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Популяционная геномика народов России
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Популяционная геномика человека является мощным современным подходом в популяционной генетике, базирующемся 
на технологиях геномного секвенирования, биоинформатики и анализа больших данных. Геномный анализ генетической 
вариабельности в популяциях является фундаментальной основой генетики болезней и разработки путей их диагностики, 
терапии и профилактики. В работе представлены собственные данные о геномном анализе генетического разнообразия 
населения России. Показано, что генофонд современных народов России формировался на протяжении многих тысяч лет 
в ходе совокупного влияния миграций, изоляции расстоянием, эффектов основателя и естественного отбора. Сформиро-
вавшиеся в ходе микроэволюции геномные паттерны современных популяций в существенной мере определяют компози-
цию генетических факторов как частых хронических, так и редких моногенных заболеваний.    
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Human population genomics is a powerful modern approach in population genetics based on technologies of genomic sequenc-
ing, bioinformatics, and big data analysis. Genomic analysis of genetic variability in populations is a fundamental basis for the 
genetics of diseases and the development of ways for their diagnosis, therapy and prevention. The work presents the own data on 
the genomic analysis of the genetic diversity of the Russian populations. It is shown that the gene pool of modern populations of 
Russia was formed over many thousands of years by the combined effects of migrations, isolation by distance, founder effects and 
natural selection. The genomic patterns of modern populations formed during microevolution substantially determine the com-
position of genetic factors of both frequent chronic and rare monogenic diseases.  
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Популяционная геномика человека решает задачи 
полногеномного описания генетического разнообра-
зия популяций, выявления структуры генофондов, их 
происхождения и  эволюции; связи генетического раз-
нообразия с болезнями человека. Как отмечал классик 
популяционной генетики человека [1], глубокий ана-
лиз нормальной генетической вариабельности является 
необходимым условием понимания генетических ос-
нов болезней, а, следовательно, имеет огромное зна-
чение в медицинской генетике для поиска путей  их 

диагностики, терапии и профилактики. Для России, 
характеризующейся огромной территорией и гигант-
ским разнообразием народов ее населяющих, такая за-
дача имеет особую актуальность. Практическая значи-
мость геномных и постгеномных исследований в по-
пуляциях определяется возможностью выявления на 
различных уровнях реализации наследственной ин-
формации  факторов, определяющих развитие распро-
страненных болезней в популяциях различного этни-
ческого происхождения; необходимостью выявления 
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особенностей  молекулярной эпидемиологии менде-
левских болезней и их учета в молекулярной диагно-
стике таких заболеваний. С более фундаментальных 
позиций понимание закономерностей формирования 
генетического разнообразия в популяциях в ходе эво-
люции и расселения человека  может  пролить свет на 
причины появления болезней и механизмы их распро-
странения в популяциях – задачи, решаемые в рамках 
концепций эволюционной медицины [2]. В НИИМГ 
Томского НИМЦ РАН осуществляется ряд собствен-
ных и совместных с рядом крупных консорциумов про-
ектов, направленных  на полногеномную характери-
стику генетического разнообразия населения России 
и на поиск эволюционно обусловленных механизмов 
развития болезней [3−5]. 

Материалы и методы 

Геномный анализ генетического разнообразия был 
проведен на собственном  массиве данных, включаю-
щем около 1000 полных геномов и более 2000 образ-
цов, охарактеризованных на  высокоплотных SNP-
чипах, из 83 популяций народов России и ближнего 
зарубежья. 

Результаты и выводы 

Общая структура генетического разнообразия на-
селения России демонстрирует соответствие географи-
ческому расположению популяций. Общее генетиче-
ское разнообразие строго коррелирует с расстоянием 
между популяциями и имеет клинальное распределе-
ние с уменьшением разнообразия с юго-запада на се-
веро-восток. Двумерное и трехмерное пространство 
tSNE позволяет также  разделять даже очень тесно свя-
занные популяции. 

Основные структурные компоненты генофонда 
в популяциях России можно охарактеризовать как об-
щие западно- или восточно-евразийские, а такие спец-
ифические, такие  как протоуральский компонент, 
сохранившийся, например, у сибирских хантов;  па-
леоазиатский, обнаруживаемый у  кетов и чулымцев; 
берингийский в качестве основного компонента в чу-
котских и корякских популяциях Северо-Восточной 
Азии. Очень неравномерное распределение ROH в по-

пуляциях указывает на  выраженный эффект основа-
теля в большинстве популяций Северной Азии, Кав-
каза и в некоторых популяция Волго-Уральского ре-
гиона. Распределение коротких древних блоков IBD 
между популяциями выявляет признаки общего про-
исхождения некоторых сибирских популяций, а так-
же трансуральские связи между финно-угорскими на-
родами Северной Европы и Азии. 

Анализ генов распространенных болезней в попу-
ляциях показывает, что население России высоко диф-
ференцировано в отношении частот аллелей, ассоци-
ированных с многофакторными заболеваниями, что 
должно приводить к  определенной степени популя-
ционной специфичности наследственной компонен-
ты МФЗ. В ряде популяций Кавказа, Сибири и Вол-
го-Уральского региона в силу эффектов основателя и/
или высокой эндогамии также наблюдается накопле-
ние некоторых мутаций, приводящих к рецессивной 
моногенной патологии, а также потенциально пато-
генных вариантов в генах менделевских заболеваний.  

Таким образом, сложная генетическая история на-
родов России, формировавшая их генофонд на протя-
жении многих тысяч лет в ходе ранних миграций, по-
следующего расселения и межпопуляционного потока 
генов, изоляцией расстоянием, эффектами основате-
ля и естественным отбором, привела к существующим 
моделям геномного разнообразия в популяциях Север-
ной Евразии. Сформировавшиеся в ходе микроэволю-
ции геномные паттерны современных популяций в су-
щественной мере определяют и композицию генетиче-
ских факторов как частых хронических, так и редких 
моногенных заболеваний.
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