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Ââåäåíèå. Ãåíîôîíä ïîïóëÿöèé íàøåé ñòðàíû ôîðìèðîâàëñÿ â õîäå äîëãîâðåìåííûõ êîíòàê-
òîâ ìåæäó íàðîäàìè, ïðîæèâàþùèìè â ðàéîíàõ ñ ðàçëè÷íûìè êëèìàòè÷åñêèìè óñëîâèÿìè è îáëàäà-
þùèõ ñàìîáûòíûìè ýëåìåíòàìè êóëüòóðû è òðàäèöèé. Èññëåäîâàíèå îñíîâíûõ õàðàêòåðèñòèê
ãåíîôîíäà ÿâëÿåòñÿ îäíîé èç çàäà÷ ýòíè÷åñêîé ãåíîìèêè. Èçìåí÷èâîñòü êàæäîãî èç ãåíîìíûõ ðå-
ãèîíîâ õàðàêòåðèçóåò îòäåëüíóþ èñòîðè÷åñêóþ ðîäîñëîâíóþ ëèíèþ, ñëîæèâøóþñÿ ïîä âëèÿíèåì
ôàêòîðîâ âíåøíåé ñðåäû. Çàäà÷åé íàñòîÿùåé ðàáîòû ÿâèëîñü ìîëåêóëÿðíî-ãåíåòè÷åñêîå èçó÷å-
íèå ïîïóëÿöèé Àðõàíãåëüñêîé îáëàñòè ñ èñïîëüçîâàíèåì ìàðêåðîâ ÄÍÊ ðàçëè÷íîãî òèïà.

Ìàòåðèàëû è ìåòîäû. Èñïîëüçîâàíû îáðàçöû ÄÍÊ èç ðÿäà ïîïóëÿöèé Àðõàíãåëüñêîé îáëàñòè,
ñîáðàííûõ â ðåçóëüòàòå ýêñïåäèöèé çà ïåðèîä ñ 1999 ïî 2010 ã. Â ïîïóëÿöèîííûå âûáîðêè âêëþ÷à-
ëè íåðîäñòâåííûõ ïðåäñòàâèòåëåé íàñåëåíèÿ, ÿâëÿþùèõñÿ ïîòîìêàìè óðîæåíöåâ êîíêðåòíûõ
ðàéîíîâ Àðõàíãåëüñêîé îáëàñòè â òðåõ ïîêîëåíèÿõ. Â èññëåäîâàíèÿõ ó÷àñòâîâàëè òîëüêî ëèöà,
ïèñüìåííî âûðàçèâøèå ñâîå äîáðîâîëüíîå èíôîðìèðîâàííîå ñîãëàñèå. Â ðàáîòå àíàëèçèðîâàëñÿ
ïîëèìîðôèçì ìèòîõîíäðàëüíîé ÄÍÊ, Y-õðîìîñîìû è àóòîñîìíîé (ÿäåðíîé) ÄÍÊ. Ñ ïîìîùüþ ìàð-
êåðîâ ìèòîõîíäðàëüíîé ÄÍÊ îïðåäåëÿëè èñòîðè÷åñêèå ðîäîñëîâíûå ïî æåíñêîé ëèíèè, ñ ïîìîùüþ
ìàðêåðîâ Y-õðîìîñîìû – ïî ìóæñêîé. Èçó÷åíèå ïîëèìîðôíûõ ìàðêåðîâ ÿäåðíîé ÄÍÊ ïîçâîëÿëî ïðî-
âîäèòü êîìïëåêñíóþ õàðàêòåðèñòèêó ïîïóëÿöèé. Îöåíêà ãåíåòè÷åñêîé âàðèàáåëüíîñòè îñíîâûâà-
ëàñü íà èñïîëüçîâàíèè ðàçëè÷íûõ òèïîâ ïîëèìîðôèçìà – ïîëèìîðôíûõ ìèíè- è ìèêðîñàòåëëèòîâ,
èíñåðöèîííî-äåëåöèîííîãî ïîëèìîðôèçìà, îäíîíóêëåîòèäíûõ çàìåí, à òàêæå èõ óñòîé÷èâûõ êîì-
áèíàöèé â ñîñòàâå ãàïëîòèïîâ.

Ðåçóëüòàòû è îáñóæäåíèå. Àíàëèç ïîëèìîðôèçìà ìèòîõîíäðèàëüíîé ÄÍÊ â ïîïóëÿöèÿõ Àðõàí-
ãåëüñêîé îáëàñòè ïîêàçàë, ÷òî çäåñü ïðåäñòàâëåíî íåñêîëüêî èñòîðè÷åñêèõ ðîäîñëîâíûõ ïî ìàòå-
ðèíñêîé ëèíèè, îñíîâíàÿ èç êîòîðûõ – ãàïëîãðóïïà H, ñîñòàâëÿþùàÿ ïî÷òè ïîëîâèíó âñåõ èìåþ-
ùèõñÿ è ÿâëÿþùóþñÿ òèïè÷íîé äëÿ åâðîïåéñêîãî íàñåëåíèÿ. Îñòàëüíûå ãàïëîãðóïïû òàêæå õàðàê-
òåðíû äëÿ Åâðîïû è ïðåäñòàâëåíû â êîëè÷åñòâå, ñîîòâåòñòâåííîì åâðîïåéñêîìó. Ñ ïîìîùüþ
àíàëèçà ïîëèìîðôíûõ ìàðêåðîâ Y-õðîìîñîìû ïîêàçàíî ñõîäñòâî ýòèõ ïîïóëÿöèé ñ äðóãèìè ïîïóëÿ-
öèÿìè ðóññêèõ, íî, êðîìå òîãî, âûÿâëåíî çíà÷èòåëüíîå ïðèñóòñòâèå ôèííî-óãîðñêîãî êîìïîíåí-
òà, îáóñëàâëèâàþùåãî ñâîåîáðàçèå ìóæñêîãî ãåíîôîíäà ýòîãî ðåãèîíà. Èçó÷åíèå âàðèàáåëüíîñòè
ÿäåðíîãî ãåíîìà, îñíîâàííîãî êàê íà àíàëèçå ïîëèìîðôèçìà îòäåëüíûõ ãåíîâ (GSTA1, GSTT1, TP53,
DRD2), òàê è öåëûõ õðîìîñîìíûõ ðåãèîíîâ, òàêæå äåìîíñòðèðîâàëî ñïåöèôèêó ðàñïðåäåëåíèÿ
ãåíîìíûõ ìàðêåðîâ, îïðåäåëÿþùóþ îòëè÷èÿ îò ïîïóëÿöèé ðóññêîãî íàñåëåíèÿ äðóãèõ ðåãèîíîâ
Ðîññèè.

Çàêëþ÷åíèå. Áîëüøèíñòâî èññëåäîâàííûõ â ðàáîòå ìàðêåðîâ âûÿâëÿåò ñâîåîáðàçèå ãåíîôîí-
äà ðóññêîãî íàñåëåíèÿ Àðõàíãåëüñêîé îáëàñòè. Îñíîâíàÿ ÷àñòü èçìåí÷èâîñòè èçó÷åííûõ ìàðêåðîâ
ñîâïàäàåò ñ òàêîâîé ó âîñòî÷íîñëàâÿíñêèõ ïîïóëÿöèé, íî íåêîòîðûå îñîáåííîñòè ïîçâîëÿþò ïðåä-
ïîëîæèòü íàëè÷èå êîìïîíåíòà, õàðàêòåðíîãî äëÿ íàðîäîâ ôèííî-óãîðñêîé ÿçûêîâîé ãðóïïû. Ðàç-
ëè÷íûå ó÷àñòêè ãåíîìà îòðàæàþò îòäåëüíûå ëèíèè ýâîëþöèîííûõ òðàåêòîðèé ãåíîôîíäà ïîïó-
ëÿöèé Àðõàíãåëüñêîé îáëàñòè.

Êëþ÷åâûå ñëîâà: Àðõàíãåëüñêàÿ îáëàñòü, ãåíîìíîå ðàçíîîáðàçèå, ÄÍÊ ïîëèìîðôèçì, ìèíèñà-
òåëëèòû, ìèêðîñàòåëëèòû, îäíîíóêëåîòèäíûé ïîëèìîðôèçì, ãàïëîòèïû
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Введение

Èññëåäîâàíèå îñíîâíûõ õàðàêòåðèñòèê ãåíî-
ôîíäà ÿâëÿåòñÿ îäíîé èç çàäà÷ ýòíè÷åñêîé ãåíî-
ìèêè – íàóêè îá îñîáåííîñòÿõ ãåíîìíîãî ðàçíî-
îáðàçèÿ ÷åëîâåêà íà ðàçíûõ óðîâíÿõ îðãàíèçàöèè
ïîïóëÿöèîííûõ ñèñòåì íàñåëåíèÿ – îòäåëüíûõ
ïîïóëÿöèé, ýòíîñîâ, ýòíîòåððèòîðèàëüíûõ îáù-
íîñòåé. Ãåíîôîíä ïîïóëÿöèé íàøåé ñòðàíû ñëî-
æèëñÿ â õîäå äîëãîâðåìåííûõ âçàèìîäåéñòâèé
ýòíè÷åñêèõ ãðóïï, ïðîæèâàþùèõ â ðàéîíàõ ñ
ðàçëè÷íûìè êëèìàòè÷åñêèìè óñëîâèÿìè è îáëà-
äàþùèõ ñàìîáûòíûìè ýëåìåíòàìè êóëüòóðû è
òðàäèöèé. Íàñåëåíèå Àðõàíãåëüñêîé îáëàñòè, ðàñ-
ïîëîæåííîé â øèðîêîì äèàïàçîíå êëèìàòè÷åñêèõ
óñëîâèé, èìååò áîãàòóþ èñòîðèþ. Â äðåâíîñòè òåð-
ðèòîðèÿ îáëàñòè áûëà çàñåëåíà ôèííî-óãîðñêè-
ìè ïëåìåíàìè, ïîòîìêàìè êîòîðûõ â äàëüíåéøåì
ñòàëè ìåðÿ, âåñü, ÷óäü, ïåðìü. Ñîãëàñíî àðõåî-
ëîãè÷åñêèì äàííûì, â ñàìûå çàïàäíûå ðåãèîíû
îáëàñòè ñ V â. í.ý. íà÷àëè ïðîíèêàòü ñëàâÿíñêèå
ïëåìåíà (êðèâè÷è, ñëîâåíå íîâãîðîäñêèå), î ÷åì
ìîæíî ñóäèòü ïî íàëè÷èþ çàõîðîíåíèé â âèäå êóð-
ãàíîâ, õàðàêòåðíûõ äëÿ ñëàâÿíñêîé êóëüòóðû. Â
IX–X ââ. ñ þãî-çàïàäà íà òåððèòîðèþ îáëàñòè ïðî-
äâèãàåòñÿ íîâàÿ âîëíà ñëàâÿíñêîãî íàñåëåíèÿ –
ñëîâåíå èëüìåíñêèå ïëåìåíà, ïðèíåñøèå â êðàé
ïàøåííîå çåìëåäåëèå. C XI–XII ââ. íà÷àëîñü àê-
òèâíîå çàñåëåíèå êðàÿ ðóññêèìè, ïðîõîäèâøåå â
îñíîâíîì äâóìÿ ïîòîêàìè – èç Íîâãîðîäñêîé çåì-
ëè è Âëàäèìèðî-Ñóçäàëüñêîé Ðóñè, è ïðîäîëæàâ-
øååñÿ âïëîòü äî XV â., êîãäà çàêîí÷èëîñü ñòàíîâ-
ëåíèå ðóññêîé ýòíè÷åñêîé îáùíîñòè íà äàííîé
òåððèòîðèè, â ïðîöåññå êîòîðîãî ïðîèñõîäèëà àñ-
ñèìèëÿöèÿ àâòîõòîííîãî íàñåëåíèÿ, îòíîñÿùåãî-
ñÿ ê ôèííî-óãîðñêèì ïëåìåíàì.

×åðåç àðõàíãåëüñêèå çåìëè øëî ïðîíèêíîâå-
íèå ðóññêèõ íà Óðàë è â Çàóðàëüå. Íà ïåðåñå÷å-
íèè òîðãîâûõ ïóòåé âîçíèêàëè íîâûå ïîñåëåíèÿ:
Âåëüñê (1137 ã.), Øåíêóðñê (1315 ã.), Õîëìîãîðû
(1328 ã.), Êàðãîïîëü (1380 ã.), Ñîëüâû÷åãîäñê
(1492 ã.) è äð. Â XVI â. Ïîìîðüå, òåððèòîðèÿ, ïðè-
ìûêàþùàÿ ê Áåëîìó ìîðþ è Ñåâåðíîìó ëåäîâè-
òîìó îêåàíó, ñîñòàâëÿëà âàæíóþ ÷àñòü ãîñóäàð-
ñòâà è èãðàëà çíà÷èòåëüíóþ ðîëü â ñòàíîâëåíèè
êóëüòóðû ðóññêîãî ýòíîñà. Â íàñòîÿùåå âðåìÿ èç
ôèííî-óãîðñêèõ íàðîäîâ íà òåððèòîðèè îáëàñòè
æèâóò âåïñû íà çàïàäå, êîìè íà âîñòîêå, è íåìíî-
ãî÷èñëåííûå êàðåëû íà þãî-çàïàäå. Ðóññêîå íà-
ñåëåíèå ïî äàííûì àíòðîïîëîãèè è ýòíîëîãèè ãå-
òåðîãåííî è èìååò õàðàêòåðíûå îñîáåííîñòè â
êîíêðåòíûõ ðåãèîíàõ, ôîðìèðîâàíèþ êîòîðûõ
ñïîñîáñòâîâàëè ðàçëè÷èÿ â ýòíè÷åñêèõ ïðîöåññàõ,
à òàêæå â îïðåäåëåííîì ðàçíîîáðàçèè êàê ñîöè-
àëüíî-ýêîíîìè÷åñêîãî ðàçâèòèÿ, òàê è ïðèðîäíî-
êëèìàòè÷åñêèõ ôàêòîðîâ

Â íàñòîÿùåé ðàáîòå îñîáîå âíèìàíèå óäåëå-
íî àíàëèçó ñîáñòâåííûõ èññëåäîâàíèé ïî ìîëå-
êóëÿðíî-ãåíåòè÷åñêîìó èçó÷åíèþ ïîïóëÿöèé Àð-
õàíãåëüñêîé îáëàñòè: ïîñ. Õîëìîãîðû Àðõàíãåëü-
ñêîãî ðàéîíà, ïîñ. Îøåâåíñêîå Êàðãîïîëüñêîãî
ðàéîíà, äåð. Áåëàÿ Ñëóäà Êðàñíîáîðñêîãî ðàéî-
íà, ã. Ìåçåíü Ìåçåíñêîãî ðàéîíà. Áëàãîäàðÿ èñ-
ïîëüçîâàíèþ ìàðêåðîâ ÄÍÊ ðàçëè÷íîãî òèïà âû-
ÿâëåíû îñîáåííîñòè ãåíîôîíäà ýòîãî ðåãèîíà,
âõîäÿùåãî â ñîñòàâ Ðîññèéñêîé Ôåäåðàöèè.

Типы полиморфных маркеров ДНК
в этнической геномике

Âñå ìàðêåðû ÄÍÊ ñ ïîçèöèé ïîïóëÿöèîííûõ
èññëåäîâàíèé ìîæíî ðàçäåëèòü íà òðè ãðóïïû:
ìàðêåðû ìèòîõîíäðèàëüíîé ÄÍÊ, ìàðêåðû Y-õðî-
ìîñîìû è àóòîñîìíûå ìàðêåðû ÿäåðíîé ÄÍÊ
[Ëèìáîðñêàÿ, Õóñíóòäèíîâà, Áàëàíîâñêàÿ, 2002;
Ëèìáîðñêàÿ, Âåðáåíêî, Õðóíèí, Ñëîìèíñêèé,
2007; Òàðñêàÿ, Ãîãîëåâ, Åëü÷èíîâà, Åãîðîâà, Ëèì-
áîðñêàÿ, 2009]. Â ãåíîìå èìååòñÿ íåñêîëüêî òè-
ïîâ ïîëèìîðôèçìà: îäíîíóêëåîòèäíûå çàìåíû,
èíñåðöèîííî-äåëåöèîííûé ïîëèìîðôèçì, ïîëè-
ìîðôíûå ìèíè – è ìèêðîñàòåëëèòû. Êàæäîìó òèïó
ìàðêåðîâ ñîîòâåòñòâóþò îïðåäåëåííûå ñâîéñòâà,
èñïîëüçîâàíèå êîòîðûõ ïîçâîëÿåò âñåñòîðîííå
èññëåäîâàòü ìèêðîýâîëþöèþ îòäåëüíûõ ïîïóëÿ-
öèé è èõ ñîâîêóïíîñòåé. Ïîïóëÿöèîííàÿ âàðèà-
áèëüíîñòü ýòèõ ìàðêåðîâ îïðåäåëÿåòñÿ ôàêòîðà-
ìè ìèêðîýâîëþöèè (ìèãðàöèÿ, ñåëåêöèÿ, ãåíåòè-
÷åñêèé äðåéô, ñïîíòàííûé ìóòàãåíåç) [Àëòóõîâ,
Ñàëìåíêîâà, 2002; Êàðòàâöåâ, 2005], îäíàêî åå
õàðàêòåð ïî-ðàçíîìó îòðàæàåò ðåçóëüòàò äåéñòâèÿ
ýòèõ ïðîöåññîâ [Ëèìáîðñêàÿ, Âåðáåíêî, Õðóíèí,
Ñëîìèíñêèé, 2007]. Íàïðèìåð, îñíîâíûìè îñîáåí-
íîñòÿìè ïîëèìîðôèçìà ìèòîõîíäðèàëüíîãî ãåíî-
ìà ÿâëÿåòñÿ îòñóòñòâèå ðåêîìáèíàöèé, âûñîêèé
óðîâåíü èçìåí÷èâîñòè è ìàòåðèíñêèé òèï íàñëå-
äîâàíèÿ. Y-õðîìîñîìíûé ïîëèìîðôèçì ÿâëÿåòñÿ
ïðîòèâîïîëîæíûì ìèòîõîíäðèàëüíîìó – ìàðêå-
ðû íàñëåäóþòñÿ òîëüêî ïî îòöîâñêîé ëèíèè. Îáà
òèïà ïîëèìîðôèçìà äîïîëíÿþò äðóã äðóãà, äàâàÿ
ðàçäåëüíóþ èíôîðìàöèþ îá îòöîâñêîì è ìàòåðèí-
ñêîì âêëàäå â ýâîëþöèþ ïîïóëÿöèé. Ýòî ÿâëåíèå
äàëî íîâûå, íå ñóùåñòâîâàâøèå ðàíåå âîçìîæ-
íîñòè â ïîïóëÿöèîííûõ èññëåäîâàíèÿõ – ïðîñëå-
äèòü è ñîïîñòàâèòü èñòîðèþ æåíñêîé è ìóæñêîé
÷àñòè ïîïóëÿöèè è îöåíèòü èõ âêëàä â ïîïóëÿöè-
îííûé ãåíîôîíä.

