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ОСОБЕННОСТИ ГЕНОМНОГО РАСПРЕДЕЛЕНИЯ РЕГИОНОВ 
ВЫСОКОЙ ГОМОЗИГОТНОСТИ У КОРЕННОГО НАСЕЛЕНИЯ 

СЕВЕРНОЙ ЕВРАЗИИ НА ИНДИВИДУАЛЬНОМ И ПОПУЛЯЦИОННОМ 
УРОВНЯХ НА ОСНОВЕ АНАЛИЗА SNP ВЫСОКОЙ ПЛОТНОСТИ
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Анализ геномных данных по 886889 аутосомных SNP позволил оценить уровень инбридинга на ос-
нове исследования регионов высокой гомозиготности (FROH) в выборке из 1836 человек, включаю-
щей 76 популяций коренного населения Восточной Европы, Кавказа, Волго-Уральского региона,
Сибири и Средней Азии. Данные были получены с помощью биочипов Infinium Multi-Ethnic Global-8
Kit. Среди популяций Дагестана, внутри нахско-дагестанской языковой семьи, можно выделить
представителей языковых групп с максимальным уровнем FROH: дидойская (0.0727) и андийская
(0.0378) группы. Последний показатель близок к таковому в популяциях, говорящих на чукотско-
камчатском и нивхском языках Сибири (0.0360). Для популяций Сибири характерно наибольшее
значение суммарной длины коротких и средних регионов высокой гомозиготности на человека, по
сравнению с другими исследованными популяциями. Популяции коренных народов Дагестана и
Сибири в целом характеризуются большей степенью гомозиготизации генома и большей вариа-
бельностью регионов с повышенной гомозиготностью по сравнению с другими популяциями Кав-
каза, Средней Азии, Европы и Волго-Уральского региона.
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Существенная часть любого индивидуального
генома человека представлена регионами высокой
гомозиготности (англ. ROH – runs of homozygosity).
Общая длина и распределение таких участков
связаны с генетико-демографической историей
популяции и отражают эффекты основателя, уро-
вень инбридинга, а также могут быть следствием
действия сильного направленного отбора [1, 2].
Современные методы анализа данных полных ге-
номов или высокоплотных наборов SNP позволя-

ют детально выявлять структуру и распределение
ROH в индивидуальных геномах и популяциях с
целью уточнения генетической истории популя-
ций, оценки уровня инбридинга, поиска сигналов
естественного отбора [1, 3]. Данные по распреде-
лению ROH в популяциях могут служить основой
для идентификации участков генома, связанных
с заболеваниями, в контексте картирования го-
мозиготности [4]. Общая длина и структура ROH
характеризуются существенной межиндивиду-
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альной и межпопуляционной вариабельностью.
Как правило, сумма длин коротких и средних ROH
у индивида возрастает от восточно-африканских
к европейским и азиатским популяциям в силу
накопления рекомбинационных событий. На-
против, общий суммарный размер длинных ROH
показывает большие межиндивидуальные вариа-
ции, отражая, вероятно, эффекты недавнего ин-
бридинга [5, 6]. Кроме того, показано, что частота
распределения ROH в геноме коррелирует со ско-
ростью рекомбинации, а также с сигналами не-
давнего положительного отбора [7].

Предыдущие исследования показали, что у не-
родственных людей широко распространены ко-
роткие ROH, измеряемые несколькими десятками
тысяч пар нуклеотидов (тпн) [8]. Регионы высокой
гомозиготности средних размеров – от сотен тысяч
до нескольких миллионов пн – являются, как
правило, результатом недавнего общего проис-
хождения индивидов внутри популяции. Длинные
ROH, измеряющиеся десятками миллионов пн,
характерны для популяций с высоким уровнем
близкородственных браков [5].

