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고대 인류 유전체 연구로 인류 질병의 비밀을 풀다

서울대학교 생명과학부 정충원 교수는 사람의 유전적 다

양성을 연구하는 인류 집단유전학자다. 고고학자들이 화석이

나 유물의 모양, 형태 등을 연구해서 알아내던 인류의 기원과 

진화에 대한 궁금증들을 유전체 분석을 통해서 찾고 있다. 오

래된 사람의 작은 유골 조각 하나에도 유전자 정보가 들어 있

기 때문에 그것을 분석하면 어떤 인종에서 유래됐고, 어디서 

온 사람인지 알 수 있다. 

정충원 교수는 시베리아, 몽골, 중앙아시아 일대를 포함하

는 내륙 유라시아인 진화사 연구 분야에서 세계 최고의 전문

가로 손꼽힌다. 특히 해발 2,500m 이상 고지대 저산소 환경에 

적응한 티베트인의 계통과 적응을 연구해 티베트인들이 어디

에서 왔는지 그 기원을 밝혀냈다. 

이는 기존 학설을 뒤엎을 만큼 대단한 발견이었다. 또한 한

국인을 포함한 동아시아인의 이주와 혼합, 지역 환경 적응 등

을 유전체 분석을 통해 연구하고 있다.

정밀의학 연구의 기초자료 제시 

정충원 교수가 의학계에서 주목받고 있는 이유는 개인별 

유전자 프로필의 차이가 질병에 대한 감수성, 발병 시 증상, 

약물에 대한 반응성 등에 큰 영향을 끼치기 때문이다. 이 연구

를 통해 인류의 진화와 관련된 유전체의 변화를 추적해 정밀

의학 연구의 기초 자료를 제공하고 있다.

 “사람이 질병에 걸리는 것은 환경 요인이나 건강 상태 등

에 따라 달라지지만 근본적으로 유전적인 요인들이 많이 작

용합니다. 당뇨병이나 고혈압, 비만 같은 대사성 질환들만 봐

도 유전적인 요인이 존재한다는 것을 알 수 있죠.” 

한편에서는 현재 인류의 유전체 차이만으로도 정밀의학에 

대한 연구가 가능한데 굳이 조상의 유전자까지 거슬러 올라

가는 계통 연구가 필요한가에 대한 의문도 있다. 하지만 유전

자의 차이가 어떻게 형성되었는지를 이해하면 한 집단 안의 

다양한 사람들의 차이에 대해 보다 정확히 이해할 수 있다는 

것이 정충원 교수의 주장이다. 

“한국인의 경우 단일민족 국가여서 구성원들의 유전적 차

이가 적은 편입니다. 하지만 미국과 같은 다인종 국가의 경우

에는 유럽계와 아프리카계 등 계통이 서로 다른 다양한 인구 

집단이 존재하기 때문에 개인의 계통 정보를 파악할 수 있다

면 질병과 건강 상태를 예측하는 연구에 큰 도움이 될 수 있습

니다.”

특히 한국인과 밀접한 관계가 있는 내륙 유라시아의 여러 

집단들은 의료유전학 연구에서 상대적으로 소외된 집단으로, 

이들에 대한 연구는 한국인의 의료유전학에도 도움을 줄 것

으로 기대하고 있다. 동아시아인의 유전적 다양성, 진화 연구

를 통해 한국인 특유의 질병 감수성 규명 등 의과학 연구에 새

로운 방향을 제시할 것으로 기대되고 있다.   

글 정재학 작가   

집단유전학자인 정충원 교수는 세계 최초로 고지대 동아시아인과 고대 티베

트인 유전자를 분석한 연구로 맞춤 의학 발전에 필요한 기초 유전 정보를 제

공했다. 
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