ßäåðíûå àóòîñîìíûå ìàðêåðû ÄÍÊ õàðàêòå-
ðèçóþò ñîîáùåñòâà â öåëîì, íå àêöåíòèðóÿ âíè-
ìàíèå íà îñîáåííîñòè ãåíåòè÷åñêîãî âêëàäà ðàç-
ëè÷íûõ ïîëîâ. Èñïîëüçîâàíèå îïðåäåëåííûõ òè-
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ïîâ ÿäåðíîãî ïîëèìîðôèçìà, êàê ïîëàãàþò ìíî-
ãèå èññëåäîâàòåëè, ïîçâîëÿåò îöåíèòü òå èëè
èíûå âðåìåííûå ñîáûòèÿ, ïðîèñõîäèâøèå â èñ-
òîðèè ïîïóëÿöèè. Òàê æå, êàê ìèòîõîíäðèàëüíûå
è Y-õðîìîñîìíûå ìàðêåðû, ìíîãèå ó÷àñòêè äðó-
ãèõ õðîìîñîì (àóòîñîì), îáëàäàþùèå äîñòàòî÷-
íîé óñòîé÷èâîñòüþ â íàñëåäîâàíèè, èìåþò ñâîþ
íåçàâèñèìóþ ýâîëþöèîííóþ òðàåêòîðèþ. Ïîëàãà-
þò, ÷òî â ãåíîìå ÷åëîâåêà ÷èñëî òàêèõ ó÷àñòêîâ
ìîæåò äîñòèãàòü íåñêîëüêèõ òûñÿ÷, è êàæäûé èç
íèõ ìîæåò äàòü èíôîðìàöèþ î ãåíåòè÷åñêîé èñ-
òîðèè ñîîòâåòñòâóþùåé ðîäîñëîâíîé ëèíèè.

Ñàìûìè ðàñïðîñòðàíåííûìè ïîëèìîðôíûìè
ó÷àñòêàìè â ãåíîìå ÷åëîâåêà ÿâëÿþòñÿ òî÷êîâûå
çàìåíû íóêëåîòèäîâ, ïðåäñòàâëÿþùèå ñîáîé òàê
íàçûâàåìûé îäíóêëåîòèäíûé ïîëèìîðôèçì
(ÎÍÏ), êîòîðûé õàðàêòåðèçóåòñÿ î÷åíü íèçêîé ñêî-
ðîñòüþ âîçíèêíîâåíèÿ. Ñîãëàñíî ïîñëåäíèì èñ-
ñëåäîâàíèÿì êîíñîðöèóìà «1000 ãåíîìîâ», ñêî-
ðîñòü ìóòàöèé äëÿ ÎÍÏ ñîñòàâëÿåò 10-8 íà íóêëå-
îòèä íà ïîêîëåíèå [Durbin, Abecasis, Altshuler et
al, 2010]. ×åì ìåíüøå ñêîðîñòü âîçíèêíîâåíèÿ
ïîëèìîðôèçìà, òåì áîëåå îòäàëåííûå ñîáûòèÿ
îí ìàðêèðóåò. Òàêèì îáðàçîì, äàííûé òèï ïîëè-
ìîðôèçìà èñïîëüçóþò â òåõ ñëó÷àÿõ, êîãäà õîòÿò
âûÿñíèòü ñîáûòèÿ, ïðîèñõîäèâøèå â î÷åíü îòäà-
ëåííûå âðåìåíà [Ëèìáîðñêàÿ, Âåðáåíêî, Õðóíèí,
Ñëîìèíñêèé, 2007].

Â ãåíîìå èìåþòñÿ è äðóãèå òèïû ïîëèìîðôèç-
ìà, íàïðèìåð, òàê íàçûâàåìûå ãèïåðâàðèàáåëü-
íûå ó÷àñòêè: ìèíè- è ìèêðîñàòåëëèòíûå ìàðêåðû
ÄÍÊ [Âåðáåíêî, Ëèìáîðñêàÿ, 2008]. Îêàçàëîñü, ÷òî
âî ìíîãèõ ó÷àñòêàõ ãåíîìà íàõîäÿòñÿ òàíäåìíûå
ïîâòîðû, ò.å. îäíà íåáîëüøàÿ íóêëåîòèäíàÿ ïîñ-
ëåäîâàòåëüíîñòü ìîæåò áûòü ïîâòîðåíà íåñêîëü-
êî ðàç, ïðè÷åì ýòè ïîñëåäîâàòåëüíîñòè ñëåäóþò
îäèí çà äðóãèì ñòûê â ñòûê. ×èñëî òàêèõ ïîâòîðîâ
â îäíîì ó÷àñòêå ãåíîìà ìîæåò çíà÷èòåëüíî ðàç-
ëè÷àòüñÿ ó ðàçíûõ èíäèâèäóóìîâ. Äëÿ ìèêðîñà-
òåëëèòîâ ñêîðîñòü ìóòàöèé ñîñòàâëÿåò 10-3–10-5

[Durbin, Abecasis, Altshuler et al, 2010], ÷òî çíà÷è-
òåëüíî âûøå, ÷åì â ñëó÷àå òî÷êîâûõ çàìåí ÎÍÏ.
Êàê áóäåò ïîêàçàíî äàëåå, èçó÷åíèå ýòîãî òèïà
ïîëèìîðôèçìà ïîçâîëÿåò òåñòèðîâàòü ñîáûòèÿ
îòíîñèòåëüíî íåäàâíåãî ïðîøëîãî.

Â íàñòîÿùåå âðåìÿ èçó÷åíèå ïîëèìîðôèçìà
ÄÍÊ ïðîâîäèòñÿ âî ìíîãèõ ïîïóëÿöèÿõ ìèðà. Ïî-
äîáíûå èññëåäîâàíèÿ ïîçâîëèëè âûÿâèòü çíà÷è-
òåëüíûå âíóòðè- è ìåæïîïóëÿöèîííûå ðàçëè÷èÿ
â ÷àñòîòàõ ïîëèìîðôíûõ ôðàãìåíòîâ ÄÍÊ âî ìíî-
ãèõ ãåîãðàôè÷åñêèõ ðåãèîíàõ ìèðà, ÷òî ñòàëî îä-
íîé èç âàæíåéøèõ õàðàêòåðèñòèê ãåíåòè÷åñêîé
ñòðóêòóðû ïîïóëÿöèé ÷åëîâåêà. Ðåãèîí Âîñòî÷íîé
Åâðîïû íàñåëåí áîëüøèì êîëè÷åñòâîì ýòíè÷åñêèõ
ãðóïï, âçàèìîäåéñòâóþùèõ â òå÷åíèå äëèòåëüíîãî
âðåìåíè è çíà÷èòåëüíî îòëè÷àþùèõñÿ ïî àíòðî-

ïîëîãè÷åñêèì, ëèíãâèñòè÷åñêèì è ýòíîãðàôè÷å-
ñêèì õàðàêòåðèñòèêàì. Áëàãîäàðÿ ýòîìó, îñîáåí-
íîñòè ãåíîôîíäà ïîïóëÿöèé Àðõàíãåëüñêîé îáëà-
ñòè ìîæíî îïðåäåëÿòü íå òîëüêî â ñðàâíåíèè ñ
ãåíîôîíäîì äðóãèõ ðóññêèõ ïîïóëÿöèé íî è èíûõ
íàðîäîâ, íàñåëÿþùèõ òåððèòîðèþ Âîñòî÷íîé Åâ-
ðîïû. Èññëåäîâàíèå ãåíîìíîãî ïîëèìîðôèçìà
ïîïóëÿöèé Àðõàíãåëüñêîé îáëàñòè ïðîâåäåíî íà-
øèì êîëëåêòèâîì ñ èñïîëüçîâàíèåì ðàçëè÷íûõ
òèïîâ ïîëèìîðôíûõ ìàðêåðîâ ÄÍÊ, ïîäðîáíàÿ
õàðàêòåðèñòèêà êîòîðûõ ïðåäñòàâëåíà äàëåå.

Полиморфизм митохондриальной ДНК

Ïåðâûì ïîëèìîðôèçìîì ÄÍÊ, êîòîðûé áûë
èñïîëüçîâàí äëÿ èçó÷åíèÿ ïîïóëÿöèé ÷åëîâåêà –
ýòî ïîëèìîðôèçì ìèòîõîíäðèàëüíîé ÄÍÊ. Ñëåäó-
åò îòìåòèòü, ÷òî êàæäàÿ êëåòêà íàøåãî îðãàíèçìà
ñîäåðæèò äâà ãåíîìà – îäèí ÿäåðíûé, â êîòîðîì
çàøèôðîâàíû îñíîâíûå íàøè ïðèçíàêè, äðóãîé
ñîäåðæèòñÿ âíå ÿäðà – â ìèòîõîíäðèÿõ, îñíîâ-
íàÿ ðîëü êîòîðûõ ñîñòîèò â îáåñïå÷åíèè êëåòêè
ýíåðãèåé. Â êàæäîé êëåòêå èìååòñÿ îò íåñêîëü-
êèõ äåñÿòêîâ äî íåñêîëüêèõ òûñÿ÷ ìèòîõîíäðèé.
Êàê ïðàâèëî, âñå ìèòîõîíäðèè îäíîãî è òîãî æå
îðãàíèçìà îáëàäàþò îäèíàêîâûì ãåíîìîì.

Ãåíîì ìèòîõîíäðèé î÷åíü ìàë (16569 íóêëå-
îòèäîâ), â íåì ñîäåðæèòñÿ âñåãî 37 ãåíîâ, êîòî-
ðûå êîäèðóþò áåëêè, íåîáõîäèìûå äëÿ ôóíêöèî-
íèðîâàíèÿ ìèòîõîíäðèè. Îí îáëàäàåò î÷åíü âû-
ñîêèì óðîâíåì ïîëèìîðôèçìà, ò.ê. ñêîðîñòü íà-
êîïëåíèÿ ìóòàöèé çäåñü â 10–15 ðàç âûøå, ÷åì â
ÿäåðíîì ãåíîìå. Ìèòîõîíäðèàëüíûé ãåíîì ó ÷å-
ëîâåêà íàñëåäóåòñÿ ïî ìàòåðèíñêîé ëèíèè. Òàêèì
îáðàçîì, åãî àíàëèç äàåò èíôîðìàöèþ î ãåíåòè-
÷åñêîé èñòîðèè ïî æåíñêîé ëèíèè [Ëèìáîðñêàÿ,
Âåðáåíêî, Õðóíèí, Ñëîìèíñêèé, 2007].

Ìèòîõîíäðèàëüíûé ãåíîì, ïðåäñòàâëÿþùèé
ñîáîé ìîëåêóëó ÄÍÊ, ðàññìàòðèâàþò êàê åäèíîå
öåëîå, ïåðåäàþùååñÿ èç ïîêîëåíèÿ â ïîêîëåíèå
ïî ìàòåðèíñêîé ëèíèè áåç ñóùåñòâåííûõ èçìåíå-
íèé. ×åëîâå÷åñòâî èìååò ìíîæåñòâî âàðèàíòîâ
ìèòîõîíäðèàëüíîãî ãåíîìà, ðàçëè÷àþùèõñÿ ìåæ-
äó ñîáîé ñî÷åòàíèåì êîíêðåòíûõ ïîëèìîðôíûõ
òî÷åê, íàçûâàåìûì ãàïëîòèïîì.

Ïðè ïîñòðîåíèè äåíäðîãðàìì íà îñíîâå ãàï-
ëîòèïîâ ìèòîõîíäðèàëüíîé ÄÍÊ îáíàðóæåíî, ÷òî
êîíêðåòíûå ãàïëîòèïû îáúåäèíÿþòñÿ â âåòâè íà
îñíîâå ñõîäñòâà èõ ïîëèìîðôíûõ ó÷àñòêîâ. Òàêèå
âåòâè íàçâàíû ãàïëîãðóïïàìè è â îñíîâå êàæäîé
èç íèõ èìåþòñÿ îïðåäåëåííûå ìóòàöèè, íàçûâàå-
ìûå äèàãíîñòè÷åñêèìè. Èìåííî ïî àíàëèçó ýòèõ
ìóòàöèé ìîæíî îòíåñòè êîíêðåòíûé âàðèàíò ìèòî-
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õîíäðèàëüíîé ÄÍÊ (ãàïëîòèï) ê òîé èëè èíîé ãàï-
ëîãðóïïå. Ïî ñóùåñòâó êàæäàÿ ãàïëîãðóïïà (âåòâü,
ñîñòàâëåííàÿ èç ðîäñòâåííûõ ãàïëîòèïîâ) ïðåä-
ñòàâëÿåò ñîáîé èñòîðè÷åñêóþ ðîäîñëîâíóþ ëè-
íèþ, âåäóùóþ ñâî¸ íà÷àëî îò îäíîãî ïðåäêà ïî
ìàòåðèíñêîé ëèíèè. Òàêèå èñòîðè÷åñêèå ðîäî-
ñëîâíûå, ãàïëîãðóïïû, ïðèíÿòî îáîçíà÷àòü êîíê-
ðåòíûìè ëàòèíñêèìè áóêâàìè.

Â ïîïóëÿöèÿõ Åâðîïû õàðàêòåðíûìè èñòîðè-
÷åñêèìè ëèíèÿìè ÿâëÿþòñÿ ãàïëîãðóïïû ìòÄÍÊ,
îáîçíà÷àåìûå êàê H, J, K, W1, T, U4, U5, V, X è W
[Ëèìáîðñêàÿ, Õóñíóòäèíîâà, Áàëàíîâñêàÿ, 2002;
Áåðìèøåâà, Âèêòîðîâà, Õóñíóòäèíîâà, 2003; Ìà-
ëÿð÷óê, 2004; Õóñíóòäèíîâà, Âèêòîðîâà, Àõìåòî-
âà è äð., 2006; Tambets, Rootsi, Kivisild et al., 2004;
Roostalu, Kutuev, Loogvali, 2007; Loogvali, Roostalu,
Malyarchuk et al., 2004; Belyaeva, Bermisheva,
Khrunin et al., 2003]. Ìèòîõîíäðèàëüíûé ãåíîôîíä
ñëàâÿí ÿâëÿåòñÿ ÷àñòüþ ãåíîôîíäà âñåé ñèñòå-
ìû åâðîïåéñêèõ íàðîäîâ. Çíà÷èòåëüíàÿ ÷àñòü
(97.8%) ãàïëîãðóïï ìòÄÍÊ ðóññêîãî íàñåëåíèÿ
ñîâïàäàþò ñ îñíîâíûìè åâðîïåéñêèìè [Malyarchuk,
Derenko, Grzybowski, 2004; Ìàëÿð÷óê, 2004; Ìîðî-
çîâà, Íàóìîâà, Ðû÷êîâ, 2004; Malyarchuk, Grzy-
bowski, Derenko et al., 2010; Malyarchuk, Derenko,
Grzybowski et al., 2010; Grzybowski, Malyarchuk,
Derenko et al., 2007].

