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1. 연구 배경 및 현황 

□ 부모의 키가 크면 자식도 크고, 자식은 부모의 눈동자 색, 머리카락 색을 닮는

다. 이런 현상을 유전력으로 수치화 할 수 있는데, 형질은 환경적인 요인과 유전

적인 요인에 의해 표현되고, 유전적인 요인에 의한 비중이 클수록 유전력은 높게 

추정된다.

□ 최근 몇 년간 인간복합형질의 경우 몇 개의 유전자만으로 유전력이 설명되지 

않는‘잃어버린 유전력’ 문제에 관한 강렬한 논쟁이 이어져왔다. 

□ 예를 들어, 키의 유전력은 매우 높은 것으로 알려져 있는데 (~80%) 최근의 연

관분석을 통하여 사람의 키에 영향을 주는 약 50개의 유전 변이를 밝혀냈음에 불

구하고, 이 변이들이 총 5%만을 설명하는 것으로 나타났다. 나머지 75%를 밝혀내

는데 많은 연구들이 있어왔다. 

2. 연구 내용 및 결과

□ 이 어려운 난제를 김희발 교수팀과 씨앤케이 지노믹스, 호주의 양박사는 동물

육종학에서 사용되던 통계모델을 사람에 적용함으로 해결했다. 이 모델을 통하여, 

몇몇의 유전 변이에 초점을 맞추는 것이 아니라 상대적으로 영향력이 작은 유전 

변이 모두를 고려함으로써, 사람의 복합형질 유전력을 추정하였다. 

□ 이 방법을 적용해 유전적 변이들로 잃어버린 유전력의 많은 부분을 설명함으

로써, 인간복합형질의 다인자성, 즉 인간의 형질은 소수의 유전자가 아니라, 유전

체에 퍼져있는 수많은 유전자에 의해 결정된다는 것을 입증하였다. 

□ 안산과 안성에서 총 8,842명의 유전 및 형질 정보를 수집

□ 또한 모든 형질을 평균적으로 봤을 때 염색체의 길이가 길수록 추정된 유전력

이 증가함을 밝혀내었고 (유전체의 1%가 유전력 1%를 설명함), 유전력이 특정 유

전 변이에 크게 영향을 받지 않는다는 뜻이므로 이 또한 다인자성을 지지하는 증
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거로 볼 수 있었다. 

□ 기존의 유전력 연구가 유럽인 중심이었지만, 50여가지의 다양한 형질에 대해 

유전체 유전력을 추정했다는 것과 아시아인 최초로 특별히 한국인에 대한 연구라

는 점에서 큰 의미가 있다.  

3. 연구 성과 및 향후 계획 

□ 다양한 복합 형질에 대한 유전력 지도가 작성됨으로 아시아인의 기준으로 사

용될 뿐아니라, 한국인 맞춤 질병 예측과 예방에 획기전인 발전에 기여할 것으로 

기대된다.  

□ 또한 이러한 연구의 결과의 암과 다른 질환의 예측에 이용될 수 있어 인간의 

주요 질환의 예측연구에 이용될 계획이다. 


