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서     론

생물인류학은 고고학과 상호보완 하며 물질적 증거를 통

해 인류의 기원과 진화 및 다양성 등을 밝혀 왔다. 고고학

자들은 유물들을 주로 다루며 생물인류학자들은 현대인의 

생물학적 특성 및 화석과 고인골의 해부학·형태학적 특징

을 주로 다룬다. 그런데 30여 년 전부터 유전학적인 분석을 

통해 인류학적 주제들을 다루는 연구가 시도되기 시작했다. 
1985년 고고학자이자 분자생물학자였던 Pääbo가 고대 이

집트 미라의 조직으로부터 DNA를 추출하여 보고한 논문

이 그 시작이었다 [1]. 이러한 고DNA (ancient DNA) 분자를 

고인골로부터 화학적으로 추출하는 기술도 곧 확립되었다 

[2]. 결과적으로 생물 시료에서 가장 근원적인 정보를 담고 

있는 생화학적 자료인 DNA 염기서열을 고DNA로부터 분

석하는 연구가 시작되었다.

특히 지난 30년 동안 분자생물학 분야에서 일어난 두 가

지 기술적 발전 덕분에 체계적인 고DNA 연구가 가능해졌

다. 첫째로, 고DNA의 양을 급격하게 증폭시킬 수 있는 중

합효소연쇄반응 (polymerase chain reaction, 이하 PCR) 기
술이 1987년에 개발되었다 [3]. 이전에는 원핵생물의 DNA
에 연구하고자 하는 DNA를 삽입하여 증식하게 한 뒤 균

주로부터 다시 DNA를 분리하는 클로닝 (cloning) 과정을 

거쳐야 DNA의 양을 늘릴 수 있었다 [1]. 그러나 고DNA는 

그 양이 극히 제한된 만큼 분석을 위해서는 시료의 양을 

크게 늘리는 것이 중요했다. 클로닝보다 훨씬 효율적으로 

DNA를 증가시키는 PCR의 등장은 이를 쉽게 해결하여 고

DNA 연구가 활발해지는 데 크게 기여했다. 그런데 PCR은 

최소 60~70 bp 크기의 DNA만을 증폭시킬 수 있다. 이 때

문에 DNA의 사후 손상 (postmortem damage) 과정 중 하

나인 파편화 (fragmentation)에 따라 생성된 60~70 bp보다 

작은 크기의 고DNA는 PCR을 적용하기 어렵다는 한계점

이 있었다 [3].
두 번째 발전은 DNA에 담겨 있는 실질적인 생체 정보

인 염기서열을 단시간에 대용량으로 분석할 수 있는 일명 
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차세대염기서열분석법 (Next-Generation Sequencing, 이하 

NGS)의 등장이다. NGS 이전에는 PCR로 증폭한 짧은 DNA 
조각의 염기서열을 분석해야만 했는데 Sanger 염기서열분

석법 (Sanger sequencing)이 대표적인 염기서열 분석 방법 

중 하나였다 [3]. 이러한 방식으로 긴 DNA 염기서열을 분

석하기 위해서는 PCR을 통해 얻은 염기서열들을 각각 분

석한 뒤 연결하는 작업이 필요했으므로 장시간이 소요되었

다. 즉, 유전체 (genome) 전체를 분석하는 데에는 적합하지 

않았다. 그런데 2000년대 중후반부터 대용량의 염기서열을 

단시간에 분석하기 위한 방법들이 개발되었다. 이를 통틀

어 NGS라고 부른다. NGS를 통해 시료의 유전체 전체를 

단시간에 모두 분석하는 전장유전체 염기서열분석 (whole 
genome sequencing)이 가능해졌다. 일부의 유전자만을 분

석할 수 있던 기존의 유전학과 달리 유전체 전체를 다루는 

유전학은 유전체학 (genomics)이라는 새로운 생물학 분과 

학문이 되었다. 고DNA에 대해서도 이전에는 유전체의 일

부분인 미토콘드리아 DNA (mitochondrial DNA, 이하 

mtDNA)나 Y염색체의 염기서열만을 분석했지만 NGS의 

발전 및 상용화가 이뤄지면서 고유전체 (ancient genome)의 

염기서열도 분석할 수 있게 되었다. 특히 NGS는 분석하고

자 하는 DNA를 인위적으로 최소 20~30 bp의 짧은 DNA 
조각들로 나눈 후 동시에 염기서열을 분석하여 단시간에 

긴 염기서열을 얻어내는 방식이다. 따라서 이미 파편화된 

조각들로 존재하는 고DNA를 분석하는 데 적합하며, 더 이

상 PCR을 거칠 필요도 없게 되어 상술했던 PCR 시료의 최

소 DNA 크기 문제도 해결되었다 [3].
본 연구에서는 이렇게 분자생물학 기술의 발전에 따라 

활발하게 수행되고 있는 고DNA 연구의 기본적인 분석 원

리와 최신 동향을 검토하여 파악하고자 한다. 고DNA는 

미생물을 포함한 여러 생물종들에 대해 광범위하게 연구

되고 있지만 이 연구에서는 고인류 및 현생 인류 집단들에 

대한 연구로 한정하여 기존의 고고학·생물인류학적 증거

를 어떻게 보완할 수 있는지에 초점을 맞추었다. 이를 통

해 고고유전학 최신 연구들의 경향을 파악하고 앞으로 국

내 고고유전학 연구가 나아갈 방향을 제시하는 데 기여할 

수 있기를 기대한다.
한편, 고DNA를 연구하는 분과들은 여러 명칭을 가지고 

있다. 고생물학처럼 멸종한 종을 대상으로 하는 경우 고유

전학 (paleogenetics)이 일반적인 명칭이며, 상술했듯이 인

간 외에도 다양한 생물종들에 대한 고유전학 연구들이 수

행되고 있다. 하지만 기존의 고고학 증거나 생물인류학 증

거와 교차검증 가능한 주제를 다루는 경우는 주로 고고유

전학 (archaeogenetics)이라고 부른다. 예를 들면 최근의 생

물고고학이나 고병리학 연구들은 유물이나 고인골로부터 

발견된 식물, 병원균 등의 고DNA를 분석하여 다른 증거

들과 비교검증하기도 하는데 이 또한 고고유전학 연구에 

해당한다. 따라서 고인류나 현생 인류의 고DNA를 분석하

는 연구에 한해서는 인류유전학 (anthropological genetics)
이라는 말도 드물게 혼용되고 있다. 본 연구에서는 한국 고

고학·생물인류학계에서 관용적으로 가장 많이 통용되어 

온 고고유전학으로 명칭을 통일한다.

재료 및 방법

고고유전학의 전반적인 분석 방법과 최근의 연구 경향을 

검토하기 위해 먼저 고고유전학의 근간이 되는 진화유전

학 (evolutionary genetics)적 분석의 일반적인 전제들과 분

석 대상들을 정리하였다. 특히 유전학으로부터 유전체학이 

새롭게 발전함에 따라 진화유전학의 연구 대상도 일부 유

전자들로부터 전장유전체로 범위가 확장되었다. 이러한 흐

름이 최근 고고유전학 연구들이 고유전체 연구로 발전하

는 데 어떤 영향을 미쳤는지를 함께 다루었다. 또한, 고유

전체 연구의 가장 큰 문제는 오래된 뼈에서 시료를 채취하

는 데에서 발생한다. 최근 연구들에서 밝힌 시료 채취 문

제 해결 방안들에 대해서도 검토하였다.
최신 연구 경향에 대해서는 최근 10년간 출판된 고DNA 

논문들 중에서도 전장유전체를 분석한 연구들에 한해 검토

하였다. 고유전체 연구가 불가능했던 이전에는 고DNA에

서 어떤 부분을 분석하는지에 따라 결과가 달라질 수 있었

기에 아프리카 기원론 (Out of Africa theory) [4] 외에는 고

대 인류 집단들의 기원과 이동에 대해 명확히 지지되는 이

론이 드물었다. 하지만 고유전체 연구를 통해 과학적인 이

론의 정립이 가능해지면서 미국의 사이언스 (Science)와 영

국의 네이처 (Nature) 두 저널에서 많은 고DNA 논문들이 출

판되고 있다. 또한, 고DNA가 아닌 현존하는 현대인 집단들

의 유전체 (modern genome)만을 다루는 최근 연구들에서

도 이들의 기원이 되는 현생 인류 (Homo sapiens)의 고대 집

단 (ancient populations)들을 추정하는 분석이 함께 수행되

고 있는데 이는 고유전체 연구의 핵심 주제이다. 본고에서

는 이러한 연구들도 포함하여 최근 10년간 출판된 유전체 

분석 연구 중 고인류, 고대 집단을 다룬 논문들을 사이언

스, 네이처 두 저널을 중심으로 검토하였다.
검토 결과 현재까지의 고유전체 연구는 주로 유럽을 포

함한 서유라시아 (Western Eurasia) 지역의 고인골들을 대상

으로 이루어졌다는 사실을 확인할 수 있었다. 네안데르탈

인 (Neanderthals 또는 Neandertals)과 데니소바인 (Deniso-
vans)의 뼈로 최초의 고유전체 연구가 시작된 뒤 서유라시
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아 지역에서 발견된 현생 인류 고인골들로 연구 범위가 확