Среди многочисленных групп населения Се-
верной Евразии, имеющих различную генетико-
демографическую историю, особый интерес для
исследования ROH представляют популяции ко-
ренных народов Северного Кавказа и Сибири, ха-
рактеризующиеся, как правило, небольшой чис-
ленностью и значительной географической изоля-
цией от других популяций. В частности, ранее для
популяций Дагестана, говорящих на языках нах-
ско-дагестанской семьи, были показаны высокие
коэффициенты инбридинга, очень большое коли-
чество и большая суммарная длина гомозиготных
блоков, по сравнению с окружающими популяци-
онными группами Кавказа, Ближнего Востока, Ев-
ропы, Центральной и Южной Азии [9]. Для попу-
ляций Сибири мы ранее на низкоплотных чипах
обнаружили значительно большее число и сум-
марную длину ROH по сравнению с популяциями
Волго-Уральского региона, Кавказа, Европы и
Средней Азии [10].

Настоящая работа посвящена оценке уровня
инбридинга, структуры и вариабельности ROH в
популяциях Северной Евразии на основе анализа
SNP высокой плотности.

МАТЕРИАЛЫ И МЕТОДЫ

Данные были получены с помощью биочипов
“Infinium Multi-Ethnic Global-8 Kit”, содержащих
1779819 SNP, в выборке из 1836 человек. Популя-
ции коренного населения Сибири (N = 477) пред-
ставлены алтайцами (Б – с. Бешпельтир Чемаль-
ского муниципального района, N = 24 и К – с. Ку-
лада Онгудайского района, N = 25), бурятами (А –
п. Агинское Агинского района, N = 23 и К –
с. Курумкан Курумканского района, N = 28), кал-
мыками (N = 29), кетами (N = 15), коряками (N = 20),
нивхами (N = 13), татарами (Т – г. Томск, N = 20),

тувинцами (N = 28), удэгейцами (N = 15), хантами
(К – с. Казым Белоярского района, N = 30 и Р –
д. Русскинская Сургутского района, N = 26), ха-
касами (Т – сагайцами Таштыпского р-на, N = 29
и Ш – качинцами Ширинского р-на, N = 26),
чукчами (N = 25), чулымцами (N = 22), эвенками
(З – забайкальские (п. Чара Каларского района,
с. Моклан и с. Тупик Тунгиро-Олёкминского
района), N = 25 и Я – якутские, N = 28) и якутами
(N = 26).

Коренные популяции Дагестана (N = 518)
включают аварцев (N = 24), даргинцев (N = 28),
лакцев (N = 24), табасаран (N = 21), лезгин (N = 28),
агулов (N = 24), рутульцев (N = 22), цахуров (N =
= 24), арчинцев (N = 24), андийцев (N = 17), ахвах-
цев (N = 24), тиндинцев (N = 18), каратинцев (N =
= 24), багулалов (N = 23), ботлихцев (N = 16), хвар-
шин (N = 15), цезов (N = 24), бежтинцев (N = 22),
чамалинцев (N = 24), гунзибцев (N = 17), гинух-
цев (N = 19), кумыков (N = 37) и караногайцев
(N = 19).

Волго-Уральский географический регион и
популяции Европы (N = 419) представлены коми
(N = 30), марийцами (N = 30), вепсами (N = 30),
удмуртами (удмурты N = 30, Б – п. Балезино, N =
= 28 и Ш– с. Шаркан, N = 18),чувашами (N = 26),
башкирами (Б – Бурзянский р-н, N = 34, П –
пермские, N = 15 и С – Салаватский р-н, N = 15),
бесермянами (N = 16), карелами (N = 29), морд-
вой (Э – эрзя, N = 16, М – мокша, N = 30, Ш –
шокша, N = 14), татарами (К– казанские, N = 33)
и русскими (N = 33).

Коренные популяции Кавказского региона
(N = 294) включают абхазов (N = 30), адыгейцев
(N = 10), балкарцев (N = 50), ингушей (N = 30),
карачаевцев (N = 22), мегрелов (N = 28), ногайцев
(N = 20), осетин (С – северные, N = 30, Ю – южные,
N = 17), черкесов (N = 30) и чеченцев (N = 27). По-
пуляции северных киргизов (N = 28), узбеков
(N = 22), казахов (М – младший жуз, N = 29, С –
старший жуз, N = 26) и дунган (N = 23) относятся
к популяциям Средней Азии (N = 128).

