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유전자감식정보의 수집 및 관리에 관한 법률안’에서‘유전자감식’은‘유전자감식시료로

부터 추출한 유전자를 검사·분석·비교·대조하여 개인의 동일성 여부를

판단하는 행위’로 정의된다. ‘유전자감식’은‘DNA 프로파일링(DNA profiling)’, ‘DNA타이핑(DNA typing)’또는

‘DNA지문(DNA fingerprinting)’이라고도불린다. 최근 인기리에방 중인미국드라마‘CSI 시리즈’나‘서래마을

아유기살해사건’같은엽기적인사건들로유전자감식이라는용어가더이상낯설지만은않게되었다. 

유전자감식의또 다른중요한 예로대량 재난사고희생자들의‘신원확인’을 들 수 있다. 대구 지하철 화재참사나미국

911 테러 사건당시희생자의신원확인에유전자감식은큰역할을수행하 다. 

이제 유전자감식은 법과학(Forensic Science)의 한 분야로서 사건 사고의 수사에 있어 중심적인 위치에 자리해 있다.

본고에서는 이제 불과 20여 년의 역사를 가진 유전자감식의 발자취를 되돌아보고, 현재의 유전자감식의 현황을 바탕

으로가까운미래를예측해보고자한다. 

1. 유전자감식의 생물학적 배경

인간을 구성하는 약 30억 염기쌍의 DNA 상에는 단백질을 만드는‘coding region’외에 특정한 기능을 갖지 않는

‘non-coding region’이 존재한다. Non-coding 부위의 DNA는 개인별로염기서열에조금씩차이가있으며, 이를 이

용해같은종(species) 내에서도개체식별(Individual Identification)이 가능하다. 

인간 게놈은 부모로부터 자식으로 유전되는데, 정자 혹은 난자를 만드는 과정에서 멘델의 고전적인 유전법칙에 따라

‘
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염색체의 50%가 자식으로 전해지게 된다. 미토콘드리아는 오

직 어머니 난자의 세포질을 통해 아들 혹은 딸로 전달(모계유

전)되며, Y염색체는오직아버지에서아들에게로만전달된다.

유전자감식이 개인 식별의 가장 막강한 수단이 될 수 있었던

이유는 DNA 분자의 다음과 같은 특징들 때문이다. 1) DNA

의 높은 식별력(Discrimination) - 일란성 쌍둥이를 제외한

모든 사람은 서로 다른 유전정보를 갖고 있다. 2) 유전적 연

속성(Genetic continuity) - 부모로부터 물려받은 DNA는 태

어나서 죽을 때 까지 변함없이 유지되며, 우리 몸을 구성하는

어떤 종류의 세포 속에도 동일한 DNA가 들어있다. 3) 높은

민감성(Sensitivity) - 매우 소량의 증거물 속에도 DNA 분석

에 충분한 양의 DNA가 들어있다. 4) 안정성(Stability) - 이중

나선 구조의 DNA 분자는 매우 안정하여 극심한 환경에 노출

되었던증거물에서도분석이가능한경우가많다.

2. 유전자감식의 역사 및 이용 분야

법과학의고전적원칙인‘로카르드(Locard)의 원칙’에따르면,

사람과 사람 혹은 사람과 물체가 서로 접촉하게 되면 상호간

에 물질의 교환이 일어나며, 이는 페인트 성분, 지문, 총알, 생

물학적 증거물 등 모든 분야를 막론하고 적용될 수 있다고 한

다. 즉, 사건현장에서발견되는시료와이미알고있는시료를

비교하는것은법과학자의가장큰업무중하나인것이다. 

법과학 분야에서는 지금까지 두 번의 큰 혁명적 발전이 있었

다. 첫 번째는 1892년 찰스 다윈의 조카인 콜튼(Francis

Galton)의 지문검사(Fingerprints)가‘개인 식별(Individual

Identification)’에 사용된 것이고, 두 번째는 현재의‘유전자

감식’이 바로 그것이다. 1900년대 초 발표된 혈액형 검사는

유전자감식이 사용되기 전까지 지문검사와 함께 개인 식별의

주요도구로많이이용됐었다. 

