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Исследование ДНК во всем мире 
является одним из наиболее актуаль-
ных методов анализа биологического 
материала в судебно-медицинских и 
криминалистических исследованиях.

Из различных типов ДНК-маркеров, 
используемых в судебно-генетических 
исследованиях, большее предпочте-
ние отдают аутосомным  микросател-
литам. Микросателлиты представляют 
собой фрагменты ДНК с большим ко-
личеством – до сотни и даже выше – 
тандемно повторяющихся идентичных 
«мотивов», обычно называемых «пов-
торами»: коротких последовательнос-
тей из нескольких (как обычно приня-

то считать – от одной до шести) пар 
нуклеотидов [9]. Небольшие размеры 
микросателлитных локусов позволя-
ют применить метод полимеразной 
цепной реакции в целях генотипиро-
вания и обеспечить высокую воспро-
изводимость результатов в различных 
лабораториях.  Поскольку размеры 
микросателлитных аллелей вместе с 
праймерами обычно не превышают 
200-300 п.н., то даже сильно дегра-
дированный биологический материал 
может содержать полноразмерные ин-
тактные копии исследуемого фрагмен-
та ДНК, обеспечивая высокую вероят-
ность их успешной амплификации. 
Именно по этой причине проведение 
ПЦР небольших участков ДНК, в том 
числе микросателлитов, оказалось 
особенно важным для судебно-меди-
цинских исследований и для анализа 
древних костных остатков [3].

У человека исследовано около де-
сятка тысяч микросателлитных локу-
сов. В судебной медицине используют 
те из них, которые высокополимор-
фны (обнаруживают большое число 
аллелей в популяциях), то есть по 

которым проведены популяционные 
исследования и имеются обширные 
базы данных [7,8,11].   

Существует несколько систем с ус-
тановленным стандартным набором 
локусов, по которым проводится ДНК-
идентификация. В США, например, 
принята система CODIS, в которую 
входит 14 микросателлитных локусов. 
В европейских странах более распро-
странена система  ENFSI, по котороой 
исследуются 9 локусов. В России час-
то используют систему Power Plex 1.2 
фирмы «Promega», включающую 10 
микросателлитных локусов.  

Одной из основных проблем про-
ведения молекулярно-генетических 
исследований идентификации лич-
ности  и установления биологичес-
кого родства является вопрос интер-
претации результатов, полученных в 
ходе исследования. Особенно остро 
эта проблема стоит при проведении 
генетических исследований в случа-
ях спорного отцовства /материнства, 
когда при исключении отцовства ре-
зультаты не вызывают сомнений. Рас-
считываемые параметры (индекс от-
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цовства, вероятность отцовства и дру-
гие) основываются на популяционных 
частотах встречаемости выявленных 
у исследуемых индивидуумов алле-
лей. В настоящее время  большинство 
российских лабораторий вынужденно 
используют для расчетов либо дан-
ные по популяциям других стран, либо 
опубликованные ранее в литературе 
данные по незначительным выборкам 
из российской популяции [1]. 

Между этническими группами су-
ществуют значительные различия по 
частотам аллелей и генотипов отде-
льных ДНК-локусов. При неправиль-
ном  выборе референтной популяции 
величины вероятностей идентифи-
кации или биологического родства 
определяются с погрешностями [3] и 
могут оспариваться при проведении 
судебной экспертизы как не соответс-
твующие действительности. Получен-
ный результат ДНК-анализа может не 
иметь действительной юридической 
силы в том случае, если предвари-
тельно не установлена этническая 
принадлежность испытуемого, не про-
ведены исследования в этнических 
группах и  не учтены популяционные 
различия в частотах аллелей.  Необ-
ходимо подчеркнуть, что  популяцион-
ные исследования микросателлитных 
локусов до сих пор были проведены 
главным образом среди европейских 
популяций, тогда как для азиатских 
пока известны некоторые данные  по 
очень ограниченному числу популяций  
Средней Азии и Тувы. В Республике 
Саха (Якутия) до настоящего времени 
исследования аутосомных микроса-
теллитных маркеров в популяциях ко-
ренных народов не проводились. Бо-
лее интенсивные исследования поли-
морфизма аутосомных диаллельных 
[6] и минисателлитных [2] маркеров, 
митохондриальной ДНК и Y-хромосо-
мы [4,5] были проведены в отношении 
якутов как наиболее многочисленного 
этноса Сибири. Было установлено, 
что популяция якутов характеризуется 
низкими показателями генетического 
разнообразия в сравнении с другими 
тюркоязычными этносами и резко от-
личается от других этносов по своим 
генетическим характеристикам. Учи-
тывая это, исследования полимор-
физма микросателлитных маркеров в 
популяциях коренных народов Якутии 
- якутов,  юкагиров, долган и эвенков 
представляют большой интерес как в 
фундаментальном аспекте для выяв-
ления особенностей структуры гено-
фонда отдельных этносов, так и в при-
кладном – для внедрения в практику 
криминалистической и судебно-меди-
цинской экспертизы в РС(Я).