При биоинформатической обработке полу-
ченных данных из анализа были исключены SNP
с более чем 10% отсутствующих генотипов. Были
исключены все позиции делеций и инсерций.
Данные были предварительно отфильтрованы по
минимальной частоте редкого аллеля (MAF, minor
allele frequency > 0.01). В итоге после фильтрации
исходных данных по 1779819 маркерам в финаль-
ный массив данных вошло 886889 аутосомных SNP.
Кроме этого, были исключены образцы, имею-
щие более 5% пропущенных SNP, а также метисы
первого, второго и третьего поколений. Для на-
хождения участков, которые с большей вероятно-
стью представляют аутозиготность, перед поис-
ком ROH в программе PLINK v1.9 [11] мы также
удалили SNP с высоким неравновесием по сцеп-
лению (LD) (англ. LD – linkage disequilibrium).
Для этого использовали сканирование генома в
рамке из 50 SNP со скользящим окном 5 SNP и
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порогом попарного коэффициента сцепления
(r2 порог = 0.8). В результате контроль прошли
585715 SNP. Для анализа ROH в PLINK указали
следующие параметры: –homozyg-snp 50, –homo-
zyg-kb 300. Все остальные параметры использова-
лись по умолчанию. Анализ был выполнен с учетом
трех различных наборов ROH с учетом минималь-
ной длины 0.5, 1.5 и 5 млн пн (малые, средние и
большие ROH).

Для расчета коэффициента инбридинга FROH у
каждого индивидуума размеры аутосомных обла-
стей ROH, превышающих 1.5 млн пн, суммирова-
ли и затем делили на общую длину аутосом, за ис-
ключением центромер (2708.613716 млн пн для
сборки генома hg19). Как показано ранее, FROH для
1.5 млн пн лучше коррелирует с оценками инбри-
динга, полученными из анализа родословных [1].

Для оценки возраста ROH применяли про-
грамму GARLIC [2], использующую метод, осно-
ванный на вероятностной модели для ROH в
классах с “коротким” (A, до 0.5 млн пн), “сред-
ним” (B, 0.5–1.5 млн пн) и “длинным” (C, более
1.5 млн пн) размерами. Короткие ROH отражают
гомозиготность по древним гаплотипам, средние
ROH являются результатом недавних демографи-
ческих изменений в популяции (например, эф-
фект “бутылочного горлышка”) и длинные ROH
отражают гомозиготность возникшую в результате
недавних кровнородственных браков. Для анализа
ROH в GARLIC указали следующие параметры:
‒build hg19, –error 0.001, –winsize 40, –auto-winsize,
–auto-winsize-step 2, –kde-subsample 0, –ld-subsample 0,
–resample 40.

Для межпопуляционных сравнений были рас-
считаны средние значения количества и совокуп-
ной длины ROH на геном для каждой популяции.
Статистический анализ проводился в программ-
ной среде R. Статистическую значимость межпо-
пуляционных различий оценивали при помощи
теста Вилкоксона. Для коррекции уровня значи-
мости по причине множественных сравнений ис-
пользовалась поправка Бонферрони (уровень
значимости = 0.05).

РЕЗУЛЬТАТЫ И ОБСУЖДЕНИЕ

Коэффициент инбридинга FROH

Коэффициенты инбридинга FROH для всех ин-
дивидов из 76 популяционных выборок оценива-
ли отдельно и группировали по географическим
регионам и языковым группам для трех классов
ROH (длина больше трех пороговых значений 0.5,
1.5 и 5 млн пн). Коэффициенты FROH для трех диа-
пазонов длин ROH, среднее суммарное количе-
ство и средняя суммарная длина гомозиготных
участков в исследованных популяциях представ-
лены в табл. 1. Примечательно, что ROH > 1.5 млн пн
не было выявлено лишь у четырех индивидов (ку-
мыка, лезгина, эвенка и узбека).