장되었다. 이외 지역의 고유전체 연구들은 아직 태동하고 

있는 단계이기에 고대 집단들의 기원과 이동에 대해 확립

된 사실들이 상대적으로 적은 실정이다.
따라서 본 연구에서는 먼저 고인류 및 서유라시아 지역

을 대상으로 한 대표적인 논문들을 검토하여 고유전체 연

구들의 전형적인 특징 및 주제들을 정리하였다. 그리고 이

러한 특징들이 타 지역들에 대해서는 어떻게 적용되고 있

는지 남아시아와 중앙아시아, 아메리카, 오세아니아, 아프

리카, 동아시아의 순서로 검토하였다. 이렇게 연구 논문들

을 검토한 결과는 고고유전학자 Reich가 2018년에 출간한 

책에서 제시한 틀을 대체로 따랐다 [5].
특히 동아시아 지역에 대해서는 다른 지역들과 달리 아

직까지도 고유전체 연구들이 많지 않은 상황이다. 한반도 

고대 집단들의 기원과 이동을 논하기 이전에 필요한 동아

시아 고대 집단들의 기원과 이동에 대해 매우 제한적인 사

실들이 수립되어 있다. 본고에서는 먼저 한반도 이외 동아

시아 지역들의 현대인 유전체 및 고유전체 연구들을 검토

하여 이러한 사실들을 정리하였다. 마지막으로 한반도 지역

에 한해서만 현대인 DNA (modern DNA)와 고DNA 양쪽

에 대해 모두 유전체 수준의 연구가 없었던 상황을 감안하

여 mtDNA, Y염색체 등 부분적으로나마 DNA를 다룬 집

단유전학 및 고고유전학 연구들을 모두 검토하였다. 이를 

통해 국내 고고유전학 연구들의 성과 및 한계를 정리한 후 

타 지역에 대한 최근 연구들처럼 전장유전체 수준의 분석

이 접목될 때 어떤 연구가 가능할지를 고찰했다.

결     과

1. 고고유전학의 분석 원리

1) 연구의 기본 전제

고인류 및 현생 인류를 대상으로 하는 고고유전학은 인

간의 소진화 (microevolution)를 다루는 인간진화유전학 

(human evolutionary genetics)이라고 할 수 있다. 고인류 

종들 및 현대인 고대 집단들의 고DNA 염기서열을 현존하

는 현대인 집단들의 DNA 염기서열과 비교분석함으로써 

고대 인류 집단들의 기원, 유래 및 이주 양상 등을 소진화

적으로 재구성하기 때문이다. 이러한 연구 방식은 유전정보

를 통계적으로 분석함으로써 집단 (population, 지리적으로 

함께 분포하는 한 생물종의 무리를 뜻하며 ‘개체군’으로도 

번역 가능)들이나 다른 생물종들 간의 지리적 관계 및 진화

사를 재구성하는 진화유전학의 방법을 응용한 것이다. 집

단유전학 (population genetics), 계통유전학 (phylogenetics), 
계통지리학 (phylogeograhpy) 등이 이러한 분석을 사용하

는 진화유전학 분과들이다.
이러한 진화유전학적 분석의 기본적인 전제들이 어떻게 

고고유전학에 적용되는지를 크게 3가지로 정리할 수 있다. 
첫째, 한 종이지만 지리적으로 격리되어 있던 집단들이 인

접한 지역으로 이주하면 집단 구성원 간의 상호교배가 자

연적으로 일어난다. 이를 통해 발생한 자손들은 재조합된 

DNA에 의해 양쪽 집단의 평균적인 유전적 특징을 절반씩 

가진다. 따라서 이렇게 세대가 계속될수록 자손들이 가지

는 양쪽 집단의 유전적 특징들은 지속적으로 섞이게 된다. 
이러한 현상을 두 집단 간 유전자 흐름 (gene flow)이 존재

한다고 표현하는데 고고유전학을 포함한 인간유전학 분야

에서는 집단 혼합 (admixture)이라는 표현도 널리 쓰이고 

있다. 요컨대 서로 다른 집단들이 인접한 지역에서 함께 분

포할 시 교배에 의한 집단 혼합이 발생하여 하나의 집단이 

될 가능성이 높다. 집단 혼합이 유지된 시간이 길수록 자

손들의 DNA에서 양쪽 집단의 DNA가 더 많이 혼재되므

로 이를 통해 조상 집단들의 유전적 특징을 유추하기는 어

려워진다. 반대로 집단 혼합 후 적은 시간이 지났다면 상대

적으로 추정이 더 쉽다.
둘째, 집단들이 오랫동안 격리될수록 각 집단의 평균적

인 유전적 특징은 서로 달라지기에 지역별 분포집단들을 

유전적으로 다르게 규정할 수 있으며, 이렇게 집단마다 가

진 고유한 유전적 특징을 통해 한 집단으로부터 여러 집단

으로 갈라진 시기도 추정 가능하다. 이전에 같은 지역에 있

던 집단이 두 집단으로 나뉘어 서로 다른 지역에 정착할 경

우 두 집단은 유전적으로 다른 집단으로 분기한다. 유전적 

표류 (genetic drift) 및 돌연변이 (mutation)라는 두 가지 진

화 메커니즘에 의해 이를 설명할 수 있다. 유전적 표류는 

집단이 분리되거나 세대가 바뀌면서 평균적인 유전적 변

이의 빈도가 무작위적으로 달라지는 현상을 의미한다. 이 

원리에 의해 한 집단이 여러 집단으로 분리될 때 각 집단은 

평균적으로 다른 유전적 특징을 가진다. 즉, 분리 시점부터 

이미 각 집단이 가지는 유전적 변이는 서로 다르다. 이후 각 

집단에서 세대가 지속되면서 집단 간 유전적 차이는 점점 

커지는데 이는 주로 돌연변이에 기인한다. 유전물질인 

DNA의 모든 부위들은 일정한 돌연변이율을 가진다. 이러

한 무작위 돌연변이에 의해 새로운 유전적 변이가 지속적

으로 생성되어 자손에게 전달된다. 이때 집단이 개별적으

로 놓인 환경에 따라 생존에 이점을 제공하는 특정한 유전

자가 자연선택 (natural selection)될 수도 있지만 생존이나 

기능에 지대한 영향을 주지 않는 ‘중립적인’ 돌연변이는 

무작위적으로 자손에게 전달된다. 결과적으로 다음 세대의 
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유전적 변이 빈도가 무작위적으로 바뀌는데 이 과정도 유

전적 표류의 일종이다. 정리하면 원래 하나였던 집단이 두 

집단으로 나뉘어 서로 다른 지역에 정착할 경우 1차적인 

유전적 표류에 의해 초기부터 유전적 차이가 발생하며, 시
간이 경과하면서 중립적인 돌연변이에 의한 2차적인 유전

적 표류에 의해 두 집단의 유전적 특징은 지속적으로 달라

진다. 중립진화 이론 (neutral theory of molecular evolution)
에 따르면 집단 간에 관찰되는 대부분의 유전적 차이는 이

렇게 자연선택되지 않은 중립적인 돌연변이 및 유전적 표

류에 의해 결정된다. 최근의 인류 진화에서 발생한 유전적 

다양성에 자연선택은 매우 드물게 기여했음이 유전학적으

로 검증되기도 했다 [6,7]. 결론적으로 집단 간 유전적 차이

는 대부분 중립진화에 의해 축적된 결과이다. 따라서 한 세

대의 돌연변이율을 분자시계 (molecular clock) 지표로 사

용하면 집단 간 유전적 차이를 양적으로 분석하여 과거에 

한 집단으로부터 여러 집단으로 분기한 시기를 추정하는 

것이 가능하다.
셋째, 유전적 차이가 커지면 종 분화가 일어날 수 있다. 

일단 종 분화가 발생하면 유사한 특징을 가진 종들이더라

도 상호교배 시 생식상의 문제가 발생할 확률이 높아진다. 
이종 간 교배가 아예 불가능하거나 가능하더라도 자손은 

생기지 않을 수 있으며, 자손이 생기더라도 생존력이나 생

식력에 유전적 문제가 생기는 경우가 많다. 따라서 종 분

화 이후엔 지리적으로 격리되지 않아도 종 분화가 유지되

는 경향이 있다. 일례로 네안데르탈인은 화석 증거를 통해 

여러 지역에서 현생 인류와 함께 분포한 것으로 추정된다. 
이 종은 형태학적인 분석에 의해 먼저 현생 인류와 다른 

종으로 규정되었으나 이후 고유전체 분석을 통해 유전적

으로도 현생 인류와 명확히 구분됨이 확인되었다 [8,9].

2) 유전체상의 분석 대상

진화유전학자들은 상술한 전제하에 유전정보인 DNA 염
기서열을 수학적 모델링 및 추론통계학 등의 방법으로 분

석하여 집단이나 종들 간의 진화적인 거리를 추론한 뒤 계

통수 (phylogeny)를 재구성한다. 이때 분석하는 DNA 염기

서열의 범위는 집단 또는 종 간의 변이가 존재하는 부분들

이다. 이렇게 변이가 있는 DNA 부위들의 대표적인 예는 단

일염기다형성 (single nucleotide polymorphism, 이하 SNP)
이다. 전 세계 현대인 집단들의 유전적 다양성을 밝히는 연

구들에서는 집단들의 유전정보를 광범위하게 비교하여 이

러한 SNP들을 판별해낸다 [7]. 전장유전체 염기서열분석이 

가능해진 후에는 유전체상에 존재하는 거의 모든 SNP들

을 비교분석할 수 있게 되었으나 이전에는 일부 SNP들만

을 일종의 표지 (marker)로 사용해 왔다.

