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요 약 1990년대 게놈프로젝트 이후 유전자와 관련된 많은 연구가 진행되고 있다. 데이터 저장 기술

의 발달로 연구의 결과물들은 다량의 문헌들로 기록되고 있으며, 이러한 문헌들은 새로운 생물학적 관계들

을 추론하는 데이터로 유용하게 사용되고 있다. 이러한 이유로 본 연구에서는 생물학 문헌들을 활용하여 

질병과 관련한 유전자를 추론하는 방법론에 대해서 제안한다. 문헌들을 제목과 본문으로 구분하고, 각 영

역에서 등장한 유전자들을 추출한다. 제목 영역에서 추출된 유전자는 중심 유전자로 구분하고, 본문 영역

에서 추출된 유전자는 제목에서 추출된 유전자와 관계를 갖는 주변 유전자로 구분한다. 이러한 과정을 각 

문헌에 적용하여, 지역 유전자 네트워크를 구축한다. 구축된 지역 유전자 네트워크는 모두 연결하여 전역 

유전자 네트워크를 구축한다. 구축한 네트워크를 분석하여 질병 관련 유전자를 추론하였으며, 비교 실험을 

통해 제안하는 방법론이 질병 관련 유전자를 추론하는 유용한 방법론임을 입증하였다.

키워드: 유전자, 질병, 유전자-질병 관계, 텍스트 마이닝, 유전자 네트워크

Abstract After the genome projects of the 90s, a vast number of gene studies have been stored 

in online databases. By using these databases, several biological relationships can be inferred. In this 

study, we proposed a method to infer disease-gene relationships using title and body in biomedical 

text. The title was used to extract hub genes from data in the literature; whereas, the body of the 

literature was used to extract sub genes that are related to hub genes. Through these steps, we were 

able to construct a local gene-network for each report in the literature. By integrating the local 

gene-networks, we then constructed a global gene-network. Subsequent analyses of the global 

gene-network allowed inference of disease-related genes with high rank. We validated the proposed 

method by comparing with previous methods. The results indicated that the proposed method is a 

meaningful approach to infer disease-related genes.

Keywords: gene, disease, disease-gene relationship, text-mining, gene network
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1. 서 론

1990년 게놈프로젝트 이후, 유전자와 관련된 많은 연

구가 진행되고 있다. 이러한 연구의 결과들은 질병과 유

전자는 밀접한 관계가 있음을 입증하였다. 또 데이터 저

장 기술의 발달로 다량의 문헌정보가 데이터베이스에 

기록되었다. 생물학 문헌 데이터를 관리하고 제공하는 

대표적인 데이터베이스로 PubMed가 있다[1]. 이러한 

문헌 데이터베이스를 활용하면 생물학적 개체들 사이의 

정보를 추출할 수 있고, 추출된 관계들을 분석함으로써 

새로운 후보 관계들을 추론할 수 있다. 하지만 이러한 

문헌 데이터들은 그 양이 많고 산재하여 있다는 특성 

때문에 사람이 모든 문헌데이터를 일일이 분석하는 것

은 불가능하다. 이러한 이유로 생물학 문헌데이터를 분

석하는 방법은 생물학 분야에서 새로운 도전과제 및 목

표가 되었다.

생물학 분야에서 텍스트 마이닝은 생물학적 개체들 

사이의 관계를 추론하는 방법론으로 사용되고 있다. 이

중 널리 이용되는 방법론 중 하나는 동시 출현이다. 동

시 출현은 관심 있는 두 개의 단어가 한 문단 혹은 한 

문장에 동시에 출현할 경우, 두 단어는 연관성이 있다고 

가정하고 두 단어 사이의 관계를 추출하는 접근 방식을 

의미한다. 동시 출현 접근법을 통하여 생물학 문헌을 분

석하면, 생물학 문헌상에서 등장하는 다양한 생물학 개

체들 사이의 관계를 추론할 수 있다.

질병의 발병은 단순히 하나의 요인에 의해서 발생하

는 경우보다 다양한 생물학적 개체들 사이의 복잡한 관

계들에 의해서 생성되는 경우가 대부분이다. 이러한 이

유 때문에 생물학적 개체들 사이의 연관성을 추론하는 

것은 중요한 연구 과제라 할 수 있다. 