Максимальные значения по FROH > 1.5 (0.0376) и
FROH > 5 (0.0239) наблюдаются в популяциях Дагеста-
на (табл. 1). Наибольшим коэффициентом геном-
ного инбридинга для длин ROH > 1.5 млн пн обла-
дают популяции гинухцев и гунзибцев (FROH =
= 0.1039, FROH = 0.0887). Этот показатель для ги-
нухцев является одним из самых высоких в мире
и схож лишь с уровнем инбридинга в изолирован-
ной популяции индейцев каритиана из бразиль-
ской Амазонии с общей численностью в 320 чело-
век (FROH > 1.5 = 0.1067) [3]. Также по уровню гомо-
зиготизации генома значительно выделяется и
ряд других малочисленных народов Дагестана –
бежтинцы, ахвахцы и цезы (FROH 0.0689, 0.0678 и
0.0571 соответственно). Эти результаты хорошо
соотносятся с предыдущими данными по популя-
циям Дагестана [9], где для народов нахско-даге-
станской языковой семьи были выявлены более
высокие коэффициенты инбридинга по сравне-
нию с популяциями из других географических ре-
гионов и не нахско-дагестанскими популяциями
Дагестана.

Внутри нахско-дагестанской языковой семьи
по FROH этносы разделяются на три группы, в пол-
ном соответствии с их языковой классификацией.
Максимальный средний уровень FROH выявлен для
популяций дидойской (цезской) группы (0.0727),
проживающих в высокогорных регионах в тече-
ние сотен поколений в относительной изоляции
и имеющих также значительно более низкий уро-
вень разнообразия по гаплогруппам Y-хромосомы,
по сравнению с другими северокавказскими по-
пуляциями [12]. Для андийской группы показано
гораздо меньшее значение (0.0378), находящееся на
одном уровне с выборками чукчей, коряков и
нивхов (0.0360). Наименьший коэффициент ин-
бридинга выявлен для лезгинской группы (0.0193),
занимающей в основном низменные территории
и предгорья южной части Дагестана и отличающей-
ся гораздо большей по сравнению с дидойской и
андийской группами численностью представля-
ющих ее этносов. Эти результаты полностью со-
гласуются с данными об очень высокой частоте
инбредных браков среди малочисленных и более
изолированных популяций высокогорных райо-
нов по сравнению с равнинными [13].

Среди коренного населения Сибири макси-
мальные значение FROH > 1.5 обнаружены у дальне-
восточных коряков, чукчей и нивхов (0.0422, 0.0409,
0.0363), что вполне закономерно в связи с их от-
носительной малочисленностью и территориаль-
ной изолированностью. Высокое значение показа-
но и для выборки хакасов-сагайцев из предгорного
Таштыпского района (0.0318), вдвое превосходя-
щее хакасов-качинцев равнинного Ширинского
района. Минимальное значение характерно для
томских татар (0.0071). Для остальных популяций
наблюдается разброс FROH > 1.5 от 0.0112 до 0.0292.
Несмотря на то что FROH в популяциях Дагестана
значительно превышает по средним и длинным
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ROH (значения FROH > 5, FROH > 1.5), для популяций
Сибири по более коротким участкам гомозигот-
ности (FROH > 0.5) наблюдаются схожие значения.
Это может свидетельствовать о значительных эф-
фектах инбридинга для этих популяций Сибири в
прошлом с постепенным уменьшением доли кров-
нородственных браков к настоящему времени.

Популяции Волго-Уральского региона зани-
мают промежуточное положение среди других ре-
гионов по коэффициенту инбридинга для всех
трех групп гомозиготных регионов. Это можно
объяснить как его территориальным положением
на месте пересечения путей различных миграцион-
ных потоков, так и давней традицией заключения
браков лишь с родственниками не ближе пятого–
шестого колена, что характерно для башкир, казан-
ских татар, чувашей, коми, марийцев и мордвы.
Внутри Волго-Уральского региона для популяций с
низкой эффективной численностью и проживаю-
щих на периферии наблюдаются более высокие
значения уровня гомозиготности генома. Макси-
мальное значение обнаружено у бесермян (0.0199),
обособленных территориально и имеющих чис-
ленность около 2 тыс. человек, минимальное зна-
чение – у казанских татар и русских (0.0061).

