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논문초록

인간 유전체의 DNA 서열 중 98%가 비암호화 DNA(non-coding DNA), 즉 단백질 정보가 없는 

비유전자 영역으로서, 진화론적으로는 오랜 진화의 과정에서 기능을 상실한 ‘정크 DNA(junk 
DNA)’로 해석되어왔다. 그러나 인간 유전체 기능 연구를 위한 ENCODE 프로젝트가 2012년에 

인간 유전체의 80%가 고유의 생화학적 기능을 가지고 있다는 연구결과를 발표하면서 정크 

DNA는 잘못된 개념임을 밝혔다. 본 논문에서는 정크 DNA 개념과 ENCODE 연구결과와의 갈등

에 대해 고찰하고, 이를 통해 인간 유전체에 대한 기원과학적 관점을 비교 평가하였다. 인간 유

전체를 무신론적 자연발생의 결과로 보는 기존의 진화론적 관점을 비판적으로 분석하고, 특정

한 목적성과 복잡성을 가지는 설계의 산물로 보는 유신론적 관점의 해석을 시도함과 동시에 그 

타당성을 논증하였다.
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Ⅰ. 서론

1990년에 시작된 인간 유전체 프로젝트가 인간 유전체의 염기서열 지도를 완성한 

후, 학자들은 그 염기서열이 갖고 있는 유전자 정보를 분석한 결과 인간 유전체 염기

서열 중 단백질 정보를 가지고 있는 부분은 단 2% 정도에 불과하며 98%의 영역에는 

단백질 정보가 없다는 사실을 밝혀내었다(Elgar & Vavouri, 2008). 유전체의 DNA 서

열 중에서 이렇게 무의미해 보이는 부분들을 가리켜 진화생물학자들은 1970년대부터 

생명유지를 위한 특정한 기능이 없다는 의미로 ‘정크 DNA(junk DNA)’라 불러왔다

(Ohno, 1972). 한편 인간 유전체가 가지는 기능들에 대한 연구도 활발하게 진행되었는데, 

그 중 대표적인 연구는 2003년부터 국제 컨소시엄 형태로 진행된 초대형 연구 프로젝

트로서 ENCODE(ENCyclopedia of DNA Elements) 프로젝트가 시작되었다. ENCODE 

프로젝트는 이름 그대로 DNA 요소들로 이루어지는 백과사전을 만들어내고자 수행된 

연구로서 단백질 정보를 가지지 않는 DNA 염기서열들이 과연 기능이 없는 정크 

DNA가 맞는지 기능이 있다면 어떠한 기능을 담당하고 있는지를 탐구하고자 하였다

(The ENCODE Project Consortium, 2012). 

2012년에 발표된 ENCODE 프로젝트의 결론은 인간 유전체의 어떤 부분이 발현, 즉 

전사되며 그 전사과정은 어떻게 조절되는지, 그리고 그 과정은 세포핵 내의 염색체 

DNA의 구조에 의해 어떻게 영향을 받고 있는지에 대해 매우 흥미로운 사실을 보여주

었다. 즉, 인간 유전체가 보유하고 있는 2만개 정도의 유전자들이 차지하는 유전체 상

의 부분은 2%에 불과한데 유전체의 기능은 그 유전자들에만 국한된 것이 아니라 각

각의 유전자의 활성을 조절하는 광범위한 영역에 부여되어 있으며, 실제로 인간 유전

체의 최대 80%가 고유의 기능을 가지고 있다는 사실이었다(The ENCODE Project 

Consortium, 2012). 인간 유전체에는 400만개에 달하는 ‘유전자 스위치’가 존재하고 있

으며 지금까지는 기능이 없다고 평가되었던 DNA 부분들의 98%가 유전자의 발현을 

조절함에 있어 다양한 기능을 수행할 수 있다는 사실이 확인된 것이다. 또한 질병과 

관련된 대부분의 변화는 유전자 자체가 아닌 스위치 부분에 있다는 새로운 사실을 확

인함으로써 질병의 예방과 치료를 위한 매우 중요한 토대를 마련하기도 하였다. 

인간 유전체 DNA의 최대 80%가 고유의 기능을 가지고 있다는 ENCODE 프로젝트

의 결론은 인간 유전체의 대부분을 정크 DNA라고 믿어왔던 기존의 진화론적 해석에 
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커다란 숙제를 안겨주는 결과이기도 하였다. 최근 급속하게 발전해 온 최첨단의 DNA 

분석기술과 후생유전학적 지식으로 가능했던 ENCODE 프로젝트의 결과는 이른바 ‘인

간 DNA 백과사전’, 즉 인간의 유전체가 오랜 세월 동안 진화를 거쳐 형성된 것이 아

니라 이미 각 부분에 고유의 기능이 부여되어 설계된 결과물임을 강력하게 시사해주

고 있는 것이다. 본 고찰에서는 인간 유전체의 기원 문제에 주목하여, 자연발생적 진

화과정에 의해 인간 유전체가 만들어졌다고 보는 무신론적 가설의 논리적 문제점을 

분석함과 동시에, 인간 유전체를 지적설계의 산물로 보는 유신론적 관점을 제안하고 

그 타당성을 논증하고자 한다. 

Ⅱ. 본론 

1. ENCODE 프로젝트

인간 유전체를 구성하는 약 30억쌍의 DNA 염기서열이 인간 유전체 프로젝트(Human 

Genome Project)의 결과로 발표된 후, 그 후속 연구로서 인간 유전체가 갖는 기능적 요

소들을 찾아내고자 2003년 9월부터 ENCODE(ENCyclopedia of DNA Elements) 프로젝

트가 시작되었다. 미국 국립인간유전체연구소(National Human Genome Research 

Institute, NHGRI)가 주도하는 이 ENCODE 프로젝트에는 미국, 영국, 일본, 스페인, 싱

가포르 등 여러 나라의 32개 연구기관, 442명의 연구자들이 참여하여 수행되었으며 그 

결과들은 ‘네이처(Nature)’, ‘사이언스(Science)’, ‘유전체생물학(Genome Biology)’, ‘유전체

연구(Genome Research)’를 비롯한 6개 주요 과학저널에 30편의 논문으로 발표되었다

(Maher, 2012). 

ENCODE 프로젝트에서 주목한 유전체 내의 기능요소로는 유전자와 프로모터

(promoter), 유전자 발현을 촉진 또는 억제하는 조절인자(전사인자, transcription factors), 

유전자 전사(transcription)를 조절하는 부위(인핸서, enhancers), 메틸화(methylation) 

부위 및 다양한 생물종 사이에서 보존되는 부위 등이었다. ENCODE 프로젝트의 결과

는 기존의 인간 유전체에 대한 상식을 크게 벗어나는 새롭고 놀라운 사실을 보여주었

다. 특정한 단백질 정보를 가지고 있지 않은 서열로서 지금까지 ‘정크(junk) DNA’로 
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해석되어왔던 인간 유전체의 상당 부분이 실제로는 인체에서 결정적인 작용을 하는 

기능을 보유하고 있다는 발견이었다. 

지금까지 생물학계에서는 인간 유전체 DNA에서 유전자, 즉 단백질 정보를 담고 있

는 단백질 암호화 영역(protein-coding region)은 2%에 불과하며 그 나머지 중 상당부

분이 단백질 정보와 무관한 ‘쓸모없는(junk)’ 서열로 이해하고 그 이유로 인간의 진화

과정에서 기능을 잃어버린 결과로 해석해왔다. 그러나 ENCODE 프로젝트의 결과에 

의하면 전체 인간 유전체의 80%가 생화학적 기능을 가지고 있는 중요한 서열들임이 

밝혀짐과 동시에, 이 기능적 부분들은 상호간에 또는 유전자 영역과 물리적으로 연관

되어 있어서 유전자 발현 조절 메커니즘은 물론 유전체의 조직화에 대한 새로운 해석

방법이 필요함을 시사해주었다(The ENCODE Project Consortium, 2012). 다시 말해, 

기존의 유전체학적 지식으로는 유전체의 기본적 구성단위가 당연히 단백질을 암호화

하는 유전자라고 해야 하겠지만 ENCODE 프로젝트의 결과는 실제로는 유전체로부터 

전사된 다양한 종류의 RNA들을 유전체의 기본 단위로 보는 새로운 관점이 필요함을 

제시하고 있는 것이다. 즉 단백질 정보를 코딩하지 않는 정크 DNA로 불렸던 염기서

열들이 실제로는 mRNA로 전사되어 유전자 발현 조절 등 특정한 역할들을 수행하고 

있음이 밝혀진 것이다. 