본 논문에서는 이러한 점에 착안하여, 문헌 데이터를 

활용하여 질병 관련 유전자를 추론하는 방법론에 대한 

연구를 진행하였다. 문헌 데이터를 제목과 본문, 두 가

지 형식으로 분류하여 분석하였다. 제목 영역에서 추출

된 유전자는 중심 유전자로 추출하였고, 해당 문헌의 본

문에서 추출되는 유전자들은 중심 유전자와 관계를 가

지는 주변 유전자로 추출하였다. 각 문헌에서 이러한 과

정을 반복하여 중심 유전자와 주변 유전자를 연결하는 

지역 유전자 네트워크들을 구축하였다. 구축된 지역 유

전자 네트워크들은 하나로 통합되어 전역 유전자 네트

워크를 구축한다. 전역 유전자 네트워크를 분석하여 각 

노드(유전자)에 대한 점수를 계산한다. 점수가 높은 상

위 N개의 유전자를 추출하고, 해당 유전자가 실제로 질

병과 관련이 있는지에 대해 검증하였다.

2. 관련 연구

2.1 생물학 문헌 텍스트 마이닝

Chiang[2]은 생물학 문헌 데이터를 활용하여 유전자 

정보를 제공하는 시스템을 구축하였다. 그들은 유전자 

정보 시스템을 구축하기 위하여 4가지 형식(생물학적 

기능, 유전자와의 연관성, 질병과의 연관성, 유전자-유전

자 관계)으로 유전자 정보를 구분하였다. 문헌 데이터 

속에서 4가지 형식의 정보를 활용하는 시스템을 구축하

여, 문헌 분석에서 요구되는 시간과 노력을 감소시켜 편

의성을 제공하였다.

Xie[3]는 문헌 데이터를 기반으로 microRNA 데이터

를 추출하는 방법론을 제안하였다. 그들은 문헌상에서 

microRNA 데이터 추출을 위해 microRNA 데이터를 

기술하는 75가지의 규칙을 생성하였다. 구축한 규칙들을 

기반으로 약 26,000개의 문헌상에서 후보 microRNA 

데이터를 추출하였고, 추출된 관계를 직접 검토하였다. 

그 결과 79개의 암과 236개의 microRNA 데이터, 그리

고 878개의 암과 microRNA 관계를 추출하였다.

2.2 생물학 개체들 사이의 관계 추론

Lee[4]의 연구에서는 질병과 약물 사이의 관계를 추

론하기 위하여 문헌 데이터를 활용하는 방법론을 제안

하였다. 문헌상에서의 동시 출현을 기반으로 질병-약 사

이의 관계를 추론하고, 해당 관계에 대한 가중치를 주기 

위하여 context vector라는 것을 정의하고 사용하였다. 

context vector는 질병-약물 관계가 추출된 논문에서 

등장하는 생물학적 개체들에 대한 정보를 의미한다. 그

들은 알츠하이머 질병에 대해서 실험을 하였고, 의미 있

는 질병과 약물의 관계를 추론하였다.

Oron[5]은 질병과 유전 사이의 관계를 추론하기 위하여 

prioritization 함수를 정의하여 사용하였다. prioritization 

함수는 유전자정보뿐만 아니라 단백질 복합체에 대한 

데이터를 함께 활용하여 구성하였으며, prioritization 함

수를 활용하여, 질병 관련 유전자를 추론하는 방법론을 

제안하였다.

