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Изучение генофонда популяций человека с ис�
пользованием маркеров Х�хромосомы – одно из
интенсивно развивающихся направлений, по�
скольку из�за особенностей наследования и ре�
комбинации Х�хромосома имеет ряд преимуществ
в решении задач популяционной генетики. Х�хро�
мосома во многих отношениях сходна с аутосома�
ми, однако она более стабильна, по крайней мере,

у плацентарных млекопитающих, так как рекомби�
нирует только у женских особей. Особенности на�
следования делают X�хромосому удобным инстру�
ментом для популяционно�генетического анализа,
так как гемизиготность мужчин по этой хромосоме
позволяет легко определять гаплотипы. Вследствие
низкой эффективной численности эта хромосома в
большей степени подвержена эффектам генетиче�
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X�хромосомные микросателлитные маркеры – удобный инструмент для изучения генетического разнообра�
зия в популяциях человека и ДНК�идентификации, особенно при сниженной информативности аутосомных
маркеров. Представлены результаты генетического анализа популяций Сибири по 10 Х�сцепленным микро�
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DXS6809, DXS6789, HPRTB). Рассчитаны частоты аллелей, криминалистические параметры, генетиче�
ские взаимоотношения между популяциями. Средний уровень ожидаемой гетерозиготности (He) в популяци�
ях составил 0.73. Общий уровень генетической дифференциации в 10 популяциях оказался относительно
невысоким (Fst = 0.031) в сравнении с уровнем, определенным по аутосомными и Y�хромосомным мар�
керам. Показана высокая вероятность установления различий (PD) между двумя неродственными ин�
дивидами с использованием 10 X�STR�маркерной системы. Среднее значение PD в панели из 10 X�хро�
мосомных микросателлитных маркеров составило 0.9999999997 у женщин, 0.999998 – у мужчин. Об�
щий уровень генетической дифференциации в пуле из 10 популяций равен 0.03186. 
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ского дрейфа, что приводит к более высоким по�
казателям межпопуляционного разнообразия [1]. 

ДНК�идентификация в криминалистике и су�
дебной медицине основана на анализе частоты
встречаемости различных маркерных ДНК�локу�
сов, локализованных в аутосомах, половых хромо�
сомах (Y и X) и митохондриальной ДНК, в биоло�
гических образцах. Каждая из этих систем имеет
ряд как преимуществ, так и недостатков, которые
снижают их информативность в некоторых слож�
ных случаях. Использование тест�системы, осно�
ванной на X�хромосомных маркерах, позволит ча�
стично решить эту проблему. Маркеры X�хромосо�
мы особенно информативны в сложных случаях
определения родства, когда для анализа доступен
материал только дальних родственников. Марке�
ры X�хромосомы способны разрешить вопрос об
отцовстве, когда недоступна ДНК предполагае�
мого отца [2], или вопрос об отцовстве стоит меж�
ду близкими родственниками [3]. Так, при опре�
делении родства между отцом и дочерью, бабуш�
кой по отцу и внучкой маркеры X�хромосомы
информативнее аутосомных в 2 и 4 раза соответ�
ственно. Применение Y�хромосомных и мтДНК�
маркеров в данном случае бесполезно. Ключевой
момент ДНК�идентификации – вероятностные
расчеты совпадения генотипов, основанные на
референтных частотах аллелей в популяции, из
которой происходит изучаемый ДНК�профиль.
Точность оценки результата зависит от референт�
ной группы, неправильно подобранная рефе�
рентная популяция снижает дискриминирующую
способность тест�системы. Население России
чрезвычайно гетерогенно этнически и генетиче�
ски, поэтому необходимо создание специальных
баз данных по референтным частотам аллелей ис�
пользуемых маркеров [4–7]. Кроме того, более ин�

тенсивный дрейф генов в малочисленных и изоли�
рованных популяциях Сибири приводит к сниже�
нию гетерозиготности, что также влияет на
идентификационный потенциал тест�систем [8,
9]. Во всех трех системах маркеров, применяемых в
ДНК�идентификации, вплоть до недавнего време�
ни отсутствовали систематические знания о часто�
тах их аллелей в популяциях России, которые мож�
но использовать в качестве референтных. Для
аутосомного STR�стандарта, используемого в Рос�
сии, эта проблема начала успешно разрешаться, в
том числе и в наших предыдущих работах. Однако
она остается чрезвычайно актуальной для марке�
ров Х�хромосомы [10, 11]. В настоящей работе с
целью оценки идентификационного потенциала
тест�системы, основанной на 10 X�STR�маркерах,
и определения частот аллелей этих маркеров в по�
пуляциях проанализировано генетическое разно�
образие 10 популяций Сибири по STR�маркерам
X�хромосомы.