요컨대 유전체는 유전자들의 단순한 집합체가 아니라는 사실이 강조된 것인데, 주목

할 만한 것은 유전체 DNA 서열중의 일부분은 유전자 발현을 조절하는 단백질에 대한 

결합지점(landing spot)으로 작용하며 일부 서열은 RNA 사슬로 변환되어 유전자 발현

을 조절하는 기능을 수행한다는 것이다. 지금까지 RNA는 DNA 서열이 전사되어 만들

어짐으로써 단백질 합성 정보를 제공하는 정보 전령자 역할을 담당하는 것으로 보편

적으로 이해되어 왔으나, ENCODE에서는 상당수의 RNA 분자가 단백질 합성에 관여

하기 보다는 유전자 발현의 조절이라는 그 자체의 독자적인 기능을 가지고 있음을 밝

혀내게 된 것이다. ENCODE 프로젝트의 결과를 보다 구체적으로 살펴보면 다음과 같

이 요약된다. 인간 유전체는 80.4%에 달하는 영역이 기능을 보유하고 있는데 그 영역

들은 다음 3가지로 분류되는 영역들, 즉 1) 다양한 RNA 분자들을 발현하는 부위, 2) 

히스톤 수식(histone modification)이 강화된 영역, 3) 느슨한 염색질(open chromatin) 

영역 또는 전사인자(transcription factor) 결합 부위 영역 중 하나이다. 그 중 가장 광

범위하게 보유되어 있는 영역이 RNA 분자 발현 부위로서 전체 유전체의 62%에 달하
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며, 그 다음으로는 히스톤 수식 강화 영역으로서 56.1%, 이어서 느슨한 염색질 영역 

15.2% 및 전사인자 결합 영역 8.1%의 순으로 많다(Djebali et al., 2012; Thurman et 

al., 2012; Sanyal et al., 2012; Neph et al., 2012; Gerstein et al., 2012). 

이들 영역을 통해 나타나는 기능을 보면, 1) 우선 비암호화 영역 중 일부가 유전자 

발현 조절 단백질들의 결합지점으로 작용하여 발현 조절작용에 참여하거나, 2) 또한 

일부 영역은 화학적 수식작용의 특이적 위치로 작용하여 위(僞)유전자(pseudogene) 부

위를 침묵화(silencing)시키는 조절작용에 기여하고, 3) 한편으로는 전사작용의 결과로 

생성된 RNA 산물 그 자체가 완성된 형태로서 단백질 합성과는 무관하게 조절작용에 

참여한다는 사실이다. 다시 말해서 ENCODE 프로젝트는 특정 유전자가 얼마나 활발

하게 발현할 것인가를 조절하는 메커니즘이 지금까지 알고 있던 것에 비해 훨씬 복잡

하다는 사실을 보여준 것이다. ENCODE 프로젝트에서는 인간 유전체로부터 400만개

에 달하는 유전자 스위치들이 존재함을 발견하였는데 이들은 조절 대상이 되는 유전

자에 가까이 근접해서 존재할 수도 있고 멀리 떨어진 위치에서도 발견된다(Pennisi, 

2012). 결국 서로 다른 세포들이 보여주는 각각의 독특한 유전자 발현특성, 즉 유전체

적 정체성(genomic identity)은 이 스위치들이 서로 다른 패턴으로 조합됨으로 인해 

나타나게 되는 것이다. 뿐만 아니라 유전자 발현 조절작용은 RNA 분자를 통해서도 

이루어질 수 있는데, 유전체로부터 전사되어 생성된 특정 RNA 분자들이 특정 유전자

의 단백질 발현 즉 단백질의 발현량을 조절하고 있음이 밝혀짐으로써, 유전자 발현 메

커니즘이란 극도로 복잡한 전사조절 네트워크를 통해 이루어지는 현상임을 보여주었

다(Djebali et al., 2012). 여기에 신호전달 네트워크와 단백질 간 상호작용까지 더해진

다면 유전자 발현 현상의 복잡성은 훨씬 더 심화될 것임을 추정하는 것은 어렵지 않다. 

또한 ENCODE 프로젝트 연구성과의 의의는 질병 연구에 있어서의 새로운 기초를 

제공하고 있다는 점도 빼놓을 수 없다. 각종 질병이 유전체 염기서열 상의 돌연변이에 

의해 발병 가능성이 높아지거나 낮아질 수 있는데, ENCODE 프로젝트의 연구결과들

은 우선 각종 질환에 대한 발병 가능성이 관련 유전자 자체보다는 그 유전자의 발현 

조절에 의해 결정될 수 있음을 제시하고 있다. 뿐만 아니라 비암호화 영역에서의 돌연

변이들을 특정해줌으로써 그 변이가 어떤 유전자의 조절에 어느 정도로 영향을 미치

는지를 가늠할 수 있도록 하여 질병의 예방과 치료에 활용할 수 있다는 것이다. 질병

을 유발하는 대부분의 돌연변이는 유전자 상의 이상 유발이 아닌 유전자 조절에서의 
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이상을 유발한다는 사실은 염색체 DNA 돌연변이에 의한 질병 유발 메커니즘에 대해 

새로운 시각을 제공하는 개혁적 발견이라 할 만하다. 

2. 정크 DNA 

유전체에서 특정한 단백질 정보를 가지고 있지 않은 DNA 염기서열을 비암호화 

DNA(non-coding DNA)라고 부르는데, 유전체 내의 비암호화 DNA의 비율은 생물체마

다 크게 달라서 인간 유전체의 경우에는 98%를 넘는 것으로 추정되지만 세균 유전체에

서는 20% 수준에 그친다(Elgar & Vavouri, 2008; Costa, 2012). 이 비암호화 DNA 서열 

대부분은 그 기능을 알 수 없기 때문에 ‘정크 DNA’라고 불려왔다. 정크 DNA는 1960년

대에 만들어진 개념으로서(Ehret & De Haller, 1963), 1972년 Susumu Ohno에 의해 공

식적인 용어로 사용되기 시작하였는데, 그는 생물체에서 일어나는 해로운 돌연변이들로 

인해 유전체 상의 기능적 영역의 위치(로커스, locus)는 생물체마다 특정 수준을 넘을 

수 없다고 주장하면서 포유동물 유전체의 경우에는 자연선택의 과정에서 30,000개 이상

의 로커스를 가질 수 없고 그 이외의 영역은 특정 기능이 관찰되지 않는 영역이라고 추

정하였다(Ohno, 1972). 한편 1980년대에 들어와 거대 유전체에서 나타나는 비암호화 

DNA의 대부분이 전이인자(transposable element 또는 transposon, 유전체 내에서 다른 

부위로 이동하는 능력이 있는 DNA 단위)들의 이기적 유전자 중복(selfish amplification)

으로부터 기인한다는 관점이 지배적으로 대두되었다(Orgel & Crick, 1980). 그 이후 현

재까지 정크 DNA라고 알려진 가장 많은 경우는 전이인자들로 규정되면서 사람 유전체

의 40% 이상을 차지한다고 주장되어왔다. 그 외에도 유전체 내의 내인성 레트로바이러

스(endogenous retrovirus) 서열이 8% 이상 포함되어 있다. 이러한 정크 DNA 서열들은 

발현이 억제된 상태의 무의미한 반복 서열의 형태로 총 인간 유전체의 98%를 차지하고 

그 사이에서 드물게 나타나는 유전자 서열들이 2% 이하의 빈도로 포함되어 전체 유전

체를 구성하고 있다는 것이다.

결국 유전체의 대부분을 차지하고 있는 정크 DNA 서열들이 왜 이처럼 유전체의 

상당 부분을 차지하고 있는가라는 핵심적 질문이 대두되었다. 진화론적 관점에서 시작

된 정크 DNA의 개념은 자연스럽게 오랜 진화과정에 의한 기능 상실을 보여주는 증거

로 귀결되었고 한편으로는 생물체가 복잡해져가는 과정에서의 산물이라고 해석되었다. 
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Ohno는 1970년에 유전자 중복을 진화와 종분화의 주된 원인이라고 주장하였다(Ohno, 

1970). 이와 같은 맥락에서 W. Ford Doolittle과 Carmen Sapienza는 1980년에 발표하

기를, 유전체 내의 어떤 DNA 영역이 그 표현형적 기능을 보여주지 않더라도 그 유전

체의 생존(genomic survival)을 위해 진화한 것이라면 그것이 바로 그 존재의 이유가 

된다고 주장하였다(Doolittle & Sapienza, 1980).

위와 같이 정크 DNA가 등장하고 그 의미를 부여한 역사를 살펴볼 때 정크 DNA는 

결코 객관적인 과학적 사실에 근거한 개념이 아닌 무신론적 진화론에 근거하여 만들

어진 기원과학 이론의 하나임을 확인할 수 있다. 즉 비암호화 DNA에 대한 해석을 내

림에 있어 철저한 진화론적 관점 아래, 이기적 유전자의 중복이라는 논리를 배경으로 

만들어낸 하나의 추론적 개념인 것이다. 그러나 이 추론은 잘못된 가정으로부터 시작

되어 잘못된 결론으로 귀착된 오류 이론임이 ENCODE 프로젝트의 연구결과에 의해 

여지없이 밝혀지고 만 것이다. 앞서 설명한 바와 같이, 무의미 반복서열로만 해석되었

던 DNA 서열의 상당부분이 유전자 발현을 조절하는 중요한 역할을 하는가 하면 또는 

실제 다양한 조절 RNA 분자들을 만들어내는 전사 발현부위라는 사실이 확인되었다. 