Целью настоящей работы являет-
ся анализ  полиморфизма аутосом-
ных  микросателлитов, используемых 
в судебно-генетической экспертизе, в 
популяциях  Якутии (якуты,  эвенки, 
юкагиры и  долганы).  

    В соответствии с этой целью были 
поставлены следующие задачи:

– изучить характер распределения 
частот аллелей и генотипов микроса-
теллитных маркеров ядерного генома 
D3S1358,  D16S539, LPL, HUM vWFII  и 
D8S179  в популяциях якутов, эвенков, 
юкагиров и долган, определить уровни 
их аллельного  и генотипического раз-
нообразия;

– оценить параметры пригодности 
данных маркеров для идентификаци-
онных задач.

Материалы и методы
В работе использованы  227 об-

разцов  ДНК коренных жителей Рес-
публики Саха (Якутия). Коллекция со-
ставлена из материала банка ДНК от-
дела молекулярной генетики ЯНЦ СО 
РАМН, собранного в экспедиционных 
выездах 2001-2006 гг. В выборку вош-
ли неродственные индивиды, этни-
ческую принадлежность которых учи-
тывали до третьего поколения. Всего 
проанализированы 5 популяций: цент-
ральные якуты, населяющие Лено-Ам-
гинское междуречье (Чурапчинский, 
Усть-Алданский, Хангаласский, Ам-
гинский, Мегино-Кангаласский, Намс-
кий улусы) (n = 50), вилюйские якуты, 
проживающие в бассейне реки Вилюй  
(Сунтарский, Нюрбинский, Вилюйский, 
Верхневилюйский улусы) (n=47), се-
верные якуты (Верхоянский, Момский, 
Абыйский, Среднеколымский улусы) 
(n=53), юкагиры Верхнеколымского и 
Нижнеколымского улусов (n=16), дол-
ганы Анабарского улуса (n=11), эвенки 
Жиганского, Усть-Майского, Оленекс-
кого улусов (n=50).

Суммарная ДНК выделена из лим-
фоцитов методом фенол-хлорофор-
мной экстракции с использованием 
протеиназы К. Матричные препара-
ты ДНК амплифицированы методом 
ПЦР с помощью реагентов ТАПОТИ-
ЛИ (Государственный научный центр 
Российской Федерации «Госниигене-
тика», г. Москва). Амплификация про-
водилась на приборе «Терцик» (ДНК-
технология). Продукты амплификации 
разделялись с помощью электрофо-
реза в 10%-ном полиакриламидном 
геле с последующим окрашиванием 
серебром или бромистым этидием. 
Визуализация проводилась в УФ-све-
те системы гель-документации («Vilber 
Lormat», Франция). 

Статистический анализ получен-
ных данных (частоты аллелей и их 
ошибки, фактическая и теоретическая 
гетерозиготность, соответствие рас-
пределения генотипов равновесию 
Харди-Вайнберга) проводили с помо-
щью пакета компьютерных программ 
Genepop (version 3.3, 2001). Ожида-
емую гетерозиготность и параметры 
информативности локусов – вероят-
ность случайного совпадения (МР) и 
вероятность различения (PD) геноти-
пов двух неродственных индивиду-
мов, информативность полиморфизма 
данного локуса (PIC) – рассчитывали 
с помощью компьютерной программы 
PowerStatsV12: http://www.Promega.
com

Результаты и обсуждение 
Пять анализируемых STR-маркеров 

D3S1358,  D16S539, LPL, HUM vWFII, 
D8S179  локализованы на разных 
хромосомах и представляют собой 
тетрануклеотидные повторы.  ДНК-
маркеры  D3S1358, D16S539, D8S179  
входят в национальные базы данных 
США(CODIS), Германии (GEDNAP) и 
Великобритании (NCIDD). Мы прове-
ли анализ  полиморфизма 5 микроса-
теллитных аутосомных локусов у 227 
неродственных индивидов из 6 попу-
ляций Якутии (якуты центральные, ви-
люйские и северные, эвенки, юкагиры, 
долганы).