ЭКСПЕРИМЕНТАЛЬНАЯ ЧАСТЬ

Анализировали образцы ДНК 604 мужчин, при�
надлежащих к 10 популяционным выборкам Сиби�
ри, не состоящих в родстве, без метисации в трех
поколениях. Эти популяции представляют три ра�
совых типа: европеоидный, монголоидный и ураль�
ский (табл. 1).

Для популяционно�генетического анализа отобра�
ны наиболее хорошо изученные в мировых популя�
циях маркеры, входящие в состав мультиплекса:
DXS8378, GATA172D05, DXS7132, DXS9898,
DXS7423, DXS8377, DXS101, DXS6809, DXS6789,
HPRTB [12].

Суммарную ДНК выделяли из образцов веноз�
ной крови методом фенол�хлороформной экс�

Таблица 1. Характеристика популяций

Этнос Популяция Объем 
выборки Локализация Расовый тип

Русские Томск (RUS) 68 Томская область Европеоидный

Тувинцы Кызыл (TUV) 127 Республика Тува Монголоидный

Буряты

Агинское (BUA) 43 Читинская область Монголоидный

Курумканский р�н 
(KUR) 25 Республика Бурятия Монголоидный

Алтайцы
Бешпельтир (ALB) 80 Республика Горный Алтай Монголоидный

Кулада (ALK) 46 Республика Горный Алтай Монголоидный

Ханты
Русскинские (HAR) 46 Ханты�Мансийский автономный округ Уральский

Казым (HAR) 50 Ханты�Мансийский автономный округ Уральский

Сибирские 
татары Томск (TAT) 40 Томская область Уральский, 

Монголоидный

Хакасы Аскизский р�н (KHA) 79 Республика Хакасия Уральский
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тракции. Генотипирование осуществляли с по�
мощью ПЦР каждого локуса с последующим
мультиплексным анализом фрагментов методом
капиллярного гель�электрофореза на генетиче�
ском анализаторе (AbiPrism3130xl, AbiPrism3730xl).
ПЦР проводили в 20 мкл смеси, в состав которой
входили 1–1.5 нг ДНК, 10× буфер для ПЦР, 2.5 мМ
MgCl2, 0.2 мМ каждого dNTP, 0.75 ед. акт. Taq�
ДНК�полимеразы и 0.01–0.02 о.е. каждого прай�
мера. Число повторов определяли путем секвениро�
вания на генетическом анализаторе AbiPrism3130xl
нескольких образцов с различными вариантами ал�
лелей каждого локуса. Структура повторов пред�
ставлена в табл. 2.

Частоты аллелей и ожидаемую гетерозиготость
определяли стандартными биостатистическими
методами. Оценку неравновесия по сцеплению
(LD), анализ генетического разнообразия и диф�
ференциации (AMOVA) проводили с помощью
пакета программ Arlequin v.2000 [13]. Поскольку
гаметическая фаза образцов ДНК мужчин извест�
на, частоты гаплотипов определяли без примене�
ния дополнительных статистических алгоритмов.
Для определения связи средней ожидаемой гете�
розиготности с географическими показателями

рассчитывали коэффициент корреляции Спирме�
на. Анализ методом главных компонент проводи�
ли с использованием программы STATISTICA 6.0.
Идентификационный потенциал системы, осно�
ванной на маркерах Х�хромосомы, оценивали с ис�
пользованием стандартных популяционно�стати�
стических показателей. Эти показатели включают
вероятность установления различий между двумя
неродственными индивидами (PD), исключающую
способность (PE), вероятность случайного совпаде�
ния генотипов (MP) [14].

РЕЗУЛЬТАТЫ И ОБСУЖДЕНИЕ

Анализ генетического разнообразия

Анализ распределения частот аллелей STR�мар�
керов показал, что в основном в популяциях разной
этнической принадлежности модальные аллели
совпадают, однако есть локусы, распределение ча�
стот в которых отличается у европеоидов и монго�
лоидов (рис. 1). Частоты аллелей приведены в
электронном приложении к статье (http://www.
medgenetics.ru/UserFile/File/Doc/Evolution%20Doc/
Simonova%202014.pdf). Идентичных гаплотипов у