Популяции Кавказа и Средней Азии обладают
минимальными значениями коэффициентов ин-
бридинга, оцененных по ROH, – от 0.0030 до
0.0116 для FROH > 1.5. Среди популяций Средней Азии
максимальные значения наблюдаются у дунган
(0.0116) что, вероятно, объясняется их недавней
миграцией из Китая с сохранением их языкового,
культурного и демографического единства на фоне
практически полного отсутствия межнациональ-
ных браков. Ранее было показано, что дунгане
Узбекистана генетически намного ближе к попу-
ляциям Китая и Северо-Восточной Индии, чем к
соседним с ними узбекским популяциям, и не
имеют с ними недавнего обмена генами [14].

Оценка ROH с помощью PLINK
В отличие от модельного подхода для поиска

ROH, этот анализ не зависит от оценки частоты
популяционных аллелей. Общая длина и количе-
ство ROH для каждого индивидуального генома
колеблется от 41.2 до 687.7 млн пн и от 61 до 394
соответственно. Медианное число ROH на инди-
видуальный геном в исследованных образцах со-
ставило 135.4, граница первого квартиля 121.8,
граница третьего квартиля 151.5. Медианная дли-
на ROH 128.4 млн пн, граница первого квартиля
103.7 млн пн, третьего 139.3 млн пн. Среднее зна-
чение совокупной длины ROH на индивидуума
варьирует от 79.9 млн пн в выборке ногайцев до
289.1 млн пн у гинухцев. Минимальное среднее
популяционное значение числа ROH на человека
наблюдается у узбеков (103.7), максимальное –
среди коряков (312).

Доля ROH различной длины значительно ко-
леблется в зависимости от географического реги-

она и языковой группы. Выборки из Дагестана и
Сибири, особенно носители языков нахско-даге-
станской группы, чукотско-камчатских и нивх-
ского языков, разительно отличаются от таковых
из других географических регионов. Среднее зна-
чение общей длины ROH на человека в нашей
выборке, говорящей на языках дидойской под-
группы, 305.03 млн пн сравнимо со значением
308.6 млн пн у представителей чукотско-камчат-
ских и нивхского языков. Это полностью согласу-
ется с оценкой геномного инбридинга в этих по-
пуляциях.

По доле образцов с одним и более ROH длиной
больше 5 млн пн по регионам выделяются три
различные группы, которые явно связаны с эндога-
мией и изоляцией: большая часть дагестанских
(78.1%) и сибирских (75.5%) образцов имеет длин-
ные ROH, далее идут кавказский, Волго-Ураль-
ский регион и Европа (57.9 и 38% соответственно).
Для Среднеазиатского региона наблюдается ми-
нимальная доля геномов, имеющих длинные ROH
(15.6%). Это полностью соответствует полученным
ранее данным о наибольшем генетическом раз-
нообразии и многокомпонентности генофонда
среднеазиатских популяций в сравнении с другими
этносами Северной Евразии. При этом наблюда-
ются значительные различия между популяциями
внутри каждого региона. Например, у казахов
старшего жуза всего 7% образцов имеют ROH
больше 5 млн пн. Для двух человек из эвенкий-
ской (З) и казахской (С) популяций не было най-
дено ROH длиннее 1.5 млн пн.

Оценка ROH с помощью GARLIC
Общая длина и количество ROH, идентифи-

цируемые с помощью пакета GARLIC, для каж-
дого индивида колеблются от 124 до 788.6 млн пн
и от 319 до 1237 соответственно. Медианное число
ROH на индивидуальный геном в исследованных
образцах составило 774.5, граница первого квар-
тиля 754.1, граница третьего квартиля 798.5. Ме-
дианная длина ROH – 261.4 млн пн, граница пер-
вого квартиля 243.9 млн пн, третьего 282.8 млн пн.
Среднее значение совокупной длины ROH на ин-
дивидуума варьирует от 167.3 млн пн в выборке
башкир (С) до 480.2 млн пн у коряков. Мини-
мальное среднее популяционное значение числа
ROH на человека наблюдается у гинухцев (356.8)
из-за большей длины ROH за счет сильного ин-
бридинга, максимальное – среди коряков (1136).

Средние размеры ROH классов А и B одинаковы
среди популяций одного географического регио-
на, за исключением того, что популяции Дагестана
и Сибири имеют большую изменчивость (табл. 2).
Максимальные значения наблюдаются у дагестан-
ских популяций (гинухцев, гунзибцев, ахвахцев,
цезов).

