 아동과 보호자의 가족관계를 확인을 

위한 단순 검색 기능을 가지고 있었으며, STR의 돌연변이에 의한 

대립유전자의 차이를 고려하지 않아 17개 모든 좌위에서 공유하는 경우에 

한해서 친자관계의 후보군으로 선정하도록 구성되어 있었다. 그러나 STR은 

돌연변이가 빈번하게 일어나며 돌연변이가 일어난 후보군의 경우는 검색 

과정에서 배제될 수 밖에 없었다.  

STR에서 돌연변이가 일어난 경우는 대부분 1개 좌위의 돌연변이다. 

돌연변이 빈도는 유전자 좌위에 따라 다르며 인종간에 차이가 있기 때문에 

친자확인용 데이터베이스에는 돌연변이를 감안한 검색 기능이 있어야 한다. 

따라서 이번에 개발한 데이터베이스 시스템에는 검색옵션을 설정하여 

불일치수와 허용오차범위를 설정하여 검색할 수 있도록 구현하였다. 그러나 

이러한 돌연변이를 고려한 검색 기능의 문제점은 후보군이 너무 많이 나오는 

경우가 종종 있어 추가 유전자분석을 하는 애로 사항이 있다는 것이다. 

이러한 단점은 STR 마커의 수를 더 늘려 후보군을 줄임으로써 어느 정도 

해결이 가능하리라 본다. 친자확인을 위한 검색과정은 A-STR, Y-STR, X-STR, 

mtDNA의 분석 결과를 matching하여 일치하는 동일 대상을 찾아서 액세스로 
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구현되는 kinship analysis에서 처리하여 판정하였다. 그러나 이러한 

방법으로 나온 실험 데이터 분석은 다시 정황정보(성별 및 나이)로 신원을 

확인해야 하는 문제점이 있으므로 이를 해결하여야 한다. 실종아동 DNA 

데이터베이스의 검색 및 친자확인 시스템을 적용하면 기존의 육안으로 

확인하던 것보다 신속하고 정확하게 신원확인을 할 수 있을 것이며, 또한 

신원정보 데이터와 실험 데이터의 일원화로 업무 효율성을 증대시킬 수 있을 

것으로 판단된다. 

본 연구에서는 실종아동군과 보호자군의 신원정보를 개별적으로 혹은 

일괄적으로 등록이 가능하도록 하였다. 또한 실험데이터(A-STR, X-STR, mtDNA, 

Y-STR)도 개별등록과 일괄등록이 가능하며 상호검증을 거친 데이터를 

입력하도록 함으로써 실험 과정 동안 오염되었는지를 지속적으로 확인할 수 

있게 하였다. 등록된 검체의 데이터베이스를 바탕으로 검색도구를 이용하여 

실험데이터 상호간을 비교 검색하여 부모자식관계나 가족관계가 확인이 되면 

통계적 계산을 통해 부모-자식 관계 확률이 높은 대상을 식별한다. 그리고 

원본데이터가 입력되고 A-STR 데이터가 입력되면 데이터 상세정보 화면에서 

크로마토그램도 볼 수 있게 하였다. 크로마토그램은 원본데이터를 보정하여 

구현하였다.            

현재 시스템에 적용된 A-STR 마커 17개 중에서 multiplex STR profile에서 

Tri-allelic pattern (Trisome)이 관찰될 수 있는데 주로 이러한 형태는 TPOX, 
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D13S317, D18S51, D21S11, Penta E에서 발생빈도가 높다. 그러나 실종아동 

DNA 데이터베이스의 검색 및 친자확인 시스템에서는 기본적으로 2좌위 만 

입력되도록 구현되어 있어 앞으로 보완이 요구된다. 각각의 부모자식관계 

별로 계산된 확률 중 가장 높은 수치의 결과를 확인하여 가족관계 여부를 

결정하는데 검사 옵션으로 불일치 수, 허용오차, 부분검색, C-Stretch 영역 

제외 항목을 넣었다. 아버지가 딸을 찾는 경우 mtDNA나 Y-STR은 사용할 수 

없고 A-STR 분석결과에만 의존해야 하므로 부분 검색이 필요하다. C-Stretch 

영역은 variation이 매우 심한 영역으로써 mtDNA의 random matching 시 분석 

결과에 영향을 미치기 때문에 필요에 따라 옵션으로 이용 가능하도록 

프로그램을 구성하였으며, 모든 비교검색 기능에서 세부적인 옵션을 선택하여 

능률적으로 운영되도록 하였다. 또한 테러 및 천재지변 등의 발생시 DNA 

식별을 할 수 있도록 메뉴에 대량사망사고 항목을 넣어 국가적 긴급사항 시에 

유용하게 이용되도록 하였다. 