Li[6]는 생물학 문헌데이터와 microArray 유전자 발

현 데이터를 통합하는 방법론에 대해서 연구를 진행하

였다. 생물학 문헌 데이터에서 동시 출현을 기반으로 유

전자 네트워크를 구축하였고, 문헌을 기반으로 구축된 

유전자 네트워크를 microArray 유전자 발현 데이터를 

활용하여 재구축하였다. 혈관 형성과 관련된 데이터를 

실험 데이터로 하여 제안하는 방법론을 검증하였으며, 

문헌에서 동시 출현을 기반으로 구축한 네트워크보다 

더 신뢰성 있는 네트워크를 구축하였음을 입증하였다.
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그림 1 제안하는 방법론의 개요

Fig. 1 The outline of proposed method

3. 방법론

이번 장에서는 제목과 본문을 활용하는 생물학적 문

헌 텍스트 마이닝 기법에 대해 기술한다. 그림 1은 제안

하는 방법론에 대한 전반적인 개요를 나타낸다. 우선 

PubMed로부터 결장암과 유방암과 관련된 문헌 데이터

를 각각 얻는다. 문헌들은 전처리 단계를 통해 저자 정

보, 소속 기관, 논문지 정보 등 불필요한 정보를 제거하

고, 제목과 본문만을 데이터로 사용한다. 제목과 본문을 

분류한 후, 각 영역에서 유전자 심볼을 추출한다. 유전

자 심볼 리스트에 대한 정보는 HGNC[7] 데이터베이스

로부터 가져왔다.

그림 1에서 볼 수 있듯이, 문헌 데이터는 제목과 본문 

부분으로 나누어지고, 각 위치에서 추출된 유전자들은 

중심 유전자와 주변 유전자로 나누어진다. 각 문헌으로

부터 지역 유전자 네트워크가 구축되고, 구축된 모든 지

역 유전자 네트워크들은 하나의 전역 유전자 네트워크

로 구축된다. 유전자 네트워크에서 두 노드 사이의 가중

치는 추출된 유전자의 위치 정보와 빈도수에 의해서 계

산된다. 전역 유전자 네트워크를 분석하고 가중치를 기

반으로 각 유전자에 대한 점수를 계산하여, 이를 기반으

로 질병 관련 유전자를 추론한다.

3.1 전처리

전처리 과정을 통해 먼저 문헌 데이터 중에 사용하지 

않는 저자 정보, 논문지, 날짜 등의 데이터를 제외하고 

제목과 본문만을 추출한다. 특수 기호 사이에 등장하는 

유전자를 추출하기 위해, 문헌들에서 소괄호, 하이픈, 슬

래시를 제거하였다. 또 문헌상에서 정확한 유전자 심볼

을 추출하기 위하여, 약 37,000의 유전자 심볼 중 3글자 

미만의 유전자 심볼 40개를 제외하였다. 3글자 미만의 

유전자 심볼들은 유전자를 표현하는 경우보다 다른 의

미로 사용되는 경우가 많다. 

3.2 지역 및 전역 유전자 네트워크 구축

전처리 과정을 마친 문헌 데이터 제목과 본문 각각에

서 유전자를 추출하고, 중심 유전자와 주변 유전자를 연

결하는 지역 유전자 네트워크를 구축한다. 만약 제목 영

역에서 2개 이상의 유전자가 등장할 경우, 모든 유전자

를 서로 연결한다. 반면에 본문 영역에서 2개이 상의 유

전자들이 등장할 경우, 주변 유전자 사이에는 관계를 형

성하지 않는다. 즉, 본문 영역에서 등장하는 주변 유전

자들은 제목 영역에 등장하는 중심 유전자에만 관계를 

형성한다.

위의 과정을 통해 구축된 모든 지역 유전자 네트워크

들을 연결하여, 전역 유전자 네트워크를 구축한다. 전역 

유전자 네트워크에서 관계들에 대한 가중치는 지역 유

전자 네트워크의 가중치를 사용한다. 만약 지역 유전자 

네트워크 중에서 중복된 관계가 있으면, 각 지역 유전자 

네트워크의 가중치들을 합산하여 가중치를 재설정한다. 

지역 유전자 네트워크의 가중치는 유전자 점수 계산 단

계를 거쳐 생성된다.
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그림 2 네트워크 구축 예제

Fig. 2 Example for network construction

그림 2는 지역 네트워크를 병합하여 전역 네트워크를 

구축하는 예제이다. 그림에서 볼 수 있듯이 중복된 관계

의 경우 각 관계의 가중치를 합하여 새로운 가중치를 

산정하고, 새로운 관계의 경우 네트워크를 확장한다.