다양한 조직을 대표하는 140여 종류의 세포에서 정크 DNA 부분의 활성은 다양하게 

나타났고 그러한 다양성은 곧 각 세포 즉 조직의 특징적 발현에 중요한 원인으로 분

석된 것이다. ENCODE 연구결과가 발표되자 사이언스지는 “ENCODE 프로젝트는 정

크 DNA의 명복을 비는 글을 썼다”고 평가하였다(Pennisi, 2012). ENCODE 프로젝트

의 연구결과를 시작으로 앞으로 전개될 유전체학적 연구들로 인해 정크 DNA 개념의 

종말이 예고되고 있는 것이다. 

3. 정크 DNA의 생화학적 기능에 관한 논쟁

위에서 설명한 바와 같이, 유전체 내의 비암호화 DNA 영역들이 생물체의 진화과정

에서 유전체의 생존을 위해 어떤 특정한 기능을 보여주지 않는 상태로 나타나고 존재

할 수 있으며 그것이 종분화의 원인이 된다는 정크 DNA의 관점은 1970년대 이후 

1980년대에 이르면서 탄탄하게 뿌리를 내리기 시작하였다. 그러나 ENCODE 프로젝트 

연구결과가 발표되기 이전에도 정크 DNA를 제시하는 진화론적 관점의 예측과는 큰 

차이를 보여주는 의외의 연구 결과들이 잇달아 발표되면서 정크 DNA 개념에 대한 의
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문은 지속적으로 제기되어 왔다.

우선, 기존에는 아무런 기능이 없는 정크 DNA로 여겨지던 DNA 서열들이 실제로

는 특정한 기능을 가지고 있음이 새롭게 발견되는 경우들이다. 예를 들면, 인간 유전

체에서 반복하여 나타나는 전이인자들이 기존에는 특별한 기능이 없는 것으로 규정하

였던 진화론적 주장과는 달리 배아의 발달과정에서 유전자 발현을 조절하는 중요한 

역할을 감당하고 있다는 사실이 밝혀진 것이 대표적이다(Hardman, 2004). 또한 무엇

보다도 세포 내에서 단백질 정보를 암호화하고 있는 유전자들도 중요하지만 그들의 

발현을 조절하는 작용이 유전자 자체 못지않게 중요할 뿐만 아니라, 생물체의 복잡성

은 그 조절작용의 복잡성으로 대변할 수 있음이 밝혀져 왔다. 유전체의 비암호화 영역

인 인트론(intron)이 조절작용을 가지고 있음을 보여주는 다양한 연구결과들이 보고되

고(Sterner et al., 1996), 유전자 발현 스위치 작용을 하는 피크논(pyknon)이라 불리는 

유전자 조절작용 모티프(motif)들이 발견되는 등(Rigoutsos et al., 2006), 비암호화 DNA 

영역에는 더 이상 ‘정크 DNA’라 규정할 수 없는 고유의 기능들이 존재한다는 사실이 

확인되어 왔다. 이렇게 다양한 조절작용을 담당하는 비암호화 DNA 서열들이 발견됨

으로 인해 정크 DNA 개념의 오류 가능성은 이미 충분히 예견되어 왔음을 알 수 있다. 

한편, 정크 DNA 개념을 무력하게 만드는 각종 생물체의 유전체를 발견한 것도 주

목할 만하다. 열대에서 서식하는 식충 식물인 열대통발 기바(Utricularia gibba)의 유

전체를 서열 분석한 결과가 2013년 Nature에 발표되었다(Ibarra-Laclette et al., 2013). 

열대통발 기바의 유전체는 현재까지 알려진 식물체의 유전체 중 가장 크기가 작다. 결

과에 따르면 열대통발 유전체는 단백질을 암호화하는 유전자와 그들을 제어하는 짧은 

DNA 서열들이 유전체의 약 97%로서 대부분을 차지하고 있어서 정크 DNA라 판단할 

만한 서열을 거의 가지고 있지 않았다. 연구자들은 열대통발 기바의 유전체가 작고 정

크 DNA 부분이 매우 적은 이유를 정크 DNA가 사라지는 방향으로 진화과정이 있어

났기 때문이라는 해석을 내리면서 여전히 진화론적 입장을 고수하고 있으나, 이는 정

크 DNA가 진화과정에서 발생된다는 기존의 개념과의 정면 충돌을 피하기 위한 변명

적 해석임을 쉽게 알 수 있다. 

이렇듯 여러 연구결과들이 정크 DNA 개념의 오류 가능성을 강력하게 제기하여 왔

음에도 불구하고 그 개념 자체에 대한 근본적인 검토와 수정은 이루어지지 않은 채 

지금에 이르면서 학생이나 비전문적인 대중에게 무차별적으로 가르쳐지고 제시되어 
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왔다. 결국 정크 DNA 가설에 대해 결정적인 반론을 제기한 것은 ENCODE 프로젝트

의 방대한 연구결과들이었다. 인간 유전체의 98%를 차지하는 비암호화 영역 중 80%

가 다양하고 복잡한 기능을 수행하고 있다는 분석결과는 40여 년간 지속되어온 진화

론적 정크 DNA 가설이 심각하게 잘못된 가정 하에 설정된 이론임을 강하게 시사해준 

것이다. 하지만 정크 DNA 가설을 지지하는 학자들은 순순히 포기하지 않고 있다. 

우선 Graur 등(2013)은 ENCODE 프로젝트의 결과를 ‘진화론 없는 복음(evolution- 

free gospel)’이라고 빗대면서 반박하였다. ENCODE에서는 기능(function)과 기능성

(functionality)의 의미를 구별하지 못하였다고 지적하면서, 진화의 역사를 보여주는 기

능을 선택된 효과(selected effect)로서의 기능으로, 진화의 역사와는 무관한 기능을 원

인 역할(causal role)로서의 기능으로 규정한 후, ENCODE 프로젝트에서는 선택된 효

과로서의 기능을 지나치게 강조하는 오류를 범하고 있다고 비판하였다. 이들은 2009년 

Griffiths가 설명한 예(Griffiths, 2009)를 바탕으로 논리적 근거를 제시하였다. 유전체 

내에서 전사인자와 결합하는 유사한 두 서열이 있는데 하나는 전사가 일어나지만 다

른 하나는 일어나지 않는다고 할 때, 첫 번째 서열(TATAAA)은 우연한 돌연변이로 

염기가 조금 바뀌었지만 자연선택에 의해 전사인자와의 결합과 전사작용이 유지되었

고, 두 번째 서열에는 전사인자는 결합되지만 실제로 전사가 일어나지 않는다고 가정

한다면 이 경우에는 진화를 위한 적응을 초래할 수는 없으므로 결국 이 두 번째 서열

은 ‘선택된 효과’로서의 기능은 가지지 않지만 ‘원인 역할’로서의 기능이 관찰될 수 있

다는 것이다. 즉, ENCODE 프로젝트는 이러한 진화와는 무관한 ‘기능성’을 지나치게 

강조하여 해석에 적용함으로써, 유전체 내 기능적 요소를 단백질 또는 RNA을 만들어 

내거나 단백질과 결합 하는 등의 특정한 성질을 나타내는 부분 영역으로 단정적인 규

정을 내리고 있다는 것이 문제라고 지적하였다. 이들은 또한 ENCODE 프로젝트의 해

석 논리, 즉 1) 특별한 생물학적 과정에서의 기능을 가지고 있는 DNA 서열들은 특정

한 “특성(property)”을 나타내는 경향이 있는데, 2) 어떤 DNA 서열이 그와 동일한 특

성을 가지면, 3) 그 DNA 서열은 “기능을 갖는다(functional)”라는 논리 전개에 대해서

도 문제를 제기한다. 예를 들어, 어떤 무작위적인 서열이 전사인자와 결합할 수도 있지

만 그 결과 반드시 전사가 일어나지 않을 수도 있는 것처럼, 어떤 DNA 서열은 반드시 

그 추정되는 기능을 나타내지 않은 채로 어떤 특성을 보여줄 수 있다는 것이다.