Таблица 2. Структура повторов и номенклатура аллелей

Локус Структура повтора Аллель

DXS8378 PF�N18�(CTAT)n�N20�PR

PF�N18�(СTAT)10�N20�PR 10

GATA172D05 PF�N5�(TAGA)n�N39�PR

PF�N5�(TAGA)10�N39�PR 10

DXS7132 PF�(CTTA)n�N38�PR

PF�(CTTA)11�N38�PR 11

DXS9898 PF�N15�(TATC)2�(ATC)�(TATC)n�N58�PR

PF�N15�(TATC)2�(ATC)�(TATC)10�N58�PR 10

DXS7423 PF�N52�(TCCA)n�N47�PR

PF�N52�(TCCA)10�N47�PR 10

DXS8377 PF�N31�(AGA)n�(GGA�AGA)m�(AGA)2�GGA�(AGA)6�N25

PF�N31�(AGA)19�(GGA�AGA)5�(AGA)2�GGA�(AGA)6�N25 38

DXS101 PF�N80�(CTT)n�(ATT)m�N14�PR

PF�N80�(CTT)6�(ATT)9�N14�PR 15

DXS6809 PF�N47�(CTAT)n�(ATCT)3�N9�(TATC)3�(ATCT)5�N10�(ATCT)m�N14�PR

PF�N47�(CTAT)8�(ATCT)3�N9�(TATC)3�(ATCT)5�N10�(ATCT)11�N14�PR 30

DXS6789 PF�N130�(GATA)n�(CATA)m�N23�PR

PF�N130�(GATA)7�(CATA)7�N23�PR 14

HPRTB PF�N107�(TCTA)n�N76�PR

PF�N107�(TCTA)14�N76�PR 14

8*
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индивидов, принадлежащих к 10 популяционным
группам, не найдено.

Средний уровень ожидаемой гетерозиготно�
сти (He) составил 0.73 (табл. 3). Из 10 X�STR�мар�
керов наибольшую вариабельность показали ло�
кусы DXS8377 (Не = 0.886), DXS101 (Не = 0.814),
DXS6809 (Не = 0.764), DXS6789 (Не = 0.776), наи�
меньшую: DXS7423 (Не =0.613), DXS8378 (Не =
= 0.667). Наибольший уровень средней ожидае�
мой гетерозиготности по 10 локусам выявлен у
сибирских татар (Не = 0.781) и русских (Не =
= 0.774), что, видимо, связано с формированием
этих народов на основе предковых групп разно�

родных по происхождению. Максимальный уро�
вень гетерозиготности в остальных восьми попу�
ляциях принадлежит бурятам (BUA) и составляет
0.750. 

Значимой связи между величиной Не по всей
системе маркеров и географическими параметра�
ми не обнаружено. (Не/широта 0.214 p = 0.644;
He/долгота –0.143 р = 0.760). 

Генетическая дифференциация популяций

Общий уровень генетической дифференциа�
ции в 10 популяциях оказался относительно невы�
соким (Fst = 0.031), что несколько выше значений,
полученных с использованием аутосомных микро�
сателлитов (Fst = 0.025), но значительно меньше
определенного по Y�STR (Fst = 0.186) [4].

Наибольший вклад в межпопуляционное раз�
нообразие вносят локусы GATA172D05 (Fst =
= 0.062, p = 0.000) и DXS101 (Fst = 0.045, p =
0.000), HPRTB (Fst = 0.034, p = 0.000), DXS7132
(Fst = 0.034, p = 0.000). Значения Fst по остальным
локусам ниже среднего, минимальные значения
принадлежат локусам DXS8378 (Fst = 0.007, p =
= 0.125), DXS8377 (Fst = 0.007, р = 0.011). Матрица
генетических расстояний (Rst) между 10 популя�
циями представлена в табл. 4.

Генетические взаимоотношения 
между популяциями

Интегральные характеристики, обуславливаю�
щие изменчивость частот аллелей генов в популя�
циях, выявляли с использованием метода главных
компонент (рис. 2). Для анализа были привлечены
данные о частотах аллелей в 15 мировых популяци�
ях [12, 15–28].

Две первые главные компоненты в совокупно�
сти объясняют 25% вариабельности аллельных
частот в изученных популяциях. В пространстве
двух главных компонент четко выделяются два
кластера – африканский и монголоидный. Мон�
голоидный кластер расположен в пространстве от�
рицательных значений главных компонент, в него
вошли следующие популяции: алтайцы, буряты, ту�
винцы, японцы, тайваньцы, хань, казахи прожива�
ющие на территории Китая, уйгуры, американцы
азиатского происхождения, хакасы, колумбийцы.
Расположение в монголоидном кластере популя�
ции хакасов, принадлежащей к уральскому расово�
му типу, говорит о большей монголоидной компо�
ненте в этой популяции. Попадание популяции ко�
лумбийцев в этот кластер достаточно логично,
поскольку заселение Америки происходило с тер�
ритории Сибири, причем наибольшим генетиче�
ским сходством с современными индейцами Юж�
ной Америки отличаются популяции коренных
этносов Южной и Центральной Сибири [29]. Аф�
риканский кластер расположен в стороне от евро�
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Рис. 1. Распределение частот аллелей локусов
DXS8378, DXS6789, DXS9898 в популяциях русских и
алтайцев. На оси абсцисс представлены аллельные
варианты, на оси ординат частоты аллелей. 
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азиатских популяций, он содержит четыре попу�
ляционные группы: афроамериканцы, жители
Анголы, Мозамбика, Уганды. Среди сибирских
популяций (рис. 3) две первые главные компонен�
ты объясняют 36% вариабельности частот аллелей.
Размещение популяций в пространстве главных
компонент позволяет выделить три кластера. Боль�
шая часть сибирских популяций располагается в
кластере Южной и Восточной Сибири, отдельную
группу образуют две популяции западносибирских
хантов, а сибирские татары кластеризуются с рус�
ским населением Сибири, что, вероятно, отражает
значительную степень метисации сибирских татар с
пришлым славянским населением [30, 31]. 