3.3 유전자 점수 계산

우선 제목 영역에 등장하는 유전자가 본문 영역에 등

장하는 유전자보다 더 중요하다는 가정을 기반으로 지

역 유전자 네트워크의 가중치를 생성하였다. 가중치는 

기본적으로 두 가지의 요소를 고려하여 생성한다. 첫 번

째는 유전자가 문헌에서 등장 횟수를 의미하는 빈도수

이고, 두 번째는 유전자가 출현한 영역이다. 아래는 지

역 유전자 네트워크에서 가중치를 계산하는 식을 나타

낸다.

위의 식에서와 같이 중심 유전자 사이의 가중치는 가

장 큰 값인 1의 값을 가지게 된다. 반면에 주변 유전자 

사이의 가중치는 0으로써, 관계가 형성되지 않는다. 중

심 유전자와 주변 유전자 사이의 가중치는 주변 유전자

의 출현 빈도수와 비례한다. 위의 식에서 모든 주변 노

드의 수는 문헌 하나에서 등장하는 모든 유전자의 수를 

나타내고, 주변 노드의 빈도수는 한 문헌에서 특정 주변 

노드의 출현 횟수를 의미한다. 가중치(중심,주변)의 의미

는 논문에 제목에 유전자가 포함된다면, 그 논문은 해당 

유전자에 대한 분석 논문일 확률이 크고, 그렇다면 그 

논문에서 추가로 등장하는 유전자들은 제목에 등장한 

유전자와 관련이 있는 유전자라고 판단하였다.

위의 수식을 기반으로 각 지역 유전자 네트워크들은 가

중치를 형성하게 되고, 이를 기반으로 하나의 전역 유전

자 네트워크를 구축한다. 구축된 전역 유전자 네트워크의 

노드에 대한 점수는 연결 중앙성을 기반으로 계산된다. 

연결 중앙성이란 관계가 형성되어 있는 이웃 노드들과의 

가중치를 모두 합산하여, 해당 노드의 점수로 사용하는 

방법이다. 노드 점수에 대한 계산은 아래의 식을 이용한다.

위의 식에서, N(A)는 노드 A와 연결된 모든 이웃 노

드의 수를 의미한다. 
는 n번째 이웃 노드를 의미하

고, 가중치 (A, 
)는 노드 A와 n번째 이웃 노드 사이

의 가중치를 의미한다. 유전자 네트워크의 노드는 이웃 

노드의 수가 많을수록, 또 이웃 노드와의 가중치가 높을

수록 더 많은 점수를 받게 된다.

4. 결과 및 평가

이번 장에서는 실험 결과를 통해 제안하는 방법론과 

기존 연구와의 비교 실험 결과를 제시한다. 실험을 위해 

결장암과 유방암의 데이터를 사용하였다. 검증을 위한 

방법으로는 점수가 높은 상위 20개의 유전자를 추출하

고, 해당 유전자가 실제로 질병과 관련이 있는지에 대한 

여부를 확인하였다. 질병 관련 유전자의 대한 추론 방법

은 상위 N개의 유전자가 얼마나 질병과 관련이 있는지 

여부가 중요하다. 그 정확도가 높을수록 아직 알려지지 

않은 추론 유전자들이 좋은 후보 군이 되기 때문이다. 

질병과 유전자의 관련성 여부를 판단하기 위해서 질병 

관련 유전자를 제공하는 데이터베이스들을 활용하였다.

4.1 데이터 및 네트워크 구성

결장암과 유방암에 대한 문헌 데이터는 PubMed로부

터 해당 질병 명의 검색을 통해 얻었고, HGNC로부터 

약 37,000개의 유전자 심볼에 대한 데이터를 받았다. 문

헌 데이터 및 구축한 유전자 네트워크에 대한 구성 정

보는 표 1을 통해 나타내었고, 구축한 네트워크는 그림 

2를 통해 제시하였다.