세계적으로 가장 먼저 실종자와 변사자의 신원확인을 위해 국영 프로그램(A 

Missing Persons Genetic Identification Program (Phoenix program))을 

운영하고 있는 스페인은 모계확인을 위해 미토콘드리아 DNA 의 염기서열만을 

검색할 수 있는 Reference Database (RD)을 운영하고(Lorente et al., 2002). 

네덜란드의 경우는 2007 년 The Netherlands Forensic Institute (NFI)에서 

신원확인 DNA database 인 Bonaparte software 를 개발하였다. Bonaparte 
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software 에서는 A-STR 과, 부계확인을 위한 Y-STR 과, 모계확인을 위한 

mtDNA 를 수행할 수 있게 설계되었다(van Dongen ., 2011). 부계확인을 위해 

본 시스템에는 X-STR 과 Y-STR 을 검색할 수 있게 하였으며, 부녀관계 및 

친할머니-친손녀, 자매간, 이복자매간을 찾을 수 있도록 X-STR 을 추가하였다. 

이러한 프로그램은 각국의 역사적 사회적 상황에 맞는 항목을 두어 운영될 

필요가 있다. 우리나라는 역사적으로 8·15 광복과 한국전쟁을 거치는 동안 

많은 이산가족이 생겨났다. 8·15 광복 후 삼팔선으로 길이 막혀 귀환이 

불가능하게 된 경우와 한국전쟁 중 월남했거나 강제 납북된 경우이다. 그 

수는 남북한을 합해 약 1,000 만 명이며, 중국에 약 200 만 명의 교포, 

러시아에 약 40 만 명의 교포가 살고 있는 것으로 추정된다. 분단이 낳은 

우리나라의 이산가족 문제는 인적 교류가 활발하게 된다면 다양한 형태의 

인척관계 확인 문제로 대두될 것이다. 또한 2010 년 법무부 자료에 의하면 

국제 결혼으로 인해 발생한 이민자는 136,556 명으로서 이로 인해 양산된 

다문화가정이 우리 사회 10 만을 차지하고 있다. 법의학적 이용은 인종 

고유의 자료를 필요로 하므로 그에 따른 지속적인 연구가 필요하며， 

시스템의 개선을 위해 프로그램의 업그레이드가 필요할 것으로 판단된다.  
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표 1. 경찰청 실종아동 접수 및 발견 현황 

아동 장애인 
연도/ 

사례 

발생 

건수 발견건수 

(보호자인계) 

미발견 

건수 
발생건수 발견건수 

(보호자인계) 

미발견

건수 

2006 7071 
7058 

 [99.8%] 
13 6872 6835 [99.4%] 37 

2007 8615 
8600 

[99.8%] 
15 7239 

7206 

[99.5%] 
33 

2008 9485 
9469 

[99.8%] 
16 4864 

4854 

 [99.7%] 
10 

2009 9257 
9239 

[99.8%] 
18 5564 

5536 

[99.4%] 
28 

2010 10872 
10824 

[99.8%] 
48 6699 

6660 

[99.4%] 
39 

2011 11425 
11358 

 [99.5%] 
67 7377 

7278 

[98.6%] 
99 

2012 2217 
2136 

 [96.3%] 
81 1507 

1428 

[94.7%] 
79 

(2012년 03월말 기준) 
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표 2. 미국의 친자확인 관련 기관 및 주요 사업 

기관 주요 사업 

찾기 

(1)Age progression: 얼굴변형프로그램 

(2)AMBER(American Missing Broadcast Emergency 

Response) Alert: 실종아동 발생시 즉각적으로 

방송하는 프로그램 
NCMEC(The National 

Center for Missing & 

Exploited Children) 

홍보 

(1)실종아동 사진 홍보 

(2)PICTURE THEM HOME 캠페인: 목적은 개인과 

시민단체, 기업들로 하여금 실종아동을 찾는데 

노력을 기울이도록 하는 것 

찾기 

(1)미아 및 유괴아동 수사 원조 

(2)아이들의 안전과 실종방지를 위한 출판물 제작 

및 제공 

Office Of Juvenile 

Justice Delinquency 

Prevention(미 법무부 

산하의 청소년 사법 및 

비행방지실, OJJDP) 