대표적인 표지들이 mtDNA와 Y염색체상에 존재하는 

SNP들이다. mtDNA는 한 세포 내에 한 쌍으로만 존재하는 

핵 DNA와 달리 몇 천 개가 존재하며 유전자 재조합이 안 

되는 등의 여러 특성상 SNP 분석이 용이하다. 따라서 진화

유전학 분야 전반에서 폭넓게 활용된 분석 대상이었다. 특
히 한 세포 내 몇 천 개가 존재한다는 점은 시료에 소량 존

재하는 고DNA를 추출하는 데도 큰 이점으로 작용하였다. 
아울러 mtDNA는 모계로만 유전되기에 전 세계 현대인 집

단들에서 이 부분들만 분석해도 진화적인 모계 계통수를 

구성할 수 있다. 이를 통해 모든 현대인의 모계 조상은 약 

200,000년 전에 아프리카에 존재했다는 사실이 밝혀짐으

로써 현생 인류의 다지역 기원설은 기각되고 아프리카 기

원설이 지지되었다 [4]. mtDNA에 비하면 Y염색체는 분석

의 용이성은 부족하지만 부계로만 유전되므로 같은 원리

에 의해 부계 계통수를 구성 가능하며 널리 활용되었다.
또한, 계통수에서 한 공통조상을 공유한 모든 자손들의 

군집 (monophyletic group)을 하플로그룹 (haplogroup)이라

고 한다. 현존하는 현대인 집단들의 mtDNA 및 Y염색체 

변이가 대부분 분석되어 모든 mtDNA 하플로그룹과 Y염

색체 하플로그룹을 분류할 수 있다. 따라서 고DNA로부터 

mtDNA나 Y염색체의 하플로그룹을 분석한 후 이렇게 현

존하는 하플로그룹 정보와 비교함으로써 고대 집단들의 

‘모계 진화사’ 및 ‘부계 진화사’를 구성하는 것이 가능하다.
그러나 mtDNA, Y염색체는 전체 유전체에서 아주 일부

분의 정보에 해당하므로 이들만으로는 집단들의 진화사를 

완전하게 밝힐 수 없다. 특히 mtDNA, Y염색체는 자손이 

부모로부터 단 하나만 받기에 이들을 통해서 두 집단이 아

닌 한 집단의 정보만 다음 세대로 전달된다. 반면, 유전체의 

다른 부분들은 모두 부모로부터 한 쌍을 받으므로 두 집단

의 정보를 모두 포함한다. 특히 여러 집단들이 혼합할 시 세

대가 계속될수록 유전정보는 각 집단에서 온 정보들로 혼

재되기 때문에 유전체 전체에서 한 집단으로부터 기원한 

정보의 양은 지속적으로 감소하게 된다. 유전체의 일부가 

아닌 전체를 분석할 경우에는 이러한 잠재적인 조상 집단

들의 모든 정보를 포함할 수 있다. 따라서 유전체 수준에서 

집단들을 비교분석해야만 모든 조상 집단들의 완전한 진

화사를 밝히는 것이 가능하다.
이러한 이유로 전장유전체 염기서열분석이 가능해진 후

에는 현존하는 집단들의 유전적 다양성뿐만 아니라 고인류 

및 현생 인류 고대 집단들의 고DNA를 연구할 때도 유전체 

수준의 분석이 일반적인 분석 방식이 되었다 [7-9]. 특기할 

만한 점은 일부 유전자를 비교할 때에 비해 유전체를 분석

할 때는 대상이 되는 SNP의 개수가 무수히 많아지게 된

다. 따라서 적은 SNP를 비교분석할 때보다 더 복잡한 통
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계적 방법이 요구된다. 현재 고유전체 연구에 널리 쓰이는 

통계 분석 방법으로는 주성분분석, 유전적 군집 (genetic 
cluster) 분석, D-통계량 및 F-통계량 분석 등이 있다.

3) 고DNA의 시료 채취 문제

고DNA는 고인골의 특정 부위를 치과드릴 등으로 뚫은 

뒤 나온 뼛가루 (bone powder)에 화학적 처리를 하여 DNA
를 분리하는 방식으로 얻는다 [2,10]. 이때 외부 DNA로 인

한 오염을 방지하기 위해 멸균시설 및 특정 장비들을 이용

하는 엄밀한 방법으로 시료를 채취한다. 그럼에도 불구하

고 고DNA 시료에는 두 가지 중대한 문제점이 있었다. 
Reich는 이 문제들이 해결되고 난 후에야 고유전체 연구가 

훨씬 용이해졌음을 주목하고 있다 [5]. 첫째, 시료 채취 방

식과는 별개로 외부 DNA의 오염을 근본적으로 방지할 수 

없다. 오래된 뼈나 조직일수록 미생물 등의 DNA가 섞일 

가능성이 크기에 분석하고자 하는 고DNA와 외부 DNA를 

명확히 구분하는 기술이 필요하다. 2013년에 화학적 탐침 

(probe)의 혼성화 (hybridization)를 이용하여 고DNA만 선

택적으로 농축시키는 새로운 방법이 개발되어 이 문제가 크

게 개선되었다 [11]. 또한, 고DNA의 화학적 특성을 지표로 

하여 정량적인 평가를 통해 고DNA를 외부 DNA와 구분하

는 통계적 모델들도 개발되고 있다 [12].
둘째, DNA는 생분자로 영구히 보존되지 않으므로 고

DNA는 추정연대가 오래되거나 따뜻한 기후의 지역일수

록 화학 반응이 가속화되어 더 쉽게 분해된다는 큰 문제점

이 있다. 그러나 최근 새로운 시료 채취 방식이 등장했다. 
2015년 출판된 연구에 따르면 관자뼈에서 고DNA를 추출

할 경우 다른 뼈에 비해 최대 약 400배나 높은 고밀도의 

고DNA를 추출할 수 있다 [10]. 이후 열대 지역에서 발굴된 

고인골에 대한 고유전체 연구들도 빠른 진척을 보이기 시

작했다.

