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STR- ЛОКУСОВ Y-ХРОМОСОМЫ В КАЗАХСКОЙ ПОПУЛЯЦИИ

Аннотация

Приведено  описание  аллельного  полиморфизма  Y-хромосомы  (STR–short
tandemrepeat) по шестнадцати локусам у 100 современных казахов, представителей трех
жузов. Для исследованной популяции выявлена сравнительно небольшая норма реакции
аллелей,  что предварительно указывает на генетическую гомогенность и историческую
близость происхождения представителей тестированной группы.
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Одним из наиболее продуктивных инструментов в руках популяционных генетиков,
эволюционных  биологов  и  антропологов,  занимающихся  исследованиями  в  области
этногеномики,в  настоящее  время  стала  Y-хромосома.  В  связи  с  этим  был  создан
Международный  консорциум  по  изучению  и  стандартизации  мировых  гаплогруппY-
хромосомы(YCC -YChromosomeConsortium),  который  в  2002  году  предложил
классификацию и номенклатуру линий Y-хромосомы, основанную на последовательности
происхождения маркеров (The Y ChromosomeConsortium, 2002). 

Y-хромосома, в большей своей части, не подвергается рекомбинации в ходе мейоза и
передается  как  целое  по  отцовской  линии,  в  связи  с  чем  каждый  конкретный  набор
маркерных  локусов,  составляющих  нерекомбинирующую  часть  Y-хромосомы,
рассматривается как единый гаплотип. Благодаря отсутствию рекомбинации в основном
сегменте  и  её  небольшой  эффективной  численности,  по  сравнению  с  аутосомами  и



молекулами  митохондриальной  ДНК,  Y-хромосома  в  большей  степени  подвержена
эффектам генетического дрейфа и характеризуется большей степенью межпопуляционной
вариабельности.  Это  приводит  к  высокому  уровню  географической  дифференциации,
которая используется для исследования миграционных событий в истории тех или иных
этносов. В популяциях человека, принадлежащих традиционным обществам, как правило,
мужчины  чаще остаются  в  местах  своего рождения,  чем  женщины,  что  проявляется  в
низком  (по  сравнению  с  мтДНК)  внутрипопуляционном  разнообразии  и  значительной
дифференциации  между  группами  популяций  по  маркерным  системам
нерекомбинирующей  часть  Y-хромосомы.  Кроме  того,  одним  из  несомненных
преимуществ  Y-хромосомы,  как  инструмента  для  эволюционных  и  популяционных
исследований, является большое число разнообразных ДНК-маркеров, имеющих разные
темпы мутирования, которые позволяют проводить анализ мужских линий.

На  филогенетическом  древе  Y-хромосомы  современного  человека  выделено  18
основных  клад,  обозначаемых  буквами  латинского  алфавита  от  А  до  R,и  эта
классификация включает примерно 250маркеров, по которым можно выделить примерно
160  конечных  кластеров,  характеризующихся  определенным  аллельным
состояниемгруппы  последовательных  по  происхождениюбинарных
маркеров.Публикации, описывающие современные представления о структуре, эволюции
и генетическом разнообразии Y-хромосомы человека достаточно широко представлены в
современной  литературе,  в  качестве  примера  можно  привести  обзорную  статьюВ.А.
Степанова [1].

К  наиболее  цитируемым  работам  в  области  изучения  связи  вариабельности  Y-
хромосомы  с  историей  расселения  человечества  относится  объемное
исследованиеUnderhillP.A.  ссоавторами,  2000  [2].  В  2001  году вышла в свет статья
WellsR.S.  etal [3],  ставшая предметом интенсивной дискуссии,  в которой на основании
изучения диверсификации Y-хромосомы Евразии определяется роль центра второй волны
расселения человеческих популяций. 

Генеалогия  казахского  этноса,  основанная  на  устных  шежире  (родословных)  в
сочетании с немногочисленными письменными источниками ХIX века, в настоящее время
детализируется  при  помощи  современных  методов  молекулярной  биологии.
Функционирует «Открытый Казахстанский ДНК-проект»[4],опубликованы исследования,
посвященные  изучению  генеалогии  казахских  родов  [5,  6].Ранее  была  описана
генетическая структура народов Волго-Уральского региона и Средней Азии по данным
Alu-полиморфизма [7]  и  генетическая  дифференциация  в  популяциях  Казахстана  по
митохондриальной ДНК[8].

Целью настоящей работы явилось описание аллельного полиморфизма Y-хромосомы
по шестнадцати локусаму 100 современных казахов, представителей различных родов.