아이러니하게도 유전자감식은 범인의 무죄를 입증하는 데 최

초로 사용됐었다. 1983년 11월 국 레스터 지방의 한 마을에

서 15세 소녀가 강간 살해되는 사건이 발생했다. 그로부터 약

3년 뒤인 1986년 8월, 첫 번째 사건 현장에서 얼마 떨어지지

않은 인근 마을에서 또 다시 15세 소녀가 살해되는 사건이

발생했다. 

두 사체로부터 채취된 정액반(semen stain)에서 동일한

phosphoglucomutase(PGM) 단백질과 A형의 혈액형이 분

석되었지만, 이는 국 내 전체 남성의 10%가 해당하는 것이

었기 때문에 범인 식별도구로서는 아무런 의미가 없었다. 그

러다가 1985년, 국 레스터대학의 교수인 Alec Jefrreys가

발견한‘유전자지문(DNA fingerprinting)’검사법이 이 두 사

건의 용의자로 체포된 젊은이에게 적용되었다. 이 젊은이가

실제 범인인지를 알아보기 위한 검사 다. 실험 결과, 뜻밖에

도 이 젊은이는 범인이 아닌 것으로 판명됐다. 이에 그로부터
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1년 뒤, 범행 발생 인근에 거주하는

4,583명에 이르는 수많은 사람들에 대한

대대적인 유전자감식 검사가 이루어졌고,

결국 범인을찾아낼수있었다. 

이 같은 극적인 범인검거에 자극받은 많

은 나라의 법과학 연구소들이 점차 유전

자감식에 착수하게 되었고, 유전자감식은

불과 20여 년 만에 비약적인 발전을 이

룩하게 되었다. 오늘날 유전자감식은 살

인, 강간 등 각종 사건의 현장 증거물과

용의자/피해자 사이의 유전자형 일치 여

부를 조사하는 법과학적 이용 분야에 활

용되고 있다. 그밖에도, 대량 재난사고나

자연재해 희생자의 신원확인, 전사자 유

해 확인, 친자검사 및 이산가족의 확인, 실종자 및 미아 확인,

고고학적 연구, 수나 렵과 관련한 동물 종식별, 집단 유

전학적 연구를 통한 인류의 기원에 관한 연구 등 매우 방대

한분야에서이용되고있다. 

3. 유전자감식 과정

사건 현장으로부터의 다양한 생물학적 증거물들은 먼저 혈흔

검사, 인혈검사, 정액검사, 타액검사, 뇨 검사 등 혈청학적 검

사들을 거친 후 유전자감식을 수행할 시료가 채취된다. 유전

자감식의 첫 번째 단계는 시료로부터 DNA를 순수하게 분리

하는 과정이다. 그리고 두 번째 단계가 PCR 방법을 이용한

DNA의 증폭이고, 마지막으로 증폭 산물의 길이 또는 염기서

열의차이를비교하게된다. 분석된 유전자형은데이터베이스

화하여신속하게검색할수있다. 

유전자감식에 사용되는 방법과 기술은 연구 및 의학적 목적

의 분자 진단과 매우 유사하거나 동일하다. 하지만, 유전자감

식은‘식별력’이 높다는 점에서 두드러진 특징을 지니고 있

다고할수있다. 

유전자감식은 기술의 발전과 함께 끊임없

이진보되어왔다. 1980년대말과 1990년

대 초에는 RFLP(Restriction Fragment

Length Polymorphism) 분석이 기존의

단백질 분석법을 대체하 고, 이어 PCR

에 기반 한 유전자감식 기술이 개발되었

다. PCR은 DNA의 특정부분을기하급수

적으로 증폭시키는 방법으로, 유전자감식

에서는 서로 다른 색깔의 형광물질로 표

지된 프라이머(primer)를 이용한 다중 증

폭(multiplex PCR) 방법을 사용해 사람마

다 높은 다형성(polymorphism)을 보여주

는 STR(단직렬반복; short tandem

repeat) 부위를 증폭하여 그 길이의 차이

를 분석한다. 현재 16개의 STR 좌위

(locus)를 동시에 증폭할 수 있는 PCR 키트(ABI Identifiler kit

or Promega PowerPlex16 kit)가 상용화되어 사용되고 있다.