Îäíî èç ïåðâûõ èññëåäîâàíèé ìèòîõîíäðè-
àëüíîé ÄÍÊ â ïîïóëÿöèÿõ Àðõàíãåëüñêîé îáëàñòè
áûëî ïðîâåäåíî íàìè â ñðàâíèòåëüíîì èññëåäî-
âàíèè ïîëèìîðôèçìà ìèòîõîíäðèàëüíîé ÄÍÊ â
ïîïóëÿöèè èç ñåëà Îøåâåíñêîå ñ ïîïóëÿöèÿìè
áåëîðóñîâ è ðóññêèõ èç Óôû [Belyaeva, Bermi-
sheva, Khrunin et al., 2003]. Ðåçóëüòàòû ïîêàçàëè,
÷òî â èçó÷åííûõ ïîïóëÿöèÿõ èìååòñÿ øèðîêèé
ñïåêòð ãàïëîòèïîâ, îäíàêî îñîáåííî ÷àñòî âñòðå-
÷àåòñÿ ãàïëîòèï, îòíîñÿùèéñÿ ê ãàïëîãðóïïå Í,
õàðàêòåðíîé äëÿ áîëüøèíñòâà åâðîïåéñêèõ íàðî-
äîâ. Â ïîïóëÿöèè Îøåâåíñêîãî ÷àñòîòà åå ñîñòàâ-
ëÿåò 48.7%, ÷òî ñîïîñòàâèìî ñ ÷àñòîòîé âñòðå÷àå-
ìîñòè â äðóãèõ ðóññêèõ è åâðîïåéñêèõ ïîïóëÿöèÿõ.
Ïîêàçàíà âûñîêàÿ ÷àñòîòà ãàïëîãðóïïû U (26.3%
â ïîïóëÿöèè ðóññêèõ Àðõàíãåëüñêîé îáëàñòè,
28.3% ó áåëîðóñîâ è 30% ó ðóññêèõ Áàøêèðèè), â
òîì ÷èñëå ñóáãàïëîãðóïïû U5 (íàèáîëåå äðåâíåé
åâðîïåéñêîé ñóáãàïëîãðóïïû êëàñòåðà U). Ñëåäó-
åò ïîä÷åðêíóòü, ÷òî â îáðàçöàõ èç Îøåâåíñêîãî
áûëà îáíàðóæåíà ñ ÷àñòîòîé 6.6% ñóáãàïëîãðóïïà
U5b1, íå õàðàêòåðíàÿ äëÿ åâðîïåîèäíûõ ïîïóëÿ-
öèé, íî îïèñàííàÿ â ëèòåðàòóðå êàê ñïåöèôè÷íàÿ
äëÿ ïîïóëÿöèè ñààìîâ. Ñëåäîâàòåëüíî, ìèòîõîíä-
ðèàëüíûé ãåíîôîíä íåêîòîðûõ ïîïóëÿöèé ðóññêèõ
Àðõàíãåëüñêîé îáëàñòè ñîõðàíÿåò äî íàñòîÿùåãî
âðåìåíè ìàòåðèíñêèå ëèíèè ïðåäêîâûõ ôèííî-
óãîðñêèõ ïëåìåí.

×àñòîòà ãàïëîãðóïïû Ê òàêæå ÿâëÿåòñÿ äîñ-
òàòî÷íî âûñîêîé â ïîïóëÿöèè ñåâåðíûõ ðóññêèõ
èç Îøåâåíñêîãî (7.9%), â òî âðåìÿ êàê â äðóãèõ
èçó÷åííûõ íàìè ïîïóëÿöèÿõ íå ïðåâûøàåò 2.2%.
Äðóãèìè ðàñïðîñòðàíåííûìè ãàïëîãðóïïàìè â
èçó÷åííûõ ïîïóëÿöèÿõ ÿâëÿþòñÿ ãàïëîãðóïïû J
(îêîëî 5%) è T, îòíîñèòåëüíî ïîñëåäíåé ñëåäóåò
îòìåòèòü, ÷òî ÷àñòîòà åå âñòðå÷àåìîñòè ó ñåâåð-
íûõ ðóññêèõ èç Îøåâåíñêîãî ïîâûøåíà äî 9.2% â
ñðàâíåíèè ñ ðóññêèìè èç Áàøêèðèè (3.6%). Îñ-
òàëüíûå ãàïëîãðóïïû ÿâëÿþòñÿ ðåäêèìè: íàïðè-
ìåð, ãàïëîãðóïïû I, W è X, êîòîðûå øèðîêî ðàñ-
ïðîñòðàíåíû â åâðîïåéñêèõ ïîïóëÿöèÿõ. Ìîæíî
òàêæå îòìåòèòü, ÷òî âêëàä ãàïëîãðóïïû M, øèðî-
êî ðàñïðîñòðàíåííîé â ìîíãîëîèäíûõ ïîïóëÿöè-
ÿõ, â ïîïóëÿöèè Îøåâåíñêîãî ìèíèìàëåí (1.3%).

Íåñìîòðÿ íà çíà÷èìîñòü èññëåäîâàíèé
ìòÄÍÊ ñ÷èòàåòñÿ, ÷òî ðàáîòû â íàïðàâëåíèè àíà-
ëèçà ìèòîòèïîâ ñëàâÿíñêèõ ïîïóëÿöèé [Grzy-
bowski, Malyarchuk, Derenko et al., 2007], è èõ ïîä-
ðîáíîå èçó÷åíèå åùå âïåðåäè. Òåì íå ìåíåå,
èìåþùèåñÿ íà ñåãîäíÿ ðåçóëüòàòû ïî ìèòîõîíä-
ðèàëüíîé ÄÍÊ Àðõàíãåëüñêîé îáëàñòè ïîçâîëÿþò
ñ÷èòàòü, ÷òî çäåñü ïðåäñòàâëåíî íåñêîëüêî èñòî-
ðè÷åñêèõ ðîäîñëîâíûõ ïî ìàòåðèíñêîé ëèíèè,
îñíîâíàÿ èç êîòîðûõ – ãàïëîãðóïïà H, ñîñòàâëÿþ-
ùàÿ ïî÷òè ïîëîâèíó âñåõ èìåþùèõñÿ è ÿâëÿþ-
ùóþñÿ òèïè÷íîé äëÿ åâðîïåéñêîãî íàñåëåíèÿ.
Îñòàëüíûå ãàïëîãðóïïû òàêæå õàðàêòåðíû äëÿ
Åâðîïû è ïðåäñòàâëåíû â êîëè÷åñòâå, ñîîòâåò-
ñòâåííîì åâðîïåéñêîìó. Òàêèì îáðàçîì, ïî ìàòå-
ðèíñêîé ëèíèè ãåíîôîíä íàñåëåíèÿ Àðõàíãåëüñ-
êîé îáëàñòè ìîæíî ñ÷èòàòü òèïè÷íûì åâðîïåéñ-
êèì ìèòîõîíäðèàëüíûì ãåíîôîíäîì, ñîäåðæà-
ùèì òåì íå ìåíåå íåêîòîðûå õàðàêòåðíûå îñî-
áåííîñòè.

Полиморфизм ДНК Y–хромосомы

Â ãåíîìå ÷åëîâåêà èìååòñÿ òàêæå ñèñòåìà
ìàðêåðîâ, ïîçâîëÿþùèõ îöåíèâàòü ãåíåòè÷åñêèé
âêëàä â ýòíè÷åñêóþ èñòîðèþ ïî ìóæñêîé ëèíèè.
Y-õðîìîñîìà ñîäåðæèòñÿ òîëüêî â ãåíîìå ìóæ÷èí
è ïåðåäàåòñÿ â ðÿäó ïîêîëåíèé îò îòöà ê ñûíó,
ñîõðàíÿÿ îäèí è òîò æå ãåíåòè÷åñêèé ìàòåðèàë è
îäíî è òî æå ñî÷åòàíèå ïîëèìîðôíûõ ìàðêåðîâ –
ãàïëîòèïîâ. Ýòà ñòðóêòóðà ÿâëÿåòñÿ äîñòàòî÷íî
óñòîé÷èâîé âî âðåìåíè, õîòÿ è ïîäâåðãàåòñÿ èç-
ìåíåíèÿì çà ñ÷åò ñïîíòàííûõ ìóòàöèé.

Â ÄÍÊ Y-õðîìîñîìû, êàê ëþáîãî ó÷àñòêà ÿäåð-
íîãî ãåíîìà, èìåþòñÿ ðàçíûå òèïû ïîëèìîðôèç-
ìà, â òîì ÷èñëå – òî÷êîâûå çàìåíû è ìèêðîñàòåë-
ëèòíûå ìàðêåðû (ïîäðîáíåå î íèõ ñì. â ðàçäåëå
îá àóòîñîìíûõ ìàðêåðàõ ÄÍÊ). Â çàâèñèìîñòè îò
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ïîñòàâëåííûõ çàäà÷ ìîæíî ïðîâîäèòü èçó÷åíèå
ïîïóëÿöèîííîãî ïîëèìîðôèçìà Y-õðîìîñîìû
ëèáî ïî ìèêðîñàòåëëèòíûì ìàðêåðàì, ëèáî ïî
òî÷êîâûì çàìåíàì, èëè æå ïî êîìáèíàöèÿì îáî-
èõ òèïîâ ïîëèìîðôèçìà

Ãàïëîòèïû, ïðåäñòàâëÿþùèå ñîáîé ñî÷åòàíèÿ
òî÷êîâûõ çàìåí Y-õðîìîñîìû, èñïîëüçóþò â êà-
÷åñòâå èíñòðóìåíòîâ äëÿ èçó÷åíèÿ äàâíèõ ãåíå-
òè÷åñêèõ ñîáûòèé, â îñîáåííîñòè – äðåâíèõ ìèã-
ðàöèé, ó÷èòûâàÿ íèçêóþ ñêîðîñòü âîçíèêíîâåíèÿ
òî÷êîâûõ ìóòàöèé. Äëÿ îöåíêè îòíîñèòåëüíî íå-
äàâíèõ ñîáûòèé, ïðîèñõîäèâøèõ â ïðåäåëàõ 1–
2 òûñÿ÷ ëåò, â èññëåäîâàíèå íåîáõîäèìî áðàòü
äðóãîé òèï ïîëèìîðôèçìà – áûñòðî ìóòèðóþùèå
ó÷àñòêè ìèêðîñàòåëëèòíîé ÄÍÊ [Ëèìáîðñêàÿ, Âåð-
áåíêî, Õðóíèí, Ñëîìèíñêèé, 2007].

Îäíîé èç ïåðâûõ ðàáîò ïî èññëåäîâàíèþ ãàï-
ëîòèïîâ ìèêðîñàòåëëèòíûõ ëîêóñîâ Y-õðîìîñîìû
Àðõàíãåëüñêîé îáëàñòè ÿâëÿåòñÿ ïðîâåäåííîå
íàìè èññëåäîâàíèå àëëåëüíîãî ïîëèìîðôèçìà è
ãàïëîòèïîâ ïÿòè ìèêðîñàòåëëèòíûõ ìàðêåðîâ
Y-õðîìîñîìû (DYS 393, DYS 392, DYS 391, DYS 390,
DYS 19) â ïîïóëÿöèÿõ Îøåâåíñêîãî è ïîñ. Õîëìî-
ãîðû â ñðàâíåíèè ñ ïîïóëÿöèåé Êóðñêîé îáëàñòè
[Õðóíèí, Áåáÿêîâà, Èâàíîâ è äð., 2005]. Ñðàâíè-
òåëüíàÿ îöåíêà ÷àñòîò âàðèàíòîâ âûÿâèëà âûñîêî
äîñòîâåðíûå ðàçëè÷èÿ ìåæäó ýòíîêóëüòóðíûìè
ãðóïïàìè ñåâåðíûõ è þæíûõ ðóññêèõ, â îñíîâíîì
îáóñëîâëåííûå âûñîêîé ÷àñòîòîé â Àðõàíãåëüñêîé
ïîïóëÿöèè âàðèàíòîâ ãåíîìíûõ ó÷àñòêîâ DYS 392
è 393, ñîäåðæàùèõ 14 ïîâòîðÿþùèõñÿ ýëåìåíòîâ
[Êðàâ÷åíêî, Ñëîìèíñêèé, Áåö è äð., 2002]. Âûñî-
êàÿ ÷àñòîòà äàííûõ âàðèàíòîâ îáíàðóæåíà òàêæå
â ðÿäå ïîïóëÿöèé Ñåâåðíîé Åâðîïû. Äðóãèìè àâ-
òîðàìè òàêæå îòìå÷åíî ñõîäñòâî ñåâåðíûõ ðóñ-
ñêèõ (Ïñêîâ) è ïîìîðîâ (Àðõàíãåëüñêàÿ îáëàñòü)
ñ óãðî-ôèíñêèì è ïðèáàëòèéñêèì íàñåëåíèåì, â
òî âðåìÿ êàê îñòàëüíûå âîñòî÷íîñëàâÿíñêèå ïî-
ïóëÿöèè îêàçàëèñü âåñüìà áëèçêè íàñåëåíèþ öåí-
òðàëüíîé è âîñòî÷íîé îáëàñòåé Åâðîïû [Malyar-
chuk, Derenko, Grzybowski et al., 2004].

Ñðàâíèòåëüíûå ðàñ÷åò ãåíåòè÷åñêèõ ðàññòî-
ÿíèé ìåæäó ïîïóëÿöèÿìè èç Àðõàíãåëüñêîé è Êóð-
ñêîé îáëàñòåé, à òàêæå ïîïóëÿöèÿìè Åâðîïû (â
òîì ÷èñëå âîñòî÷íîñëàâÿíñêèìè [Êðàâ÷åíêî, Ñëî-
ìèíñêèé, Áåö è äð., 2002]) ïîêàçàë, ÷òî ïîïóëÿ-
öèè èç Àðõàíãåëüñêîé îáëàñòè, â îòëè÷èå îò äðó-
ãèõ ïîïóëÿöèé âîñòî÷íûõ ñëàâÿí îêàçàëàñü áîëåå
áëèçêè ê ïîïóëÿöèÿì ôèííî-óãîðñêîé ÿçûêîâîé
ãðóïïû (ñààìû è ýñòîíöû). Ýòè îñîáåííîñòè îáóñ-
ëîâëåíû íàëè÷èåì â ãåíîôîíäå Àðõàíãåëüñêèõ
ïîïóëÿöèé ãàïëîòèïîâ, êîòîðûå ãëàâíûì îáðàçîì
õàðàêòåðíû äëÿ ôèííî-óãîðñêèõ, ÷òî áûëî ïîä-
òâåðæäåíî è ìåòîäîì ìåäèàííûõ ñåòåé.

Ïðè èñïîëüçîâàíèè ìåòîäà ìåäèàííûõ ñåòåé
áûëî îáíàðóæåíî, ÷òî ïîïóëÿöèÿ Êóðñêîé îáëàñòè

èìååò îäíîïîëþñíóþ ñòðóêòóðó, òîãäà êàê ïîïóëÿ-
öèÿ Àðõàíãåëüñêîé îáëàñòè èìåëà äâóõïîëþñíóþ
ñòðóêòóðó, ñîñòîÿùóþ èç äâóõ ãðóïï ãàïëîòèïîâ
äîñòàòî÷íî óäàëåííûõ äðóã îò äðóãà. Îäèí ïîëþñ
èìåë ñõîäñòâî ñ Êóðñêîé è äðóãèìè âîñòî÷íî-ñëà-
âÿíñêèìè ïîïóëÿöèÿìè, òîãäà êàê âòîðîé ïîëþñ
èìåë ãàïëîòèïû, õàðàêòåðíûå äëÿ ôèííî-óãîðñêèõ
ïîïóëÿöèé. Òàêèì îáðàçîì, áûëà âûÿâëåíà ïî÷òè
ðàâíàÿ ïðåäñòàâëåííîñòü â èçó÷àåìûõ ïîïóëÿöèÿõ
Àðõàíãåëüñêîé îáëàñòè èñòîðè÷åñêèõ ðîäîñëîâíûõ
ïî ìóæñêîé ëèíèè, õàðàêòåðíûõ äëÿ ñëàâÿíñêîãî
íàñåëåíèÿ è àâòîõòîííîãî ôèííî-óãîðñêîãî.

Ïîñëåäóþùèå èññëåäîâàíèÿ Y-õðîìîñîìíîãî
ïîëèìîðôèçìà â íàñåëåíèè Àðõàíãåëüñêîé îáëà-
ñòè ïîçâîëèë âûÿâèòü íîâûå èíòåðåñíûå îñîáåí-
íîñòè. Òàêæå êàê è â ñëó÷àå ìèòîõîíäðèàëüíîé ÄÍÊ,
ãàïëîòèïû Y-õðîìîñîìû, ñîñòàâëåííûå èç òî÷êî-
âûõ ïîëèìîðôèçìîâ, îáðàçóþò íà äåíäðîãðàììàõ
åäèíûå âåòâè, òàêæå îáîçíà÷àåìûå êàê ãàïëîãðóï-
ïû. Ó ìóæñêîãî íàñåëåíèÿ Åâðîïû âûÿâëåíî íå-
ñêîëüêî ãàïëîãðóïï (â îñíîâíîì, R1b, R1a, I1a,
N1c1, E, J, P), îòðàæàþùèõ íàëè÷èå çäåñü ñîîò-
âåòñòâóþùåãî ÷èñëà èñòîðè÷åñêèõ ìóæñêèõ ðîäîñ-
ëîâíûõ [Semino, Passarino, Oefner et al., 2000; Ñòå-
ïàíîâ, Õàðüêîâ, Ïóçûðåâ, 2006; Balanovsky, Rootsi,
Pshenichnov et al., 2008].

