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Первые этногеномные исследо-
вания, в которых затрагивались от-

дельные популяции Якутии,  были 
сфокусированы на изучении древних 
миграций человека по территории Ев-
разии и заселения Америки [13, 24]. 
Более интенсивные  исследования 
были  предприняты по изучению струк-
туры генофонда якутов как наиболее 
многочисленного этноса Сибири [1, 

3, 4, 6, 9, 10, 16, 17, 18, 25], однако 
оставалось множество нерешенных 
вопросов, касающихся соотношения 
отдельных компонентов генофонда и 
генетических взаимоотношений между 
популяциями. Разнообразие трактовок, 
отсутствие информации о характере 
межпопуляционной и межэтничес-

Нижнеколымский, Абыйский, 
Таттинский, Мирнинский улу-
сы относятся к территориям 
с высокой уязвимостью по ви-
довому разнообразию млеко-
питающих. 

Имеет значение в частоте 
врожденных пороков разви-
тия, а также болезни Дауна, 
массовое УЗИ в первом три-
местре беременности (11-12 
недель), когда при выявлении 
или подозрении заболевания 
у плода, без генетических ис-
следований, плоды могут быть 
элиминированы решением 
самой женщины, особенно в 
промышленных группах райо-
нов, где имеется хорошее ос-
нащение. Также имеет значе-
ние рождение ребенка после 
35 лет  в промышленных улу-
сах, где более высокая мигра-
ция населения, низкая доля 
родов в старших возрастных 
группах. А в сельскохозяйс-
твенных районах пока более 
низкий уровень мероприятий 
по профилактике врожденных 
пороков развития и высокая 
доля родов у женщин старше 
35 лет.

Выводы
В ходе изучения  базовой 

частоты хромосомных болез-
ней в 2000-2007 гг. и частоты 
б. Дауна по улусам выявлено:

-  средняя частота хромо-
сомной патологии в респуб-
лике не превышает обще-
российские, а также мировой 
уровень;

- имеются среднегодовые колеба-
ния частоты хромосомной патологии 
по периодам, что согласуется с лите-
ратурными данными;

- в промышленных улусах (Алдан-
ском, Ленском, Нерюнгринском, Мир-
нинском) частота б. Дауна умеренно 
превышает среднереспубликанские; 

-   высокая частота б. Дауна  в сель-
скохозяйственных улусах – Усть-Ал-
данском, Чурапчинском, Вилюйском, 
Булунском, Верхнеколымском, требует 
более углубленного исследования.

На основе полученных результатов 
будут предложены комплексные мето-
ды исследования, профилактики, в том 
числе пренатальная диагностика, что 
позволит снизить частоту хромосом-
ных болезней у детей и, как следствие, 
детскую смертность и инвалидность в 
регионе. 

Выражаем благодарность врачам 
родильных домов, участвовавшим 
при мониторинге врожденных поро-
ков развития.
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Уязвимость территорий по видовому 
разнообразию  млекопитающих  в РС(Я)

Административный 
район (улус)

Данные Бурцевой 
Е. И

Частота 
Б. Дауна 
на 1000 

новорож-
денных 
(собств. 
данные)

шкала 
ранжи-
рования

сте-
пень

Алданский
1

(<0,7)
Уме-
рен-
ная

1,4
Олекминский 0,37
Ленский 2,9
Нерюнгринский 1,33
Верхоянский

2
(0,71-0,8)

Отно-
ситель-
но уме-
ренная

1,5
Вилюйский 2,62
Булунский 2,3
Хангаласский 1,12
Эвено-Бытантайский -
Г. Якутск 1,15
Верхневилюйский

3
(0,81-1,0)

Отно-
ситель-
но уме-
ренная

0,36
Кобяйский 1,60
Намский 1,33
Нюрбинский 0,31
Оленекский -
Среднеколымский -
Сунтарский 1,92
Усть-Янский -
Анабарский