2. 최근 고유전체 연구 동향

1) 고인류 연구: 현생 인류와 다른 호미닌 종들과의 관계

현생 인류 및 가까운 고인류 종들을 포함하는 인간 속 

(Homo)은 영장류 분류 체계상 인간 아과 (Homininae)의 인

간 족 (Hominini, 이하 호미닌)에 속한다. 호미닌 종들 중 현

재까지 대용량의 고유전체 해독에 성공한 종은 현대인 외

에 네안데르탈인과 데니소바인, 단 두 종이다. 그 이상 오

래된 호미닌 표본들의 경우 인골이 오랜 기간 화석화되면서 

고DNA가 충분히 보존되지 않기 때문이다. 비교적 온전한 

표본들이 유라시아 각지에서 발굴된 네안데르탈인의 경우 

완전한 고유전체 분석이 끝난 상태다 [8,9]. 이와 달리 데니

소바인은 러시아 시베리아 지역의 데니소바 동굴 (Deniso-

va Cave)에서 발견된 큰어금니 1개와 손가락뼈 1개가 발

견된 표본의 전부였다. 하지만 이 표본의 DNA 보존 상태가 

매우 양호했기에 대용량의 고유전체 분석이 진행될 수 있

었다 [13,14]. 네안데르탈인의 유전체가 현생 인류의 것과 

확연히 구별되듯이 데니소바인의 유전체도 현생 인류, 네
안데르탈인의 것과 명확하게 구별되었다. 뼈가 거의 남아 

있지 않기에 형태학적으로는 기존의 호미닌 종들과 다른 

종으로 규정하는 것이 불가능했으나 유전학적인 분석을 통

해 다른 종으로 규정한 첫 사례이기도 하다. 분석 결과에 

따르면 데니소바인은 현대인보다 네안데르탈인에 더 유전

적으로 가까웠다. 약 804,000년 전에 현대인, 네안데르탈

인과 데니소바인의 공통조상이 먼저 존재했고, 약 640,000
년 전에 네안데르탈인과 데니소바인의 공통조상이 존재한 

것으로 추정되었다 [13].
이렇게 유전적으로 구별되는 호미닌 종들의 고유전체 분

석 연구는 현생 인류 유전체 연구에 대해 두 가지 중요한 

점을 시사하고 있다. 첫째, 10% 미만의 적은 양이지만 현대

인들의 유전체에서 두 종의 유전체와 공유하는 부분이 존

재한다 [8,9,13,14]. 이러한 공유 DNA의 존재를 통해 현생 

인류를 포함한 세 호미닌 종들이 공존하고 있던 당시 이들

의 이종 간 교배를 통해 자손이 태어날 수 있었고, 살아남

은 자손들 중에서도 생존력과 생식력을 갖춘 개체들이 존

재했다는 사실이 명백해졌다. 이런 점에서 유전적으로도 두 

종을 현생 인류와 완전히 다른 종으로 규정하기는 어렵다.
둘째, 현대인 집단에 따라 두 호미닌 종과 공유하는 DNA

의 양이 다르며, 이를 통해 호미닌 종들과의 이종 간 혼합

이 일어난 위치를 추론할 수 있다. 유라시아인 집단들의 유

전체에서 1~4%가 네안데르탈인 DNA로부터 기원했는데 

이는 사하라 이남 아프리카인 (Sub-Saharan Africans) 집단

들이 평균적으로 가지고 있는 네안데르탈인 DNA보다 더 

많은 양이다 [8]. 즉, 현생 인류가 아프리카 대륙 밖으로 나

온 후에야 네안데르탈인과의 교배가 발생했다고 할 수 있

다. 네안데르탈인의 화석이 유럽에서부터 시베리아까지 광

범위하게 유라시아에서 발견된 걸 고려하면 현생 인류와 

네안데르탈인의 혼합 집단은 유라시아 전역에 분포했을 가

능성이 크다. 2014년에는 서시베리아 (western Siberia)에서 

발굴된 약 45,000년 전의 것으로 추정되는 현생 인류 표본

에 대한 고유전체 연구가 출판되었는데 이 연구에 따르면 

네안데르탈인과 현생 인류 간의 혼합은 약 52,000~58,000
년 전에 발생했다 [15]. 이후 새로운 연대 추정 방법을 제안

한 최근 연구에서는 그 시기를 약 40,000~54,000년 전으

로 추론하였다 [16].
이렇게 비교적 분명한 사실이 수립된 네안데르탈인과 달

리 데니소바인 DNA의 경우는 분석 결과가 복잡하다. 현대
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인 집단들의 유전체와 비교한 결과 멜라네시아인 집단이 

다른 어떤 유라시아인 집단보다 더 많은 데니소바인 DNA
를 가지고 있었고, 이는 유전체의 4~6% 정도였다 [13]. 그런

데 멜라네시아인 유전체에 남아 있는 네안데르탈인 DNA
의 양은 이 양보다 적기에 과거 멜라네시아인의 조상 집단

이 네안데르탈인과 먼저 혼합된 후 데니소바인과 혼합되

었음을 유추할 수 있다. 실제 혼합 시기를 추정한 결과, 네
안데르탈인과의 혼합은 약 50,000~60,000년 전, 데니소바

인과의 혼합은 약 44,000~54,000년 전이었다 [17]. 하지만 

상술했듯이 데니소바인은 멜라네시아와 지리적으로 떨어

져 있는 시베리아 지역의 데니소바 동굴 한 군데에서만 발

견되었고 아직까지 비교분석할 만한 동아시아 및 오세아

니아 지역의 고유전체 자료도 부족한 실정이다. 또한, 고유

전체 자료로부터 추정한 데니소바인의 유전적 다양성은 

현대인과 비교했을 때 매우 낮은 편이었다 [14]. 데니소바인

이 시베리아에서 멜라네시아까지 넓게 지리적으로 분포했

다고 가정하면 이는 이례적인 결과다. 따라서 데니소바인

과 현생 인류 집단 간 혼합의 구체적인 과정에 대해서는 

많은 후속연구가 요구된다.
나아가 최근까지도 호미닌 종들 간의 상호작용을 예증

하는 증거가 지속적으로 출판되고 있다[18,19]. 2016년 연

구에서는 스페인에서 발굴된 약 430,000년 전의 것으로 추

정되는 호미닌 화석으로부터 불완전하게나마 고DNA를 

분석했다 [18]. 네안데르탈인과는 다른 종으로 추정되는 이 

화석은 이미 온전한 DNA가 많이 남아 있지 않았지만 

mtDNA는 완전히 복원할 수 있었고, 핵 DNA의 일부분도 

얻어낼 수 있었다. 분석 결과, mtDNA는 데니소바인의 것

에 더 가깝지만 핵 DNA는 네안데르탈인의 것과 더 유사

한 결과가 나왔다. 스페인과 데니소바 동굴 사이 지리적 

거리를 감안하면 이는 매우 특이한 결과다. 그러나 분석 

수준의 한계를 감안하면 호미닌 화석들에 대한 후속 고유

전체 연구가 지속적으로 시도되어야 할 것으로 보인다. 그
럼에도 불구하고 이 결과를 통해 아직 예측하기 어려운 호

미닌 종들 간의 진화사가 많을 수 있다는 사실이 더 명백

해졌다. 이는 호미닌 종들의 유전체를 비교분석한 이전 연

구에서 제시했던 알려지지 않은 호미닌 종의 존재 가능성 

[9]을 암시하는 결과이기도 하다.
가장 최근에는 네안데르탈인과 데니소바인의 이종 교배

로부터 자손이 태어날 수 있었음을 증명하는 연구가 출판

되었다 [19]. 이 연구에서는 데니소바 동굴에서 발견된 수천 

개의 뼛조각들 (bone fragments) 중 호미닌 종의 것으로 추

정되는 한 조각의 유전체를 분석했다. 분석 결과, 이 뼈를 

가진 개체는 네안데르탈인 (모)-데니소바인 (부) 부모의 자

식으로 밝혀졌다. 이는 두 호미닌 종 간의 교배가 일어났음

을 가장 직접적으로 보여주는 증거다. 이러한 호미닌들의 

고유전체 연구들을 종합하면 과거에 현생 인류를 포함한 

호미닌 종들 간의 교배 및 혼합이 드물지 않게 발생했을 

것으로 추측할 수 있다.

2) 서유라시아 연구: 고유전체 연구의 전형적 특징들

서유라시아 지역은 고대 근동 (Ancient Near East)이라고 

지칭되는 서아시아와 유럽 지역을 통틀어 일컫는다. 특히 

근동 지역은 약 50,000~100,000년 전 아프리카 대륙 밖으

로 이주한 현생 인류 집단 [7]이 처음으로 마주한 지역이기

도 하다. 고인류 연구를 통해 시작된 고유전체 연구는 현

생 인류의 고대 집단들로 범위를 확장했고, 서유라시아 지

역에서 발견된 표본들을 대상으로 처음 수행되기 시작했

다. 연구 성과가 축적됨에 따라 근동 지역 진출 이후 서아

시아로부터 서유럽에 걸쳐 발생한 현생 인류 고대 집단들

의 다양한 이주 패턴들이 지역과 시간대에 따라 세밀하게 

규명되고 있다 [20,21]. 이러한 서유라시아 고유전체 연구

들은 현생 인류의 과거사를 밝히는 고고유전학 연구의 전

형적인 4가지 특징들을 잘 보여준다. 첫째, 집단의 표본인 

고인골이 발굴된 고고학적 맥락에 따라 분포 지역, 추정 

시기, 생활 방식, 도구명 등으로 집단을 지칭한다. 예를 들

면, 유럽 신석기 수렵채집민 (European Neolithic hunt-
er-gatherers)이나 아나톨리아 농경인 (Anatolian farmers), 
얌나야 스텝 목축인 (Yamnaya steppe pastoralists) 등이다. 
이러한 명칭은 현대인 집단들을 주로 국가, 인종, 민족 등

으로 부르는 것과 구별된다.
둘째, 고고유전학 연구는 고고학적 증거로부터 예측되는 

패턴을 상호보완 할 수 있다. 특히 상술한 명칭을 통해 고

고학적 맥락에서 추론한 문화의 확산과 고DNA 증거로부

터 도출된 집단들의 이동 패턴을 쉽게 비교할 수 있다. 고
유전체를 분석해 보면 일반적으로 고대 집단들의 지리적 

위치 및 문화적 차이에 따라 집단 간 유전적 차이가 명확하

게 나타나는 경향이 있다. 인간 집단들이 각자 거주 지역의 

환경에 적응하면서 서로 다른 문화를 발전시킬 수 있다는 

점과 앞서 살펴본 중립진화 이론을 종합하면 이는 자명한 

사실이다. 그런데 유사한 문화가 여러 지역에서 발견될 경

우에는 여러 가능성이 존재한다. 특정 집단의 이주에 의한 

것일 수도 있지만 집단 간 모방에 따른 문화만의 확산에 의

한 것일 수도 있다. 고고학적 증거만으로는 풀 수 없었던 이 

문제는 문화를 공유했던 고대 집단들의 유전적 특징을 분

석함으로써 비로소 추정할 수 있게 되었다. 실제로 최근 고

고유전학 연구들은 문화와 집단이 함께 움직였음을 보여주

는 사례들을 축적하고 있다. 예를 들어, 근동 스텝 (steppe) 
지역에서 발견된 얌나야 (Yamnaya) 문화와 독일 지역에서 
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발견된 매듭무늬토기 (Corded Ware) 문화는 유사한 점을 