표 1에서는 각 질병에 대해 사용한 문헌 데이터의 수

와 문헌데이터를 사용하여 구축한 전역 유전자 네트워

크의 구성 성분에 대한 값을 나타낸다. 표 1에서 제안하

는 방법론의 네트워크 구성 요소가 더 작은 값을 보임

을 확인할 수 있다. 이는 제안 하는 방법론은 제목에 유

전자가 등장하지 않을 경우 해당 문헌은 사용하지 않기 

때문이다.

표 1 데이터 및 유전자 네트워크의 구성

Table 1 Data and properties of gene networks

Colorectal Cancer Breast Cancer

Method Co-occurrence Our Co-occurrence Our

Literature 57,648 173,515

Node of 

Network
2,419 400 3,971 760

Edge of 

Network
10,275 278 22,336 570
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그림 3 결장암에 대한 유전자 네트워크

Fig. 3 Colorectal cancer-related gene network

표 2 정답 데이터 집합

Table 2 Answer Set Data

Answer Set

Disease Colorectal Cancer Breast Cancer

Known 

genes
23 12 35 13 20 9 107

Reference Sanger KEGG GHR NCI Sanger KEGG GHR

그림 3은 결장암 데이터에 제안하는 방법론을 적용하

여 구축한 유전자 네트워크이다. 그림에서 확인할 수 있듯

이, 노드와 간선의 수가 많지 않은 유전자 네트워크이다.

표 2는 질병 관련 유전자를 검증하기 위해 사용한 데이

터베이스들에 대한 정보를 나타낸다. Sanger[8], KEGG[9], 

GHR[10], NCI[11] 모두 질병 관련 유전자에 대한 정보

를 제공하는 데이터베이스이다.

4.2 동시 출현 기반 방법론과의 비교

가장 널리 사용되는 텍스트마이닝 방법론 중 하나인 

동시출현 기반의 관계 추론 방법과 비교 실험을 하였다. 

동시출현 기반의 관계 추론은 한 문장에 두 개 이상의 

유전자가 등장할 경우, 유전자들 사이의 연관성이 있다

고 판단하고 관계를 생성하는 방법론이다. 실험을 위해 

문헌 데이터를 한 문장 단위로 나누고, 유전자가 두 개 

이상 등장하는 문장을 추출하였다. 추출한 문장에서 가

능한 모든 유전자와 유전자 사이의 관계를 만들고, 빈도

수를 기반으로 네트워크를 구축하였다.

그림 4는 제안하는 방법론과 동시 출현 기반 방법론

과의 비교 실험 결과를 보여준다. 가로축은 추론한 유전

자의 수를 나타내고, 세로축은 실제로 질병과 관련이 있

그림 4 동시 출현 방법과의 비교 실험 결과

Fig. 4 Results of comparison with co-occurrence based 

method

그림 5 동시 출현 방법과의 Precision과 Recall 비교

Fig. 5 Comparison precision and recall with co-occurrence 

based method

다고 알려진 유전자의 수를 나타낸다. 그림 4에서 확인

할 수 있듯이, 결장암과 유방암에 대한 두 실험 모두에

서 제안하는 방법론이 N이 작을수록 더 많은 수의 질병 

관련 유전자를 추론하였다. 이를 통해 제안하는 방법론

이 기존의 동시 출현 기반의 방법론보다 질병 관련 유

전자 추론 방법론으로써 더 우수한 가중치를 사용함을 

입증하였다.

그림 5는 제안하는 방법론과 동시 출현 기반 방법론

과의 Precision과 Recall 값을 나타낸다. 그림에서 회색

은 제안하는 방법론을 나타내며, 검은색은 동시 출현 방

법론의 결과를 나타낸다. 그림 5를 통해 확인할 수 있듯

이, 제안하는 방법론이 N의 값이 작을수록 더 높은 

Precision과 Recall 값을 나타냄을 확인할 수 있다.

또 기존의 동시 출현 기반의 방법론은 단순히 등장의 

여부를 기반으로 관계를 생성하기 때문에, 유전자 네트

워크에 너무 많은 관계가 포함된다. 이러한 점은, 너무 

많은 질병 관련 후보 유전자를 추론하게 된다는 문제점

을 발생시킬 수 있다. 하지만 제안하는 방법론은 제목에 
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반드시 유전자 이름이 등장하여야 관계를 생성하기 때

문에, 기존의 방법론에 비해 적은 수의 관계를 생성한다.