주로 16개 혹은 48개의 시료를 동시에 분석할 수 있는 분석

장비들(ABI 3100, 3730)이 사용되고있으며, 매우정확하고정

교한 결과를 제시해 준다. 이와 같은 STR 시스템은 증폭산물

의크기가 400bp 이하로작아상태가좋지않은DNA 시료에

도 적용이 가능하며, 0.2ng 정도의 DNA로도 좋은 결과를 얻

을수있을정도로감도가우수하다. 뿐만 아니라자동화시스

템에의적용이가능해, STR 시스템은새로운기술이나타나기

전까지는유전자감식을이끌어갈것으로예상된다.

유전자감식에는 일반적인 핵 DNA 분석 외에‘모계 유전’되

는 미토콘드리아 DNA(mtDNA) 분석과, ‘부계 유전’되는 Y염

색체 분석이 있다. mtDNA는 핵 DNA와 달리 한 세포 내에

다량 존재하며, 구조적으로 매우 안정해 뼈나 모발과 같은 조

직이나 심하게 부패되어 핵 DNA 분석이 불가능한 시료에서

특히 유용하다. 러시아 로마노프 왕가의 신원확인은 유럽 내

왕족들의 mtDNA 분석을 통해 확인되었다. 또한 Y염색체 상

의 STR 좌위들에 대한 분석은 피해자 여성의 DNA와 범인인

남성의 DNA가 혼합되어 검출되는 성범죄 관련 증거물의 유



<그림1> 유전자감식에이용되는유전물질별마커의종류및특징
(Mark A. Jobling and Peter Gill, Nature 2004) 
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전자감식에특히유용하다. 미국의 대통령이었던토마스제퍼

슨의흑인자손도 Y-STR 분석을통해밝혀지게되었다. 

유전자감식의 결과는‘포함(inclusion)’, ‘배제(exclusion)’, ‘비

결정적(inconclusive)’의 세 가지 형태로 표현될 수 있다. ‘포

함’의경우에는결정된유전자형이우연히일치할확률이얼마

인지를 계산하게 되며, 16개 좌위의 STR 분석인 경우 약

1/1015 정도의높은식별력(discriminating power)을보여준다.

4. 유전자감식의 신기술

우리는 급속히 발전하는 생명공학의 시대에 살고 있다. 인간

을 비롯해 다양한 생명체의 DNA 염기서열에 대한 정보들은

하루가 다르게 속속 밝혀지고 있다. 이에 따라 보다 많은 유

전적다양성에대한정보를획득할수있게되었다. 

유전자감식은 생명공학 및 나노기술을 비롯한 과학기술의 진

보와 함께 발전해 왔다. 유전자감식 기술의 발전 속도는 실로

놀라울 정도여서 먼 미래를 예측하기는 어렵다. 하지만, 현재

의 기술이나 방법보다 높은 신뢰성을 가지고 시간적으로나

금전적으로 보다 경제적인 방법들이 개발되어 가까운 미래에

실용화될것으로보인다. 

대량 시료를 빠른 시간 내에 분석할 수 있는 자동화 시스템

의 이용, SNP(single nucleotide polymorphism) 분석,

DNA 마이크로어레이(micro array) 기술 및 미소전자기계시

스템(MEMS; micro electro mechanical system) 기술의 이

용, 극미량 시료의 분석을 위한 분석 장비의 개발 등 유전자

감식의 새로운 기술들은 유전자감식에 소요되는 시간과 노동

력을 줄여줄 것이다. 이에 따라 화 속 이야기 또한 현실화

될 것이다. 화‘가타카(GATTACA)’에서처럼 피 한 방울로

단 몇 초 내에 유전자분석 결과를 볼 수 있게 될 날도 그리

먼미래의일만은아닐것이다. 

소형화된 새로운 유전자감식 키트의 개발도 활발하다. 머지않

아 사건 현장에서 즉시 DNA를 분리, 분석하고, 데이터베이스

를 검색할 수 있게 될 것이다. 집적회로를 만들었던

Microfabrication 기술을 이용한 분석 장비의 소형화 기술은

‘Lab-on-a-chip’을 탄생시켰다. 대표적인제품이 Microchip

CE(Capillary Electrophoresis)로, 이는 분석 속도를 100배

이상단축시켜 30초~2분이내분석을가능케한다. 