 
홍보 

(1)실종아동 사진 홍보 

(2)PICTURE THEM HOME 캠페인: 목적은 개인과 

시민단체, 기업들로 하여금 실종아동을 찾는데 

노력을 기울이도록 하는 것 

Missing Children 

Awareness foundation 
예방 

아동의 ID 셋트 프로그램(DNA 샘플을 확보한 

아동용 ID 를 무료 제공): 최근사진, 지문, 

신체묘사, 치과 ID 차트, 개인정보 및 DNA 

머리카락, 발자국 

찾기 조사원조 Child Seek Network 

 
홍보 전단지와 배지 제공 

FBI National Crime 

Information Center 

(NCIC) 

찾기 

(1)집행기관을 지원하기 위한 국가 정보 시스템을 

구축, NCMEC 에게 관련 정보제공 

(2)FBI 와 NCMEC 와의 관계: 인터넷을 이용한 

어린이 관련범죄에 대해 공동으로 대응하기 위한 

파트너십 체결 

Vanished Children’s 

Alliance(VCA) 
찾기 

실종아동에 관한 공공인식광고를 TV 골든아워에 

방송하기 위해 계획 및 제작하여 실종아동의 

사진과 정보를 방송 

AMECO(Association of 

Missing  & Exploited 

Children’s 

Organizations): 미국과 

캐나다가 함께 실시하고 

있음 

찾기 

자원봉사자 자원 탐색과 경보: 경보가 울리거나 

집행기관에 의해 AMBER 가 발동될 때, 자원봉사자 

조정을 위해 자원봉사자를 발굴 

 



- 25 - 

 

표 3. 캐나다의 친자확인 관련 기관 및 주요 사업 

기관 주요 사업 

찾기 

(1)신고된 실종아동 부모에게 연락하여 상담: 

사례조사 및 찾는 작업 수행. 미디어, 포스터 

등으로 홍보 

Child Find Ontario 

예방 

(1)실종예방교육: 부모, 학교, 경찰, 관련기관, 

지역사회조직 등을 대상 

(2)KidCheck ID Program: 아동의 인적 사항 및 

지문을 날인 후 아동실종발생시 경찰관에게 제공 

및 활용 

(3)가출아동 대상 프로그램 

(4)경찰관 대상 프로그램: 각 상황에 대한 올바른 

대처방법 교육 

(5)아동대상 예방지침 책갈피 제작·배포 

찾기 

(1)project: Reunite-경찰과 가출 및 납치된 

아동의 가족들을 위해 개발된 MCSC 의 종합 

수색프로그램. 경찰과 긴밀한 협력을 이루고 있음 

MCSC(Missing Children 

Society of Canada) 

홍보 

(1)안전교육프로그램: 부모와 아동에게 안전에 

관한 다양한 정보 제공 

(2)대중인식프로그램: 캐나다 전방에 실종아동에 

대한 인식을 증가시키기 위함 

(3)자원봉사자 서비스 프로그램: 기금모금, 

종합수색프로그램, 대중인식프로그램에 참여 

 

 

표 4. 우리나라의 친자확인 관련 기관 및 주요 사업 
기관 주요 사업 

찾기 

(1)온라인 및 오프라인 매체를 활용하여 

실종아동의 사진을 홍보 

(2)유선, 내방, 인터넷 신고접수 경찰청과 

자료공유 

(3)홍보 영상 제작 실종아동전문기관 

예방 

(1)실종예방교육: 일반인 및 부모, 교사, 등을 

대상 

(2)아동대상 예방을 위한 부모용 지침서 

제작·배포 

찾기 

(1)실종아동 신고 접수 

(2)엠보 경보 시스템: 실종 및 유괴 발생시 TV, 

라디오, 휴대전화 인터넷을 활용 신속한 상황 

전파 

경찰청 실종아동찾기 

센터 

홍보 (1)아동 유괴예방 홍보 
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표 8. 관계에 따른 일치 확률 공식 

A) Homozygotes (AiAi) 

Relationship Match probability formula 

Full siblings 
 

Parent and child 
 

Half siblings 
 

First cousins 
 

Unrelated 
 

 

B) Heterozygotes (AiAi) 
Relationshi

p 
Match probability formula 

Full 

siblings  

Parent and 

child  

Half 

siblings  

First 

cousins  

Unrelated 
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표 9. Trio 검사 시 PI 값 계산 

C M AF Condition Numerator Denominator PI 

AA AA AA  1 a 1/a 

AA AA AB A ≠ B 1/2 a 1/2a 

AA AA BC C ≠ A, B 0 a 0 

AA AB AA A ≠ B 1/2 a/2 1/4a 

AA AB AB A ≠ B 1/4 a/2 1/2a 

AA AB BC C ≠ A, B 0 a/2 0 

AB AA BB A ≠ B 1 B 1/b 

AB AA AB A ≠ B 1/2 B 1/2b 

AB AA CD C, D ≠ B, A 0 B 0 

AB AB AA A ≠ B 1/2 (a+b)/2 1/(a+b) 