4
(1,01-1,3)

Вы-
сокая

-
Мегино-Кангаласский 1,11
Амгинский 1,4
Горный 1,25
Жиганский -
Нижнеколымский -
Абыйский -
Таттинский 1,11
Верхнеколымский 4,6
Аллаиховский 3,0
Мирнинский 1,27
Усть-Алданский 3,4
Чурапчинский 4,0
Момский

5
(>1,3)

Крайне
высо-

кая

1,95
Усть-Майский -
Оймяконский -
Томпонский 1,11

Таблица 5
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кой дифференциации, недостаточная 
изученность параметров внутриэтни-
ческой вариабельности не позволяли 
получить однозначную генетическую 
оценку по вопросам происхождения и 
генетической истории  народов Якутии.  
Противоречия определялись, на наш 
взгляд, главным образом, недостаточ-
ной изученностью структуры генофон-
да непосредственных соседей якутов 
– эвенков, эвенов и юкагиров, а также 
недостаточной глубиной  филогенети-
ческого анализа для всех изученных к 
настоящему времени популяций. 

Нами впервые проведено исследо-
вание структуры генофонда народов 
Якутии (якуты, эвенки, эвены, юкагиры 
и долганы) как целостной популяцион-
ной системы с использованием оценки 
генетического разнообразия  несколь-
ких взаимодополняющих генетических 
систем - митохондриальной ДНК и Y-
хромосомы, аутосомных  Alu-инсерций, 
а также  высокополиморфного участка 
(CTG)n-повторов DMPK-гена. 

Результаты проведенного исследо-
вания [5, 6] свидетельствуют о том, что 
популяции Якутии входят в единый ге-
нетический континуум, охватывающий 
северо-восточную часть Евразии  (тер-
ритория Южной и Западной Сибири, 
Монголии, Дальнего Востока, Чукотки 
и Камчатки), который характеризуется 
преобладанием восточно-евразийско-
го компонента и повышенным содер-
жанием С и D гаплогрупп мтДНК,  N и 
С гаплогрупп Y-хромосомы [12, 13]. 

Результаты филогеографического 
анализа  линий мтДНК и Y-хромосомы,  
распространенных в Якутии [5, 19], 
свидетельствуют об их  южном про-
исхождении (рисунок). Присутствие в 
генофонде популяций Якутии митохон-
дриальных  гаплогрупп,  характерных 
для  регионов Юго-Восточной Азии и 
Южной Сибири (A4, B4, B5, F1b, F2a, 
M7, M13) [12, 14, 23], Дальнего Востока 
(Y) [20] и Средней Азии [11], очевидно, 
связано  с древними миграционными 
процессами в направлении юг-север, 
имевшими место в прошлом. Проис-
хождение гаплогрупп N3 и С  Y-хро-
мосомы также, бесспорно, связано с 
более южными регионами – Северным 
Китаем  [19] и Южной Азией [2]. Анализ 
генетических взаимоотношений между 
популяциями Якутии и соседних реги-
онов указывает на то, что к популяци-
ям Якутии по спектру линий наиболее 
близки популяции Южной Сибири. Та-
ким образом, предположения об исто-
рических связях современных народов 
Якутии с древними племенами, насе-
лявшими Южную Сибирь, находят ге-
нетическое подтверждение. 