한편 ENCODE 프로젝트에서 ‘기능을 갖는’ 기준으로 삼고 있는 관찰 대상들, 즉 전
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사, 히스톤 수식, open chromatin, 전사인자 결합, DNA 메틸화(DNA methylation) 등

에 대해서도, 그것들을 특정한 ‘기능’으로 볼 수 없다는 전혀 다른 관점에 기초한 비판

도 제기되었다. 예를 들면, ENCODE에서는 RNA로 전사된 모든 DNA 조각 서열들을 

기능 서열로 목록화하고 있지만, 실제 RNA polymerase II에 의해 생성되는 전사체들

의 90%가 전사 노이즈(transcriptional noise)로 여겨지고 있는 점과(Struhl, 2007) 그 

전사체들이 리보솜에 결합할 수도 있으며 어떤 경우는 번역될 수도 있다는 점에서

(Wilson & Masel, 2011), 전사작용 자체를 ‘기능’과 동일한 의미로 볼 수 없다는 주장

이다. 더불어, 히스톤 수식 중 2% 이하만이 ‘기능’과 관련된 작용을 나타낸다는 연구결

과(Karlic et al., 2010)에 근거하여 히스톤 수식 현상의 일부를 관찰하여 그 모두에 기

능적 유의성을 부여한 것도 잘못된 것이라고 지적한다. 이와 더불어, 대부분의 전사 

개시 위치(transcription start site)가 open chromatin 영역에 존재하는 것, 전사인자가 

결합하는 DNA 서열, DNA 메틸화 등의 현상에 대해서도 다소 차이는 있으나 유사한 

논리에 근거하여 ‘기능’에 연결된 해석에 대하여 잘못된 접근임을 문제제기하고 있다. 

하지만 이러한 ‘기능’이라는 용어의 정의에 대한 논쟁에 대하여, ENCODE 프로젝트

는 기능에 대한 분명한 정의를 제시하였으며 의과학적으로 관련된 기능요소들을 찾고

자 하였기 때문에 프로젝트가 내린 결론은 그 자체로 받아들여져야 한다고 반박하는 

입장도 제기되었다(Germain et al., 2014). 또한 ‘기능’에 대한 서로 다른 정의를 내림으

로써 소모적인 논쟁을 벌일 것이 아니라 ENCODE가 미치는 과학적 영향력, 즉 유전

체의 비암호화 영역이 갖는 생화학적 활성에 대한 후속 연구를 위해 필수적인 데이터

들을 제공해주고 있다는 점을 평가하여야 한다는 주장도 주의를 환기시켜주고 있다

(Nature Editorial, 2013). 개념에 대한 정의도 중요하고 과학 역시 언어의 한계와 연결

되어 있는 것은 맞지만, ENCODE 데이터들을 이용한 연구논문들이 ‘기능’의 정의를 

다루는 논문들에 비해 훨씬 많다는 점에서 ENCODE는 그 목적에 맞게 과학계에 잘 

받아들여지고 있다는 점을 강조하고 있는 것이다. ENCODE 프로젝트의 리더 연구자 

중 한 사람이었던 Ewan Birney는 ‘기능’이라는 개념에 대하여, RNA, “넓은” 또는 “좁은” 

의미의 히스톤 수식, DNase I 과민성 부위(DNase I hypersensitive sites), ChIP-seq, 

DNaseI Footprint, 전사인자 결합 모티프 및 엑손 등을 분석하는 다양한 부류의 분석

법들에 의해 확인되는 “특정한 생화학적 활성”을 의미하는 실용적인 개념이라고 설명

한 바 있다(Birney, 2012).
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위와 같은 ‘기능’ 개념에 대한 논쟁 외에도, ENCODE 프로젝트에서 사용된 세포주

(cell line)들과 타겟으로 설정된 전사인자 뿐만 아니라 실험방법조차 적절하지 못하였

다는 문제 제기도 있었다(White et al., 2013). 이러한 비판에 대해서 Mattick 등(2013)

은 세포 또는 조직 특이적인 전사작용과 스플라이싱(유전자로부터 전사된 mRNA에서, 

비발현부위를 제거하고 발현부위만을 이어 붙여 단일 폴리펩타이드 사슬에 번역하기 

위한 mRNA로 개조하는 과정) 작용이 넓게 분포하면서 정밀하면서도 역동적으로 조

절되고 있다는 사실은 인간 유전체의 유전적 기능을 보여줌에 있어서 보존된 DNA 염

기서열을 추정하는 것(conservation estimates)에 비해 보다 더 정확한 증거가 되는 것

이라고 반박하였다. 왜냐하면 보존 서열 추정은 상대적이기도 하고 유전체의 큰 다양

성으로 인해 알아내기 어려운 작업이기 때문이라는 것이다. 또한 논란의 중심에 있는 

유전체 정보들은 주로 후생유전학적 조절(epigenetic regulation, 즉 DNA 메틸화 또는 

히스톤 번역 후 수식 등과 같이 염기서열의 변화 없이 유전자의 활성이 조절되는 것)

과 관련된 것들이며, ENCODE 프로젝트 이전에 이미 많은 앞선 연구들로부터 가능성

이 제기되어 왔기 때문에 ENCODE의 결과가 전혀 예상치 못할 일은 아니었다(Carey, 

2015). 한편으로는 ENCODE 프로젝트가 애초부터 질병 치료와 관련된 유전체 내 기

능요소를 찾고자 했던 것이지 진화적 기능요소를 찾는 것이 아니었고, 진화를 위한 자

연선택은 유전적 기능을 확립하는데 충분하지도 않고 반드시 필요한 것도 아니기 때

문에 서로가 관련은 되어있으되 동일한 것은 아니라고 하는 중재적 입장이 주장되기

도 하였다(Germain et al., 2014). 

ENCODE 연구자들은 2014년에 다음과 같이 정리하여 발표하였다(Kellis 등, 2014): 

지금까지 유전체의 기능에 대해서는 세 가지 접근방법, 즉 표현형의 변화를 조사하는 

유전학적 방법, 보존 서열을 조사하는 진화론적 방법, 생화학적 활성을 분석하는 생화

학적 방법으로 연구되어왔다. 그러나 이 세 가지 접근방법 모두가 각각의 한계점을 가

지고 있다. 유전학적 방법은 생물체에 실제 나타나지 않는 기능요소들을 놓칠 수 있고, 

진화론적 방법은 진화적으로 가까운 생물종들의 유전체라 하더라도 서로 상당히 다르

기 때문에 여러 종간의 서열 정렬(sequence alignment) 분석은 정확도가 낮을 수밖에 

없으며, ENCODE 프로젝트에서 사용한 생화학적 접근방법 역시 높은 재현성에도 불

구하고 어떤 기능을 항상 자동적으로 나타내주는 것은 아니라는 단점이 있다. 하지만 

결국 DNA 요소들의 분자적 기능을 알 수 있는 단초를 제공해주는 것은 생화학적 데
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이터들이기 때문에 ENCODE에서 제공되는 생화학적 활성 지도들(biochemical maps)

은 가장 가치 있는 결과물이며, 기능요소들이 실제로 어떻게 분자, 세포, 생물체 차원

에서의 기능과 연관되는지를 조사하는 출발점이 될 것이라고 결론지었다. 

지금까지 설명한 과학적 측면에서의 토론들과 함께 ENCODE 프로젝트가 과학계와 

사회에 미치고 있는 영향에 대해서도 논쟁이 있다. ENCODE 프로젝트가 거대한 연구

비를 사용하고 있다는 점을 지적하면서 총 4억불에 달하는 고비용의 거대 프로젝트로 

인해 생산성에 대한 비판도 있었다(Timpson, 2013). 442명의 연구자들이 2억 8천8백만 

달러의 연구비를 들여서 밝혀낸 것이 무엇인지를 반문하며 거대 과학프로젝트가 생산

성이 높은 연구자들이 사용해야 할 연구비를 낭비한 셈이라고 비난하는 것이다. 

ENCODE 결과가 프로젝트에 투입된 시간을 정당화하지 못하는 수준이라는 비판도 있

다. 인간 유전체 프로젝트(Human Genome Project, HGP)와 비교하면서 HGP는 분명

한 마무리가 있었는데 ENCODE는 사실상 언제 끝날지 알 수 없다는 점에서 부정적인 

평가를 받고 있는 것이다. ENCODE 연구 성과를 과학계뿐만 아니라 일반 대중매체에 

설명하는 방식에 대해서도 문제 삼는 목소리도 있었다. ENCODE 프로젝트의 리더 과

학자가 ENCODE 연구결과로 인해서 유전체학 교과서를 다시 써야 할 것이라고 평가

한 것(Pennisi, 2012; Stamatoyannopoulos, 2012)에 대하여 Graur 등은 “다시 써야 할 

책은 유전체학 교과서가 아니라 마케팅, 대중매체를 동원한 광고, 대중 홍보 등에 관

련된 책일 것”이라고 비난하였다(Graur et al., 2013). 그러나 이와 같은 과학 안에서의 

이슈 이외의 비판들은 뒷받침할만한 타당한 근거가 빈약하다는 점에서 바람직한 비판

이 아니라는 지적도 나오면서 ENCODE를 둘러싼 논쟁은 점입가경의 상황 중에 있다.