Наибольшие средние значения класса С также
наблюдаются у популяций Дагестана и Сибири,
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далее у популяций Средней Азии, Волго-Ураль-
ского региона и Европы, минимальные средние
значения – у кавказских популяций. У народов,
имеющих смешанное происхождение, – казахов
(М, С), бурятов (А), калмыков, караногайцев и
кумыков средние размеры ROH аналогичны кав-
казским популяциям.

Для сибирских чукчей, коряков, нивхов для
всех классов длин наблюдается значительное уве-
личение суммарной длины и количества ROH на
человека по сравнению с другими популяциями,
что свидетельствует о продолжительном инбри-
динге, а также эффекте “бутылочного горлышка”
(рис. 1). Для трех этих этносов также наблюдается

Рис. 1. Отношение суммарной длины ROH (млн пн) к суммарному количеству ROH в исследуемых популяциях Сибири.
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Таблица 2. Суммарная статистика для значений границ классов длин (тпн) ROH по регионам

Статистика Сибирь Средняя Азия Дагестан Кавказ Волго-Уральский 
регион и Европа Все

Классы A и B
Мин. 305.54 287.59 315.23 279.41 301.07 279.41
Макс. 417.37 369.87 668.22 370.51 370.79 668.22
Сред. знач. 366.96 333.15 390.07 321.02 338.75 358.55
SD 7.28 15.00 17.94 8.89 4.35 6.67

Классы B и C
Мин. 942.65 777.099 981.114 787.342 1010.64 777.10
Макс. 1553.83 1402.82 2598.01 1200.04 1257.98 2598.01
Сред. знач. 1260.15 1115.65 1380.02 999.93 1112.28 1214.99
SD 38.33 120.00 77.19 44.52 20.96 31.39
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значительное увеличение суммарной длины сред-
него класса ROH на человека как по сравнению с
остальными популяциями, так и по сравнению с
классом коротких ROH внутри популяции, что
подтверждает продолжительность инбридинга и
небольшую эффективную численность популя-
ций. Далее по коротким и средним длинам ROH
выделяются кеты, якуты, эвенки (Я), удэгейцы,
тувинцы и буряты (K). Для якутов и тувинцев, не-
смотря на большой эффективный размер популя-
ции, большое количество и длина коротких и

средних ROH вероятно связаны с сильным эф-
фектом основателя, который выявляется на мар-
керах мтДНК и Y-хромосомы [15, 16]. В популя-
ции эвенков (З) обнаружены образцы с признаками
метисации, что может значительно занижать значе-
ния по длинам и количеству ROH. При анализе
Y хромосомных линий у них наблюдаются европей-
ские гаплогруппы, не характерные для коренных
сибирских популяций. При анализе аутосомных
блоков, идентичных по происхождению (IBD –
англ. identical by descent), у эвенков также наблю-

Рис. 2. Отношение суммарной длины ROH (млн пн) к суммарному количеству ROH в исследуемых популяциях Даге-
стана.
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дается значительное количество длинных блоков
(4 млн пн), общих с европейскими популяциями,
что свидетельствует об относительно недавней
метисации этой группы людей с пришлыми евро-
пейцами. Для бурятов (А) также характерно уве-
личение суммарной длины среднего класса ROH,
но в большей степени не из-за длины фрагментов,
а из-за их количества, что свидетельствует об эф-
фекте “бутылочного горлышка” в прошлом (рис. 1).
У бурятов (А) и калмыков наблюдается увеличение
количества ROH, но без увеличения суммарной
длины, наиболее ярко выражено для ROH сред-
ней длины, что свидетельствует о том, что они
происходили из довольно небольших полуизоли-
рованных сообществ, где эндогамия не была ред-
костью. По средней суммарной длине и количе-
ству для средних и коротких ROH максимальные

значения наблюдаются у сибирских популяций
(табл. 1).