Микросателлит D3S1358 располо-
жен на хромосоме 3p21.3. В различ-
ных популяциях  показано сущест-
вование 12 аллелей размером от 99 
до  147 п.н., включающих от 8 до 20 
повторов ТСТА. По маркеру D3S1358 
в общей выборке якутов (n = 150) вы-
явлено 6 аллелей (рис.1,А),  у эвен-
ков 5 (n = 50), у юкагиров (n = 16) и  
у долган (n = 12) по 4 аллеля. Из них 
наиболее распространенным оказал-
ся аллель с числом повторов 15 во 
всех изученных популяциях. Аллель 
14-й не был найден у вилюйских яку-
тов. Самый высокомолекулярный 19-й 
аллель обнаружен только у вилюйских 
и северных якутов. Из 21 возможного 
генотипа было выявлено 10 (север-
ные якуты), 8 (центральные якуты), 8 
(вилюйские якуты), 11 (эвенки), 6 (юка-
гиры) и 5 (долганы). Наиболее распро-
страненными во всех группах были ге-
нотипы 15-16, 15-15 (рис.2). Для всех 
исследованных популяций характерно 
сходное распределение частот алле-
лей с модальным классом (ТСТА)15 
(аллель15).

Микросателлит D16S539  распо-
ложен на хромосоме 16q24-qter. В 
различных популяциях показано су-
ществование аллелей от 5 (94 п.н.) 



ЯКУТСКИЙ МЕДИЦИНСКИЙ ЖУРНАЛ
18

до 16 (138 п.н.), в том числе «проме-
жуточных» аллелей 9.3, 11.3, 12.1, 
12.2, 13.3, 14.3. Мы генотипировали 
по маркеру D16S539  53 центральных, 
49 вилюйских и 52 северных якутов и 
обнаружили 8 аллелей. Во всех попу-
ляциях отмечено бимодальное рас-
пределение с первым пиком в районе  
аллеля 9, который является основным 
во всех исследованных популяциях, 

и вторым пиком в области аллелей 
11-13 (рис.1,Б). У эвенков обнаруже-
но 7 аллелей. У юкагиров и долган 
было найдено по 6 аллелей. Аллели 
9,11,12,13-й обладают наибольшими 
частотами встречаемости во все по-
пуляциях. Интересно, что аллель 7-й 
был обнаружен только у вилюйских 
якутов. Аллель 8-й не был найден у 
юкагиров и долган. Из 36 возможных 

генотипов микросателлита  D16S539 в 
общей выборке якутов присутствова-
ли 21, у эвенков – 17,  у юкагиров – 11 
и у долган – 7 генотипов. Наиболее 
часто  встречались гетерозиготы 9-12 
у якутов и эвенков,  у юкагиров преоб-
ладали гетерозиготы 9-13 (рис.3). Этот 
маркер характеризуется наибольшим 
внутрипопуляционным разбросом ал-
лелей и является одним из наиболее 
вариабельных. 

Микросателлит D8S179 располо-
жен  на хромосоме 8q24.1-q24.2. В 
популяции русских показано сущест-
вование аллелей от 8 (90 п.н.) до 17 
(126 п.н.). Мы генотипировали по мар-
керу D8S179 52 чел. центральных, 50 
– вилюйских, 49 – северных якутов, 
50 эвенков и обнаружили 7 аллелей. 
У юкагиров и долган было найдено 6 
и 5 аллелей соответственно. Во всех 
популяциях отмечено унимодальное 
распределение аллелей с максималь-
ной частотой 13-го аллеля  (рис.1,В).  

Рис.2. Распределение в 10%-ном ПААГ амплифицированных фрагментов аллелей для 
маркера D3S1358 (генотипировано 15 неродственных человек): 1-14/15, 2-16/16, 3-14/15, 
5-14/15, 6-15/16, 7-16/16, 9-15/16, 10-16/17, 11-16/17, 13-16/17, 14-15/16, 15-14/15, 17-16/16, 
18-14/16, 19-16/16. 4,8,12,16-аллельная лестница. Гель окрашен с помощью нитрата се-
ребра

Рис.1. Распределение групп алле-
лей микросателлитных маркеров 
D3S1358 (А), D8S1179 (Б), LPL (В), 
HUMvWF (Г) и  D16S539 (Д)  в попу-
ляциях якутов, эвенков,  юкагиров, 
долган и русских
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Из 28 возможных генотипов микроса-
теллита  D16S539 в общей выборке 
якутов выявлено 13, у эвенков – 11, у 
юкагиров – 9 и у долган – 6 генотипов. 
Наиболее часто  встречались гомо-
зиготы 13-13 во всех исследованных 
группах.