4. 인간 유전체의 기원

 

지금까지 인간 유전체에 대한 진화생물학적 해석으로부터 나온 정크 DNA 개념에 

대해 살펴보고 최근 발표된 ENCODE 프로젝트 연구결과와의 갈등과 논쟁에 대해 살

펴보았다. 본 장에서는 인간 유전체의 기원에 대한 진화론적 관점을 종합적으로 분석

하고, ENCODE 프로젝트를 비롯한 최근 연구결과들을 바탕으로 이에 대한 비평 및 

유전체 기원에 대한 새로운 시각을 제시하고자 한다. 인간유전체의 기원을 다루기 위

해서는 다음 세 가지에 대한 분석이 선행되어야 한다: 1) 자가복제가 가능한 최초의 
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유전체와 원시세포(protocell)가 어떻게 탄생하였는가에 대한 기존의 진화론적인 이론

들, 2) 어떻게 단순 원시세포 또는 미생물의 유전체가 복잡하고 정교한 동물의 유전체

로 발전할 수 있는지에 대한 가설들, 3) 인간 유전체의 기능에 대한 최신의 연구성과

들. 마지막으로는 이러한 분석을 기초로 하여 인간 유전체의 기원에 대한 새로운 추론

을 제안하고 그 타당성에 대해 논증하고자 한다.

(1) 자가복제 가능한 유전체 및 원시세포의 형성에 대한 진화가설과 비판적 고찰

최초의 생명체 탄생에 대한 부분은 지금까지 여러 가지 가설들이 제시되어 왔으나

(Crick, 1968; Orgel, 1968; Woese, 1967; Robertson & Joyce, 2012; Cech, 2012; Patel, 

2015) 가장 단순한 형태의 생명체 조차도 극도의 복잡성을 띄고 있어 진화론 학자들 

사이에서도 이에 대해 확고한 결론을 내지 못한 채 치열한 토론이 이루어지고 있는 

분야 중의 하나이다. 생명체의 가장 중요한 특징인 생식(reproduction)은 세포 수준에

서는 세포의 분열, 분자 수준에서는 유전정보 물질의 자가복제(self-replication)를 기반

으로 한다. 따라서 최초 유전체의 생성 및 진화를 설명하기 위해서는 우선 유전체의 

자가복제 기능에 대해 살펴볼 필요가 있다. 또한 생명체의 진화가 일어나기 위해서는 

새로운 정보들이 유전체 안에 지속적으로 축적되어야 하는데 이러한 유전정보의 자연

발생적 축적이라는 가정이 논리적으로 타당한지에 대해 살펴보아야 하며, 아울러 새롭

게 생성된 유전정보들이 다음 세대에 전달될 수 있도록 담보하는 유전물질의 안정성

을 고찰해야 한다. 

현존 생명체들의 유전체 복제과정은 복제 대상인 DNA와 이를 복제하는 정교한 단

백질 복합체들이 동시에 존재할 때 가능한데 이러한 시스템이 우연히 만들어지는 것

은 보편적인 물리화학적 법칙 상 매우 확률이 낮을 수밖에 없다. 따라서 진화론 학자

들은 현존하는 DNA 복제 시스템보다 훨씬 단순하면서도 자가복제가 가능한 물질들을 

찾기 시작했고 그 대안으로 제시된 것이 바로 RNA 효소(RNA enzyme), 즉 라이보자

임(ribozyme)이었다(Crick, 1968; Orgel, 1968; Woese, 1967). RNA 분자는 어떤 염기서

열을 갖느냐에 따라 종종 효소의 기능도 갖게 되는 것으로 알려져 있는데(Guerrier- 

Takada et al., 1983; Gilbert, 1986; Cech, 1987), 리보솜(ribosome) 안에 들어있는 리보

솜 RNA(rRNA)가 그 예이다. 하지만 이러한 RNA는 그 특성상 오랜 시간 그 기능적 
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구조를 유지하지 못하는 불안정성 때문에 함께 결합된 단백질들의 보호와 도움을 받

아 리보솜 안에서 그 기능을 유지하고 있다. 하지만 만약 자가복제가 가능한 형태의 

RNA가 우연히 만들어질 수 있다면, 이러한 RNA와 이를 보호하고 둘러싸는 지질막 

만으로 가장 원시적인 세포의 기능을 수행할 수 있다고 보는 모델이다. 

그러나 이러한 가설에는 입증하기 어려운 논리적 허점이 있다. 최초의 생명체가 자

기 복제 가능한 RNA에서 우연히 시작되었다면 이러한 기능을 가진 RNA는 그 기능

을 잃어버리기 전에 계속해서 빠르게 복제되어야 한다. 뿐만 아니라 이러한 신속한 복

제 기능이 매우 오랜 시간 동안 유지된 상태에서 그 분자 자체에 지속적인 돌연변이

가 일어나 새로운 유전정보를 생성, 저장해야 한다. 또한 DNA보다 훨씬 불안정한 

RNA 효소가 자연상태에서 보존되기 위해서는 오랜 시간 동안 기능하는 일종의 특별

한 보호장치가 반드시 필요하다. 그러나 이 모든 필요성들에도 불구하고 진화론적 관

점의 논리는 RNA 효소에 의한 자가복제 생명체의 발생 가능성만을 단순하게 제시하

는 수준에 머물러 있다. 

한편 원시세포의 형성과정에 대한 진화이론도 가능성 낮은 가정을 전제하고 있는 동

일한 문제를 안고 있다. 대표적인 원시세포의 자연발생 이론을 요약하면, 원시 지구에

서 단순한 형태의 지방산들이 수중의 특정 조건 하에서 자연적으로 생성되고, 그 지방

산들이 밀집될 수 있는 특정한 환경 - 지방산을 포함한 물방울의 기화 등 - 에서는 지

질 소낭(lipid vesicle)이 형성될 수 있을 것으로 본다. 그 소낭에 만약 자가복제가 가능

하도록 자연발생된 단일가닥 RNA 분자가 포함된다면 이러한 조합이 원시세포의 원형

이 될 수 있다고 보는 것이다(Szostak et al., 2001). 즉 지질 소낭 안에서 자가복제가 

가능한 RNA가 소낭 안팎의 농도차에 의해 소낭 내부로 확산되어 들어온 RNA 단량체

(RNA monomer)들을 이용해서 자기 자신을 계속 복제할 수 있을 것이라는 가설이다. 

하지만 이를 위해 필요한 전제 조건은 첫째, 최초의 RNA는 소낭 안에서 순수 화학반

응에 의해 자신을 주형(template)으로 하여 이중나선 형태의 중합체(polymer)를 형성해

야 한다. 둘째, 이렇게 형성된 이중나선 중합체는 RNA 자가 복제를 위해 단일 가닥들

로 분리되어야 한다. DNA나 RNA의 이중나선은 높은 온도에서 분리(denaturation)되고 

낮은 온도에서 합체(renaturation)되는데 지속적인 복제과정이 일어나기 위해서는 이러

한 반복적인 온도 변화가 선행되어야 한다. 셋째, 이중나선 RNA 분자가 분리된 상태

에서 온도가 내려가면 그 중 한 가닥은 3차원 구조를 형성하면서 RNA 중합효소
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(RNA polymerase)의 기능을 갖고, 그 상보적 가닥(complementary strand)을 이용하여 

자신과 동일한 서열을 가진 RNA 분자를 복제한 뒤 재차 단일가닥들로 분리되어 위의 

과정을 반복한다. 이러한 가정이 제안된 이유는 처음 한번은 우연히 화학적인 방법으

로 이중 나선형태의 중합체를 형성한다고 가정하지만 매번 이와 같은 방식으로 진행

된다면 그 더딘 속도로 인하여 그 전에 RNA 중합효소로 작용하는 기능성 RNA 분자

가 분해될 가능성이 높아지고 결국 지속적인 복제가 불가능해지기 때문이다. 넷째, 이

런 방식으로 형성된 원시세포들이 지속적으로 진화하기 위해서는 서로 경쟁하는 군집

이 형성되어야 한다. 즉, 다양한 돌연변이를 가지고 있는 수많은 자가복제 원시세포들

이 함께 존재해야 한다. 이 집단에서 특정 환경에 우세한 특성을 가진 원시세포가 경

쟁을 통해 자연선택되고 그 유전정보가 집단 내에 보편화될 수 있다고 보기 때문이다. 