Для популяций гинухцев, гунзибцев, бежтинцев,
ахвахцев и цезов для всех классов ROH наблюдается
распределение соотношения суммарной длины и
количества, характерное для популяций, подвер-
женных сильному инбридингу (рис. 2). Распреде-
ление ROH связано с размером популяции и их
эффективной численностью, при этом относи-
тельно небольшие популяции Дагестана и Сиби-
ри имеют ROH большего количества и размера,
чем большие по численности популяции этих ре-
гионов. Инбридинг добавляет небольшое коли-
чество очень длинных ROH для тех, кто является
потомком кровнородственных браков, увеличи-
вая дисперсию суммы ROH, видимую как сдвиг
влево на графике длин ROH по сравнению с ко-
личеством ROH.

Рис. 3. Отношение суммарной длины ROH (млн пн) к суммарному количеству ROH в исследуемых популяциях Кав-
каза.
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Кавказский регион характеризуется меньшим
разбросом по суммарной длине и количеству ре-
гионов высокой гомозиготности на индивида,
чем в остальных географических регионах. Для
длинных ROH наблюдается тенденция к увеличе-
нию количества, но не длины, что вероятно объ-
ясняется сильной метисацией населения. Среди
кавказских популяций выделяется популяция
балкарцев, являющаяся одним из самых высоко-
горных народов Европы и имеющая более длин-
ные короткие ROH, чем у остальных популяций
Кавказа, что может свидетельствовать о сильном
инбридинге в прошлом (рис. 3).

В популяциях, смешанных по происхождению
и характеризующихся высоким уровнем генети-
ческого разнообразия, объединяются различные
гаплотипы, что обычно значительно снижает ко-
личество и длину ROH. Это обнаружено у том-
ских и казанских татар, узбеков и башкир. Для
Волго-Уральского региона и Европы наблюдает-
ся разделение на две группы по количеству ROH,

где основной вклад вносят короткие и средние
ROH. В первую группу входят марийцы, коми,
вепсы, чуваши, карелы, удмурты и башкиры (С),
во вторую – бесермяне, мордва (М, Ш, Э), удмур-
ты (Ш, Б), татары (К), башкиры (Б, П) (рис. 4).

Эффект “бутылочного горлышка” в демогра-
фической истории конкретного этноса увеличи-
вают количество ROH, которые обычно все еще
относительно короткие, например популяции
калмыков и бурятов (А). У некоторых популяций,
имеющих как эффект “бутылочного горлышка”, так
и распространенность близкородственных браков,
наблюдаются большее количество и длина ROH с
увеличением дисперсии суммы ROH (коряки, чук-
чи и нивхи).

Наибольшими отличиями среди популяций
Средней Азии характеризуется популяция дунган, в
ней наблюдаются высокие значения по количеству
и суммарной длине для средних и коротких ROH и
минимальные значения для длинных (рис. 5).

Рис. 4. Отношение суммарной длины ROH (млн пн) к суммарному количеству ROH в исследуемых популяциях Волго-
Уральского региона и Европы.
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Доля генома в ROH разной длины и разного
количества сильно варьирует по регионам (рис. 6).
Наши результаты согласуются с рядом недавних
исследований, проведенных с использованием
высокоплотных чипов. Уровень гомозиготности по
всему геному показывает самый высокий уровень
инбридинга в дагестанских и сибирских группах,
говорящих на дидойских, чукотко-камчатских и
нивхском языках, по сравнению с остальными се-
веро-евразийскими популяционными выборками.
Дагестанские и сибирские популяции обладают
самыми длинными геномными участками гомо-
зиготности для всех категорий длины ROH и име-
ют более высокую долю людей с длинными обла-
стями аутозиготности.

Высокий коэффициент инбридинга и наличие
длинных аутозиготных сегментов согласуются с
предыдущими выводами для коэффициентов ин-
бридинга Дагестана [17–19], рассчитанными на ос-
нове данных родословных и высокоплотных чипов,

а также с данными по Y-хромосомным маркерам
указывающими на эффекты основателя и высо-
кую подразделенность по языковым группам [12].
Аналогично для работ по популяционной генетике
сибирских этносов с использованием нейтральных
маркерных систем Y-хромосомной, митохондри-
альной ДНК, показано, что во многих популяциях
наблюдается эффект основателя по отдельным
гаплогруппам с низким генетическим разнообра-
зием, которое свидетельствует о событиях экс-
пансии численности в относительно недавнее
время [15, 20, 21]. Интересно, что полученные на-
ми в настоящей работе оценки существенно не
отличаются от тех, которые были получены в
предыдущем исследовании нашей группы [10] с
использованием гораздо меньшего числа марке-
ров на меньших выборках сибирских популяций.