Материалы и методы

В  качестве  источника  материала  –  ДНК  современных  казахов  использовано  100
образцов буккального эпителия, собранные среди студентов и интернов мужского пола
Казахского национального  медицинского  университета  им.  С.А.Асфендиярова. Среди
участников исследования - 52 представителя Старшего, 29 - Среднего и 19 - Младшего



жузов. Все участники исследования подписали информированное согласие на его участие
в  соответствии  с  требованиями  комиссии  по  этике  АМУ,  разрешение  которой  было
получено до начала исследования.

ДНК  выделяли  из  буккального  эпителия  cиспользованием  наборов
“Blood&TissueKit”.в  соответствии  с  протоколом  производителя  –  “Quigen”  и
амплифицировали при помощи ПЦР.

Реакционная смесь для проведения ПЦР в объеме 20 мкл содержала 10-20 нг ДНК, 67
мМТрис-HCI  (pH  8,8);  16,6  мМ  (NH4)2SO4;  6  мМMg  CI2;  0,01%  твин-20;  0,15  мг/мл
альбумина;  по  4  пМпраймера;  смесь  dNTP  по  200  мкМ  каждого  и  1  ед.  Taq-ДНК-
полимеразы. Амплификацию проводили в следующем режиме: денатурация при 95°С в
течение 3 мин, с последующими 40 циклами амплификации (94°С - 1 мин, 37°С - 30с,
72°С - 40 с).

Анализ  распределения  аллельных  вариантов  микросателлитных  локусов  STR
(shorttandemrepeat)  Y-хромосомы  выполнен  в  соответствии  с  рекомендациями  по
унификации номенклатуры Y-STRлокусов, согласно Butler J.M. et al. [9].

Электрофорез проводили в 8% полиакриламидном геле при силе тока 30-40 мА/ч и
напряжении 100 В. 

Результаты и обсуждение

Исследование  полиморфизма  микросателлитных STR локусов  Y-хромосомы
проводилось по полиморфным системам DYS393,  DYS390,  DYS19,  DYS391,  DYS385а/b,
DYS439, DYS389I, DYS389II, DYS392,DYS458, DYS447, DYS437, DYS448, Y-GATA-H4,
DYS456 и DYS438.

Представленные  маркеры  относятся  к  тетрануклеотидныммикросателлитным
повторам,  за  исключением  локусов  DYS392  (тринуклеотидный),  DYS438  и  DYS447
(пентануклеотидные) и DYS448 (гексануклеотидный) микросателлит. Частоты аллелей по
исследованным локусам представлены в таблицах 1 и 2.

DYS393.  По  локусу  DYS393  выявлено  4  аллельных  варианта,  из  13  возможных
аллелей. С максимальной частотой во всех индивидах встречался аллель 13 (0.75), вторым
по численности является аллель 14 (0.18).

DYS390. Молекулярно-генетический анализ по локусу DYS390 выявил 5 аллелей из
24 возможных аллельных вариантов. Наиболее часто встречаемыми аллелями оказались
24 и 25.

DYS19. Из 15 возможных аллельных вариантов в исследованных образцах по локусу
DYS19  было  выявлено  5  аллелей.  Аллели  15  и  16  имели  наибольшую  частоту
встречаемости в исследованной популяции (0.34 и 0.58, соответственно).

Как следует из данных, приведенных в таблице 1, у каждого исследованного индивида
выявляется  один  аллельный  вариант  по  локусам  DYS393,  DYS390,  DYS19,  DYS391,
DYS439, DYS392, DYS458, DYS447, DYS437, DYS448, Y-GATA-H4, DYS456 и DYS438, в
то время как локусы DYS389 и DYS385 представлены двумя аллелями.



Таблица  1  –  Частота  встречаемости  аллелей  STR-локусов  в  исследованных  образцах,
локусы:  DYS393,  DYS390,  DYS19,  DYS391,  DYS439,  DYS389I,  DYS389II,
DYS392,DYS458, DYS447, DYS437, DYS448, Y-GATA-H4, DYS456 и DYS438
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DYS391. В ходе изучения полиморфного локуса DYS391 выявлено три аллеля из 11
возможных. Аллель 10 представлен у 88% исследованных индивидов.DYS385 а/b. 

Таблица  2  –  Частота  встречаемости  аллелей  STR-локусов  в  исследованных  образцах,
локус: DYS385а/b
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DYS385 а/b.Микросателлитный локус DYS385 а/b имеет 25 аллельных вариантов. В
изученных образцах по локусу DYS385 было обнаружено 13 аллелей, сочетание которых
образуют  в  общей  сложности  16  гаплотипов  по  данному  локусу.  Наиболее
распространенными сочетаниями оказались гаплотипы 12-13 и 12-14.