제안하는 방법론은 같은 문헌 데이터에서 기존의 방

법론보다 매우 작은 수의 유전자와 관계를 추출하는 것

을 확인할 수 있다. 하지만 구축한 네트워크 분석을 통

해 추출한 유전자는 더 유의미한 결과를 보임을 그림 3

을 통해서 확인하였다. 이러한 실험 결과들을 통해서 제

안하는 방법론이 후보 유전자를 추론하는 방법론으로써 

더 적합하며, 네트워크 분석이 더 용이한 방법임을 입증

한다.

4.3 PRINCE 알고리즘과의 비교

PRINCE[12] 알고리즘은 질병 관련 유전자를 추론하

는 방법론 중 하나이다. 기본적으로 네트워크를 기반으

로 하는 접근 방식이고, 질병 사이의 유사도와 단백질-

단백질 상호 작용 정보를 사용한다. 아래는 PRINCE 알

고리즘과의 비교 실험 결과를 나타낸다.

그림 6에서 보이듯이, 결장암과 유방암 데이터 모두에

서 제안하는 방법론이 PRINCE 알고리즘보다 더 많은 

질병 관련 유전자를 추론하였다. 유방암 데이터의 경우

그림 6 PRINCE 알고리즘과의 비교 실험

Fig. 6 Comparison results with PRICNE algorithm

그림 7 PRINCE 알고리즘과의 Precision과 Recall 비교

Fig. 7 Comparison precision and recall with PRINCE 

algorithm

제안하는 방법론이 약 2배에 가까운 많은 질병 관련 유

전자를 추론함을 확인할 수 있었다.

그림 7은 제안하는 방법론과 PRINCE 알고리즘과의 

Precision과 Recall 값을 나타낸다. 회색이 제안하는 방

법론을 나타내며, 검은색은 PRINCE 알고리즘을 나타낸

다. 그림 7에서 확인할 수 있듯이, 제안하는 방법론이 

전체 구간에서 더 높은 Precision과 Recall값을 보임을 

확인할 수 있다. 

4.4 Top 20 추론 유전자 분석

제안하는 방법론을 통해 추론한 상위 20개의 유전자

에 대해서, 데이터베이스 검증 이외에 추가적인 문헌 검

증을 통해 유의미성을 확인하였다. 아래의 표는 결장암 

데이터에서 제안하는 방법론을 통해 추론한 상위 20개

의 유전자를 나타낸다.

표 3에서 Evidence는 해당 유전자와 질병과의 연관성을 

확인할 수 있는 참조 자료를 나타낸다. Sanger, KEGG, 

GHR, NCI는 데이터베이스를 의미하며, literature는 유

전자와 질병에 대한 정보를 담고 있는 생물학적 문헌 자

료를 의미한다. EGFR, MTHFR, CD44, CDX2, 

MGMT, CHEK2, UGT1A1, STAT3모두 질병 관련 유

전자 정보를 제공하는 데이터베이스들을 통해 검증되지

는 않았지만, 문헌 데이터를 통해서 해당 유전자들이 결

장암과 관련이 있음을 확인할 수 있었다.