그러나 이렇게 요약되는 원시세포 형성에 대한 진화론적 시나리오를 분석해볼 때, 

각 단계에 대한 타당한 증거의 제시 없이 단순한 가정과 추론들의 연속적 구성으로 

이루어져 있다는 문제점이 발견된다. 자가복제가 가능한 RNA 분자와 원시세포가 특

정 환경에서, 자연발생적으로, 그리고 안정적으로 다량으로 존재했을 것이라는 가설은 

말 그대로 가설일 뿐, 그를 뒷받침할 다양한 실험적 또는 이론적 증거들은 물론 그 가

설을 실제로 검증할만한 과학적 방법론조차도 제대로 제시되지 않았다. 이러한 입장에 

동조하는 진화론 학자들까지도 이러한 시나리오는 최초의 생명체 발생과 관련하여 ‘개

연성이 있는’ 순서와 과정에 대한 가설이라고 평가한다(Szostak, 2012). 뿐만 아니라 

최근의 생명체 발생 또는 생명체 합성에 대한 연구들도 이 가설에 대한 충분한 증거

를 제시하지 못하기는 마찬가지이다. 오히려 지금까지 보고되고 있는 연구결과들에 따

르면, 자가복제가 가능한 단순 소낭을 형성하는 것 조차도 고도화된 기술이 적용된 실

험실 조건 하에서 극도로 통제되고 정밀하게 조절되는 다수의 인위적인 단계들에 의

해서만 일부 구현이 가능하며, 더욱이 이를 위해서는 실험자의 의지적 개입과 미리 고

안된 DNA 프라이머(DNA primer)는 물론, DNA 중합효소(DNA polymerase) 등과 같

은 단백질 기능체가 필요하다는 것을 확인하였다(Kurihara et al., 2015). 이는 최신 생

명공학 기술을 동원한 인위적 실험에서조차 RNA 분자와 지질 소낭으로부터 자가복제

가 가능한 시스템을 구현해내지 못하고 있으며, 이는 RNA와 지질 소낭이라는 물질 

자체만으로 스스로 자기복제 시스템을 만들어낸다는 진화이론이 단순 가설 수준에 머

물러 있음을 보여준다. 
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(2) 단순 원시세포 유전체로부터 복잡한 동물 유전체로의 진화가설과 비판적 고찰

또한 가상의 원시세포가 만들어진다 해도, 그것이 현존하는 생명체의 조상이 되는 

최초의 생명체, 즉 LUCA(Last Universal Common Ancestor)로 발전하기 위해서는 앞

서 살펴본 자가복제 시스템의 형성과는 비교할 수 없는 복잡한 진화의 단계들을 거쳐

야 하지만, 이에 대해서는 “개연성이 높은” 가설 수준의 해석조차 아직까지 제시되지 

못하고 있다. 이를 위한 핵심과정, 즉 오랜 시간에 걸쳐 원시세포들의 진화를 가능케 

하는 플랫폼인 원시 유전체가 어떻게 지속적으로 유전정보를 축적하여 현존하는 가장 

단순한 박테리아와 비슷할 것으로 추정되는 LUCA의 유전체로 발전할 수 있을지, 그

리고 그 과정 중에 어떻게 RNA 효소의 기능이 자연스럽게 DNA와 단백질 효소로 분

산되어 전이될 수 있는지 등 핵심적 진화단계들에 대해서 설득력 있는 가설이 제시되

지 못하고 있을 뿐 아니라 오히려 진화학자들 사이에서도 의견이 나뉘어 있다. 더 나

아가 가장 단순한 형태의 박테리아가 이와는 비교할 수 없을 정도의 복잡성과 체계성

을 가진 다세포 동물의 유전체로, 그 안에서도 무척추동물을 거쳐 어류, 양서류, 파충

류로 이어지는 척추동물의 유전체로 발전하는 과정을 설명하기 위한 설득력 있는 유

전체학적 해석들은 요원한 상황이다. 

현재까지 발견된 박테리아 중 가장 단순한 경우는 최소 1,000개 정도의 유전자를 포

함하고 있는 것으로 알려져 있다(Hutchison et al., 2016). 인간을 포함한 대부분의 척

추동물은 최소 19,000∼20,000개 정도의 유전자를 가지고 있는 것으로 보아 가상의 최

초 생명체에서 척추동물까지 진화가 이루어지기 위해서는 오랜 시간을 거친다고 가정

하더라도 급격한 유전정보의 증가가 이루어져야 한다. 뿐만 아니라 생명 현상의 유지

를 위해 단순한 양적 증가뿐 아니라 유전자들의 발현을 조절하는 조절 DNA의 진화가 

함께 이루어져야 한다. 지금까지 유전체의 진화를 설명하기 위해 제시되어 온 가설로

는 전체 유전체 중복(whole genome duplication), 부분 유전체 중복(partial genome 

duplication), 유전자 이동(gene transfer) 등을 들 수 있다. 하지만 이들 가설들은 이미 

기능적으로 완성된 상태의 자가복제 가능 유전체가 존재한다는 가정 하에서만 설명이 

가능하다. 또한 자가복제가 가능한 유전체가 우연에 의해 만들어졌다 하더라도 전혀 

다른 기능을 수행하는 수많은 독립 유전자들이 어떻게 하나 또는 소수의 유전자로부

터 파생되어 만들어질 수 있는지를 설명하는 것은 매우 어려운 주제이다. 뿐만 아니라, 
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지금까지 실험적으로 발견된 대부분의 돌연변이들은 정보의 증가를 가져오지 못한 것

으로 보고되고 있다(Bergman, 2005). 유전적 다양성의 감소는 현재 관찰되는 가장 뚜

렷하고 지속적인 현상이며, 현재까지 관찰된 돌연변이들이 초래한 현상은 중복

(duplication)을 통한 동일한 유전자 숫자의 증가, 그리고 유전자의 변형이었다(Liu & 

Moran, 2006). 또한 이른바 소진화(microevolution)적 적응과 동반하는 유전적 변화가 

축적된다 하더라도 그것이 대진화(macroevolution)로 연계되어 특정 생물종에서 다른 

생물종으로 종분화(speciation)가 일어나는 현상은 실험적으로 전혀 관찰된 바 없다

(Dembski & Wells, 2008)

미국의 비영리 유전체 연구소인 J. Craig Venter Institute(JCVI)는 현존하는 가장 

단순한 박테리아 중 하나인 Mycoplasma mycoides의 유전체로부터 생명현상을 유지

하는 최소한의 유전체를 만들고자 시도한 내용을 2016년 사이언스(Science)지에 발표

하였다(Hutchison et al., 2016). 즉, 정크 DNA를 제거하여 생명현상에 필수적인 유전

자들만을 가지는 유전체를 만들고자 한 것인데, 흥미로운 점은 이 단순한 박테리아조

차 그 기능이 이미 최적화되어 있다는 사실이었다. 특히 대사와 관련된 유전자들은 거

의 대부분 핵심적인 기능을 수행하고 있었으며, 반복적인 실험을 통해 유전체의 크기

를 최소한으로 줄여보려 하였으나, 현존하는 가장 작은 유전체보다 작게 만드는 것은 

실패하였다. 뿐만 아니라 이렇게 인위적으로 축소된 유전체를 주입한 박테리아는 오직 

실험실의 특정한 조건에서만 증식이 가능하며 여러 미생물생리학적 특징이 현저하게 

악화되는 경향을 보여주었다. 이러한 박테리아들은 본래 보호된 실험실과 같은 조건이 

아닌 척박하고 다양한 자연환경에서 살아남을 수 있음을 감안할 때, 정크 DNA라고 

불리는 많은 부분이 사실은 생존과 관련된 핵심적인 기능을 가지고 있으며 이를 담고 

있는 세포 내 유전체는 현재의 과학 수준으로는 아직 다 이해하기 어려운 매우 정밀

한 생명 정보 시스템으로 설계되어 있음을 미루어 알 수 있다. 

(3) 인간 유전체의 기능에 대한 최신의 연구성과들에 대한 분석

인간유전체는 2003년 이후 지금까지 38번 이상의 염기서열 개정과 재분석 작업을 

거치면서 비교적 소상하게 그 실체가 드러나고 있다. 특별히 ENCODE 프로젝트와 관

련 후속 연구들을 통해 인간 유전체의 구조적 기능들이 구체적으로 밝혀져 가고 있다. 
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현재 시점에서 인간 유전체 중 단백질 정보 암호화 서열, 즉 단백질 코딩 유전자는 대

략 20,000개 정도인 것으로 추정되고 있다(Maher, 2012). 이는 기존에 예상했던 100,000 

개보다 훨씬 적은 수인 만큼 과학계에 큰 반향을 일으키는 발견이었으며, 그와 더불어 

유전자 자체보다 유전자 발현을 조절하는 조절 DNA(regulatory DNA)의 중요성이 새

롭게 밝혀지기 시작한 것도(Thurman et al., 2012; Neph et al., 2012; Djebali et al., 

2012) 변혁적인 발견이 아닐 수 없다. 우리 몸은 대략 수십조개에 이르는 세포가 존재

할 뿐만 아니라 세포의 종류도 최소 400여 가지가 있는 것으로 알려지고 있다

(Vickaryous et al., 2006). 이러한 다양한 세포들의 고유한 기능을 유지하기 위해 유전

체 내 유전자들은 각 세포 특성에 따라 각기 다양한 조합으로 발현되는데 이때 세포 

특이적 발현을 조절하는 것이 바로 조절 DNA이다. 조절 DNA는 보통 유전자 코딩서

열의 앞부분(upstream region) 혹은 뒷부분(downstream reason)에 복수로 위치하여 

특정 세포 유형과 기능을 결정하는 유전자들의 발현을 정밀하게 조절한다. ENCODE 

프로젝트 연구를 통해 140종의 인간 세포들의 고유한 활성에 관여할 것으로 예상되는 

조절 DNA에 대해 확인한 결과 인간 유전체에서 차지하는 비율은 기존의 예상을 훨씬 

뛰어넘는 수준(2012년 기준으로 약 40%)인 것으로 확인되었다(Stamatoyannopoulos, 

2012). 하지만 120종의 세포들을 차례대로 분석하여 각 세포 특이적 조절 DNA 들을 

찾아본 결과 각각의 세포종에서 발견된 조절 DNA들의 누적 속도가 감소하지 않고 지

속적으로 유지되는 것으로 보아 400여 종류에 이르는 사람 세포내 유전체 내 조절 

DNA의 양을 모두 계산한다면 그 값은 크게 늘어날 가능성이 높다. 뿐만 아니라 같은 

세포 종이라 할지라도 다양한 생리학적 자극과 환경에 따라 기존에 발견되지 않은 조

절 DNA 가 존재할 수 있다는 점도 주목해야 한다.

