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Различия по уровню инбридинга в популяциях Дагестана: 
анализ регионов высокой гомозиготности
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Анализ геномных данных (~ 907 750 аутосомных SNP) позволил оценить уровень инбридинга на основе идентификации 
регионов высокой гомозиготности (FROH) в выборке из 518 человек 23 коренных народов Дагестана. В результате, в попу-
ляциях коренного населения Дагестана количество и суммарная длина ROH, а также коэффициент FROH показывают зна-
чительное разнообразие как внутри, так и между исследованными популяциями. У гинухцев, гунзибцев, ахвахцев, бежтин-
цев и цезов наблюдаются одни из самых высоких значений коэффициента инбридинга (FROH>1,5 млн п.н.) по сравнению с 
остальными мировыми популяциями. 
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The genomic data analysis (~907750 autosomal SNPs) allowed us to estimate the inbreeding level based on the analysis of runs of 
homozygosity (Froh) in the group of 518 people from 23 indigenous Dagestan peoples. As a result, the number and total length of 
ROH, as well as the FROH coefficient, show a significant diversity in the indigenous Dagestan populations both inside and between 
them. One of the highest values of the inbreeding coefficient (FROH> 1.5Mb) is observed for the Ginukhs, Gunzibians, Akhvakhs, 
Bezhtins, and Tsez, as compared with the other world populations. 
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краткие сообщения
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Коэффициент инбридинга F – один из централь-
ных параметров в популяционной генетике. Важным 
этапом для его определения является обнаружение 
регионов высокой гомозиготности (ROH). Длинные 
ROH, вероятно, происходят от недавнего предка, ко-
роткие – от более дальнего предка. Вычисление до-
ли генома человека в виде ROH определенной длины 
(например, > 1 млн п.н., > 1,5 млн п.н., и > 5 млн п.н.) 
предоставляет информацию об уровнях инбридинга от-
носительно популяций N-количества поколений назад. 
Современные методы исследования на основе высоко-
плотных чипов позволяют проанализировать генети-
ко-демографические процессы, в том числе и инбри-
динг на геномном уровне. Для популяций из различ-
ных регионов показаны разные значения инбридинга 
[1]. В отличие от F (коэффициент инбридинга) оценки 
FROH могут потенциально более точно оценить фак-
тический процент генома, который является аутози-
готным, включая аутозиготность, возникшую у очень 
отдаленного общего предка, например, более 50 по-
колений назад [2, 3]. Таким образом, уровень инбри-
динга является информативным в отношении генети-
ко-демографических процессов в популяции, а также 
может быть связан и распространенностью генетиче-
ских заболеваний. Следовательно, надежная оценка 
уровней инбридинга имеет важное значение для гене-
тики популяций человека. 

  Целью данной работы было оценить степень ин-
бридинга в популяциях народов Дегестана с исполь-
зованием ROH. 

Материалы и методы

 Данные были полученных с помощью биочипов 
Infinium Multi-Ethnic Global-8 Kit на выборке из 518 че-
ловек их 23 коренных популяций Дагестана: аварцев, 
даргинцев, лакцев, табасаран, лезгин, агулов, рутуль-
цев, цахуров, арчинцев, андийцев, ахвахцев, тиндин-
цев, каратинцев, багулалов, ботлихцев, хваршин, це-
зов, бежтинцев, чамалинцев, гунзибцев, гинухцев, ку-
мыков и караногайцев, Из анализа были исключены 
образцы, имеющие более 5% пропущенных позиций, 
а также SNP с отсутствующими генотипами более чем 
в 10%. Были исключены все позиции делеций и инсер-
ций. В итоге, осталось 907 750 SNP. Весь анализ был 
выполнен с учетом трех различных наборов ROH полу-
ченных в PLINK v1.9 [4] идентифицированных с уче-
том минимальной длины 500 т.п.н., 1,5 млн п.н. и 5 млн 
п.н., а также трех классов ROH полученных с помощью 
программы Garlic [5], использующей альтернативный 
подход для поиска ROH и имеющей модуль классифи-

кации на основе длин для выявления биологически 
значимых классов ROH. Статистическую значимость 
межпопуляционных различий оценивали при помощи 
теста Вилкоксона (уровень значимости = 0,05) исполь-
зуя пакет wilcox.test в среде R. Для расчета наблюдае-
мого процента FROH у каждого индивидуума разме-
ры областей ROH, превышающих 1,5 млн п.н. (исклю-
чая половые хромосомы) суммировали и затем делили 
на общую длину аутосом, за исключением центромер 
(2708,613716 млн п.н. для hg18). 

Результаты и выводы

 Наибольшим коэффициентом геномного инбри-
динга для длин ROH>1,5 млн п.н. обладают популя-
ции гинуцхцев (FROH = 0,1063) и гунзибцев (FROH 
= 0,0913), что является одним из самых больших по-
казателей в мире. Также выделяются ахвахцы, беж-
тинцы и цезы (0,0600, 0,0707 и 0,0712 соответственно), 
не имея между собой статистически значимых отли-
чий, как по длинам, так и по количеству ROH на чело-
века. Для остальных популяций наблюдается разброс 
в диапазоне значений FROH от 0,0060 до 0,0485. Ко-
эффициент инбридинга FROH для ROH>1,5 млн п.н. 
(PLINK) показывает высокую корреляцию с FROH 
для класса длинных ROH (Garlic) (r = 0,9931), что го-
ворит о том, что порог в 1,5 млн п.н. хорошо характе-
ризует последствия недавнего инбридинга. 

Таким образом, в популяциях коренного населе-
ния Дагестана количество и суммарная длина ROH, 
а также коэффициент FROH показывают значитель-
ное разнообразие как внутри, так и между исследован-
ными популяциями. У гинухцев, гунзибцев, ахвахцев, 
бежтинцев и цезов, наблюдаются одни из самых высо-
ких значений коэффициента инбридинга (FROH>1,5 
млн п.н.) по сравнению с остальными мировыми по-
пуляциями. 
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