표 3 결장암에 대해 추론한 상위 20개의 유전자

Table 3 Top 20 genes involved in colorectal cancer 

inferred by our method

Rank Gene Evidence

1 KRAS Sanger, KEGG, GHR

2 BRAF Sanger

3 APC Sanger, KEGG, GHR, NCI

4 EGFR literature[13]

5 MLH1 Sanger, KEGG, GHR, NCI

6 MTHFR literature[14]

7 PTEN NCI

8 TP53 Sanger, KEGG, GHR, NCI

9 DCC KEGG, GHR

10 PIK3CA Sanger, GHR

11 CD44 literature[15]

12 MSH2 Sanger, KEGG, GHR, NCI

13 MUTYH Sanger, GHR

14 CDX2 literature[16]

15 MGMT literature[17]

16 MDM2 Sanger

17 MSH6 Sanger, KEGG, GHR, NCI

18 CHEK2 literature[18]

19 UGT1A1 literature[19]

20 STAT3 literature[20]
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표 4 유방암에 대해 추론한 상위 20개의 유전자

Table 4 Top 20 genes involved in breast cancer inferred 

by our method

Rank Gene Evidence

1 BRCA1 Sanger, KEGG, GHR 

2 BRCA2 Sanger, KEGG, GHR 

3 EGFR literature[21] 

4 MUC1 GHR 

5 PTEN KEGG, GHR 

6 CD44 literature[22] 

7 TP53 Sanger, KEGG, GHR 

8 PIK3CA Sanger, GHR 

9 CYP2D6 literature[23] 

10 ATM GHR 

11 CXCR4 GHR 

12 CD24 literature[24] 

13 ERBB2 Sanger, KEGG, GHR 

14 EZH2 GHR 

15 CHEK2 Sanger, GHR 

16 MDM2 literature[25] 

17 EGF literature[26] 

18 ESR1 GHR 

19 PALB2 Sanger, GHR 

20 RAD51 GHR 

표 4는 제안하는 방법론을 사용하여 유방암 데이터에

서 추론한 상위 20개의 질병 관련 유전자를 의미한다. 

데이터베이스를 통해 검증되지 않은 EGFR, CD44, 

CYP2D6, CD24, MDM2, EGF의 유전자들도 유방암과 

관련성이 있음을 문헌 정보를 통해 확인할 수 있었다. 

질병 관련 유전자를 추론하는 방법론은 기존에 연관

성이 알려진 질병 관련 유전자를 추출하는 것도 중요하

지만, 유의미한 후보 유전자를 추론하는 것이 중요하다. 

이러한 관점에서 봤을 때, 제안하는 방법론은 이미 알려

진 질병 관련 유전자를 추출하는데 있어서도 다른 기존

의 방법론들보다 유의미한 결과를 보였으며, 데이터베이

스를 통해 검증되지 않은 유전자들에 대해서도 해당 질

병과의 연관성을 문헌 정보를 통해 확인하였다. 이러한 

이유로 제안하는 방법론은 질병 관련 유전자를 추론하

는 유용한 방법론이라고 할 수 있다.

5. 결론 및 향후 연구

본 연구에서는 문헌 데이터를 사용하여 질병 관련 유

전자를 추론하는 방법론을 제안하였다. 기존의 방법들과

의 차이점은 문헌 데이터를 제목과 본문으로 나누어 분

석하였다는 점과, 문헌별로 지역 유전자 네트워크를 구

축하고, 병합하는 과정을 통해 하나의 전역 유전자 네트

워크를 구축하는 방식이다.

제안하는 방법론을 검증하기 위해서 결장암과 유방암 

데이터에 대해 실험을 수행하였으며, 기존의 질병 관련 

유전자 추론 방법인 동시 출현 기반 방법론과 PRINCE 

알고리즘과의 비교 실험을 수행하였다. 각 실험에서 결

장암과 유방암 데이터 모두에서 더 많은 질병 관련 유

전자를 추론함을 확인할 수 있었다. 또 데이터베이스를 

통해 검증되지 않은 유전자들에 대해서도 문헌 검증을 

통해 질병과의 연관성을 확인할 수 있었다. 이러한 결과

를 통해 제안하는 방법론이 질병 관련 유전자를 추론하

는 유용한 방법론임을 확인하였다.

본 논문에서 제안하는 방법론이 결장암과 유방암뿐만 

아니라 다른 모든 유전적 질병에 대해서 좋은 결과를 

보임을 입증하기 위하여, 다른 유전적 질병에 대해서 추

가적인 실험을 진행할 계획이다. 또 현재 방법론에서는 

지역 유전자 네트워크를 구축할 때, 빈도수를 기반으로 

유전자 사이의 가중치를 계산한다. 향후 연구에서는 좀 

더 세세하게 문헌 데이터를 분석하여, 빈도수보다 더 유

의미한 가중치 선정 방법에 대한 연구를 진행할 것이다.
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