Л ю б о -
пытно, что 
по поли-
морфиз -
му мтДНК 
наблюда-
ются до-
статочно 
глубокие 
г е н е т и -
ч е с к и е 
различия 
м е ж д у 
п о п у л я -
ц и я м и 
Якутии и 
соседних 
регионов 
Чукотки и 
К а м ч а т -
ки.  Линии 
A2a, A2b, 
D2a, спе-
ц и ф и ч -
ные для 
чукчей и 
эскимосов  [22], и Z1-линии, характер-
ные для коряков и ительменов [20], не 
найдены в Якутии. Небольшое коли-
чество линий G1b, C4b2, C5a в гено-
фонде юкагиров и эвенов указывает 
на слабый поток генов из популяций 
Камчатки. Исходя из данных анализа 
времени коалесценции регионально-
специфических кластеров мтДНК, об-
мен генами между популяциями Чукот-
ки и Камчатки и популяциями соседних 
регионов, в том числе Якутии, был 
ограничен по крайней мере в течение 
последних 2500-5300 лет. Косвенным 
подтверждением этому служат резуль-
таты филогенетического анализа древ-
ней ДНК из погребения, относимого к 
ымыяхтахской эпохе позднего неолита 
Якутии (4-3 тыс. лет назад) [7]. 

В противоположность данным по 
митохондриальным маркерам разли-
чия в спектре гаплогрупп регионов 
Якутии, Чукотки и Камчатки по поли-
морфизму Y-хромосомы далеко не так 
очевидны, что может объясняться 1) 
относительно недавним интенсивным 
притоком N3-хромосом из Якутии в по-
пуляции Берингии, 2) формированием 
мужского генного пула популяций Яку-
тии, Чукотки и Камчатки в результате 
последовательных миграций из ареа-
ла, общего для всех сибирских регио-
нов, который характеризовался высо-
кой частотой гаплогруппы N3. Первое 
предположение не подтверждается 
результатами филогенетического ана-
лиза STR-линий – N3-гаплотипы яку-
тов не совпадают с N3-гаплотипами 
чукчей, эскимосов, коряков и эвенов,   

формируя отдельную специфическую 
ветвь в N3-сети [19].  Таким образом, 
второе предположение, на наш взгляд, 
выглядит более вероятным. Недав-
ний приток N3-хромосом из регионов 
Чукотки и Камчатки в Якутию может 
быть действительным для северо-вос-
точных популяций юкагиров и эвенов, 
непосредственных соседей чукчей и 
коряков.  

Содержание западноевразийских 
линий в генофонде популяций РС(Я) 
объясняется не только смешением с 
русскоязычным населением. Анализ 
совпадающих линий между популяци-
ями Якутии, Европы, Южной и Запад-
ной  Сибири показывает, что более 
вероятным источником  некоторых 
западноевразийских линий генофонда 
коренных этносов Якутии может быть  
древнее население Южной  Сибири. 
Полученные нами данные свидетель-
ствуют о наличии древнего палеоев-
ропеоидного компонента в генофонде 
якутов и эвенков [5].

Гаплогруппы, характерные для по-
пуляций Америки (A2, B2, C1b, C1c, 
C1d, C4c, D1, X2a и D4h3),  не обна-
ружены  в митохондриальном гено-
фонде популяций Якутии. Гаплогруппа 
D2, которая связана с более поздними 
миграциями в Берингию [21], пред-
ставлена  единственной D2b-линией, 
распространенной в азиатских попу-
ляциях. Гаплогруппы Q и C3* Y-хро-
мосомы, типичные для аборигенных 
популяций Америки, выявлены в попу-
ляции юкагиров. Так как численность 
юкагиров составляет менее 1% от 

Направления древних миграционных потоков из соседних регионов на 
территорию Якутии (указаны стрелками). Желтым цветом  указаны гап-
логруппы, происхождение которых связано с  регионами Южной Сибири,  
Северного Китая и Средней Азии, голубым – с регионами Чукотки и Кам-
чатки

Якуты

Эвенки

Эвены

Юкагиры

Долганы

Гаплогруппы A8, A4, B4, B5, C, 
D5a2, F1b, F2a, M7, M13a  мтднК,

N3 и С3 Y-хромосомы

Гаплогруппа Y 
мтднК

Гаплогруппа

G2a мтднК

G1b, С4b2, C5a
мтднК

Гаплогруппы
A2a, A2b, D2a, Z1
мтднК
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общей численности населения РС(Я), 
то можно предположить, что очень не-
значительная часть палеолитических 
линий  древнего населения Якутии со-
хранилась в генофонде современного 
населения. 