Для популяций Сибири характерно большее
значение суммарной длины классов А и В на че-
ловека, что соответствует данным об увеличении

Рис. 5. Отношение суммарной длины ROH (млн пн) к суммарному количеству ROH в исследуемых популяциях Сред-
ней Азии.
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длин классов А и В с удалением популяции от Аф-
рики. Эта тенденция похожа на наблюдаемое со-
кращение разнообразия гаплотипов с увеличением
расстояния от Африки. Суммарная длина класса С
ROH более изменчива и значительно больше в
большинстве популяций Дагестана и Сибири по
сравнению с популяциями Кавказа, Средней
Азии, Европы и Волго-Уральского региона. Это
также свидетельствует о том, что большая доля

популяций из Дагестана и Сибири имеют более
высокий уровень кровного родства, это анало-
гично данным, полученным по значениям коэф-
фициента инбридинга (FROH).

Результаты проведенного анализа показыва-
ют, что генофонд населения Северной Евразии
демонстрирует значительные различия в распре-
делении суммы длин и количества по всем классам
ROH как между исследуемыми географическими

Рис. 6. Отношение суммарной длины ROH (млн пн) к суммарному количеству ROH в исследуемых популяциях для
каждого географического региона.
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регионами, этносами, так и внутри локальных
популяций. Особенно это характерно для терри-
ториально удаленных популяций чукчей и коряков,
а также культурно и географически изолированных
горных популяций Дагестана. Коренные этносы
высокогорных районов Дагестана показывают
максимальные значения инбридинга, сохранив-
шегося на высоком уровне до настоящего времени.
Большее количество и длина коротких и средних
ROH у сибирских популяций указывают на более
древний и более продолжительный инбридинг.
Получено подтверждение значительной генети-
ческой гетерогенности среднеазиатских популя-
ций и относительно низком уровне инбридинга у
большинства народов Кавказа и Волго-Уральского
региона. Полученные результаты позволяют су-
щественно уточнить имеющиеся данные об осо-
бенностях структуры генофонда всех исследованных
этносов. Данные о аутозиготных блоках сцепле-
ния в конкретных популяциях также могут быть
использованы при изучении их компонентного
состава предрасположенности к различным на-
следственным заболеваниям.

Исследование выполнено при финансовой
поддержке РФФИ в рамках научного проекта
№ 19-34-90101.

Все процедуры, выполненные в исследовании
с участием людей, соответствуют этическим стан-
дартам институционального и/или национального
комитета по исследовательской этике и Хель-
синкской декларации 1964 г. и ее последующим
изменениям или сопоставимым нормам этики.

От каждого из включенных в исследование
участников было получено информированное
добровольное согласие.

Авторы заявляют, что у них нет конфликта ин-
тересов.
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The genomic data analysis (~886889 autosomal SNPs) allowed us to estimate the inbreeding level based on
the analysis of runs of homozygosity (FROH) in a sample of 1806 people, including 76 indigenous populations
of Siberia, Dagestan, the Caucasus, Volga-Ural region, Eastern Europe and Central Asia. Data was obtained
using biochips Infinium Multi-Ethnic Global-8 Kit. In the populations of Dagestan, within the Nakh-Da-
ghestanian language family, representatives of several language groups can be distinguished, with the maxi-
mum FROH level for the Dido group (0.0727) and the Andean group (0.0378), which is similar in values to the
populations speaking Chukchi-Kamchatka and Nivkh languages of Siberia (0.0360). The Siberian popula-
tions are characterized by a greater value of the total length of short and medium regions of runs of homozy-
gosity per person. The total length of long ROHs is more variable and much larger in the most of Dagestan
and Siberia populations, compared to the populations of the Caucasus, Central Asia, Europe, and the Volga-
Ural region.

Keywords: population genetics, ROH, runs of homozygosity, human populations, inbreeding, North Eurasia.
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