또한 본 논문의 전반부에서 고찰한 바와 같이, 지금까지 인간 유전체의 대부분이 전

이인자(transposable element)등 또는 여러 반복적인 서열들로 인해 생성된 쓸모 없는 

영역으로 해석되어 왔으나, ENCODE 프로젝트를 통해 이들 중 상당 부분이 실제로는 

세포 특이적인 조절 인핸서(regulatory enhancer)의 역할을 담당하고 있는 것으로 확

인되었다(The ENCODE Project Consortium, 2012; Thurman et al., 2012; Djebali et 

al., 2012; Gerstein et al., 2012; Sanyal et al., 2012). 즉, 정크 DNA 개념을 기반으로 

하는 기존 진화론적 학설을 정면으로 부정하는 관찰 결과들이 계속해서 보고되고 있

는 사실에 주목할 필요가 있다. 뿐만 아니라 진화 과정에서 축적된 DNA 화석이라 불
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리는 위유전자(pseudogene)가 특정 세포 또는 조직에서 매우 중요한 기능을 수행하는 

것이 밝혀지고 있다. 위유전자는 유전자로서의 특징들을 가지고 있으나 프로모터나 암

호화 서열 내에서 발생한 돌연변이로 인해 단백질 발현 자체가 안 되거나 발현되더라

도 프레임 이동(frameshift) 등에 의해 무의미한 비기능성 단백질(nonfunctional protein)

을 합성하는 것으로 알려져 있다. 진화론에서는 이를 두고 중복 유전자(duplicated 

gene)가 진화 과정에서 그 기능을 상실한 후 화석처럼 유전체 안에 축적된 것이라 해

석해 왔다. 일반적으로 위유전자는 프로세스드 슈도진(processed pseudogene)과 언프로

세스드 슈도진(unprocessed pseudogene)으로 나누어지는데, 이 둘의 차이점은 인트론

(intron) 혹은 이와 유사한 서열의 존재 여부이다. 언프로세스드 슈도진은 인트론 서열 

등 유전자의 정상적인 요소들을 모두 가지고 있는 위유전자로서, 유전자 중복(gene 

duplication)에 의해 복사된 유전자 중 하나가 기능을 잃게 된 것이라는 설명이 진화론

의 보편적인 해석이었다. 그러나 언프로세스드 슈도진 중의 한 예인 베타-글로빈(β

-globin) 슈도진 이 몇 가지의 조절 RNA를 발현하는 기능성을 가지고 있으며, 이 부

분에 일어난 돌연변이가 여러 가지 혈액 관련 질병과 관련이 있음이 밝혀졌다(Nuinoon, 

2010; Giannopoulou et al., 2012; Roy et al., 2012). 

한편 프로세스드 슈도진은 인트론 서열이 관찰되지 않는 위유전자 유형으로서, 진화

론 학자들은 mRNA가 역전사(reverse transcription)된 후 cDNA 형태로 유전체에 재삽

입되는 방식으로 발생된 것이라고 해석해왔으며, 그런 의미로 이러한 유형의 위유전자

를 레트로진(retrogene)이라 불러왔다. 하지만 이렇게 프로세스드 슈도진을 기능이 없는 

DNA 화석이라고 보는 진화론적 해석과는 달리, 여러 레트로진들이 매우 중요한 기능

들을 수행하고 있음이 계속하여 보고되고 있다(Soarse et al., 1985; Ciomborowska et 

al., 2013). 또한 더욱 흥미로운 것은 레트로진 위유전자 중 상당수가 실제 활발하게 전

사가 일어날 뿐 아니라 일부는 다른 유전자를 조절하는 인핸서로 기능하고, 또 일부는 

다른 유전자 발현을 억제하는 siRNA와 같은 조절 RNA 로서의 기능을 수행하는 것으

로 밝혀지고 있다는 사실이다. 예를 들면, 레트로진 중 하나인 PPM1K 위유전자는 여

러 세포 내에서 활발하게 전사가 일어나며, 암환자의 경우 PPM1K의 RNA 발현량이 

정상인에 비해 현저히 낮은 것으로 확인되었고, 이 PPM1K에서 발현하는 siRNA는 간

세포암(hepatocellular carcinoma)의 발병과 관련 있는 유전자인 NEK8의 발현을 억제

하는 역할을 하는 것으로 밝혀졌다(Chan et al., 2013). 진화론적으로는 PPM1K 위유
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전자가 인간의 진화 과정에서 무작위적인 변이로 인해 우연히 만들어진 기능 없는 

DNA 화석으로 이해하고 있었지만, 관찰된 현상은 전혀 그렇지 않았다. 세포의 생명현

상을 유지해주는 중요한 기능을 가지고 있음이 확인됨과 동시에 원래부터 그러한 기

능을 가지고 유전체의 한 요소로 존재하고 있었음을 강하게 시사해주고 있는 결과인 

것이다. 

(4) 인간 유전체에 대한 새로운 추론과 그 타당성

이상 정리한 내용으로부터 알 수 있는 바와 같이, ENCODE 및 후속 연구들로 인해 

그 동안 정크 DNA로 불려왔던 인간 유전체의 대략 40%에 해당하는 다양한 반복서열

들은 물론, 여러 위유전자들이 중요한 생물학적 기능을 수행하고 있는 것이 새롭게 밝

혀지고 있다. 인간 유전체 기능연구가 진행될수록 인간 유전체의 다양한 부분들이 쓸

모없는 진화과정의 화석들이라는 진화론적 추론은 그 설득력을 잃어가고 있다. 반면 

최근의 인간 유전체 기능 연구 결과로부터 인간 유전체의 다양한 기능들이 새롭게 발

견되고 있음을 주목할 만하다. 즉 겉으로 보기에는 무의미한 반복서열 내지는 돌연변

이로 인해 유발된 변형 서열로 인간 유전체의 상당 부분이 다양하고 중요한 기능들을 

수행하고 있다는 사실이 계속해서 확인되고 있다. 

이러한 최근의 기능유전체학적 관찰결과들을 통해 확인되고 있는 인간 유전체에 대

한 과학적 사실들은, 결국 인간 유전체의 기원에 대해 기존의 진화론적 관점이 아닌 

새로운 관점으로부터 출발하는 새로운 추론의 필요성을 역설한다. 본 논문에서는 그 

새로운 이론으로서 인간 유전체에 대한 설계론적 관점을 제안한다. 즉, 인간 유전체를 

처음부터 정교하게 설계된 시스템으로 해석하는 설계 이론이다. ENCODE 연구결과로

부터 알 수 있는 바와 같이 인간 유전체는 20,000개 정도의 이외로 적은 수의 유전자

들을 가지고 있지만 각 세포마다 서로 다른 유전자들이 활성화 되어 각 세포들의 차

별화된 특성들을 나타내고 있으며 그 특성들이 곧 인간이라는 생명체의 생명현상을 

구현해내고 있다(Ecker et al., 2012). 즉 유전체는 발현되는 주체이자 조절 받는 대상

이 되는 유전자들과 그 유전자들의 발현을 정밀하게 조절해주는 비유전자 즉 단백질 

비암호화 영역들로 구성되어 있는 것이다. 또한 인간 유전체의 구성 특징을 보면 발현 

주체인 유전자보다는 그것을 조절하는 요소들이 훨씬 더 많은 부분을 차지하고 있다
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는 사실이 인간 유전체의 복잡성을 대변해주는 현상이라 할 수 있다. 이러한 복잡성은 

발현 주체와 그 발현을 조절하는 조절자들로 구성된 하나의 시스템으로 특징지을 수 

있는 설계 특성으로 해석하는 것이 가능하다. 