Îêàçàëîñü, ÷òî ïî íåêîòîðûì ëèíèÿì èìåþò-
ñÿ ðàçëè÷èÿ â ïîïóëÿöèÿõ Çàïàäíîé è Âîñòî÷íîé
Åâðîïû. Íàïðèìåð, ãàïëîãðóïïà R1b ðàñïðîñòðà-
íåíà â Çàïàäíîé Åâðîïå è ðåäêî âñòðå÷àåòñÿ â
Âîñòî÷íîé. Ðîäñòâåííàÿ åé ãàïëîãðóïïà R1a, íà-
ïðîòèâ, çíà÷èòåëüíà â ïîïóëÿöèÿõ Âîñòî÷íîé Åâ-
ðîïû è ïðàêòè÷åñêè îòñóòñòâóåò â Çàïàäíîé. Èí-
òåðåñíî, ÷òî R1a ñ âûñîêîé ÷àñòîòîé âñòðå÷àåòñÿ
ó áðàõìàíîâ â Èíäèè [Underhill, Myres, Rootsi et
al., 2010]. Â íàøåé íåäàâíåé ðàáîòå ñòðóêòóðà
ìóæñêèõ ãåíåòè÷åñêèõ ëèíèé â ãåíîôîíäå Âîñòî÷-
íîé Åâðîïû èçó÷åíà áîëåå ïîäðîáíî [Mirabal,
Regueiro, Cadenasi et al., 2009].

Ñðåäè èññëåäîâàííûõ â äàííîé ðàáîòå âîñ-
òî÷íî-åâðîïåéñêèõ ïîïóëÿöèé íàìè áûëà ïðîàíà-
ëèçèðîâàíà ïîïóëÿöèÿ èç Àðõàíãåëüñêîé îáë. (äåð.
Áåëàÿ Ñëóäà Êðàñíîáîðñêîãî ðàéîíà). Â ýòîé ïî-
ïóëÿöèè âûÿâëåíî íåñêîëüêî âàðèàíòîâ, îòíîñÿ-
ùèõñÿ ê ÷åòûðåì Y-õðîìîñîìíûì ãàïëîãðóïïàì –
R1a, I, N1ñ1 è E (ðèñ. 1). Âñå îíè â ðàçíûõ ñî÷åòà-
íèÿõ âñòðå÷àþòñÿ â èíûõ ðóññêèõ ïîïóëÿöèÿõ, ÷òî
òàêæå ïîäòâåðæäåíî äðóãèìè èññëåäîâàòåëÿìè
[Balanovsky, Rootsi, Pshenichnov et al., 2008] ïî
àíàëèçó, â òîì ÷èñëå àðõàíãåëüñêèõ ïîïóëÿöèé
(Êðàñíîáîðñê, Ìåçåíü, Ïèíåãà).

Ñàìàÿ ðàñïðîñòðàíåííàÿ â Âîñòî÷íîé Åâðî-
ïå ãàïëîãðóïïà R1a âûðàæåííî âñòðå÷àåòñÿ â ïî-
ïóëÿöèÿõ Àðõàíãåëüñêîé îáëàñòè, åå ÷àñòîòà â
Ìåçåíè äîñòèãàåò 44.4%, Ïèíåãå – 39.5%, â Êðàñ-
íîáîðñêå – 19.8% è â Áåëîé Ñëóäå – 18%.
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Â Áåëîé Ñëóäå îáíàðóæåíà ýêñòðåìàëüíî âû-
ñîêàÿ ÷àñòîòà òàêæå òèïè÷íîé äëÿ Åâðîïû ãàïëî-
ãðóïïû I – 50%, à â áëèçêîé ê íåé Êðàñíîáîðñêîé
ïîïóëÿöèè ÷àñòîòà åå äîñòèãàåò 25.3%, â òî æå
âðåìÿ îíà ñîñòàâëÿåò â Ïèíåãå 5.3% è íå îáíàðó-
æåíà â Ìåçåíè. Ãàïëîãðóïïà I õàðàêòåðíà äëÿ åâ-
ðîïåéñêèõ ïîïóëÿöèé [Rootsi, Magri, Kivisild et al.,
2004]. Âðåìÿ åå âîçíèêíîâåíèÿ îöåíèâàåòñÿ ïå-
ðèîäîì äî ïîñëåäíåãî ìàêñèìóìà îëåäåíåíèÿ
[Mirabal, Regueiro, Cadenasi et al., 2009].

Ñëåäóþùåé ÷àñòî âñòðå÷àþùåéñÿ â Àðõàí-
ãåëüñêîé îáëàñòè Y-õðîìîñîìíîé ãàïëîãðóïïîé
ÿâëÿåòñÿ N1c1, â Áåëîé Ñëóäå åå ÷àñòîòà äîñòè-
ãàåò 28.6%, â Êðàñíîáîðñêå 36.3%, â ïîïóëÿöèè
Ïèíåãè 23.7%, ìàêñèìàëüíàÿ ÷àñòîòà îáíàðóæå-
íà â Ìåçåíè – 46.3% [Balanovsky, Rootsi, Pshenich-
nov et al., 2008]. Ýòà ãàïëîãðóïïà õàðàêòåðíà äëÿ
ðÿäà ïîïóëÿöèé Ñåâåðíîé Åâðàçèè, â òîì ÷èñëå
ôèííî-óãîðñêèõ è áàëòñêèõ íàðîäîâ [Rootsi,
Zhivotovsky, Baldovic et al.,2007 ].

Åùå îäèí âàðèàíò Y-õðîìîñîìû áûë íàéäåí
â Àðõàíãåëüñêîé îáëàñòè, îòíîñÿùèéñÿ ê äðåâíåé
ãàïëîãðóïïå E, òàêæå âñòðå÷àþùåéñÿ â Åâðîïå. Â
Áåëîé Ñëóäå åå ÷àñòîòà ñîñòàâèëà 3.6%, â Êðàñ-
íîáîðñêå, Ïèíåãå è Ìåçåíè îíà îòñóòñòâóåò.

Òàêèì îáðàçîì, èññëåäîâàíèÿ ìóæñêèõ ëèíèé
â ïîïóëÿöèÿõ Àðõàíãåëüñêîé îáëàñòè ïîêàçàëî
ñõîäñòâî ýòèõ ïîïóëÿöèé ñ äðóãèìè ïîïóëÿöèÿìè
ðóññêèõ, íî, êðîìå òîãî, çíà÷èòåëüíîå ïðèñóòñòâèå
ôèííî-óãîðñêîãî êîìïîíåíòà, îáóñëàâëèâàþùåãî
ñâîåîáðàçèå ìóæñêîãî ãåíîôîíäà ýòîãî ðåãèîíà.
Îáíàðóæåíî îòëè÷èå ïîïóëÿöèé Ìåçåíè è Ïèíåãè
îò ïîïóëÿöèé þãà Àðõàíãåëüñêîé îáëàñòè (Êðàñíî-
áîðñêèé ðàéîí, âêëþ÷àÿ Áåëóþ Ñëóäó è âîçìîæ-
íî, òàêæå Îøåâåíñêîå). Þæíûå ðàéîíû Àðõàí-
ãåëüñêîé îáëàñòè ãåîãðàôè÷åñêè ÿâëÿþòñÿ áîëåå
óäàëåííûìè îò îñíîâíûõ ìèãðàöèîííûõ ïîòîêîâ
ðóññêèõ è, êàê ñëåäñòâèå, èõ íàñåëåíèå äîëæíî
ñîõðàíÿòü áîëüøå ÷åðò ôèííî-óãîðñêîãî ýòíè÷åñêîãî
ñóáñòðàòà. Ïðèñóòñòâèå â Àðõàíãåëüñêîé âûáîðêå
ãàïëîòèïîâ, âñòðå÷àþùèõñÿ ñ âûñîêîé ÷àñòîòîé ó
ôèííî-óãîðñêèõ íàðîäîâ, ñâèäåòåëüñòâóåò â
ïîëüçó òàêîãî ïðåäïîëîæåíèÿ.

Монолокусные маркеры аутосомной ДНК

Îäíîíóêëåîòèäíûé ïîëèìîðôèçì (ÎÍÏ èëè
SNP – single nucleotide polymorphism) ïðåäñòàâ-
ëÿåò ñîáîé çàìåíó îäíîãî íóêëåîòèäíîãî îñíîâà-
íèÿ â ïîñëåäîâàòåëüíîñòè ÄÍÊ äðóãèì. Òî÷êîâàÿ
íóêëåîòèäíàÿ çàìåíà îáû÷íî ïðåäñòàâëÿåò ñîáîé
äâà ðàçëè÷íûõ îñíîâàíèÿ â îäíîì ïîëîæåíèè. Â
ãåíîìå ÷åëîâåêà âñòðå÷àåòñÿ îãðîìíîå ÷èñëî òà-
êèõ çàìåí. ÎÍÏ âåñüìà ÷àñòî âñòðå÷àþòñÿ è ñëó-
÷àéíûì îáðàçîì ðàñïðîñòðàíåíû ïî âñåìó ãåíîìó.
Â íàñòîÿùåå âðåìÿ ÷èñëî âûÿâëåííûõ â ãåíîìå
÷åëîâåêà ÎÍÏ óæå ïðèáëèæàåòñÿ ê 20 ìëí [National
Center… 2011]. ÎÍÏ èñïîëüçóþòñÿ â êà÷åñòâå ìàð-
êåðîâ ïðè óñòàíîâëåíèè ðîäñòâà ðàçëè÷íûõ ïî-
ïóëÿöèé ÷åëîâåêà. Ñ èõ ïîìîùüþ èçó÷àåòñÿ äèô-
ôåðåíöèàöèÿ îñíîâíûõ ãðóïï ÷åëîâåêà, ñîçäàíû
áàçû äàííûõ ïî ýòíè÷åñêè îòëè÷àþùèìñÿ èíäè-
âèäóóìàì [Durbin, Abecasis, Altshuler et al., 2010].
Îöåíêà èçìåí÷èâîñòè ãåíîôîíäà ïîïóëÿöèé ìî-
æåò îñíîâûâàòüñÿ êàê íà àíàëèçå ïîëèìîðôèçìà
îòäåëüíûõ ëîêóñîâ (ãåíîìíûõ ó÷àñòêîâ), òàê è èõ
ãðóïï â ñîñòàâå ãàïëîòèïîâ. Ãàïëîòèï ïðåäñòàâ-
ëÿåò ñîáîé ñî÷åòàíèå àëëåëüíûõ âàðèàíòîâ áëèç-
êîðàñïîëîæåííûõ ãåíåòè÷åñêèõ ìàðêåðîâ îäíîé
õðîìîñîìû, õàðàêòåðèçóþùååñÿ ñîâìåñòíûì íà-
ñëåäîâàíèåì â ðÿäó ïîêîëåíèé. Èñïîëüçîâàíèå
ãàïëîòèïîâ ïîçâîëÿåò âîâëåêàòü â àíàëèç ïðîòÿ-
æåííûå ó÷àñòêè ðàçëè÷íûõ õðîìîñîì, èìåþùèå
ñâîþ íåçàâèñèìóþ ýâîëþöèîííóþ èñòîðèþ. Â íà-

Ðèñ. 1. ÐàñïðåäåëåíèåY-ãàïëîãðóïï â ïîïóëÿöèÿõ
Âîñòî÷íîé Åâðîïû

Îáîçíà÷åíèÿ: BEL (áåëîðóñû), EST (ýñòîíöû),
FIN (ôèííû), LAT (ëàòûøè), LIT (ëèòîâöû), POL (ïîëÿ-
êè), ROM (ðóìûíû), SLO (ñëîâàêè), UKR (óêðàèíöû),
ARK (ðóññêèå Àðõàíãåëüñêîé îáëàñòè), KUR (ðóññêèå
Êóðñêîé îáëàñòè), TVE (ðóññêèå Òâåðñêîé îáëàñòè),
KOI (Èæåìñêèå êîìè), KOP (Ïðèëóçñêèå êîìè),
MAR (ìàðèéöû), Others (îñòàëüíûå ãàïëîãðóïïû)
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Лимборская С.А., Вербенко Д.А., Хрунин А.В., Сломинский П.А., Бебякова Н.А.

øåé ðàáîòå àíàëèçèðîâàëîñü ãàïëîòèïè÷åñêîå
ðàçíîîáðàçèå êàê îòäåëüíûõ ãåíîâ (GSTP1 [Ïî-
ïîâà, Ñëîìèíñêèé, Ãàëóøêèí, 2002; Õðóíèí, Õîõ-
ðèí, Ëèìáîðñêàÿ, 2008], TP53 [Khrunin, Tarskaia,
Spitsyn et al., 2005], DRD2 [Flegontova, Khrunin,
Lylova et al., 2009]), òàê è öåëûõ õðîìîñîìíûõ ðå-
ãèîíîâ [Khrunin, Mihailov, Nikopensius et al., 2009].

Гены подсемейства цитозольных глутати5
он5S5трансфераз

Ãëóòàòèîí-S-òðàíñôåðàçû (GSTs) – êëþ÷åâîé
êîìïîíåíò âòîðîé ôàçû äåòîêñèêàöèè êñåíîáèî-
òèêîâ. Ýòè ôåðìåíòû êàòàëèçèðóþò ïðèñîåäèíå-
íèå ãëóòàòèîíà ê ýëåêòðîôèëüíîìó öåíòðó ðàçíî-
îáðàçíûõ õèìè÷åñêèõ ñîåäèíåíèé, ÷òî ïðèâîäèò
ê ïîòåðå òîêñè÷íîñòè è îáðàçîâàíèþ áîëåå ãèäðî-
ôèëüíûõ ïðîäóêòîâ. Íàìè áûëî èçó÷åíî ðàñïðå-
äåëåíèå øåñòè øèðîêî âñòðå÷àþùèõñÿ è àêòèâíî
èçó÷àåìûõ â àññîöèàòèâíûõ èññëåäîâàíèÿõ ïîëè-
ìîðôíûõ âàðèàíòîâ ãåíîâ GSTs â âûáîðêàõ ðóñ-
ñêîãî íàñåëåíèÿ, ïðîæèâàþùåãî â ãåîãðàôè÷åñêè
ðàçëè÷íûõ ðåãèîíàõ Åâðîïåéñêîé ÷àñòè Ðîññèè,
à òàêæå âî âçÿòûõ äëÿ ñðàâíåíèÿ âûáîðêàõ êîìè
è ÿêóòîâ. Ñðåäè èññëåäîâàííûõ ïîëèìîðôíûõ âà-
ðèàíòîâ áûëè äâà ÎÍÏ â ãåíå GSTP1 (A/G, rs1695;
Ñ/T, rs1138272), îäèí ÎÍÏ â ïðîìîòîðíîé çîíå
GSTA1 (C/T, rs3957357), äåëåöèÿ (íåõâàòêà) òðåõ
íóêëåîòèäîâ AGG â ãåíå GSTM3, à òàêæå äåëåöèè
ãåíîâ GSTM1 è GSTT1, ïðèâîäÿùèå ê îòñóòñòâèþ
áåëêîâûõ ïðîäóêòîâ, êîäèðóåìûõ ýòèìè ãåíàìè.

Àíàëèç ïîëèìîðôèçìà ãåíîâ GSTP1 è GSTM3
íå âûÿâèë çíà÷èìûõ ðàçëè÷èé â ðàñïðåäåëåíèè
àëëåëüíûõ âàðèàíòîâ èññëåäîâàííûõ ëîêóñîâ,
âêëþ÷àÿ äâóõñàéòîâûå GSTP1 ãàïëîòèïû, êàê â
áîëüøèíñòâå ðóññêèõ ïîïóëÿöèé, òàê è ìåæäó ïî-
ïóëÿöèÿìè êîìè. Äîñòîâåðíûå ðàçëè÷èÿ â êàæäîì
èç ïîïàðíûõ ñðàâíåíèé ïî ýòèì ãåíàì áûëè ïðî-
äåìîíñòðèðîâàíû ëèøü äëÿ ÿêóòñêîé âûáîðêè. Â
ñëó÷àå æå ãåíîâ GSTÒ1 è GSTA1 íàðÿäó ñ îòëè-
÷èÿìè, íàéäåííûìè ìåæäó ÿêóòñêîé ïîïóëÿöèåé
è âñåìè äðóãèìè èññëåäîâàííûìè ïîïóëÿöèÿìè
ïî ãåíó GSTA1, îòìå÷åíî, îñîáîå ïîëîæåíèå âû-
áîðêè ðóññêèõ èç Àðõàíãåëüñêîé îáëàñòè (ã. Ìå-
çåíü). ×àñòîòà íóëåâîãî ãåíîòèïà GSTT1(0/0) –
âàðèàíò, êîãäà ó èíäèâèäóóìà âîîáùå íå ñèíòå-
çèðóåòñÿ äàííûé áåëîê – â Ìåçåíñêîé âûáîðêå
áûëà ñóùåñòâåííî íèæå (9%), ÷åì â äðóãèõ èññëå-
äîâàííûõ ðóññêèõ ïîïóëÿöèÿõ: 17–24% (ïîïóëÿöèè
Êóðñêîé, Ñìîëåíñêîé, Òâåðñêîé è Èâàíîâñêîé
îáë.). Àíàëîãè÷íàÿ ñèòóàöèÿ áûëà õàðàêòåðíà è
äëÿ ãåíà GSTA1, ãäå íàáëþäàëèñü çàìåòíûå ðàç-
ëè÷èÿ ïî ÷àñòîòå âñòðå÷àåìîñòè ìèíîðíîãî àë-

ëåëüíîãî âàðèàíòà «T»: 31% â Ìåçåíè è 38–42%
â îñòàëüíûõ ðóññêèõ ïîïóëÿöèÿõ.