Неравновесие по сцеплению

При расчете идентификационного потенциала
тест�системы необходимо учитывать сцепление
локусов. Анализ неравновесия по сцеплению всех
пар локусов в 10 популяциях с применением по�
правки Бонферрони (p < 0.001) выявил сцепление в
шести популяциях: DXS7423 и DXS8377 у хакасов и
тувинцев, GATA172D05 и DXS8377 у бурят (BUA),
GATA172D05 и DXS7423, DXS8378 и DXS101 у си�
бирских татар, DXS6809 и DXS6789 у бурят (KUR) и
алтайцев (ALK). Однако довольно большое рассто�
яние между локусами GATA172D05–DXS8377,
GATA172D05–DXS7423, DXS8378–DXS101 и от�
сутствие сцепления между промежуточными локу�
сами позволяют отнести эти результаты к эффекту
выборки. 

Криминалистические показатели

Для оценки идентификационного потенциала
тест�системы, основанной на 10 X�STR, были рас�
считаны следующие показатели: вероятность дис�
криминации неродственных индивидов (PD), ис�

ключающая способность (PE), вероятность слу�
чайного совпадения генотипов (MP).

Средняя величина РЕ по 10 локусам в 10 попу�
ляциях составила 0.999097. Максимальным зна�
чение PE (0.9999) было в популяции сибирских
татар. 

Среднее значение вероятности установления су�
ществования различий между двумя неродственны�
ми индивидами (PD) составило 0.9999999997 у жен�
щин, 0.999998 – мужчин. В популяции русских ве�
личина MP составляет 0.839 × 10–12 у двух случайно
выбранных неродственных женщин и 0.235 × 10–7

у мужчин. Средние значения MP по 10 популяци�
ям составляют 0.326 × 10–10 и 0.186 × 10–6 соответ�
ственно. 

Очевидные различия между популяционными
группами свидетельствуют о необходимости выбо�
ра максимально точной референтной группы при
проведении ДНК�идентификации. Панель из 10
микросателлитных маркеров Х�хромосомы, содер�
жащая локусы DXS8378, GATA172D05, DXS7132,
DXS9898, DXS7423, DXS8377, DXS101, DXS6809,
DXS6789, HPRTB, обладает высоким идентифи�
кационным потенциалом. Собранные данные о
частотах аллелей в 10 популяциях позволяют ис�
пользовать эту панель маркеров в целях ДНК�
идентификации представителей этнических групп
Сибири.

Работа поддержана Федеральной целевой про�
граммой “Исследования и разработки по приори�
тетным направлениям развития научно�технологи�
ческого комплекса России на 2014–2020 годы”.
Конкурсный отбор двухлетних прикладных науч�
ных исследований, направленных на создание про�
дукции и технологий, по приоритетному направле�
нию “Науки о жизни” в рамках мероприятия 1.2
Программы. Номер соглашения 14.604.21.0019.

Таблица 4. Матрица генетических расстояний (Rst)

Популя�
ция RUS TUV BUA KUR ALB ALK HAK HAR KHA TAT

RUS –

TUV 0.06092 –

BUA 0.02960 0.02086 –

KUR 0.03622 0.03488 0.00568 –

ALB 0.02006 0.03357 0.02177 0.03759 –

ALK 0.03735 0.03704 0.01419 0.02638 0.02134 –

HAK 0.04290 0.07160 0.04862 0.06193 0.05392 0.06505 –

HAR 0.05680 0.08112 0.06061 0.07360 0.06701 0.06913 0.00966 –

KHA 0.02471 0.03413 0.03164 0.03838 0.02790 0.05100 0.04694 0.06398 –

TAT 0.01188 0.04532 0.02386 0.02136 0.02247 0.03285 0.05471 0.06296 0.01795 –
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