조절 DNA가 없는 유전자는 전혀 생명현상에 필수적인 단백질을 적시적소에 만들

어낼 수 없고, 유전자가 없는 조절 DNA는 조절 대상이 없는 무의미한 존재가 될 수

밖에 없다. 유전자와 조절 DNA는 이렇게 상호 불가결의 필요충분조건으로 공존한다. 

이는 함께 동시에 존재해야만 존재의 의미가 부여되는 당위성과 필연성이 있는 시스

템 특성의 전형적 예이다(Demski, 2001; Dembski & Wells, 2008; Meyer, 2010). 

ENCODE 인간 유전체 연구를 통해 발견된 결과들을 종합해보면, 유전자와 조절 DNA

가 협력하여 구현하는 생명현상은 세포의 활성을 높이거나 낮추는 수준이 아니라 그 

세포의 기본 요소들을 만들어내고 세포의 정체성과 기능을 결정하는 핵심 현상들이다

(The ENCODE Project Consortium, 2012). 자동차로 비유하면, 차의 색깔이나 부가적

인 액세서리가 아닌 차의 구조와 구동이라는 근본적인 기능에 해당한다고 할 수 있다. 

인간 유전체의 유전자와 조절 DNA들도 인간 세포의 기존 기능의 정도를 변화시키는 

것이 아니라 기능 그 자체의 존재와 더 나아가서 그 세포의 유형이 어떤 것인지를 결

정하는 것이다. 이러한 이유로 인간 유전체는 그보다 단순한 어떤 유전체로부터 오랜 

시간 동안의 변이를 거치면서 새로운 기능들이 점진적으로 추가되어 만들어진 존재라

고 단정하기 어렵다. 인간 유전체의 복잡성은 마치 자동차에 액세서리를 하나 둘씩 추

가함으로써 부가적인 기능이 향상되는 방식으로 형성된 복잡성이 아니라, 자동차가 자

동차 되도록 규정해주고 자동차가 굴러가도록 해주는 복잡성인 것이다. 인간 유전체는 

인간이라는 생명체가 갖추어야 할 기본적인 세포 종류들과 생존 및 작동 기능들에 대

한 정보의 집합체로 확인된 만큼, 그러한 시스템이 점진적으로 발생, 진화하였다고 가

정할 경우에는 그 진화의 과정 중에 나타나는 중간형태의 시스템은 생존과 존재 자체

가 담보되지 않는다는 모순적 논리가 되고 만다. 인간 유전체는 그 존재의 출발점에서

부터 이미 모든 필수 구성요소들이 완벽하게 갖추어진 상태로 설계된 산물로 해석된

다. 또한 구성방식에 있어서도 다양한 유전자와 조절 DNA의 필수불가결한 상호작용

들이 생명현상 유지라는 특정 목적을 위해 체계적으로 공존하고 있는 특정화된 복잡

성의 전형을 보여주고 있다는 점에도 주목하여야 할 것이다. 그러한 복잡성은 스스로 

발생할 수가 없으며, 따라서 인간 유전체는 설계자에 의해 설계된 시스템일 수 있다는 
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결론에 도달할 수 있다. 무신론적 진화론이 인간 유전체에 대한 올바른 해석을 내리는

데 실패하고 있고, 관찰된 현상들에 근거할 때 가장 타당한 해석이 설계이론이라면 현

대 과학계는 이를 받아들일 수 있어야 한다. 그러나 현대 과학계가 설계자의 존재를 

받아들이지 않는 무신론적 세계관에 의해 편파적으로 주도되고 있다는 것은 주지의 

사실이다. 하지만 과학 이론은 비록 기원과학의 분야라 할지라도 그에 대한 종합적인 

타당성을 기준으로 판단되어야 한다. 그 이론의 타당성이 확보되었다면 그것이 단지 

유신론적이라는 이유로 거부되어서는 안 될 것이다. 

Ⅲ. 결론

인간 유전체 DNA의 최대 80%가 고유의 기능을 가지고 있다는 ENCODE 프로젝트 

연구결과는, 인간 유전체의 대부분을 ‘정크 DNA’라고 해석해왔던 기존의 진화론적 추

론이 잘못된 것임을 명백하게 보여주었다. ‘비암호화 DNA’라는 객관적 설명이 아닌 

‘정크 DNA’ 라는 진화론적 개념으로 잘못 이해되었던 인간 유전체의 상당부분에 대해 

이제는 새로운 관점으로 설명해야 할 것이라는 선언이기도 하다. ENCODE 프로젝트 

연구결과를 총괄하는 논문(The ENCODE Project Consortium, 2012)의 제목처럼, 인간 

유전체는 이미 정해진 고유의 기능을 갖는 구성 요소들을 총망라하고 있는 ‘백과사전

(encyclopedia)’과 같은 존재이다. 인간 유전체를 구성하는 각 DNA 영역에는 이미 인

간 생명현상의 기본적인 고유 기능들이 부여되어 있고 그러한 수많은 영역 요소들이 

서로 필수불가결의 상호관계로 연계된 고도의 복잡성을 가지고 있음도 확인되었다. 본 

고찰에서는 인간 유전체의 기원 문제와 관련하여, 이러한 최근의 기능유전체학적 연구

결과들과 기존의 진화론적 기원 이론 사이의 불일치로 인해 일어나고 있는 갈등의 내

용들을 구체적으로 확인하고 실상을 파악할 수 있었다. 또한 최근의 연구결과들에 근

거할 때, 인간 유전체를 무신론적 자연발생의 결과로 보는 진화론적 관점이 심각한 논

리적 오류를 가지고 있음을 알 수 있었다. 오히려 인간 유전체가 유전자와 조절 DNA

로 구성되는 특정화된 복잡성을 가지고 있음을 미루어 볼 때, 초월적인 설계자에 의한 

설계의 산물로 보는 유신론적 관점이 더 타당함을 논증할 수 있었다. 

많은 사람들이 유신론적 창조와 설계 개념을 받아들이면 과학의 영역이 없어진다고 
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말한다. 지루하고 과학의 발전이 없다고 말한다. 하지만 진화론적 해석 일변도의 과학

이야말로 오류와 편견으로 인해 과학 발전을 해치는 결과를 초래할 수 있다. 진화이론 

역시 유신론적 이론과 마찬가지로 하나의 기원과학 이론으로서 무신론적 세계관에 입

각하여 증거를 제시하는 것이지 과학적 사실을 증명해내는 것이 아니기 때문이다. 따

라서 기존의 진화이론에 합리적인 이의를 제기하는 과정을 통해서 기원에 대한 다양

한 이론들의 타당성을 견줄 수 있고 그로부터 여러 타당한 결론들이 도출되면서 과학

의 진정한 발전을 이룰 수 있는 것이다. 자연에 대한 보다 타당하고 정확한 이해를 위

해서는, 관찰되는 현상에 대해 유신론적 해석을 내린다고 할 때, 그 이론이 합리적이

라면 그 자연현상 자체가 왜곡되는 것이 아닌 이상 단지 세계관을 이유로 그 이론을 

거부해서는 안 된다. 뿐만 아니라 유신론적인 창조론 또는 설계이론을 받아들일 때 자

연의 실체에 대한 올바른 이해와 창의적인 활용이 가능해질 수 있음을 인정해야 한다. 

이러한 접근방식으로, 인간 유전체를 구성하는 유전자와 그 조절 DNA들의 상호작용

은 어떻게 형성된 것인지, 돌연변이는 이것을 어떻게 변형시키고 있는지, 그 결과 어

떻게 환경에 따라 다양한 인종과 특성을 나타내게 되었는지 알아낼 수 있다. 그리고 

질병과는 어떻게 연관되는지 연구할 수 있으며 이를 통해 질병을 치료하는 새로운 대

안을 제시할 수도 있다. 인간 유전체를 비롯한 모든 생명물질과 생명체를 통해서 발견

되고 있는 심오한 설계 특성 앞에, 일방적인 진화론적 해석을 고집할 것이 아니라 보

다 겸허한 마음으로 다가서서 탐구하는 자세가 필요한 것이다. 

“이 논문은 다른 학술지 또는 간행물에 게재되었거나 게재 신청되지 않았음을 확인함.”
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Abstract

Review of the evolutionary and design perspectives on 

the origin of human genome: The conflict between the 

‘junk DNA’ concept and the ENCODE results

Ah-Ram Kim (Handong Global University)

Chang-Kee Hyun (Handong Global University)

Approximately 98% of human genome is non-protein-coding DNA. 
Majority of them has been considered to be junk DNA from the 
evolutionary perspective. However, the ENCODE project and its related 
research articles provided evidence that the concept of junk DNA is no 
longer supported based on the fact that a large portion of them, up to 
about 80%, shows cell-type specific biochemical functions. In this article, 
we examined the conflict between the concept of junk DNA and the 
result of the ENCODE project, and reviewed both the evolutionary and 
design perspectives on the origin of human genome.

Key Words: human genome, junk DNA, ENCODE, evolution, intelligent design, 
origin science