Âûÿâëåííàÿ ñïåöèôèêà ðàñïðåäåëåíèÿ àë-
ëåëüíûõ âàðèàíòîâ GSTs â Ìåçåíñêîé ïîïóëÿöèè,
ñ îäíîé ñòîðîíû, ìîæåò áûòü ñâÿçàíà ñ èñòîðè-
÷åñêèìè îñîáåííîñòÿìè ñòàíîâëåíèÿ ðóññêîãî
íàñåëåíèÿ ñåâåðíûõ òåððèòîðèé [Õðóíèí, Õîõðèí,
Ëèìáîðñêàÿ, 2008]. Ñ äðóãîé ñòîðîíû, îíà ìîæåò
áûòü è ñëåäñòâèåì îòáîðà ïîä äåéñòâèåì ôàêòî-
ðîâ ñðåäû îáèòàíèÿ, íàïðèìåð, áîëåå ýêñòðå-
ìàëüíûõ êëèìàòè÷åñêèõ óñëîâèé. Òàê ïîíèæåííàÿ
÷àñòîòà âñòðå÷àåìîñòè äåëåöèîííûõ ãåíîòèïîâ
GSTT1 (0/0) õàðàêòåðíà äëÿ ïîïóëÿöèé Ñåâåðíîé
Åâðîïû (ôèííîâ, øâåäîâ, äàò÷àí, çàïàäíûõ ðàéî-
íîâ Ýñòîíèè). Ìåçåíñêèé ðàéîí, â ýòîì îòíîøåíèè,
ÿâëÿåòñÿ îäíîé èç íàèáîëåå ñåâåðíûõ òåððèòîðèé
èñòîðè÷åñêîãî ïðîæèâàíèÿ ðóññêîãî íàñåëåíèÿ.
Âàæíûì, ñ òî÷êè çðåíèÿ ðåçóëüòàòîâ âîçìîæíûõ
ñåëåêòèâíûõ âîçäåéñòâèé íà íàñåëåíèå Àðõàí-
ãåëüñêîé îáëàñòè ÿâëÿåòñÿ è áîëüøàÿ ÷àñòîòà
âñòðå÷àåìîñòè èíäèâèäóóìîâ ñ «ÑÑ»-ãåíîòèïîì,
õàðàêòåðèçóþùèìñÿ íîðìàëüíûì (íå ñíèæåííûì)
óðîâíåì ñîäåðæàíèÿ áåëêà GSTA1 â ñðàâíåíèè ñ
âàðèàíòîì «ÒÒ». Ñ ïîçèöèé èçâåñòíîãî ôàêòà ïå-
ðåêðûâàíèÿ ñïåêòðîâ ñóáñòðàòíîé ñïåöèôè÷íîñ-
òè ôåðìåíòîâ GSTA1 è GSTÒ1, òàêîå ñî÷åòàíèå
àêòèâíûõ âàðèàíòîâ ìîæåò ðàññìàòðèâàòüñÿ êàê
ïðè÷èííî îáóñëîâëåííîå, òàê êàê, â öåëîì, ïîâû-
øàåò ñóììàðíóþ äåòîêñèêàöèîííóþ (ôóíêöèî-
íàëüíóþ) àêòèâíîñòü ñèñòåìû GSTs.

Ген онкосупрессора TP53

Áåëêîâûé ïðîäóêò ãåíà TP53 èãðàåò âàæíåé-
øóþ ðîëü â îïîñðåäîâàíèè ðåàêöèè êëåòîê íà íà-
ðóøåíèå öåëîñòíîñòè ñòðóêòóðû ìîëåêóë ÄÍÊ.
Èçìåíåíèÿ â ñòðóêòóðå ãåíà TP53 îáíàðóæèâàþò-
ñÿ ïî÷òè âî âñåõ òèïàõ çëîêà÷åñòâåííûõ íîâîîá-
ðàçîâàíèé. Íàðÿäó ñ èçìåíåíèÿìè (ìóòàöèÿìè),
õàðàêòåðíûìè äëÿ êëèíè÷åñêèõ ñëó÷àåâ, âûÿâëå-
íî íåñêîëüêî äåñÿòêîâ ïîëèìîðôíûõ âàðèàíòîâ
ïîñëåäîâàòåëüíîñòè ãåíà, âñòðå÷àþùèõñÿ â ïîïó-
ëÿöèÿõ ÷åëîâåêà â íîðìå. Äëÿ òðåõ òàêèõ âàðèàí-
òîâ – äóïëèêàöèè â 16 ï.î. â 3 èíòðîíå, à òàêæå îä-
íîíóêëåîòèäíûõ çàìåí â 4 ýêçîíå è â 6 èíòðîíå –
îòìå÷åíà çíà÷èìîñòü äëÿ ïðîöåññîâ êàíöåðîãå-
íåçà, à äëÿ îäíîé èç èõ êîìáèíàöèé – ãàïëîòèïà
1-2-2 – è óñòîé÷èâîå âîçðàñòàíèå ÷àñòîòû åå
âñòðå÷àåìîñòè â ïîïóëÿöèÿõ ïðè ïðîäâèæåíèè ñ
þãà íà ñåâåð. Íàìè ïðîâåäåí àíàëèç ðàñïðåäå-
ëåíèÿ ýòèõ ïîëèìîðôíûõ âàðèàíòîâ â ñîñòàâå
ãàïëîòèïîâ â äåâÿòè ãåîãðàôè÷åñêè ðàçëè÷íûõ
ïîïóëÿöèÿõ Ðîññèè, îäíîé èç êîòîðûõ áûëà âû-
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áîðêà ðóññêîãî íàñåëåíèÿ èç ñ. Îøåâåíñêîå Àð-
õàíãåëüñêîé îáëàñòè [Khrunin, Tarskaia, Spitsyn et
al., 2005]. ×àñòîòû ãàïëîòèïîâ áûëè èñïîëüçîâà-
íû äëÿ îöåíêè ãåíåòè÷åñêèõ ðàññòîÿíèé ìåæäó
ïîïóëÿöèÿìè. Ðåçóëüòàòû îáðàáîòêè ïîëó÷åííîé
ìàòðèöû ðàññòîÿíèé ìåòîäîì ìíîãîìåðíîãî øêà-
ëèðîâàíèÿ íàãëÿäíî ïðîäåìîíñòðèðîâàëè âçàèìî-
ñâÿçü ìåæäó ÷àñòîòàìè ãàïëîòèïîâ ãåíà TP53 è
ýòíè÷åñêîé ïðèíàäëåæíîñòüþ ïîïóëÿöèé (ðèñ. 2).
Ïî ÷àñòîòå âñòðå÷àåìîñòè ãàïëîòèïîâ 1-1-2
(23.6%) è 1-1-2 (8.6%) âûáîðêà ðóññêèõ èç Îøå-
âåíñêîãî (RussiansO) îêàçàëàñü ñóùåñòâåííî áëè-
æå ê ïîïóëÿöèÿì ìîðäâû, êàëìûêîâ è áóðÿòîâ,
íåæåëè ê ïîïóëÿöèÿì áåëîðóñîâ è ðóññêèõ èç Ñìî-
ëåíñêà. ×àñòîòû ãàïëîòèïà 1-1-2 áûëè âîîáùå
ìèíèìàëüíûìè ó áåëîðóñîâ (12.9%) è ðóññêèõ èç
Ñìîëåíñêà (12.3 %). Â ñëó÷àå æå ãàïëîòèïà 2-1-1
íàáëþäàëîñü óìåíüøåíèå ÷àñòîòû åãî âñòðå÷àå-
ìîñòè â èçó÷àåìîì ðåãèîíå ñ çàïàäà íà âîñòîê (îò
17.9 % ó áåëîðóñîâ äî 0.7% ó âåðõîÿíñêèõ ÿêó-
òîâ). Â ñâåòå òîãî, ÷òî ÷àñòîòà âñòðå÷àåìîñòè ãàï-
ëîòèïà 2-1-1, â öåëîì, ñîîòíîñèëàñü ñ âîçðàñòà-
íèåì êîíòèíåíòàëüíîñòè êëèìàòà è ñâÿçàííîãî ñ
íèì èçìåíåíèÿ óðîâíÿ ñðåäíåãîäîâûõ òåìïåðà-
òóð, áîëåå íèçêàÿ ÷àñòîòà åãî âñòðå÷àåìîñòè â
âûáîðêå ñ. Îøåâåíñêîå ìîæåò áûòü ñëåäñòâèåì
áîëåå ñóðîâûõ êëèìàòè÷åñêèõ óñëîâèé íà òåððè-
òîðèè Àðõàíãåëüñêîé îáëàñòè

Ген рецептора дофамина D2

Äðóãèì ãåíîì, ãàïëîòèïè÷åñêèé ïîëèìîðôèçì
êîòîðîãî áûë èçó÷åí â Àðõàíãåëüñêîé îáëàñòè,
ñòàë ãåí ðåöåïòîðà äîôàìèíà D2 (DRD2) [Flegon-
tova, Khrunin, Lylova et al., 2009]. Íåéðîíàëüíûé
äîôàìèíîâûé ðåöåïòîð D2 èãðàåò âàæíóþ ðîëü
âî ìíîãèõ ôóíêöèÿõ âûñøåé íåðâíîé äåÿòåëüíî-
ñòè. Íàìè áûëî ïðîàíàëèçèðîâàíî 5 ïîëèìîðô-
íûõ ó÷àñòêîâ ãåíà â 17 ïîïóëÿöèÿõ Ðîññèè è Áå-
ëîðóññèè. Àíàëèç âûÿâèë ðÿä ãàïëîòèïîâ, òðàäè-
öèîííî îáîçíà÷àåìûõ êàê B2-D1-A2, B2-D2-A2 è
B1-D2-A1 è õàðàêòåðíûõ äëÿ ïîïóëÿöèé ðàçëè÷-
íûõ ðåãèîíîâ ìèðà. Â ïðîñòðàíñòâå ïåðâûõ äâóõ
ðàçìåðíîñòåé ãðàôèêà ìíîãîìåðíîãî øêàëèðîâà-
íèÿ (ðèñ. 3) èññëåäîâàííûå íàìè ïîïóëÿöèè âìåñ-
òå ñ äðóãèìè ïîïóëÿöèè Âîñòî÷íî-åâðîïåéñêîãî
ðåãèîíà ðàçäåëÿþòñÿ íà äâå îáîñîáëåííûå ãðóïïû,
îáîçíà÷åííûå íàìè êàê «Åâðîïà 1» è «Åâðîïà 2».
Ïîïóëÿöèè ïåðâîé ãðóïïû îòëè÷àëèñü áîëåå âû-
ñîêîé ÷àñòîòîé âñòðå÷àåìîñòè ãàïëîòèïà B2-D1-A2.
Äëÿ âòîðîé ãðóïïû, íàïðîòèâ, áîëåå õàðàêòåðíûì
áûëî ïîâûøåííîå ñîäåðæàíèå ãàïëîòèïà Â2-D2-A2.
Âçÿòûå íàìè â ýòîé ðàáîòå â àíàëèç âûáîðêè ðóñ-
ñêèõ èç Îøåâåíñêîãî (Rus 5) è Ìåçåíè (Rus 6) íà-
õîäèëèñü â íåïîñðåäñòâåííîé áëèçîñòè äðóã ê
äðóãó è âõîäèëè íàðÿäó ñ ïîïóëÿöèÿìè ôèííîâ,
÷óâàøåé è êîìè â ñîñòàâ êëàñòåðà «Åâðîïà 2».
Ìîæíî ïðåäïîëîæèòü, ÷òî òàêîå ðàñïîëîæåíèå
ïîïóëÿöèé Àðõàíãåëüñêîé îáëàñòè îòðàæàåò ðîëü
ôèííî-óãîðñêîãî è/èëè áàëòñêîãî ãåíåòè÷åñêîãî
ñóáñòðàòà â ñòàíîâëåíèè èõ ãåíîôîíäà.

Полиморфизм геномных регионов

Áîëåå ìàñøòàáíûé ïîäõîä ê èçó÷åíèþ ãåíå-
òè÷åñêîãî ðàçíîîáðàçèÿ íàìè áûë îñóùåñòâëåí â
ðàáîòå ïî èññëåäîâàíèþ ïîëèìîðôèçìà 452 îä-
íîíóêëåîòèäíûõ çàìåí â 25 ãåíîìíûõ ðåãèîíàõ 12
ðàçëè÷íûõ õðîìîñîì â ïîïóëÿöèè ýñòîíöåâ è äâóõ
âûáîðêàõ ðóññêîãî íàñåëåíèÿ èç Òâåðñêîé (Àíä-
ðåàïîëüñêèé ðàéîí) è Àðõàíãåëüñêîé (Ìåçåíñêèé
ðàéîíà) îáëàñòåé [Khrunin, Mihailov, Nikopensius
et al., 2009]. Ñîïîñòàâëåíèå àëëåëüíûõ ÷àñòîò
âñåõ 452 ÎÍÏ â ïàðàõ ïîïóëÿöèé âûÿâèëî âûñî-
êèé óðîâåíü ñõîäñòâà ìåæäó íèìè: êîýôôèöèåíò
êîððåëÿöèè Ïèðñîíà áûë áîëüøå 0.9 (p < 10-6) äëÿ
êàæäîé èç òðåõ ïàð ñðàâíåíèÿ. Ñðåäíåå çíà÷åíèå
âåëè÷èíû FST, 0.0054, òàêæå ñâèäåòåëüñòâîâàëî î
íåçíà÷èòåëüíîñòè ðàçëè÷èé àëëåëüíûõ ÷àñòîò è
íèçêîì óðîâíå äèôôåðåíöèàöèè èññëåäîâàííûõ
ïîïóëÿöèé. Àíàëîãè÷íûå ðàñ÷åòû âåëè÷èí FST äëÿ
ïàð ïîïóëÿöèé ïðîäåìîíñòðèðîâàëè, ÷òî íàèìåíü-
øèìè ýòè ðàçëè÷èÿ áûëè ìåæäó ðóññêîé âûáîð-
êîé èç Àíäðåàïîëÿ è ýñòîíöàìè (FST = 0.0022).

Ðèñ. 2. Ãðàôèê ìíîãîìåðíîãî øêàëèðîâàíèÿ (ðàçìåð-
íîñòè I/II) ìàòðèöû ãåíåòè÷åñêèõ ðàññòîÿíèé Íåÿ,

ðàññ÷èòàííûõ íà îñíîâå ÷àñòîò âñòðå÷àåìîñòè
ãàïëîòèïîâ ãåíà TP53 â ïîïóëÿöèÿõ Ðîññèè, Áåëîðóñ-

ñèè è ðÿäå ïîïóëÿöèé èç äðóãèõ ðåãèîíîâ ìèðà
Îáîçíà÷åíèÿ: ðóññêèå 1 – ðóññêèå èç Ñû÷åâñêîãî

ðàéîíà Ñìîëåíñêîé îáë., ðóññêèå 2 – ðóññêèå èç ñ. Îøå-
âåíñêîå Àðõàíãåëüñêîé îáëàñòè, ÿêóòû 1 – ÿêóòû èç
Ìåãèíî-Õàíãàëàññêîãî ðàéîíà ðåñïóáëèêè Ñàõà (ßêó-
òèÿ), ÿêóòû 2 – ÿêóòû èç Âåðõîÿíñêîãî ðàéîíà ðåñïóá-
ëèêè Ñàõà (ßêóòèÿ)
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Äëÿ òîãî, ÷òîáû ñäåëàòü àíàëèç àëëåëüíûõ
÷àñòîò ÎÍÏ áîëåå êîìïëåêñíûì, òî åñòü ó÷åñòü
ôàêò âçàèìîçàâèñèìîãî ðàñïðåäåëåíèÿ àëëåëåé
ðÿäîì ðàñïîëîæåííûõ ëîêóñîâ ìåæäó õðîìîñîìà-
ìè, íàìè íà îñíîâå óñëîâíîé ïîðîãîâîé âåëè÷è-
íû íåðàâíîâåñèÿ ïî ñöåïëåíèþ (D’ > 0.7) áûë
âû÷ëåíåí ðÿä ãàïëîáëîêîâ. Âñåãî â ïðåäåëàõ 25
ãåíîìíûõ ðåãèîíîâ áûëî âû÷ëåíåíî 40 ïîäîáíûõ
ãàïëîáëîêîâ, ñîäåðæàùèõ îò 3 äî 13 ÎÍÏ. Â êàæ-
äîé ïîïóëÿöèè äëÿ êàæäîãî èç áëîêîâ áûëè ðàñ-
ñ÷èòàíû ÷àñòîòû ãàïëîòèïîâ. Ïîëó÷åííûå ÷àñòîò-
íûå ðàñïðåäåëåíèÿ ãàïëîòèïîâ äåìîíñòðèðîâàëè
âûñîêîå ñõîäñòâî ìåæäó ïîïóëÿöèÿìè è â áîëüøèí-
ñòâå ñëó÷àåâ îò 3 äî 5 íàèáîëåå ÷àñòî âñòðå÷àþ-
ùèõñÿ ãàïëîòèïîâ ïðåäñòàâëÿëè 90–95% îáùåãî
ãåíåòè÷åñêîãî ðàçíîîáðàçèÿ. Ïîäòâåðæäåíèåì îò-
ìå÷åííîé áëèçîñòè ÷àñòîò âñòðå÷àåìîñòè ãàïëî-
òèïîâ ìåæäó ïîïóëÿöèÿìè ñëóæàò äàííûå F ñòàòèñ-
òèêè. Êàê è â ñëó÷àå àíàëèçà èíäèâèäóàëüíûõ ÎÍÏ,
áîëüøèíñòâî ñðåäíèõ è ïîïàðíûõ âåëè÷èí FST, íå
ïðåâûøàëè 0.01 èëè èìåëè ìåíüøèå çíà÷åíèÿ.