PCR에 사용되는 Thermal Cycler도 소형화되어사용되는시

약의 양을 절약할 수 있고 시간도 획기적으로 단축시킬 수

있다. 미국 Nanogen사에서는 DNA hybridization에 기반 한

칩을 개발해 상용화하 다. 이밖에도 MALDI-TOF mass

spectrometry를 이용하는 방법이 개발되었으나 비용이 너무

비싸다는단점이있다. 

대량시료의 분석은유전자은행에있어특히필요하다. 자동화

로봇 시스템을 DNA 분리, DNA 정량, PCR 준비 등에 이용

하면 분석 속도를 높이고, 오염도 줄일 수 있다. 또한, 다양한

실험실 운 시스템(LIMS; Laboratory Information

Management System)이 개발되어 사용되고 있는데, 이는
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대량 시료의 처리에 있어서도 매우 유용하다. 이밖에도 분석

자료를 자동으로 해석하는‘Expert system’도 개발되고 있

어, 혈액이나 구강 상피세포처럼 균일한 시료로부터의 분석

결과해석에유용하게사용될것으로보인다. 

국의 FSS(Forensic Science Service)에서 개발된 프로그

램인‘STRess 3’는 분석 결과의 해석에 소요되는 시간을

20% 이상 줄여주고, 정확성을높여줄수있는다양한모듈을

포함하고 있다. 하지만, 모든 신기술이 실제로 적용될 수 있

을지는아직미지수이다. 새로운 기술이나방법들이정확성과

재연성에관한검토를거쳐인정을받아야하기때문이다.

Human Genome Project의 완료와 함께 생물정보학, 유전

체학 등 새로운 생명과학의 발전은 분명 유전자감식의 활용

범위를 더욱 넓혀줄 것이다. 동물, 식물, 미생물 등 다양한 생

명체를 대상으로 한 게놈프로젝트의 추진은 동물(animal

forensics)이나 미생물(forensic microbiology)과 관련된 유

전자감식의 발전에 크게 기여할 것이다. 수나 렵과 관련

된 동물의 종식별, 생물테러나 생물범죄와 관련된 미생물의

종식별에서도유전자감식의역할은중심적이기때문이다.  

5. 유전자은행

범죄와 관련된 DNA 혹은 DNA 프로필을 모아 데이터베이스

화하기 전에도 의학적 목적의 조직은행 혹은 DNA 은행은 존

재했다. 군대에서는 소위‘DNA 개목걸이(DNA dog tag)’라

고 불리는 혈액 시료를 모아 신원 확인을 위해 보관해 왔다.

범죄와 관련된 DNA 프로필의데이터베이스는유전자감식결

과의 높은 식별력과 신뢰성으로 인해 세계 각국에서 국가적

차원에서추진되어왔다. 

중대 범죄의 재범률은 60% 이상으로 보고되고 있다. 유전자

은행은 범죄의 해결은 물론, 재범 방지 및 범죄 예방에도 커

다란 효과가 있다. 미국의 경우 50개의 모든 주에서 중대 범

죄를저지른범죄자로부터강제적으로 DNA를 채취해보관할

수 있도록 한 법률을 가지고 있다. 미국 각 주의 실험실에서

분석된 DNA 프로필은 연방수사국(FBI)에 있는 중앙유전자은

행의 자료와 비교하게 되는데, 이를 통틀어‘CODIS

(Combinde DNA Index System)’이라고한다. 

국이나 캐나다 등 다른 많은 나라들도 국가적인 유전자은

행을 설립해 운 해 오고 있다. 국은 1995년 NDNAD

(National DNA Database)라고 하는 국가적 차원의 유전자

은행을 세계 최초로 설립하 으며, 2006년 현재 300만 이상

의 DNA 프로필을 보관하고 있다. 유전자은행은 크게 미해결

사건범죄현장으로부터의증거물에서분석된 DNA 프로필과

재소자 혹은 피의자의 DNA 프로필로 구성된다. 유전자은행

을 통한 주요 검색 과정은 동일인에 의한 범죄인지를 알고자

하는‘case-to-case’검색과 범인을 찾기 위한‘case-to-

suspect’로 구분할수있다. 

유전자은행은 이제 범죄 수사에서 없어서는 안 될 정도로 그

중요성이 증대되고 있다. 소위‘일치(hit, DNA match)’되는

경우는물론이고, 불일치되어용의선상에서벗어나게되는경

우에도 그것은 매우 중요하다. 용의자 한 명의 범죄 관련성을

수사하는데소요되는비용과시간은실로막대하기때문이다. 