상당 부분 공유하고 있으며, 둘 다 신석기 시대로 추정된

다. 2015년 연구에서는 다양한 서유라시아 지역의 고유전

체를 비교분석함으로써 매듭무늬토기 집단 유전체의 약 

75%가 얌나야 집단으로부터 기원했다는 사실을 입증했다

[20]. 이를 통해 신석기 후기에 유럽 지역으로 얌나야 집단

의 대규모 이주가 있었으며, 이 패턴이 두 문화의 유사성

과 관련 있음을 밝힐 수 있었다.
셋째, 위와 동일하게 문화의 확산이라는 맥락에서 고고

유전학 연구는 언어학적 증거와도 상호보완 가능하다. 물
질문화가 유물과 유적을 통해 드러난다면 이에 대비되는 

정신문화의 대표적인 사례는 언어다. 최근 연구들은 같은 

계통의 언어를 사용하는 집단들이 공유하는 DNA의 양을 

통해 언어의 변이도 고대 집단들의 이동 및 혼합과 밀접한 

관련을 가지고 있음을 보여주고 있다. 예를 들어, 유럽에 널

리 퍼져 있는 인도유럽어족 언어들의 확산 및 기원에 대해

서 몇 가지 고고학·언어학적 가설들이 공존하고 있다. 고
유전체 연구는 유전체 자료에 따라 가장 지지되는 이주 패

턴을 도출하므로 특정 가설을 더 지지할 수 있다. 상술한 

2015년 연구에서 밝힌 얌나야 집단의 대규모 이주 패턴은 

인도유럽어족 언어가 유목민 집단으로부터 기원했고 바퀴

의 발명 후 유럽 전역으로 확산되었다는 가설을 지지하였

다 [20]. 그러나 2018년 출판된 오세아니아 지역을 대상으로 

한 연구에서는 한 지역에 거주하는 집단들의 조성이 바뀌

더라도 사용 언어 계통은 유지되는 이례적인 사례가 제시

되기도 했다 [22]. 이는 고대 집단들 간 상호작용이 아주 복

잡할 수 있으며, 고고학·언어학 증거 및 고유전체 증거에 

대한 종합적인 분석이 필요하다는 점을 시사한다.
넷째, 현존하는 집단들의 유전체만을 비교분석함으로써 

고대 집단들에 대한 가설을 수립할 수 있으며, 이 가설은 해

당되는 고유전체 자료가 발견될 때 검증 가능하다. Reich
는 이에 대한 대표적인 사례로서 다음의 세 연구들을 제시

하고 있다 [5]. 먼저 Patterson 등은 현재 고유전체 연구에

서 널리 쓰이고 있는 통계 분석방법을 처음 소개하면서 프

랑스인 집단의 유전체가 브라질의 원주민 카리티아나족 

(Karitiana) 집단과 지중해의 사르데냐 (Sardinian) 지역 집

단의 DNA를 모두 일정 수준 가지고 있음을 보였다 [23]. 이 

결과로부터 유럽에 분포했던 프랑스, 사르데냐 집단의 조

상 집단과 아메리카에 분포했던 브라질 원주민 집단의 조

상 집단에 모두 기여한 고대 집단이 있었으리라 추정하였

다. 즉, 이 고대 집단이 양쪽으로 분기하여 한쪽은 유럽인 

집단의 조상이 되었고, 다른 한쪽은 아메리카 대륙으로 넘

어가 아메리카 원주민 집단의 조상이 되었다는 것이 유력

한 통계적 가설이었다. 현존하는 현대인 집단들의 유전체만

을 진화유전학적으로 비교분석하여 과거 집단들의 분기를 

예측한 것이다. 이 집단은 당시까지 고DNA로 발견된 적이 

없는 집단이었기에 고대 북유라시아 (ancient northern Eur-
asia) 집단으로 지칭되었다. 이후 시베리아 말타 (Mal’ta) 지
역에서 발굴된 약 24,000년 전으로 추정되는 현대인의 고

유전체 연구에서 실제로 이 조건을 만족하는 고대 집단의 

존재가 입증되었다 [24]. 같은 원리로 고유전체 간의 비교

분석을 통해서도 새로운 고대 집단에 대한 가설을 수립할 

수 있다. 2016년 연구에서는 근동 지역의 고유전체 분석을 

통해 아직 고유전체 증거가 발견되지 않은 가상의 고대 집

단인 기저 유라시아 집단 (Basal Eurasians)의 DNA가 네안

데르탈인 DNA를 거의 포함하지 않을 것으로 예측했다 

[21]. 이는 유라시아에서 현생 인류의 고대 집단들과 네안

데르탈인 간의 혼합이 균일하게 발생하지 않았다는 것을 

뜻한다. 앞서 살펴본 데니소바인과 현생 인류 간의 밝혀지

지 않은 집단 역학 [13,14]과 유사한 사례다. 따라서 현생 

인류 고대 집단들의 고유전체 증거를 통해 호미닌 종들과 

현생 인류의 이종 간 혼합 집단이 존재했던 시기와 위치도 

더 명확하게 추론하는 것이 가능해진다.
정리하면 서유라시아 고유전체 연구들은 고고학적 증거, 

언어학적 증거, 현존하는 현대인 집단들의 유전체 증거 등

의 기존 연구들을 통합하면서 고대 집단들의 과거사를 점

점 세밀하게 정립해 나가는 전형적인 과학적 연구 과정을 

잘 보여준다. 새로운 고유전체 증거를 통해 아직 발견되지 

않은 고대 집단이나 이동 패턴에 대해 통계적으로 추론하

여 가설을 수립할 수 있으며, 이후의 증거를 통해 기존 가

설을 지지하거나 기각 가능하다.

3) 타 지역 연구: 전형적 방법들의 적용

서유라시아 지역은 지역별로 현존하는 현대인 집단들의 

유전체 정보가 이미 많이 축적되어 이를 토대로 가설을 세울 

수 있었고 [23], 이후 전장유전체 분석이 끝난 고유전체와의 

비교분석도 용이했다. 그러나 타 지역들은 인도인 (Indian) 
집단들이나 원주민 집단들처럼 현존하는 집단들의 유전체

에 대해서도 분석된 자료가 부족했다. 따라서 이러한 집단

들의 유전체를 먼저 분석하면서 고대 집단들에 대한 가설

들을 세운 후 점차적으로 고유전체 연구들에서 이를 검증

해 나가는 과정을 거치고 있다. 이러한 타 지역 연구들은 

서유라시아 연구들이 정립한 고고유전학 연구의 전형적 

특징들을 잘 따르고 있다.

(1) 남아시아 및 중앙아시아 연구

인도를 포함하는 남아시아 및 중앙아시아 지역은 서유라

시아와 인접하고 있음에도 아직까지 고유전체 연구가 많이 

이뤄지지 않았다. 인도 내 다양한 현대인 집단들에 대해 처
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음으로 광범위한 유전체 분석을 수행한 2009년 연구에서

는 인도인 집단들과 서유라시아인 집단들의 유전적 조성을 

비교분석하였다 [25]. 분석 결과, 서유라시아인과 유전적으

로 가까운 집단들과 그렇지 않은 집단들이 구분되었다. 이
에 따라 서유라시아인과 유전적으로 가까운 ‘북인도 조상 

집단 (Ancestral North Indians, 이하 ANI)’과 그렇지 않은 ‘남
인도 조상 집단 (Ancestral South Indians, 이하 ASI)’이라는 

두 가상의 고대 집단이 존재했을 것으로 예측했다. 또한, 
연구자들은 ANI, ASI의 고유전체 증거가 없음에도 통계적 

분석을 통해 현존하는 인도인 집단들이 ANI, ASI 각각에 

얼마나 가까운지를 추정하였다. 특기할 만한 점은 ANI로부

터 100% 기원한 집단은 없었던 반면, 육지로부터 격리된 

안다만 제도 (Andaman Islands)의 원주민 집단인 온게족 

(Onge)은 거의 100% ASI로부터 유래했다는 점이다. 나아

가 후속연구에서는 추가적인 유전체 분석을 수행하여 이 

두 고대 집단 간의 혼합이 1900~4200년 전에 발생한 것으

로 추론했다 [26]. 그러나 아직까지 그에 상응하는 고유전

체 증거는 없는 상황이다.
한편, 2009년 연구에서는 인도 현대인 집단들 간의 유전

적 차이가 유럽인 집단들 간의 유전적 차이에 비해 더 크

다는 점도 제시했다 [25]. 이 차이는 집단들 간의 유전자 흐

름이 제한되면서 집단 혼합이 자연적으로 일어나지 않을 때 

발생할 수 있다. 즉, 집단들이 인접한 지역에서 조우했음에

도 서로 상호작용하지 않고 유전적인 창시자 집단들 (found-
er populations)로서 초기의 유전적 특징을 유지할 때 나타

나는 현상이다. 이러한 창시자 효과 (founder effect)는 앞서 

개관한 유전적 표류의 일종이다. 연구자들은 분석 집단들

의 유전체에 약 30~100세대 이전의 창시자 효과를 암시

하는 유전적 신호가 현재까지도 잘 남아 있다는 사실을 통

해 이를 실증하였다. 이러한 집단 간 유전적 차이는 인도 

내 엄격한 족내혼 관습으로부터 기인한 것으로 추측된다 

[25]. 이 사례는 집단들이 인접한 지역에 분포할 때 집단 

간 상호교배가 자연적으로 발생하여 자손을 생산하고, 결
과적으로 하나의 집단으로 혼합된다는 진화유전학적 전제

가 인간을 대상으로 할 때는 항상 유효하지는 않음을 잘 

보여준다.
최근 2018년 연구에서는 중앙아시아부터 남아시아에 이

르는 넓은 지역에서 발굴된 고인골들로부터 광범위하게 고

유전체를 분석하였다 [27]. 연구자들은 분석 대상 중 한 고

대 집단이 고고학적 증거에 따라 고대 인더스 문명과 문화

적으로 접촉한 것으로 추정되어 인더스 인접 (Indus Pe-
riphery) 집단이라고 명명하였다. 이 집단은 아직까지 발견

된 바 없는 고대 인더스 문명인들의 유전적 특징을 가지고 

있는 집단일 수 있으며, ANI 집단의 형성에 기여한 조상 집

단으로 추정된다. 향후 더 많은 고유전체 연구가 진행될수

록 중앙아시아와 남아시아에 분포했던 다양한 고대 집단

들의 이주 및 혼합 양상이 기존에 수립된 서유라시아의 고

대 집단 역학과 점차 연결될 것으로 기대된다.