Òàêèì îáðàçîì, ðåçóëüòàòû àíàëèçà, ïðîâåäåí-
íîãî ñ èñïîëüçîâàíèåì áîëüøîãî ÷èñëà ìàðêåðîâ,
ñâèäåòåëüñòâóþò î íåçíà÷èòåëüíîñòè ãåíåòè÷åñêèõ
ðàçëè÷èé íå òîëüêî ìåæäó ãåîãðàôè÷åñêè óäàëåí-
íûìè âûáîðêàìè ðóññêèõ èç Ìåçåíè è Àíäðåàïî-
ëÿ, íî è ïðèíàäëåæàùåé ê äðóãîé ýòíè÷åñêîé ãðóï-
ïå ïîïóëÿöèåé ýñòîíöåâ (ðèñ. 4). Ýòî ñõîäñòâî
ìåæäó èññëåäîâàííûìè ïîïóëÿöèÿìè ìîæåò ðàñ-
ñìàòðèâàòüñÿ êàê ðåçóëüòàò èõ èñòîðè÷åñêîãî ôîð-
ìèðîâàíèÿ íà ðîäñòâåííîì (ôèííî-óãîðñêîì è/èëè
áàëòñêîì) ãåíåòè÷åñêîì ñóáñòðàòå èëè äàæå âåñòè
ñâîå ïðîèñõîæäåíèå èç áîëåå äðåâíåãî ïåðèîäà,
êîãäà íàñåëåíèå ê þãó è þãî-âîñòîêó îò Áàëòèéñêîãî
ìîðÿ ïðåäñòàâëÿëî ãëîáàëüíîå ðåãèîíàëüíîå ñî-
îáùåñòâî, ó÷èòûâàÿ, ÷òî äàííûé òèï ìàðêåðîâ
õàðàêòåðèçóåò âåñüìà îòäàëåííûå ñîáûòèÿ.

Мультиаллельные маркеры аутосомной
ДНК

Микросателлитные маркеры ДНК

Îáíàðóæåíèå â ãåíîìå ÷åëîâåêà ãèïåðâàðè-
àáåëüíûõ ìàðêåðîâ, ïðåäñòàâëÿþùèõ ñîáîé òàí-
äåìíî îðãàíèçîâàííûå ïîâòîðÿþùèåñÿ ïîñëåäî-
âàòåëüíîñòè ÄÍÊ, ñûãðàëî âàæíóþ ðîëü â ðàçâè-
òèè ãåíîìíûõ è ïîïóëÿöèîííûõ èññëåäîâàíèé. Ýòè
ìàðêåðû ïðèíÿòî êëàññèôèöèðîâàòü êàê ìèêðî-
ñàòåëëèòíûå ñ ðàçìåðîì ýëåìåíòàðíîãî çâåíà îò 2
äî 6 ï.í. (STR – short tandem repeat) è ìèíèñàòåë-
ëèòíûå – ñ ðàçìåðîì çâåíà áîëåå 10 ï.í. (VNTR –
variable number of tandem repeats) [Âåðáåíêî, Ëèì-
áîðñêàÿ, 2008].

Ðèñ. 3. Ãðàôèê ìíîãîìåðíîãî øêàëèðîâàíèÿ ïî
äàííûì ãåíåòè÷åñêèõ ðàññòîÿíèé Fst (÷àñòîòû

ãàïëîòèïîâ ãåíà DRD2) ìåæäó ïîïóëÿöèÿìè Ðîññèè è
Áåëîðóññèè.

Ñîêðàùåíèÿ: Byel1 (áåëîðóñû, ã. Ïèíñê, Áðåñòñêèé
ðàéîí), Byel2 (áåëîðóñû, ã.Ìÿäåëü, Ìèíñêèé ðàéîí),
Rus1 (ðóññêèå, ã. Àíäðåàïîëü, Òâåðñêàÿ îáëàñòü), Rus2
(ðóññêèå, ïîñ. Ñû÷åâêà, Ñìîëåíñêàÿ îáëàñòü), Rus3
(ðóññêèå, Ïîíûðè, Êóðñêàÿ îáëàñòü), Rus4 (ðóññêèå,
ã. Ïó÷åæ, Èâàíîâñêàÿ îáëàñòü), Rus5 (ðóññêèå, ñ. Îøå-
âåíñêîå, Àðõàíãåëüñêàÿ îáëàñòü), Rus6 (ðóññêèå,
ã. Ìåçåíü, Àðõàíãåëüñêàÿ îáëàñòü), Komi 1 (Izhemski)
(èæåìñêèå êîìè), Komi 2 (Priluzski) (ïðèëóçñêèå êîìè),
Khants (õàíòû, ÕÌÀÎ), Nenets (íåíöû, ßÍÀÎ), Yakuts
(ÿêóòû, ïîñ. Òþíãþëþ, Ðåñïóáëèêà Ñàõà (ßêóòèÿ),
Kalmyks (êàëìûêè, ã. Ýëèñòà, Ðåñïóáëèêà Êàëìûêèÿ).
Ãðóïïû ïîïóëÿöèé, âûäåëÿåìûå ìåòîäîì UPGMA, îò-
ìå÷åíû ýëëèïñàìè (European 1, European 2: åâðîïåé-
öû 1 è 2)

Ñâîè èññëåäîâàíèÿ â ýòîì íàïðàâëåíèè ìû
íà÷àëè ñ ïîïóëÿöèîííîãî àíàëèçà òðèïëåòíîãî
ïîâòîðà â ãåíå ìèîòîíèíïðîòåèíêèíàçû (õðîìî-
ñîìà 19). Ýòîò ïîâòîð íàõîäèòñÿ â íåêîäèðóþùåé
îáëàñòè ãåíà è èçâåñòåí òåì, ÷òî åãî çíà÷èòåëü-
íàÿ ýêñïàíñèÿ (óäëèíåíèå) ÿâëÿåòñÿ ïðè÷èíîé
íàñëåäñòâåííîé íåâðîëîãè÷åñêîé áîëåçíè, íàçû-
âàåìîé ìèîòîíè÷åñêîé äèñòðîôèåé. Íîðìàëüíûé
ïîëèìîðôèçì îáóñëîâëåí âàðèàöèåé ÷èñëà òðèï-
ëåòíûõ CTG ïîâòîðîâ äàííîãî ó÷àñòêà, êîòîðîå
âàðüèðóåò îò 5 äî 30 è íåñêîëüêî áîëåå. Ïðè ìèî-
òîíè÷åñêîé äèñòðîôèè ÷èñëî ïîâòîðîâ äîñòèãàåò
ñîòåí è òûñÿ÷, îáðàçóÿ ãèãàíòñêèå ïî ðàçìåðó
ìèêðîñàòåëëèòíûå ó÷àñòêè íà õðîìîñîìå. Ïî íà-
çâàíèþ ýòîé áîëåçíè äàííûé òðèïëåòíûé ëîêóñ
÷àñòî îáîçíà÷àþò êàê ëîêóñ DM [Ïîïîâà, Ìèêóëè÷,
Ñëîìèíñêèé è äð., 1999].

Îäíàêî, íåñìîòðÿ íà òàêóþ òåñíóþ ñâÿçü ñ
íàñëåäñòâåííîé ïàòîëîãèåé, ìèêðîñàòåëëèòíûé
ëîêóñ â íîðìå âåäåò ñåáÿ êàê íåéòðàëüíûé ìàð-
êåð è èìååò õàðàêòåðèñòèêè, äåëàþùèå åãî ïðè-
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 Этническая геномика: анализ геномного полиморфизма популяций Архангельской области
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ãîäíûì äëÿ ïîïóëÿöèîííûõ èññëåäîâàíèé. Â ðàç-
ëè÷íûõ ïîïóëÿöèÿõ êîëè÷åñòâî àëëåëüíûõ âàðè-
àíòîâ äîñòèãàåò 20. Íà ðèñ 5. ïðåäñòàâëåíî â êà-
÷åñòâå ïðèìåðà ðàñïðåäåëåíèå àëëåëåé äàííîãî
ìèêðîñàòåëëèòíîãî ó÷àñòêà äëÿ òðåõ ïîïóëÿöèé:
ðóññêèå Àðõàíãåëüñêîé îáëàñòè (ñ. Îøåâåíñêîå),
ÿêóòû è áàøêèðû.

Ó ðóññêèõ íàèáîëåå ÷àñòî âñòðå÷àåòñÿ ïÿòè-
÷ëåííûé ïîâòîð (òàê íàçûâàåìûé ìàæîðíûé âà-
ðèàíò), åãî ÷àñòîòà âñòðå÷àåìîñòè â ïîïóëÿöèÿõ
ñëàâÿí äîñòèãàåò 40, à èíîãäà 50%. Êàê âèäíî èç
ðèñ. 5, ó áàøêèð, êàê è ó ìíîãèõ äðóãèõ óðàëüñêèõ
íàðîäîâ, âñòðå÷àåìîñòü ïÿòè÷ëåííîãî ïîâòîðà
óìåíüøàåòñÿ – ó ýòèõ íàðîäîâ âòîðûìè ïî çíà÷è-
ìîñòè âàðèàíòàìè ÿâëÿþòñÿ 12-, 13-, èíîãäà 14-÷ëåí-
íûé ïîâòîð. Äëÿ ñðàâíåíèÿ íà ýòîì æå ðèñóíêå
ïðèâåäåíû ðåçóëüòàòû ïî ðàñïðåäåëåíèþ ÷àñòîò
ó ÿêóòîâ, îòíîñÿùèõñÿ ê ìîíãîëîèäàì. Âèäíî, ÷òî
ñïåêòð çäåñü ñóùåñòâåííî îòëè÷àåòñÿ, îáíàðóæè-
âàÿ òåì ñàìûì ðàñîâî-äèàãíîñòè÷åñêèå ñâîéñòâà
äàííîãî ãåíîìíîãî ó÷àñòêà.

Ñðàâíåíèå àëëåëüíûõ ðàñïðåäåëåíèé ÷àñòîò
ëîêóñà DM â ïîïóëÿöèÿõ Àðõàíãåëüñêîé îáëàñòè
ñ äðóãèìè ðóññêèìè ïîïóëÿöèÿìè íå îáíàðóæèëî
ñòàòèñòè÷åñêè äîñòîâåðíûõ ðàçëè÷èé [Ïîïîâà,
Ñëîìèíñêèé, Áåáÿêîâà, Ëèìáîðñêàÿ, 2000]. Ïîäîá-
íàÿ êàðòèíà ïîêàçàíà è äëÿ äðóãèõ èçó÷åííûõ
íàìè ìèêðîñàòåëëèòíûõ ó÷àñòêîâ, ñâÿçàííûõ ñ
ðàçâèòèåì ñïèííî-ìîçæå÷êîâîé àòàêñèè 1 òèïà
(SCA1) è àòðîôèè ÿäåð ñòâîëà ìîçãà (DRPLA),

ñîäåðæàøèõ òðèïëåòíûå ïîâòîðû GAG [Ïîïîâà,
Ñëîìèíñêèé, Áåáÿêîâà, Ëèìáîðñêàÿ, 2000; Ïîïî-
âà, Ñëîìèíñêèé, Ãàëóøêèí è äð., 2002; Popova, Slo-
minsky, Pocheshnova et al., 2001]. Íåñìîòðÿ íà ðàç-
ëè÷èÿ, âûÿâëÿåìûå äàííûìè ìàðêåðàìè â ïîïó-
ëÿöèÿõ ðàçíûõ ðàñ, ïðè ñðàâíåíèè ðóññêèõ ïîïóëÿ-
öèé ïî òðåì âûøåóïîìÿíóòûì ìèêðîñàòåëëèòíûì
ëîêóñàì ðàçëè÷èÿ îáíàðóæèòü íå óäàëîñü.

Гипервариабельные минисателлитные
маркеры ДНК

Ñðåäè ðàçëè÷íûõ òèïîâ ìàðêåðîâ ÄÍÊ â ïî-
ïóëÿöèîííûõ èññëåäîâàíèÿõ àêòèâíî èñïîëüçóþò-
ñÿ ìèíèñàòåëëèòû: òàíäåìíûå ïîâòîðû, ðàçìåð
ýëåìåíòàðíîãî çâåíà êîòîðûõ ðàâåí 10 ïàð íóê-
ëåîòèäîâ èëè áîëåå. Îäíèì èç íàèáîëåå õîðîøî
èçó÷åííûõ ÿâëÿåòñÿ ãèïåðâàðèàáåëüíûé ó÷àñòîê,
íàõîäÿùèéñÿ âáëèçè ãåíà àïîëèïîïðîòåèíà Â
(ÀðîÂ). Ãåí àïîëèïîïðîòåèíà Â ðàñïîëîæåí â êî-
ðîòêîì ïëå÷å õðîìîñîìû 2 â ðåãèîíå 2ð23-ð24.
Îñíîâíîé áåëîê, êîäèðóåìûé ãåíîì, – ýòî ÀðîÂ-
100, èìåþùèé ðàçìåð 550 êDa. Îí âõîäèò â ñîñòàâ
ëèïîïðîòåèäîâ íèçêîé ïëîòíîñòè è èãðàåò âàæíóþ
ðîëü â îáìåíå õîëåñòåðèíà, îáåñïå÷èâàÿ åãî ïî-
ñòàâêó â êëåòêè ðàçëè÷íûõ òêàíåé. Â îáëàñòè, ëå-
æàùåé íåïîñðåäñòâåííî çà ãåíîì, îáíàðóæåí òàí-
äåìíûé ïîâòîð – ìèíèñàòåëëèò – ñîñòîÿâøèé èç
ðîäñòâåííûõ ÀÒ-áîãàòûõ ïîâòîðÿþùèõñÿ åäèíèö,

Ðèñ. 5. Ðàñïðåäåëåíèå ÷àñòîò âñòðå÷àåìîñòè âàðèàíòîâ ãåíîìíîãî ìàðêåðà DM äëÿ òðåõ ïîïóëÿöèé: ðóññêèå
Àðõàíãåëüñêîé îáëàñòè, ÿêóòû è áàøêèðû
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ýëåìåíòàðíûì çâåíîì êîòîðûõ ÿâëÿåòñÿ òàíäåì
äâóõ ïîñëåäîâàòåëüíîñòåé äëèíîé 14 è 16 ïí, ïî-
ýòîìó àëëåëüíûå âàðèàíòû îòëè÷àþòñÿ äðóã îò
äðóãà ïðåèìóùåñòâåííî íà 30 ïí. Ìíîãî÷èñëåí-
íûå èññëåäîâàíèÿ ñâèäåòåëüñòâóþò î âûñîêîé
èíôîðìàòèâíîñòè ïîëèìîðôèçìà ãèïåðâàðèà-
áåëüíîãî ó÷àñòêà ÀÐÎÂ äëÿ ïîïóëÿöèîííî-ãåíå-
òè÷åñêèõ èññëåäîâàíèé è î åãî ðàñîâî-äèàãíîñ-
òè÷åñêèõ ñâîéñòâàõ [Ëèìáîðñêàÿ, Õóñíóòäèíîâà,
Áàëàíîâñêàÿ, 2002; Ëèìáîðñêàÿ, Âåðáåíêî, Õðó-
íèí, Ñëîìèíñêèé, 2007; Verbenko, Pogoda, Spitsyn
et al., 2003; Verbenko, Knjazev, Mikulich et al., 2005;
Khrunin, Verbenko, Nikitina, Limborska, 2007].