같은 부모로부터 태어난 형제들은 동일한 mtDNA 혹은 Y염

색체를 갖는 것은 물론, 핵 DNA STR DNA프로필도 매우 유

사하다. 심지어 13개 CODIS 좌위 중 10개가 서로 일치하는

형제도 보고된 바 있다. 이를 이용하면 범인의 DNA 프로필

과 유사한 DNA 프로필을 갖는 사람을 검색을 통해 선별할

<그림2> Nanogen사의 NanoChip Molecular Biology Workstation(상)
와 NanoChip 400 catridge(하) 
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수 있으며, 이를 통해 범인을 찾아낼 수도 있다. 또한 아버지

로부터 자식으로 전해지는 성씨(Surname)의 특성으로부터

희귀한 Y염색체 STR DNA 프로필이 검출되는 경우 인종은

물론, 성씨를추정할수도있다. 

그러나 범죄와 관련되어 DNA 프로필을 제공하는 사람들 중

에는 소위‘자발적 제공자(volunteers)’가 있게 마련이다. 주

로 피해자의 가족, 배우자, 친구 등으로 이들은 유전자 검색

후자신들의 DNA나 DNA 프로필이더이상검색대상이되

지 않고 폐기되기를 바랄 것이다. 또 군인이 용의자로 지목된

경우 군대에 보관된 DNA 프로필을 검색하고자 하는 경우도

발생할수있다. 

유전자감식의 막강한 위력 및 유전자은행의 높은 효용성에도

불구하고, 이와 같은 인권 및 개인유전정보 보호와 같은 문제

들에대해서는지속적으로심도깊은논의가필요하다. 유전자

은행을 설립하는 작업은 결코 쉬운 일이 아니다. 유전자감식

전 과정에 걸친 표준화는 물론이고, 품질보증에 대한 기준 확

립, 관련법령의제정및관련기관간의협조가필수적이다.

6. 유전자감식의 한계

수많은 이점에도 불구하고 유전자감식은 결코‘만능의 도구’

는 아니다. 이제까지 유전자감식에 대해 많은 도전이 거듭되

어왔다. 그 대부분은증거물의수집, 운송, 보관, 그리고 기록

의 COC(chain-of-custody)에 관한 문제들이었다. 하지만,

유전자감식 결과가 법정에서 증거로 받아들여지기 위해서는

무엇보다도감정인의자질과윤리성, 실험실 표준지침의준수

여부, 실험 결과의 통계학적 분석, 그리고 숙련도 검사 등에

관한보다세심한주의가요구된다. 

신뢰성 있는 유전자감식을 위해 갖추어야 할 기준들은 다음

과 같다. 첫째, 실험실에서의 COC, 품질보증(Quality

assurance), 증거물 취급 및 운송 등에 주의를 기울여야 한

다. 둘째, 검증된 실험방법만을사용해야한다. 셋째, 실험 장

비의 유지 및 보정, 각종 시약 재료의 품질 보증이 확실해야

한다. 넷째, 유전자감식을 수행하는 인력에 대한 보다 엄격한

기준이 적용되어야 한다. 즉, 일정한 수준의 교육을 받아야

하고, 숙련도 테스트 등을 통해 ASCLD와 같은 권위 있는 기

관으로부터인정(Accreditation)을 받아야한다. 

유전자감식은 진범이 아님에도 범인으로 몰린 사람을 자유롭

게 해줄 수 있는 위력을 가지지고 있다. 미국에서는

‘Innocent project’를 통해 자그마치 100명도 넘는 수감자들

이유전자분석을거쳐무죄로풀려나기도했다. 

그러나 유전자감식을 수행하는 법과학자들의 역할은‘정확한

실험결과를 법정에 제출하는 것’까지이다. 유죄나 무죄를 추

정하거나, 개인적인 감정이 개입되어서는 안 된다. 국민의 안

전과 공익 증진을 위해 유전자감식에 보다 많은 관심과 지원

이절실한때이다. 

우리나라의 사법 환경도 앞으로는 공판 중심으로 변화할 것

이다. 그에 따라, ‘증거’에대한의존도도갈수록높아질것이

다. 전문 감정 인력을 양성하고 첨단 장비를 갖추어 머지않은

미래에대비해나가야한다.