Получены генетические портреты 
отдельных этносов Якутии и  однознач-
ная генетическая оценка по некоторым 
вопросам этногенеза коренных наро-
дов Якутии [5]. В частности, гипотеза о 
значительном вкладе палеоазиатского 
населения в генофонд современного 
якутского этноса не нашла подтверж-
дения, полученные результаты соот-
ветствуют традиционным взглядам 
историков на больший вклад тунгусо-
язычных племен. В целом результаты 
оценки генетических взаимоотноше-
ний между популяциями по данным 
полиморфизма мтДНК и Y-хромосомы 
свидетельствуют о большей генети-
ческой близости популяций якутов к  
эвенкам Якутии и отдаленности  яку-
тов от юкагиров. 

Проведены оценки уровня генети-
ческого разнообразия и степени гене-
тической дифференциации популяций 
региона в целом. Генофонд популя-
ций Якутии характеризуется низким 
уровнем различий митохондриального 
пула (Fst=1.0%) и  высоким уровнем 
дифференциации по линиям Y-хромо-
сомы (Fst=20.7%). Особенности гене-
тических портретов  популяций Якутии 
по отцовским линиям намного более 
ярко выражены, чем по материнским. 
Различия в степени дифференциро-
ванности материнского и отцовского 
генофондов населения Якутии обус-
ловлены  эффектом основателя в по-
пуляциях якутов и эффектом патрило-
кальности [5]. 

Степень генетической подразделен-
ности популяций  Якутии  по  линиям 
мтДНК ниже, чем во всех остальных 
регионах Сибири и Средней Азии, не-
смотря на значительные географичес-
кие расстояния между изученными 
популяциями, что определяется, по-
видимому, как общностью   происхож-
дения народов Якутии, так и достаточ-
но интенсивным  потоком генов между 
популяциями. Уровень генетических 
различий между популяциями Якутии 
по разнообразию типов Y-хромосомы 
ниже, чем в Западной Сибири, и срав-
ним с такими регионами, как Дальний 
Восток, Южная Сибирь, Чукотка и Кам-
чатка.

Результаты анализа аутосомных 
локусов (8 Alu-инсерций, CTG-локуса 

DMPK-гена) свидетельствуют о вы-
раженности восточноевразийского  
компонента в популяциях Якутии, что 
хорошо соответствует данным, полу-
ченным по мтДНК и Y-хромосоме [8, 
15]. Cтепень дифференциации между 
популяциями Якутии по аутосомным 
локусам намного ниже, чем по линиям 
Y-хромосомы и более сопоставима с 
уровнем подразделенности по линиям 
мтДНК.

Полученные характеристики струк-
туры и формирования генофонда попу-
ляций Якутии имеют принципиальное 
значение для понимания причин на-
копления некоторых наследственных 
заболеваний в регионе. В частности, 
особенности структуры генофонда яку-
тов позволяют предположить, что для 
наследственных болезней, имеющих 
редкую частоту возникновения и полу-
чивших распространение в популяции, 
как правило, должен наблюдаться эф-
фект основателя или наличие в генах, 
ответственных за наследственные бо-
лезни, одной мажорной мутации.

Обобщая все вышеизложенное, 
отметим, что проведенные исследо-
вания позволили охарактеризовать 
структуру генофонда коренного насе-
ления Якутии, получить генетические 
портреты отдельных этносов, опреде-
лить соотношение западно- и восточ-
ноевразийского компонентов, оценить 
генетические взаимоотношения между 
популяциями, проследить эволюцион-
ные процессы на примере основных 
типов мтДНК и Y-хромосомы, распро-
страненных в РС(Я), сопоставить ге-
нетические реконструкции с истори-
ческими данными о происхождении 
коренных народов Якутии.
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