Â Àðõàíãåëüñêîé îáëàñòè áûëî ïðîâåäåíî
èçó÷åíèå ïîëèìîðôèçìà ìèíèñàòåëëèòà ÀÐÎÂ â
òðåõ ïîïóëÿöèÿõ, ðàñïîëîæåííûõ íà çíà÷èòåëü-
íîì ðàññòîÿíèè äðóã îò äðóãà: Êðàñíîáîðñêèé ðàé-
îí (äåð. Áåëàÿ Ñëóäà è Âåðõíÿÿ Óôòþãà), Àðõàí-
ãåëüñêèé ðàéîí (ïîñ. Õîëìîãîðû), Êàðãîïîëüñêèé
ðàéîí (ñ. Îøåâåíñêîå) [Verbenko, Pogoda, Spitsyn
et al., 2003; Verbenko, Knjazev, Mikulich et al., 2005;
Verbenko, Pocheshkhova, Balanovskaya et al., 2004].
Áûëî âûÿâëåíî 16 àëëåëüíûõ âàðèàíòîâ ìèíèñà-
òåëëèòà ÀÐÎÂ ñ ðàçìåðàìè îò 29 äî 52 ïîâòîðîâ
è ñ ðàçëè÷íîé ÷àñòîòîé âñòðå÷àåìîñòè. Íàèáîëåå
÷àñòûìè â èññëåäîâàííûõ ïîïóëÿöèÿõ ÿâëÿþòñÿ
àëëåëüíûå âàðèàíòû ñ ÷èñëîì ïîâòîðîâ 34 è 36;
ïðè÷åì ïðåîáëàäàåò ÷àñòîòà àëëåëüíîãî âàðèàí-
òà 36. Ñîãëàñíî ëèòåðàòóðíûì äàííûì ïðåîáëà-
äàíèå àëëåëüíîãî âàðèàíòà 36 âûÿâëåíî âî âñåõ
ïîïóëÿöèÿõ åâðîïåîèäîâ Åâðîïû è Ñåâåðíîé
Àìåðèêè. Îäíàêî, â ïîïóëÿöèÿõ ìîíãîëîèäîâ è
ñààìîâ ïðåâàëèðóþùèì ÿâëÿåòñÿ àëëåëüíûé âà-
ðèàíò 34. Ïðè ñðàâíåíèè ÷àñòîòíûõ ðàñïðåäåëå-
íèé ìèíèñàòåëëèòà ÀÐÎÂ â ïîïóëÿöèÿõ Àðõàíãåëü-
ñêîé îáëàñòè ñ ëèòåðàòóðíûìè äàííûìè ìîæíî
îòìåòèòü íàèáîëüøåå ñõîäñòâî èçó÷àåìûõ ïîïó-
ëÿöèé ñ åâðîïåîèäàìè [Verbenko, Pogoda, Spitsyn
et al., 2003; Verbenko, Knjazev, Mikulich et al., 2005;
Khrunin, Verbenko, Nikitina, Limborska, 2007; Verben-
ko, Pocheshkhova, Balanovskaya et al., 2004].

Íà ðèñóíêå 6 ïðåäñòàâëåí ãðàôèê ìíîãîìåð-
íîãî øêàëèðîâàíèÿ ïî äàííûì èçìåí÷èâîñòè ìè-
íèñàòåëëèòíîãî ó÷àñòêà ÀÐÎÂ â ïîïóëÿöèÿõ Âîñ-
òî÷íîé Åâðîïû (ìàòðèöåé ïîêàçàòåëåé ñõîäñòâà
â äàííîì ñëó÷àå ñòàëà ìàòðèöà ãåíåòè÷åñêèõ ðàñ-
ñòîÿíèé ïî Íåþ). Íà ãðàôèêå çàìåòíî, ÷òî âîñ-
òî÷íîñëàâÿíñêèå ïîïóëÿöèè îáðàçóþò îñíîâíîé
êëàñòåð, âíóòðè êîòîðîãî ìîæíî îòìåòèòü îòäåëü-
íûå ãðóïïû ðóññêèõ, óêðàèíöåâ è áåëîðóñîâ. Ïðè
ýòîì ïîïóëÿöèè Àðõàíãåëüñêîé îáëàñòè ðàñïîëî-
æåíû âíóòðè ýòîãî êëàñòåðà è ïðàêòè÷åñêè íå ðàç-
ëè÷àþòñÿ äðóã îò äðóãà.

Äðóãèì ãèïåðâàðèàáåëüíûì ìàðêåðîì, øèðî-
êî èñïîëüçóåìûì â ýòíè÷åñêîé ãåíîìèêå, ÿâëÿåòñÿ
ìèíèñàòåëëèòíûé ó÷àñòîê D1S80, ðàñïîëîæåííûé

íà õðîìîñîìå 1 è ïðåäñòàâëÿþùèé ñîáîé òàíäåì-
íî îðãàíèçîâàííûé ïîâòîðÿþùèéñÿ ó÷àñòîê, äëè-
íà ýëåìåíòàðíîãî çâåíà êîòîðîãî ñîñòàâëÿåò 16
ïàð íóêëåîòèäîâ. Àëëåëüíûå âàðèàíòû ìàðêåðà
âàðüèðóþò ïî äëèíå çà ñ÷åò ðàçëè÷íîé ïîâòîðÿå-
ìîñòè ýëåìåíòàðíîãî çâåíà (îò 15 äî áîëåå ÷åì
41 ïîâòîðîâ). Â ïîïóëÿöèÿõ Àðõàíãåëüñêîé îáëà-
ñòè âûÿâëåíî 23 àëëåëüíûõ âàðèàíòà ìèíèñàòåë-
ëèòà ñ ðàçìåðàìè îò 16 äî áîëåå ÷åì 41 ïîâòîðà
[Ëèìáîðñêàÿ, Õóñíóòäèíîâà, Áàëàíîâñêàÿ, 2002;
Ëèìáîðñêàÿ, Âåðáåíêî, Õðóíèí, Ñëîìèíñêèé,
2007; Âåðáåíêî, Ëèìáîðñêàÿ, 2008; Khrunin, Ver-
benko, Nikitina, Limborska, 2007; Verbenko, Pochesh-
khova, Balanovskaya et al., 2004; Verbenko, Kekeeva,
Pogoda et al., 2003; Verbenko, Slominsky, Spitsyn et
al., 2006; Limborska, Khrunin, Flegontova et al., 2011;
Limborska, Verbenko, Khrunin, Slominsky, 2010]. Â
ñëó÷àå ìèíèñàòåëëèòà D1S80 ìåæïîïóëÿöèîííûå
ðàçëè÷èÿ âûÿâëÿþò äâà ìàæîðíûõ âàðèàíòà àëëåëü-
íûå âàðèàíòû ñ ÷èñëîì ïîâòîðîâ 18 è 24. Â ïîïóëÿ-
öèÿõ Îøåâåíñêîãî è Áåëîé Ñëóäû ñîîòíîøåíèÿ
ýòèõ âàðèàíòîâ ïðèáëèçèòåëüíî ðàâíû, è çàìåòíî
îòëè÷àþòñÿ îò òàêîâûõ â ïîïóëÿöèÿõ Õîëìîãîð è
Ìåçåíè, ãäå çàìåòíî ñíèæåíèå óðîâíÿ ãåíåòè÷å-
ñêîãî ðàçíîîáðàçèÿ ïî ñðàâíåíèþ ñ äðóãèìè èçó-
÷åííûìè ïîïóëÿöèÿìè Àðõàíãåëüñêîé îáëàñòè.

Õàðàêòåð ðàñïðåäåëåíèÿ àëëåëüíûõ âàðèàí-
òîâ D1S80 â ïîïóëÿöèÿõ Àðõàíãåëüñêîé îáëàñòè
ÿâëÿåòñÿ ãåòåðîãåííûì (ðèñ. 7). Ïî ðàñïðåäåëåíèþ
÷àñòîò àëëåëüíûõ âàðèàíòîâ 18 è 24 ïîïóëÿöèè
Áåëîé Ñëóäû è Îøåâåíñêîãî áëèçêè ê óðàëüñêèì
ïîïóëÿöèÿì, à ïîïóëÿöèè Õîëìîãîð è Ìåçåíè – ê
åâðîïåéñêèì, â òîì ÷èñëå âîñòî÷íî-ñëàâÿíñêèì
[Verbenko, Slominsky, Spitsyn et al., 2006].

Íà ðèñóíêå 8 ïðåäñòàâëåí ãðàôèê ìíîãîìåð-
íîãî øêàëèðîâàíèÿ ïî äàííûì èçìåí÷èâîñòè ìè-
íèñàòåëëèòíîãî ëîêóñà D1S80 â ïîïóëÿöèÿõ Âîñ-
òî÷íîé Åâðîïû. Ïðè ðàññìîòðåíèè ïåðâîé ðàçìåð-
íîñòè ñëåäóåò îòìåòèòü òðè êëàñòåðà: îñíîâíàÿ
ãðóïïà âîñòî÷íîñëàâÿíñêèõ è àäûãî-àáõàçñêèõ
ïîïóëÿöèé ñîñðåäîòî÷åíà ñëåâà îò íà÷àëà îòñ÷å-
òà êîîðäèíàò, ãåíåòè÷åñêîå ðîäñòâî ýòèõ äâóõ
ãðóïï ëåãêî èíòåðïðåòèðîâàòü èñõîäÿ èç îáùíîñ-
òè èõ åâðîïåîèäíîãî ïðîèñõîæäåíèÿ. Ãðóïïà
óðàëüñêèõ ïîïóëÿöèé: óäìóðòû, ìàðèéöû, êîìè-
ïåðìÿêè, áàøêèðû ðàñïîëîæåíà ñïðàâà îò íà÷àëà
îòñ÷åòà êîîðäèíàò. Èñêëþ÷åíèå èç âîñòî÷íîñëà-
âÿíñêèõ ñîñòàâëÿþò ïîïóëÿöèè ðóññêèõ èç Îøå-
âåíñêîãî è Áåëîé Ñëóäû, ðàñïîëîæåííûå âíóòðè
êëàñòåðà óðàëüñêèõ ïîïóëÿöèé. Ãðóïïà, âêëþ÷àþ-
ùàÿ â ñåáÿ ìîíãîëîèäíûå ïîïóëÿöèè êàëìûêîâ è
ÿêóòîâ, ðàñïîëîæåíà íà óäàëåíèè îò ãðóïïû óðàëü-
ñêèõ ïîïóëÿöèé. Îñîáîå ïîëîæåíèå ðóññêèõ Îøå-
âåíñêîãî è Áåëîé Ñëóäû âíóòðè óðàëüñêèõ ïîïó-
ëÿöèé ìîæåò áûòü îáóñëîâëåíî îòðàæåíèåì â èç-
ìåí÷èâîñòè ìèíèñàòåëëèòà D1S80 îñîáåííîñòåé
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èõ ýòíè÷åñêîé èñòîðèè. Ïîïóëÿöèè Àðõàíãåëüñêîé
îáëàñòè ïðîæèâàþò â ðàéîíàõ äîëãîâðåìåííîãî
êîíòàêòà ðóññêèõ è ôèííî-óãîðñêèõ íàðîäîâ ÷òî,
ïî-âèäèìîìó, íàëîæèëî îòïå÷àòîê íà ôîðìèðîâà-
íèå èõ ãåíîôîíäà, â òîì ÷èñëå è íà ãåíîìíûé ðå-
ãèîí, ñîäåðæàùèé ëîêóñ D1S80.

Îñíîâíàÿ âàðèàáåëüíîñòü èçó÷åííûõ ìèíèñà-
òåëëèòíûõ ìàðêåðîâ ñîâïàäàåò ñ òàêîâîé ó íàðî-
äîâ Åâðîïû, íî íåêîòîðûå îñîáåííîñòè ïîçâîëÿþò
ïðåäïîëîæèòü íàëè÷èå êîìïîíåíòà, õàðàêòåðíî-
ãî äëÿ íàðîäîâ ôèííî-óãîðñêîé ÿçûêîâîé ãðóïïû,
â ïîïóëÿöèÿõ Îøåâåíñêîå è Áåëàÿ Ñëóäà. Ðàñïðå-
äåëåíèå ÷àñòîò àëëåëüíûõ âàðèàíòîâ ìèíèñàòåë-
ëèòíûõ ìàðêåðîâ â ïîïóëÿöèÿõ Õîëìîãîð è Ìåçå-
íè, íàñåëÿþùèõ ïîìîðñêèé ðåãèîí, áîëåå áëèçêè
ê òàêîâûì ó åâðîïåéöåâ. Âåðîÿòíî, èçìåí÷èâîñòü
ìèíèñàòåëëèòíûõ ìàðêåðîâ ïîçâîëÿåò âûÿâèòü
îñîáåííîñòè êîíêðåòíûõ ïîïóëÿöèé Àðõàíãåëüñêîé
îáëàñòè, êîòîðûå ôîðìèðîâàëèñü â ðåçóëüòàòå
îòíîñèòåëüíî íåäàâíåé êîëîíèçàöèè Ïîìîðüÿ
âûõîäöàìè èç íîâãîðîäñêîãî è ñóçäàëüñêîãî êíÿ-
æåñòâ.

Íåäàâíî íàìè áûëà ðàçðàáîòàíà òåõíîëîãèÿ
ãàïëîòèïèðîâàíèÿ ìèíèñàòåëëèòíîãî ëîêóñà D1S80,
îñíîâàííàÿ íà îäíîâðåìåííîé àìïëèôèêàöèè
ìèíèñàòåëëèòíîãî ó÷àñòêà D1S80 è ïðèëåãàþùåãî
ê íåìó îäíîíóêëåîòèäíîãî ïîëèìîðôíîãî ñàéòà
(G/T, rs16824398) ñ èñïîëüçîâàíèåì àëëåëü-ñïåöè-
ôè÷íîé ïîëèìåðàçíîé öåïíîé ðåàêöèè [Limborska,

Khrunin, Flegontova et al., 2011]. Â îòëè÷èå îò
òðàäèöèîííîãî ïîäõîäà èñïîëüçîâàíèå äâóõêîìïî-
íåíòíîé (VNTR + ÎÍÏ) ñèñòåìû ïîçâîëÿåò ïîëó÷àòü
äàííûå ïî ñïåêòðó ðàçíîîáðàçèÿ ìèíèñàòåëëèòà
D1S80 êàæäîé èç ïàðû õðîìîñîì (ðèñ. 9).

Îêàçàëîñü, ÷òî âûÿâëåííûå ðàíåå â ñïåêòðàõ
÷àñòîò ìèíèñàòåëëèòà D1S80 åãî ðàñîâîäèàãíîñ-
òè÷åñêèå îñîáåííîñòè (ðèñ. 7–8) íàøëè ñâîå îò-
ðàæåíèå è â ðàçäåëåííûõ ñïåêòðàõ, ïîëó÷åííûõ
ñ ïîìîùüþ íîâîãî ïîäõîäà. Ñïåêòðû ìèíèñàòåë-
ëèòíûõ ïîâòîðîâ, íàõîäÿùèõñÿ íà õðîìîñîìàõ,
ìàðêèðîâàííûõ «Ò» âàðèàíòîì ÎÍÏ, çíà÷èòåëüíî
îòëè÷àþòñÿ îò òàêîâûõ, íàõîäÿùèõñÿ íà õðîìî-
ñîìàõ ñ «G» âàðèàíòîì. Íàèáîëüøèå ðàçëè÷èÿ
ñïåêòðîâ áûëè âûÿâëåíû ó íåãðîèäîâ, ïî ñðàâíå-
íèþ ñ ïðåäñòàâèòåëÿìè åâðîïåîèäíîé è ìîíãîëî-
èäíîé ðàñû. Ïîëó÷åííûå äàííûå ïîçâîëèëè ïðåä-
ïîëîæèòü, ÷òî ïîïóëÿöèè, âûøåäøèå èç Àôðèêè,
íåñëè â ñåáå òîëüêî ÷àñòü ñïåêòðà ìèíèñàòåëëèòà
D1S80 íà îáåèõ òèïàõ õðîìîñîì («Ò» è «G» âàðè-
àíòû). Äàëüíåéøàÿ èõ ýâîëþöèîííàÿ èñòîðèÿ ñî-
ïðîâîæäàëàñü ïðîõîæäåíèåì ÷åðåç ïåðèîäû ðåç-
êîãî ñíèæåíèÿ ÷èñëåííîñòè («ãîðëûøêî áóòûëêè»),
êîòîðûå áûëè áîëåå çíà÷èòåëüíû ïî ðàçìàõó ó
ïðåäêîâ ìîíãîëîèäîâ ïî ñðàâíåíèþ ñ ïðåäêàìè
åâðîïåîèäîâ. Â ðåçóëüòàòå ýòèõ ñîáûòèé è âîç-
íèêëè òå ðàçëè÷èÿ â ñïåêòðàõ ìèíèñàòåëëèòîâ,
àññîöèèðîâàííûõ ñ «Ò» è «G» âàðèàíòàìè õðî-
ìîñîì [Limborska, Khrunin, Flegontova et al., 2011].