DYS439.  Молекулярно-генетический  анализ  исследованных  индивидов  по  этому
локусу показал наличие 5 аллелей из 5 возможных аллельных варианта. Аллели 10, 11 и
12 имели частоту встречаемости 0.30, 0.44 и 0.22 соответственно. 



DYS389I.Локус DYS389I является частью полиморфной системы DYS389 I/II. Из 12
возможных аллельных вариантов в исследованной выборке было обнаружено 5 аллельных
вариантов. Наиболее распространенным аллелем оказался аллель 13.

DYS389II. Этот локус также входит в состав полиморфной системы DYS389 I/II. Из 29
возможных аллельных вариантов в исследованной выборке обнаружено 7 аллелей. Аллель
29 встречался у 48% исследованных индивидов.

DYS392. В ходе исследования микросателлитного локуса DYS392 из 13 возможных
аллелей  в  исследованных  образцах  было  выявлено  4  аллеля  данного  локуса,  причем
аллель 11 идентифицирован в 89 образцах из 100.

DYS458. По этому локусу выявлено 7 аллельных вариантов из 16 возможных. Аллели
16, 17 и 18 имели частоту встречаемости 0.18, 0.45 и 0.23 соответственно. 

DYS447. В исследованных образцах пентануклеотидный локус DYS447 представлен 8
аллельными вариантами из 23 возможных. Самой распространенной аллелью оказалась 25
аллель.

DYS437. Из 16 прогнозируемых аллельных вариантов в изученной популяции были
выявлены 4 аллеля. Аллель 14 встречалась с частотой 0.84.

DYS448.  Данный гексануклеотидный микросателлит  в  исследованных  образцах
представлен 5 аллельными вариантами из 23 возможных. Аллели 20 и 22 наиболее часто
представлены в выборке.Y-GATA-H4. Микросателлитный анализ по этому локусу выявил
четыре аллельных варианта. Наиболее распространенными оказались аллели 9 и 10.

DYS456.  Микросателлитный  локус  DYS456  может  иметь  15  аллельных вариантов.
Однако  в  исследованной  выборке  выявлено  всего  5  аллелей.  Аллель  15  самая
распространенная аллель в образцах.При тестировании встречаемости аллелей в локусе
DYS438  из  13  возможных  по  этому  локусу  в  изученных  индивидах  определено  3
аллельных варианта.

Выявленное  распределение  аллелей  в  16  микросателлитных  локусах  Y-хромосомы
казахской популяции указывает на то, чтотестируемые локусы суммарно представлены 90
аллельными вариантами с максимальным числом аллелей (13) для локуса DYS385a/b и
минимальным  для  локусов  DYS391  и  DYS438  с  тремя  аллельными  вариантами  для
каждого локуса. Практически во всех локусах выявлены аллели, широко представленные
в исследованных  образцах,  а  также  аллели,  имеющие  единичное  присутствие.  Так, 11
аллель  локуса  DYS392  идентифицирована  у  89%  выборки.  Аллели,  найденные  в
единичном случае, имеются, более чем у половины исследованных образцов. 

Распределение  аллельных  вариантов  STR-локусов  Y-хромосомы  среди  100
исследованных образцовуказывает на сравнительно небольшую норму реакции аллелей в
изученной группе,  что  говорит  о генетической гомогенности  и  исторической близости
происхождения её представителей.
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ҚАЗАҚ ПОПУЛЯЦИЯСЫНДАҒЫ Y-ХРОМОСОМЫНЫҢ 

МИКРОСАТЕЛЛИТТІ STR- ЛОКУСТАРЫНЫҢ ПОЛИМОРФИЗМІН ЗЕРТТЕУ

Үш жүздің өкілдері болып табылатын, қазіргі заманғы 100 қазақтың он алты локусы
бойынша  (STR  –  short  tandem  repeat)  Y-хромосомасының  аллельді  полиморфизмінің
сипаттамасы  көрсетілген.  Зерттелген  популяция  үшін  аллель  реакциясының
салыстырмалы түрде аздаған нормасы табылған, бұл тест жүргізілген топтар өкілдерінің
генетикалық гомогендігіне және тарихи жақындығына нұсқайды. 

Кілт сөздер: Y-хромосома, микросателиттер, қазақтар.
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INVESTIGATION OF Y-CHROMOSOME MICROSATELLITE STR-LOCI IN KAZAKH
POPULATION



The  allelic  polymorphism  of  Y-chromosome  (STR  –  short  tandem  repeat)  of  16
microsatellite loci is described in 100 modern Kazakhs from three Zhuses. The relatively low
norm of allele reaction was shown and it can be regarded as preliminary indication to the genetic
homogeneity and historical propinquity of the representatives of the tested group. 

Keywords: Y-chromosome, microsatellite, Kazakhs.
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