(2) 아메리카, 오세아니아 및 아프리카 연구

아메리카, 오세아니아 및 사하라 이남 아프리카 지역의 

공통점은 현재까지도 수렵채집 양식을 유지하기도 하는 원

주민 집단들과 대항해시대 이후 이 지역들로 진출한 유럽

인들로부터 기원한 집단들이 기본적으로 함께 분포하며, 원
주민들의 역사는 기록으로 잘 남아 있지 않다는 점이다. 문
명의 등장을 기점으로 지역 집단들 간의 이주, 혼합, 전쟁 

등의 역사가 사료로써 비교적 잘 정립되어 있는 유라시아 

지역과 크게 다른 점이다. 따라서 이 지역들은 유럽인들의 

진출 이전의 역사를 재구성하기 위해서 고고학 및 인류학

적 증거가 필수적이었다. 고유전체 연구의 발전 이후 이러

한 기존의 증거들을 획기적으로 보완할 수 있게 되었다. 즉, 
이 지역들은 타 지역에 비해 고유전체 분석 결과로 밝힐 

수 있는 역사의 범위가 상대적으로 더 넓은 편이다. 먼저 

살펴본 남아시아 사례와 유사하게 지역 원주민들의 유전체 

분석을 통해 고대 집단 역학을 추정한 후 고유전체 분석으

로 검증하는 순서로 연구들이 진행되었다.
먼저 아메리카 지역에 대해서는 2012년에 출판된 현대 

원주민 집단들의 유전체 연구를 통해 최소 15,000년 전에 

시베리아로부터 베링 육고 (Bering Land Bridge)를 건너 

아메리카로 넘어온 ‘첫 아메리카인 (First Americans)’ 집단

으로부터 대부분의 아메리카 원주민 집단들이 유래했다는 

가설이 수립되었다 [28]. 연구자들은 이외에도 동아시아로

부터 아메리카로 두 번의 이주가 더 있었던 것으로 추정했

으나 이 두 고대 집단의 유전적 흔적이 남아 있는 집단은 

분석 대상들 중 에스키모알류트어족 (Eskimo-Aleut lan-
guages) 언어를 사용하는 집단들과 나데네어 (Na-Dene)를 

사용하는 치퍼와이언족 (Chipewyan) 집단에 국한되었다. 이
후 시베리아 말타 지역의 고유전체 연구에서 ‘첫 아메리카

인’ 집단의 조상 집단이 가질 만한 유전적 특징을 제시하였

고 [24], 미국 몬태나 주에서 발굴된 약 12,600년 전의 것으

로 추정되는 고유전체 증거도 이 가설을 지지하였다 [29].
그러나 이 지역에 현생 인류가 최초로 정착한 과정에 대

해 첨예한 논쟁이 지속되었다. ‘첫 아메리카인’ 가설과는 달

리 두 아메리카 대륙에서 발굴된 고인골에 대한 이전의 생

물인류학 연구는 형태학적으로 명확히 구별되는 두 고대 

집단으로부터 아메리카 원주민 집단들이 기원했다고 추측

했다 [30]. 이는 현대 아메리카 원주민들의 머리뼈와 북아메

리카에서 발굴된 머리뼈들이 대부분 동아시아인의 것에 가
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까운 반면, 남아메리카에서 발굴된 많은 머리뼈들은 오세

아니아 지역 원주민의 것과 더 유사하다는 사실로부터 추

론한 것이었다. 즉, 현대 동아시아인에 가까운 고대 집단과 

현대 오세아니아인에 가까운 고대 집단이 모두 조상 집단

에 해당한다는 것이 가설이다. 2015년에 출판된 두 연구는 

각자 독자적인 분석을 통해 이 가설을 검증하였으나 서로 

상반된 결론을 도출하였다 [31,32]. 한쪽은 조상 집단이 두 

집단이라는 가설을 지지했다 [31]. 그러나 다른 한쪽은 이 

가설뿐만 아니라 상술했던 2012년 연구에서 밝힌 동아시

아로부터 세 번의 이주가 발생했다는 가설 [28]조차 기각하

고 단 한 번의 이주로부터 모든 집단이 파생됐다고 추정했

다 [32]. 최근 연구에서는 미국 알래스카 주에서 발굴된 약 

11,500년 전의 것으로 추정되는 고인골의 고유전체를 분

석하였는데 이러한 단일집단 기원설이 더 지지되었다 [33]. 
이후 같은 연구팀의 후속연구에서는 현대 오세아니아인과 

형태학적으로 가깝다고 보고된 고인골 [30]의 고유전체를 

분석 대상에 포함시켰다. 분석 결과, 이 표본들 중 일부로

부터 실제 오세아니아인의 유전적 신호를 감지할 수 있었

으나 머리뼈의 형태학적 특징과의 상관성은 기각되었다 

[34]. 이러한 일련의 연구들을 통해 서유라시아 연구들이 

주로 시간대 및 지역별로 세부적인 이주 패턴을 지속적으

로 축적해온 것과 달리 대륙 내 모든 집단들의 기원과 유래

라는 하나의 사실에 대해서도 여러 고고유전학 가설들이 

첨예하게 대립할 수 있다는 것을 확인할 수 있다. 이는 새

로운 고유전체 증거들의 필요성을 잘 보여준다.
다음으로 오세아니아 지역의 경우는 앞서 살펴본 사례들

과는 달리 박물관에 보관되어 있던 약 100년 전의 호주 원

주민 머리카락 표본으로부터 먼저 유전체 분석이 이루어졌

다 [35]. 분석 결과, 약 62,000~75,000년 전에 현생 인류가 

아시아로 처음 이주하기 시작했고, 이로부터 분기하여 오세

아니아 지역으로 이주한 고대 집단이 현대 호주 원주민들

의 조상 집단인 것으로 추정되었다. 또한, 이보다 늦은 약 

25,000~38,000년 전에 유럽인과 아시아인이 갈라진 것으

로 추정됐다. 연구자들은 이 결과들을 종합하여 현생 인류

가 동아시아 이주 후 인접한 오세아니아로 연이어 이주한 

것이 아니라 독립적으로 두 지역에 이동하여 정착했다는 

가설을 지지했다. 이후 2016년에 출판된 연구에서는 현존

하는 호주 원주민 집단들과 멜라네시아인 집단들에 대해 

광범위하게 유전체를 분석하여 두 집단들의 조상 집단이 

하나였던 것으로 추정했다 [36]. 이 가상의 오세아니아 고대 

집단은 상술한 연구 [35]에서 지지한 오세아니아 정착 가

설에 잘 상응한다.
그런데 비스마르크 제도와 솔로몬 제도를 포함하는 ‘근

접 오세아니아 (near Oceania)’ 지역보다 더 동쪽에 위치한 

남태평양 섬들을 지칭하는 ‘원격 오세아니아 (remote Ocea-
nia)’ 지역에서는 이보다 복잡한 양상이 나타난다. 2010년 

이 지역의 현대인 집단들을 유전체 수준에서 분석한 연구

에서는 폴리네시아인의 DNA에 동아시아인 DNA가 상당 

부분 존재한다는 사실로부터 약 3,000년 전 멜라네시아인

과 동아시아인 간의 집단 혼합이 선행된 후 이 혼합 집단이 

폴리네시아로 이주하기 시작한 것으로 추론했다 [37]. 그러

나 2016년 폴리네시아의 바누아투 (Vanuatu)와 통가 (Ton-
ga) 섬의 고유전체들을 분석한 연구에서는 멜라네시아인 

집단의 DNA를 거의 가지지 않은 고유전체 증거를 제시했

다 [38]. 이로부터 새롭게 도출된 가설은 동아시아에 분포하

던 고대 집단이 ‘근접 오세아니아’에 분포하던 멜라네시아

인 조상 집단과의 혼합 없이 먼저 ‘원격 오세아니아’로 최

소 3,000년 전에 이동하여 정착했다는 것이다. 나아가 최

근 연구에서는 새로운 고유전체 및 현대 폴리네시아인 유

전체 증거를 통해 약 2,500년 전부터 멜라네시아인 집단이 

꾸준히 이 지역으로 유입되면서 점차 동아시아 집단을 대

체한 것으로 추정했다 [22].
마지막으로 아프리카 기원론 [4] 외에는 분명히 입증된 

고대 집단 역학이 많지 않았던 사하라 이남 아프리카 지역

도 앞서 살펴본 사례들처럼 현존하는 아프리카인 집단들과 

아프리카계 미국인 집단들을 유전적으로 분석한 연구가 선

행되었다 [39]. 그런데 이 2009년 연구는 유전체 수준의 변

이를 분석한 연구임에도 이후의 유전체 연구들과 비교할 

때 분석 수준이 충분하지 않은 편이다. 그러나 100개 이상

의 다양한 사하라 이남 아프리카 집단들을 광범위하게 분

석함으로써 아프리카 대륙의 민족, 문화적 특징, 언어적 특

징에 상응하는 14개의 아프리카 조상 집단 군집 (ancestral 
population clusters)을 도출하였다. 이후 2017년 출판된 고