Ðèñ. 7. Ðàñïðåäåëåíèå ÷àñòîò âñòðå÷àåìîñòè âàðèàíòîâ ìèíèñàòåëëèòíîãî ìàðêåðà D1S80 ó íàðîäîâ ðàçíûõ
ðàñ: ðóññêèå Àðõàíãåëüñêîé îáëàñòè (Ìåçåíü), Ñìîëåíñêîé îáëàñòè, ÿêóòû è íåãðîèäû
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Ñ èñïîëüçîâàíèåì ðàçðàáîòàííîé òåõíîëîãèè
áûë ïðîâåäåí àíàëèç ãåíåòè÷åñêîãî ðàçíîîáðàçèÿ
â ïîïóëÿöèÿõ ðóññêîãî íàñåëåíèÿ Àðõàíãåëüñêîé
(Ìåçåíñêèé ð-í) è Ñìîëåíñêîé (Ñû÷åâñêèé ð-í)
îáëàñòåé Åâðîïåéñêîé ÷àñòè Ðîññèè, à òàêæå âî
âçÿòûõ äëÿ ñðàâíåíèÿ âûáîðêàõ ÿêóòîâ è ïðåäñòà-
âèòåëåé íåãðîèäíîé ðàñû. Äëÿ êàæäîé ïîïóëÿöèè
áûëè ïîëó÷åíû ïî äâà ñïåêòðà ðàñïðåäåëåíèÿ
ìèíèñàòåëëèòà D1S80, ìàðêèðóåìûõ âàðèàíòàìè
«T» è «G» îäíîíóêëåîòèäíîãî ïîëèìîðôíîãî ó÷à-
ñòêà rs16824398. Îáíàðóæåíû ñïåöèôè÷åñêèå
àññîöèàöèè «T» è «G» âàðèàíòîâ ÎÍÏ ñ íàèáî-
ëåå ÷àñòî âñòðå÷àþùèìèñÿ ïîâòîðàìè D1S80 –
18 è 24 (ðèñ. 10). Òàê â ïîïóëÿöèÿõ ðóññêèõ è ÿêó-
òîâ âàðèàíò ñ 24 ïîâòîðàìè áîëåå ÷åì â 10 ðàç
÷àùå âñòðå÷àëñÿ â ñî÷åòàíèè ñ «T» âàðèàíòîì
ÎÍÏ, ÷åì ñ «G». Â òî æå âðåìÿ â íåãðèòÿíñêîé
âûáîðêå ÷àñòîòû âñòðå÷àåìîñòè îáåèõ êîìáèíà-

öèé áûëè áëèçêèìè: 20.5% è 15.1%, ñîîòâåòñòâåí-
íî. Äëÿ ìèíèñàòåëëèòà ñ 18 ïîâòîðàìè âûÿâëåí-
íàÿ àññîöèàöèÿ íå èìåëà ïîïóëÿöèîííîé ñïåöè-
ôèêè: âî âñåõ ïîïóëÿöèÿõ îí âñòðå÷àëñÿ ëèøü â
êîìáèíàöèè ñ «T» âàðèàíòîì (ðèñ. 10á). Ñðàâíå-
íèå ðàñïðåäåëåíèÿ àëëåëüíûõ âàðèàíòîâ D1S80
êàæäîãî èç ñïåêòðîâ ïîêàçàëî, ÷òî îòìå÷åííûå
ðàíåå äèôôåðåíöèðóþùèå ñïîñîáíîñòè ëîêóñà
D1S80 â îòíîøåíèè ðóññêèõ ïîïóëÿöèé îáóñëîâ-
ëåíû ðàçëè÷èÿìè â ÷àñòîòàõ âñòðå÷àåìîñòè àë-
ëåëåé, êîìáèíèðîâàííûõ ñ «G»-âàðèàíòîì ÎÍÏ
(ðèñ. 10). Òàê, â ñëó÷àå ðóññêèõ ïîïóëÿöèé, â Ìå-
çåíñêîé âûáîðêå îíè áûëè ñâÿçàíû ñ áîëåå
âûñîêèì, â ñðàâíåíèè ñ Ñû÷åâñêîé âûáîðêîé, ñî-
äåðæàíèåì âàðèàíòîâ ñ áîëüøèì ÷èñëîì ïîâòî-
ðîâ (28, 31 è 37). Â ñëó÷àå æå ìèíèñàòåëëèòíûõ
ïîâòîðîâ, êîìáèíèðîâàííûõ ñ «T» âàðèàíòîì,
ðàçëè÷èé â èõ ðàñïðåäåëåíèè íå íàáëþäàëîñü íå

Ðèñ. 8. Ãðàôèê ìíîãîìåðíîãî øêàëèðîâàíèÿ ïî äàííûì èçìåí÷èâîñòè ìèíèñàòåëëèòíîãî ìàðêåðà D1S80 â
ïîïóëÿöèÿõ Âîñòî÷íîé Åâðîïû

Îáîçíà÷åíèÿ: Êó (ðóññêèå Êóðñêà), Ê (óêðàèíöû, ã. Êèåâ), Îøåâåí (ðóññêèå Àðõàíãåëüñêîé îáëàñòè, ñ. Îøå-
âåíñêîå), Õîëì (ðóññêèå Àðõàíãåëüñêîé îáëàñòè, ïãò. Õîëìîãîðû), ÀÄÂ (àäûãåéöû ãîðíûõ ðàéîíîâ), ÀÄÇ (àäûãåé-
öû ÷åðíîìîðñêîãî ïîáåðåæüÿ), Ñ (ðóññêèå Ñìîëåíñêà, ã. Óãðà), Ï (áåëîðóñû Ïèíñêà), Áîáð (áåëîðóñû Áîáðóéñêà)
. Ãåîìåòðè÷åñêèå ôèãóðû ïðèâåäåíû ëèøü äëÿ îáîçíà÷åíèÿ ëèíãâèñòè÷åñêîé êëàññèôèêàöèè èçó÷åííûõ ãðóïï
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òîëüêî ìåæäó ðóññêèìè ïîïóëÿöèÿìè, íî è ìåæäó
ïîïóëÿöèÿìè ðóññêèõ è ÿêóòîâ. Ïðåäñòàâèòåëè
íåãðîèäíîé ðàñû îòëè÷àëèñü áîëüøèì ðàçíîîá-
ðàçèåì àëëåëüíûõ âàðèàíòîâ âíóòðè êàæäîãî èç
ñïåêòðîâ.

Ýòè ðåçóëüòàòû, ñ îäíîé ñòîðîíû, äàþò ïðåä-
ñòàâëåíèå îá î÷åíü äàâíèõ ñîáûòèÿõ, ïðîèñõîäèâ-
øèõ â ïåðèîä ðàñõîæäåíèÿ íàøåãî âèäà íà îòäåëü-
íûå ðàñû è, ñ äðóãîé ñòîðîíû, ïîçâîëÿþò âèäåòü
äåòàëüíîå ðàçëè÷èå â äâóõ áëèçêèõ ïîïóëÿöèÿõ,
îáóñëîâëåííûå îñîáåííîñòÿìè èõ ôîðìèðîâàíèÿ
çà ïîñëåäíåå òûñÿ÷åëåòèå.

Заключение

Ïðîâåäåííûé àíàëèç ïîêàçàë îñîáåííîñòè è
îïðåäåëåííûé óðîâåíü ðàçíîîáðàçèÿ ãåíîôîíäà
ïîïóëÿöèé, íàñåëÿþùèõ òåððèòîðèþ Àðõàíãåëü-
ñêîé îáëàñòè. Îñíîâíàÿ ÷àñòü èçìåí÷èâîñòè èçó-
÷åííûõ ìàðêåðîâ ñîâïàäàåò ñ òàêîâîé ó âîñòî÷íîñ-
ëàâÿíñêèõ ïîïóëÿöèé, à òàêæå ó íàðîäîâ Åâðîïû,
íî íåêîòîðûå îñîáåííîñòè ïîçâîëÿþò ïðåäïîëî-
æèòü íàëè÷èå êîìïîíåíòà, õàðàêòåðíîãî äëÿ íà-
ðîäîâ ôèííî-óãîðñêîé ÿçûêîâîé ãðóïïû.

Ðàçëè÷íûå ó÷àñòêè ãåíîìà îòðàæàþò îòäåëü-
íûå ëèíèè ýâîëþöèîííûõ òðàåêòîðèé ãåíîôîíäà
ïîïóëÿöèé Àðõàíãåëüñêîé îáëàñòè. Èçìåí÷èâîñòü
êàæäîãî èç ãåíîìíûõ ðåãèîíîâ âûÿâëÿåò êîìáè-
íàöèþ îñîáåííîñòåé ýòíè÷åñêîé èñòîðèè ñòàíîâ-
ëåíèÿ ãåíîôîíäà è âëèÿíèÿ íà íåãî ôàêòîðîâ
âíåøíåé ñðåäû. Íåêîòîðûå ìàðêåðû ÄÍÊ, õàðàêòå-
ðèçóþùèåñÿ íåéòðàëüíîñòüþ è áîëüøîé ñêîðîñòüþ
ìóòàöèîííûõ èçìåíåíèé, îòðàæàþò ñâîåîáðàçèå
ïîïóëÿöèé Àðõàíãåëüñêîé îáëàñòè êàê ðåçóëüòàò
íåäàâíèõ ïîïóëÿöèîííûõ ñîáûòèé, â òî âðåìÿ êàê
äðóãèå ìàðêåðû, íàõîäÿùèåñÿ ïîä äàâëåíèåì ñòà-

áèëèçèðóþùåãî îòáîðà ëèáî èìåþùèå çàìåäëåí-
íûé òåìï ìóòèðîâàíèÿ, ïîçâîëÿþò âûÿâèòü áîëåå
äîëãîâðåìåííûå ñîáûòèÿ, îòðàæàÿ îáùíîñòü èñ-
õîäíîãî ñóáñòðàòà ãåíîôîíäà ðóññêèõ ïîïóëÿöèé
[Limborska, Verbenko, Khrunin, Slominsky, 2010].

Íàïðèìåð, ðÿä èññëåäîâàííûõ íàìè ìàðêå-
ðîâ (ãàïëîãðóïïû ìòÄÍÊ è Y-õðîìîñîìû, ìèíèñà-
òåëëèòíûå ìàðêåðû) ïîçâîëÿþò óâèäåòü îòëè÷èå
ïîïóëÿöèé ñåâåðíîé (Ìåçåíñêèé è Àðõàíãåëüñêèé
ð-íû) îò ïîïóëÿöèé þæíîé ÷àñòè Àðõàíãåëüñêîé
îáëàñòè (Êðàñíîáîðñêèé è Êàðãîïîëüñêèé ð-íû).
Þæíûå ðàéîíû Àðõàíãåëüñêîé îáëàñòè ãåîãðàôè-
÷åñêè ÿâëÿþòñÿ áîëåå óäàëåííûìè îò îñíîâíûõ
ìèãðàöèîííûõ ïîòîêîâ ðóññêèõ, è ìîæíî ïðåäïî-
ëîæèòü, ÷òî èõ íàñåëåíèå ìîãëî ñîõðàíÿòü áîëü-
øóþ ïðîïîðöèþ ïðåäêîâîãî ôèííî-óãîðñêîãî ýò-
íè÷åñêîãî ñóáñòðàòà. Äðóãèå ìàðêåðû (â îñíîâíîì
ðàñïîëîæåííûå â ó÷àñòêàõ ãåíîìà, ïðîäóêòû êî-
òîðûõ âàæíû äëÿ ïîääåðæàíèÿ íîðìàëüíîãî ôóí-
êöèîíèðîâàíèÿ îðãàíèçìà) ïîêàçûâàþò îòñóòñòâèå
èçìåí÷èâîñòè â ïîïóëÿöèÿõ íå òîëüêî Àðõàíãåëü-
ñêîé îáëàñòè, íî è çà÷àñòóþ âî âñåõ åâðîïåéñêèõ
ïîïóëÿöèÿõ. Íåñìîòðÿ íà ðàçíîîáðàçíûé õàðàê-
òåð ïîëèìîðôèçìà ìàðêåðîâ ÄÍÊ ðàçëè÷íîãî
òèïà, áîëüøèíñòâî èññëåäîâàííûõ â ðàáîòå ìàð-
êåðîâ âûÿâëÿþò ñâîåîáðàçèå ãåíîôîíäà ðóññêî-
ãî íàñåëåíèÿ Àðõàíãåëüñêîé îáëàñòè, êîòîðûé
äàæå ïðè ñðàâíåíèè ñ äðóãèìè ïîïóëÿöèÿìè âîñ-
òî÷íûõ ñëàâÿí èìååò ñïåöèôè÷åñêèõ îñîáåííîñòè
è õàðàêòåðèñòèêè.

Íåñîìíåííî, ÷òî äàëüíåéøåå èçó÷åíèå ìàð-
êåðîâ ÄÍÊ â èçó÷àåìûõ ïîïóëÿöèÿõ ïîçâîëèò äîñ-
êîíàëüíî âûÿâèòü îñîáåííîñòè ãåíîôîíäà íàñå-
ëåíèÿ èçó÷àåìîãî ðåãèîíà.
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Ðàáîòà âûïîëíåíà ïðè ôèíàíñîâîé ïîääåð-
æêå ÔÖÏ «Íàó÷íûå è íàó÷íî-ïåäàãîãè÷åñêèå êàä-
ðû èííîâàöèîííîé Ðîññèè» íà 2009–2013 ãîäû»,
ïðîãðàìì «Ìîëåêóëÿðíàÿ è êëåòî÷íàÿ áèîëîãèÿ»
è «Ôóíäàìåíòàëüíûå íàóêè – ìåäèöèíå» Ðîññèé-
ñêîé àêàäåìèè íàóê, ïðîãðàììû ïîääåðæêè âå-
äóùèõ íàó÷íûõ øêîë Ðîññèéñêîãî ìèíèñòåðñòâà
íàóêè è Ðîññèéñêîãî ôîíäà ôóíäàìåíòàëüíûõ èñ-
ñëåäîâàíèé.
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Ðèñ. 9. Ñõåìàòè÷åñêîå ïðåäñòàâëåíèå ãàïëîòèïè÷åñêèõ
ñî÷åòàíèé ìèíèñàòåëëèòíîãî ìàðêåðà D1S80 (ïîêàçàíî

ñòðåëêàìè) è îäíîíóêëåîòèäíîãî ïîëèìîðôèçìà
(ïîêàçàíî òî÷êàìè), ðàñïîëîæåííûõ íà ðàçíûõ

ó÷àñòêàõ îäíîé è òîé æå õðîìîñîìû
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Ðèñ. 10. Ðàñïðåäåëåíèå ÷àñòîò âñòðå÷àåìîñòè âàðèàíòîâ ãàïëîòèïè÷åñêèõ ñî÷åòàíèé ìèíèñàòåëëèòíîãî
ìàðêåðà D1S80 è îäíîíóêëåîòèäíîãî ïîëèìîðôèçìà – âàðèàíò G (À), èëè âàðèàíò Ò(Á)
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ETHNIC GENOMICS: ANALYSIS OF GENOME POLYMORPHISM
IN THE POPULATIONS OF  ARCHANGELSK REGION

S.A. Limborska1, D.A. Verbenko1, A.V. Khrunin1, P.A. Slominsky1, N.A. Bebyakova2

1 Institute of Molecular Genetics of Russian Academy of Sciences, Moscow
2 Northern State Medical University, Archangelsk

Introduction. The gene pool of populations in Russia was formed during the long-term contacts between
ethnic groups, inhabiting areas with different climatic conditions, having the peculiar elements of culture and
traditions. The investigation of basic gene pool characteristics is one of the aims of ethnic genomics. Variability
of each of genomic regions is characterized by a historical pedigree line that has been formed under the
environmental factors action. The aim of the present research was to study the gene pool structure of
populations of Archangelsk region by using different types of DNA markers.

Materials and methods. DNA samples collected in Russian populations from different parts of Archangelsk
region during expeditions to Archangelsk in 1999-2010 years were tested. Only the individuals with no history
of interethnic marriages down to two generations, and whose ancestors lived in the regions examined were
included in the study. The informed consent was obtained from each individual. The polymorphisms of
mitochondrial DNA (mtDNA), Y-chromosome as well as autosomal (nuclear) DNA polymorphisms were
analyzed. mtDNA and Y-chromosomal markers were applied to test maternal and paternal historical lineages
differently. Autosomal markers were explored to characterize gene pool of population as a whole. Different
types of DNA markers – polymorphic mini- and microsatellites, insertion-deletion polymorphisms, single
nucleotide polymorphisms, including their combinations (haplotypes) – were involved to study genetic diversity.

Results and discussions. The analysis of mtDNA polymorphism showed that Russian populations form
Archangelsk region bear quite a number of different maternal lineages, the most frequent – about 50% –
being the so-called haplogroup H typical of most European peoples. Other haplogroups were also found and
their frequencies were similar to those in European populations. Y chromosome polymorphisms not only
showed similarity between Russian populations from Archangelsk region and other ethnic Russians but also
revealed their specificity as they had substantially more Finno-Ugric component. Autosomal variability data
also demonstrated the peculiarities that differed them from Russian populations of other regions. The results
were inferred from both the analysis of polymorphism of single genes (GSTA1, GSTT1, TP53, DRD2) and
chromosomal regions.

Conclusions. Most of DNA markers reveal the specificity of gene pool of the Russian population of the
Archangelsk region. The main part of the variability of the studied markers coincides to that of Eastern Slavic,
but certain features suggest the presence of a component, typical for Finno-Ugric people. Different sites of
the genome represent separate lines of evolutionary trajectories of gene pool of populations of Archangelsk
region.

Key words: Archangelsk region, genome diversity, DNA polymorphism, minisatellites, microsatellites,
single nucleotide polymorphism, haplotypes