AB AB AB A ≠ B 1/2 (a+b)/2 1/(a+b) 

AB AB BC C ≠ A, B 1/4 (a+b)/2 1/2(a+b) 

AB AB CD C, D ≠ B, A 0 (a+b)/2 0 

AB AC BB C ≠ A, B 1/2 b/2 1/b 

AB AC BD D ≠ A, B 1/4 b/2 1/2b 

AB AC CD C, D ≠ B, A 0 b/2 0 

 

 

 

 

 

 

표 10. Duo 검사 시 PI 값 계산 

C AF or AM Numerator Denominator PI 

AB AC 0.5b 2ab 0.25/a 

AB AB 0.5(a+b) 2ab (a+b)/4ab 

AB A b 2ab 0.5/a 

A AC 0.5a a2 0.5/a 

A A a a2 1/a 
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표 12. 등록메뉴의 하위메뉴 기능 

하위 메뉴 기 능 비 고 

의뢰데이터 개별입력 신원정보를 한 건씩 수동으로 입력  

의뢰데이터 일괄입력 두 건 이상의 정황정보 데이터를 일괄입력 CSV 형식 

DNA 일괄입력 두 건 이상의 DNA 프로필정보를 일괄입력 CSV 형식 

원본데이터 일괄입력 분석기기에서 나온 Raw-data를 일괄입력 fsa 형식 

 

 

표 13. 가족코드 번호 

가 족 군 

가족관계 성별[실종자] 
코드식별 

남 1A 
부 

여 1B 

남 1C 
부 모 

모 
여 1D 

남 1E 
아들 

여 1F 

남 1G 
자 녀 

딸 
여 1H 
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그림 1. 친자확인 DNA 정보 검색시스템 전체 개요 
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그림 2. 친자확인 DNA 정보 검색시스템 주 화면 
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그림 3. 친자확인 등록 
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그림 4. 보호자 등록 



- 39 - 

 

 
 

그림 5. A-STR  DNA  Data 등록화면 
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그림 6. mtDNA 등록화면 
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그림 7. 동일성 검사 결과 화면 
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그림 8. 부모자식관계 검사 결과 화면 
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그림 9. 동일성 검색 
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그림 10. 부모자식관계 검색 
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Abstract 

 

Development of DNA Database searching and  

paternity analysis system for missing children 

 

Young Eun Kim 

Department of Biology, 

Sungshin Women′s University, Seoul. 

 

DNA markers that can recognize individuals within human genome, such 

as autosomal STR, DNA markers within human genome, such as autosomal 

STR, sex chromosomal STR, and mitochondrial DNA sequences can identify 

individuals and can be used to test paternity. As the DNA technology 

advances, the amount of STR data has increased. However, because of the 

lack of systematic database system, DNA data has been managed with 

Access Program and the situational information has been managed with 

Excel Program. It was a dual structure. With the enactment of “The Law 

Regarding the Protection and Support of Missing Children, Etc.” in 2005, 

the DNA testing institutions were able to establish a database for the 



 

DNA testing results. Therefore, this study established “the DNA 

Information Search System for Paternity Tests.” 

 The paternity test DNA information system consists of data of 4 

groups. They were missing children group, parents group, group of dead 

bodies, and group of their protectors. This system has an overall search 

function that can compare the children with parent groups one by one, 

and with all profiles within the database. It can also accomplish the 

comparative search between groups. The search results are shown with the 

standard error and paternity index. 

After the search the candidates were concluded according to the 

standard deviation considering the mutations of comparative DNA. It 

minimized the time and efforts to deduce the familial relationships. 

This system will increase the efficiency of paternity test search tasks 

by considering the convenience of the users. In addition, the DNA 

analysis results will contribute to finding the paternity quickly, and 

to responding accurately to the social issues by reflecting the recent 

scientific statistical calculation methods and providing significant 

information. 


	Ⅰ. 서론 
	Ⅱ. 재료 및 방법 
	1. 데이터베이스 검색 시스템 개발 내용 
	2. 데이터 세트 구성 
	3. 친자확인 DNA정보 검색시스템 사양 및 개발 운영환경 
	4. 통계 알고리즘 

	Ⅲ. 결과 
	1. 데이터베이스 
	2. 등록 
	3. DNA 프로필 검사
	4. 검색 

	Ⅳ. 고찰 