유전체 연구는 사하라 이남 아프리카에 분포했던 고대 수

렵채집민, 농경인, 목축민 집단들의 상호작용을 재구성함

으로써 아프리카 고대 집단들의 이주 및 혼합 과정에 대한 

새로운 사실들을 밝히기 시작했다 [40]. 최근 2018년 연구

에서는 약 15,000년 전의 것으로 추정되는 북아프리카 지

역의 고유전체를 분석하였는데 이 집단은 이전 서유라시

아 연구에서 밝힌 근동 지역의 고대 집단 [21]과 유전적으

로 가장 가까웠지만 사하라 이남 아프리카 계통 집단의 

DNA도 약 37%나 가지고 있었다 [41]. 이 고유전체 증거를 

통해 아프리카의 현생 인류 집단이 처음 외부로 진출한 이

후 홍적세 (Pleistocene) 시기에 서유라시아 고대 집단들과 

아프리카 고대 집단들 간 상호작용이 존재했음이 규명되

었다.
상술한 최근 연구 [41]처럼 아메리카, 오세아니아 지역도 

후속 고유전체 연구에 따라 기존에 밝혀진 서유라시아 지
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역의 고대 집단 분포 양상과 통합될 가능성을 내포하고 있

다. 단 이 두 지역은 동아시아를 거쳐야만 서유라시아 지

역과 연결된다. 따라서 동아시아 지역에 대한 규명이 선행

되어야만 전 세계 고대 집단 역학이 하나로 이어질 수 있

다.

(3) 동아시아 연구

2009년에 현대 동아시아인 집단 73개의 유전체를 비교

분석한 연구가 출판되었다 [42]. 분석 결과, 집단의 사용 언

어나 민족, 지리적 위치 등의 특성들과 유전적 특징이 잘 

상응하였다. 즉, 동아시아인 집단들은 이 특성들을 기준으

로 할 때 유전적으로 서로 다른 집단들로 대체로 잘 구분

되었다. 집단들의 기원에 대해서는 서유라시아 지역으로부

터 여러 번이 아닌 단 한 번의 이주를 통해 모든 동아시아 

집단들이 파생되었다는 가설이 수립됐다. 즉, 현존하는 동

북아시아와 동남아시아 집단들이 단일 조상 집단으로부터 

기원했다는 가설인데 이를 직접적으로 증명하는 고유전체 

증거는 밝혀진 바가 없다.
동아시아 지역을 대상으로 하는 고유전체 연구는 앞서 

검토한 모든 지역들에 비해 더디게 진행되고 있다. 먼저 동

남아시아의 경우 최초의 고유전체 연구 2편이 2018년에 동

시에 출판되었다 [43,44]. 한 연구는 신석기 후기부터 철기 

시대까지 추정 시기가 다양한 25개 동남아시아 고유전체를 

분석하였다 [43]. 분석 결과, 현존 동남아시아 집단들은 토

착 고대 집단인 호아비니언 (Hòabìnhian) 집단과 나중에 이

주한 동북아시아 농경인 고대 집단을 포함한 최소 4개의 

고대 집단으로부터 기원한 것으로 추정되었다. 다른 연구

에서는 신석기 시대로 추정되는 18개의 동남아시아 고유전

체를 분석하여 중국 남부의 농경인 고대 집단, 오스트로아

시아어족 (Austroasiatic languages) 언어를 사용하는 유라

시아 수렵채집민 고대 집단 등이 기존에 분포하던 고대 집

단에 유입한 것으로 추정했다 [44]. 결과적으로 두 연구 모

두 동남아시아에 새로운 고대 집단이 여러 번 이주했다는 

사실을 밝혔다.
이와 비교하면 동북아시아의 지역은 현존하는 중국, 일

본 집단들을 대상으로 하는 유전체 연구가 여러 차례 수행

되었으나 [45-48] 고유전체 연구는 매우 부족한 실정이다. 
먼저 중국의 경우는 2009년에 출판된 유전체 연구에서 현

대 한족 집단들이 유전적 특징에 따라 남부, 중부, 북부의 3
개 군집으로 구분 가능하다고 밝혔다 [45]. 이는 상술한 

2009년 동아시아인 유전체 연구에서 한족 집단의 소집단

들을 분석한 결과와 유사했다 [42]. 최근 출판된 대규모 연

구에서는 약 12,000명에 이르는 다양한 지역의 한족 집단 

유전체를 분석하여 중국과 인접한 여러 지역 고대 집단들

과의 혼합을 검증하였다 [46]. 분석 결과, 중국 북서부 지역

에서 유럽 집단과의 집단 혼합이 발생했을 가능성이 제시

되었다. 그러나 이를 직접적으로 증명할 만한 중국 고대 

집단 고DNA 연구는 중국 티안유안 동굴 (Tianyuan Cave)
에서 발굴된 약 40,000년 전의 것으로 추정되는 표본을 

고인골을 분석한 2013년 연구가 유일하다 [11]. 이마저도 

표본이 오래되어 mtDNA와 21번 염색체 등 유전체의 일부

만을 분석할 수 있었기에 고유전체 증거로써는 유효성이 

불충분하다.
일본의 경우도 상황은 유사하다. 현존하는 일본인 집단들

은 크게 아이누인 (Ainu), 류큐인 (Ryukuans), 본토 일본인 

(Mainland Japanese) 세 집단으로 구분되는데 2012년 연구

에서는 이 세 집단을 유전체 수준으로 분석하여 고대 집단

들을 추론하였다 [47]. 연구자들은 세 집단이 두 고대 집단

으로부터 파생됐다고 추정했고, 이들이 고대 일본의 조몬

인과 야요이인일 가능성을 제시했다. 2015년 후속연구에서

는 아이누인을 조몬인의 자손 집단으로, 한국인과 중국 한

족 집단을 야요이인의 자손 집단으로 가정하여 고대 집단들

에 대한 추가 분석을 수행하기도 했다 [48]. 이 연구들을 뒷

받침할 만한 약 3,000년 전의 것으로 추정되는 조몬인 고

DNA 연구가 2017년에 출판되었으나 상술한 중국 고DNA 
연구 [11]처럼 이 연구도 유전체의 일부만을 분석했다는 한

계를 지니고 있다 [49].
하지만 최근에 동북아시아 집단들의 기원을 밝히는 데 

도움이 될 만한 고유전체 연구들이 2편 출판되었다 

[43,50]. 먼저 2017년에 출판된 연구에서는 러시아 연해주 

지역의 동굴 ‘악마의 문 (Devil’s Gate)‘에서 발굴된 고인골

의 고유전체를 분석하였다 [50]. 분석 결과, 이 고대 집단은 

동굴이 위치한 아무르강 유역 (Amur Basin)에 분포하는 현

대 울치족 (Ulchi) 집단과 가장 유전적으로 가까웠으며, 현
존하는 한국인, 일본인 집단들과도 가까웠다. 또한, 앞서 

살펴본 동남아시아 연구에서는 25개의 동남아시아 고유전

체에 고대 일본 조몬인 고유전체 1개를 포함시켜 비교분

석하였다 [43]. 이 연구에 따르면 조몬인 집단은 동남아시

아 고대 집단과 동북아시아 고대 집단의 혼합에 가장 가까

운 것으로 나타났으며, 현대 일본인 집단은 조몬인과 다른 

동아시아 집단의 혼합으로 추정되었다.
연해주와 일본은 한반도를 사이에 두고 있으므로 위 연

구들 [43,50]을 한반도 고대 집단들에 대한 연구와 종합한

다면 동북아시아 지역의 집단 역학을 상당 부분 재구성할 

수 있을 가능성이 크다. 그러나 현재까지 현대 한국인 집단

들의 유전체를 비교분석하거나 한반도 고대 집단 고유전

체를 분석한 연구는 수행된 적이 없다.
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본 연구에서는 고고유전학 연구의 기본적인 분석 원리와 

최근 고유전체 연구 동향을 검토하였다. 검토 결과, 호미닌 

종들의 유전적 특징 및 현생 인류와의 관계, 서유라시아 지

역에 분포하던 현생 인류 고대 집단들의 기원 및 상호작용

등을 밝힌 고유전체 연구들을 토대로 타 지역에 고유전체 

연구들이 활발하게 수행되고 있음을 확인할 수 있었다. 서
유라시아 지역과 달리 현존하는 집단들의 유전체 정보가 

조사되어 있지 않던 타 지역들은 현대 인도인, 아메리카인, 
오세아니아인, 아프리카인 등의 집단들에 대해 먼저 전장

유전체 분석이 수행되었다. 이를 통해 고대 집단들에 대한 

가설을 먼저 수립한 후 고유전체 연구의 검증을 통해 기존 

가설을 지지하거나 새로운 가설을 세우는 과정을 거치고 

있다. 그러나 동아시아 고유전체 연구는 전반적으로 지지

부진하다.
특히 한반도 고유전체 연구는 아직 시도조차 없는 상황

이다. 타 동아시아 집단들과 달리 현대 한국인 집단을 분

석 대상에 포함시킨 유전체 연구들도 부족하다. 앞서 살펴

본 현대 동아시아인 집단들의 유전체 분석 연구 [42]와 최

근 수행된 전 세계 현대인 집단들의 유전체 분석 연구 [7]
에서는 현존하는 한국인 집단과 일본인 집단의 유전체가 

유사하다는 사실을 밝히고 있다. 그러나 이 연구들 외에 

세계 전 지역의 현존하는 집단들을 폭넓게 다룬 타 유전체 

연구들에서는 한국인 유전체가 분석에서 제외되어 있다. 
또한, 먼저 살펴보았듯이 중국, 일본 지역에 대해서는 국내 

집단들의 유전체만을 비교분석하여 그 기원이 되는 고대 

집단들의 특징을 추정하는 연구들이 수행되었다 [45-48]. 
그러나 현대 한국인 집단들만을 분석한 유전체 연구는 출

판된 적이 없다.
현대 한국인들의 유전자료를 통해 한국인의 기원을 추

정하는 연구들은 현재까지 mtDNA와 Y염색체를 대상으로

만 수행되었다 [51-55]. 한국인을 포함한 현대 동아시아인 

집단들의 Y염색체를 비교분석한 초기 연구들에서는 한국

인이 한반도의 남북 양쪽 방향으로부터 모두 기원했다는 

‘이중기원설’을 제시했다 [51,52]. 이후 mtDNA와 Y염색체

를 모두 분석한 연구에서는 한국인의 mtDNA가 동북아시

아 집단들의 것과 유사하지만 Y염색체는 동북·동남아시

아 양쪽의 것들을 모두 포함한다는 분석 결과를 통해 과거

에 한반도로 성 편향적인 이주 (sex-biased migration)가 있

었다고 해석하기도 했다 [53]. 그러나 이후 분석 표지의 수

를 늘린 Y염색체 연구에서는 한국인이 동북아 지역에서만 

기원했다는 상반된 추정 결과가 나왔다 [54]. 한편, 한국 내 

지역 집단들에 대해서도 mtDNA만을 비교분석하는 연구

가 출판되었는데 다른 지역의 집단들은 유전적으로 서로 

유사했으나 제주도 집단만 그렇지 않은 결과가 도출되었다 

[55]. 그러나 전장유전체 염기서열분석을 할 경우 이러한 

모든 결과들과 전혀 다른 결과가 나올 수 있다.
한반도 고대 집단들에 대해서도 고유전체가 아닌 일부 

DNA를 대상으로 한 고DNA 연구들은 다수 수행되었다 

[56-70]. 그런데 국내 대부분의 고DNA 연구들은 법의학적 

분석과 유사한 방법으로 단연쇄반복 (short tandem repeats) 
부위, 성 결정에 관여하는 유전자 부위, mtDNA 등을 분석

하였다. 이러한 DNA 부위들의 분석을 통해 고인골 개체들

의 성과 혈연관계를 추정하고 주피장자·순장자와 같은 고

고학적 맥락 및 뼈에 대한 형태학적 분석과 비교하는 것이 

연구의 목적이었다. 나주 복암리 옹관묘 [56], 사천 늑도 유

적 및 민통선 민묘 [57], 아산 명암리 유적 [58], 시흥 목감동 

[59], 완주 은하리 고분 [60], 나주 대안리 고분 및 서천 옥남

리 유적 [61], 경산 임당 유적 [62,63] 등에서 출토된 고인골

들을 대상으로 이러한 연구들이 수행되었다. 이후 연구들

에서는 이러한 분석 외에 고대 집단의 하플로그룹을 현존하

는 동아시아 집단들의 하플로그룹과 비교하는 것이 추가 

분석에 포함되었다. 아산 명암리 유적 [64], 서천 옥남리 유

적 [65], 김포 장기동 유적 [66], 경주 교동 유적 [67] 등의 고

DNA 연구에서 이러한 추가분석을 했다.
최근 고고유전학 연구 추세처럼 현대 한국인 집단의 기

원을 밝히고자 했던 국내 고DNA 연구들도 있었다 [68-70]. 
먼저 2004년 경산 임당동과 사천 늑도 유적에서 출토된 고

인골의 고DNA를 분석한 연구에서는 현대 동아시아인 및 

코카시안 (Caucasian) 집단들과 mtDNA를 비교분석하는 집

단유전학적 분석을 국내 연구로서 처음 시도하였다 [68]. 분
석 결과, 늑도 유적의 시료들이 유전적으로 동북아시아와 

가까운 것과 동남아시아에 가까운 것으로 나뉘었다. 국내 

11개 유적에서 발굴된 고인골 표본들의 mtDNA를 비교분

석한 2008년 연구에서도 유사하게 초기 한반도 집단이 북

쪽에서 기원한 뒤 남쪽으로부터 다른 고대 집단들의 유입

이 발생한 것으로 추정하였다 [69]. 비교적 최근인 2015년 

출판된 김포 양촌읍 유적의 고DNA 연구에서는 현대 동아

시아인 집단들과 mtDNA를 비교분석한 결과, 시료가 동북

아시아 지역과 전반적으로 유사하지만 동남아시아 지역과

도 유전적인 관련이 크다는 결과가 나왔다 [70]. 연구자들은 

이를 통해 이중기원설 [51,52]을 지지하는 한편, Y염색체와 

mtDNA의 하플로그룹을 비교분석함으로써 모계와 부계에 

따라 차이가 있는지도 확인했다. Y염색체의 하플로그룹 개

수가 mtDNA의 것보다 적다는 분석 결과가 조선시대 부거 

(patrilocal) 혼인제를 반영할 가능성이 제시되었다. 결론적

으로 이러한 일련의 연구들이 모두 한반도 집단이 남북 양
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쪽에서 기원했을 가능성을 암시하고 있다.
그러나 이러한 연구들은 모두 분석 수준이 mtDNA, Y염

색체에 한정되어 있다는 점에서 현재까지 축적된 고유전체 

연구들과 종합하여 동북아시아와 한반도의 고대 집단 역학

을 수립하기에는 유효하지 않다. 한반도 고대 집단들의 기

원과 이동을 밝히기 위해서는 최근의 고고유전학 연구 추

세처럼 유전체 수준의 고DNA 분석이 필요하다. 지리적 위

치상 과거부터 지금까지 여러 국가들이 상호작용했던 곳이 

한반도임을 감안할 때, 한반도의 고대 집단이 명확히 밝혀

질 경우 동북아시아 고대 집단들의 유래를 밝히는 데 크게 

기여할 수 있다. 이를 통해 고유전체 수준에서 동아시아 전 

지역 고대 집단들의 기원과 이주에 대한 조감이 가능해진

다면 본 연구에서 검토한 모든 타 지역의 연구들과 통합될 

여지 또한 충분하다. 동아시아는 지리적으로 서유라시아, 
오세아니아 지역과 인접해 있으며, 과거에는 아메리카 대

륙과도 연결되어 있었기 때문이다. 즉, 동아시아 고대 집단

들의 특징이 밝혀질 때 비로소 현생 인류 고대 집단 역학의 

전체 그림이 짜여질 수 있다.
한편, 한반도의 고유전체 연구를 통해 새롭게 한반도 고

대 집단들의 특징을 정립함으로써 기존의 고고학적 증거들

과 비교하는 연구도 가능하다. 아울러 한국, 중국, 일본 등

의 동북아시아 국가들이 많은 언어적 특징들을 공유하고 

있듯이 교차검증할 만한 사료나 언어학적 자료들도 아주 

다양할 것으로 예상된다. 또한, 앞서 살펴 보았듯이 고고유

전학의 분석은 중립진화 이론을 전제로 하고 있지만 최근

에는 고유전체 연구를 통해 특정 집단에서 자연선택된 유

전자들을 검증하는 연구들도 점차 시도되고 있다 [40]. 고대

부터 자연선택되어 현대의 한국인들이 가지고 있는 유전자

들을 탐색하는 연구들도 가능할 수 있다.
결론적으로 한반도 고유전체 연구는 매우 큰 가능성을 

지니고 있다. 향후 국내 고유전체 연구를 통해 한반도의 인

류사를 대상으로 하는 생물인류학·고고학 연구의 큰 진전

이 있기를 기대한다.
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Abstract : Archaeogenetics is an academic discipline that aims to establish scientific facts of human history by 
integrating ancient DNA analyses with archaeological and anthropological evidence. After ancient DNA research 
was initiated about 30 years ago, it has been innovated so rapidly that the range of analysis has been extended 
toward the whole genome sequence of ancient genomes in recent 10 years. By this development, researchers have 
been able to study in detail the origins and migration patterns of hominin species and ancient human populations 
by approaches of evolutionary genetics. This study has reviewed main principles of the archaeogenetic analysis 
and the current trends of ancient genome studies with recent achievements. While sampling techniques and 
statistical analyses have been improved, typical research methods have been established by the findings on 
hominins and ancient western Eurasia populations. Recently, archaeogenecists have been applying the methods to 
studying those in other geographical areas. Nonetheless, there is still the lack of ancient genome research about 
populations in Eastern Asia including the Korean peninsula. This review ultimately aims to predict possibilities 
and promise of future ancient genome studies of ancient Korean populations.
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