Микросателлит HUMvWFII нахо-
дится в 3’-концевой части полимор-
фного участка интрона 40 гена vWF 
(von Willebrand factor, фактор фон 
Виллебрандта). Этот маркер исполь-
зуется в составе идентификационных 
тест-систем в ряде стран, в том чис-
ле в России. В различных популяциях 
показано существование девяти алле-
лей – с 8-го (150п.н.) по16-й (182п.н.), 
причем у европеоидов аллель 8-й до-
статочно редкий. Для микросателлита  
HUMvWFII  в общей выборке якутов 
было показано существование 7 алле-
лей, у юкагиров и эвенков по 6,  у дол-
ган – 4. Во всех популяциях отмечено 

унимодальное распределение алле-
лей с максимальной частотой 11-го 
аллеля. При этом во всех  изученных 
популяциях наибольшие частоты име-
ют аллели 11,12 и 13-й. У вилюйских 
якутов и юкагиров отсутствовал  ал-
лель 9-й, у эвенков – 10-й, а у долган 
не были найдены аллели 10, 14 и 15-й. 
Из 28 возможных генотипов выяви-
ли 15 (центральные якуты, северные 
якуты), 11 (вилюйские якуты, эвенки), 
10 (юкагиры) и 5 (долганы) генотипов. 
Самыми распространенными во всех 
группах были генотипы 11-11, 11-12 и 
11-13 (рис.4).

Микросателлит LPL расположен 
в 6-м интроне  гена липопротеин-
липазы (хромосомная локализация 
8p22). Этот маркер включен в состав 
коммерческих наборов «Promega». В  
различных популяциях показано су-
ществование аллелей 7 (105 п.н.) – 16 
(141 п.н.). По маркеру  LPL при анализе  

46 неродственных представителей ви-
люйских якутов выявлено 6 аллелей, у 
центральных и северных  якутов – по 
5, у юкагиров – 4 и у долган – 3 аллеля. 
При этом у центральных и вилюйских  
якутов обнаружен аллель 7-й, который 
отсутствует у северных  якутов, юка-
гиров и у долган. Самый высокомо-
лекулярный аллель 14-й встречается 
только у вилюйских якутов. У север-
ных якутов показано наличие аллеля 
13-го. В силу высокой частоты аллеля 
10 (как  правило, более 40%) LPL ха-
рактеризуется наименьшим уровнем 
гетерозиготности. Как видно из рис.5, 
при генотипировании преобладают  го-
мозиготы по генотипу 10/10.

В целом в исследованных популяци-
ях обнаружен высокий «запас» генети-
ческого разнообразия по микросател-
литным локусам. Всего в популяциях 
Якутии по 5 исследованным  локусам 
выявлено 35 аллелей. Уровень  теоре-
тической гетерозиготности 6 популя-
ций  различается, варьируя от 0,423 у 
долган до 0,802 у юкагиров. Наиболее 
высокий уровень генетического раз-
нообразия по маркеру D3S1358 уста-
новлен у долган и  вилюйских якутов 
(0,670), а наименьший – у централь-
ных якутов (0,584). Значения Нexp в 
маркере D16S539 варьируют от 0,762 
у северных якутов до 0,802 у юкагиров. 
По маркеру HUMvWFII  более высокий 
уровень генетического разнообразия 
выявлен у северных якутов (0,727), а 
наименьший у долган (0,610). Наибо-
лее высокий уровень генетического 
разнообразия по маркеру LPL уста-
новлен у центральных якутов (0,567), 
а наименьший – у долган (0,423). Для  
маркера D8S179  значения Нexp  варь-
ируют от 0,559 у вилюйских якутов до 
0,721 у эвенков.

Во всех популяциях не выявлено 
существенных отклонений от равно-
весия Харди-Вайнберга. По наличию 
редких аллелей в маркерах D3S1358, 
D16S539, LPL отличается  группа ви-
люйских якутов. Мы провели срав-
нительный анализ распределения 
частот встречаемости аллелей мик-
росателлита D3S1358  в популяциях 
якутов с аналогичными данными по 
разным расам. Распределение алле-
лей среди центральных, вилюйских, 
северных якутов, эвенков оказалось 
очень близким, однако для других эт-
нических выборок, таких как русские, 
европеоиды Северной Америки и аф-
роамериканцы США, результаты  RхC-
анализа говорят о значимых отличиях  
от якутов (данные не приведены). 

Распределение групп аллелей мик-

Рис.5. Распределение в 10%-ном ПААГ амплифицированных фрагментов аллелей для 
маркера LPL ( генотипировано 16 неродственных человек). 1,2,3,4,6,7-10/10, 8,9-10/12, 11-
10/10, 12-10/12, 13-10/11, 14,16,17-10/10, 18-10/12, 19-9/10. 5,10,15-аллельная лестница. 
Окрашивание геля проведено раствором бромистого этидия

Рис.4. Распределение в 10%-ном ПААГ амплифицированных фрагментов аллелей для 
маркера HUM vVWFII ( генотипировано 15 неродственных человек). 1-9/13, 2-12/12, 3-
12/13, 4-11/12, 6-11/12, 7-11/12, 8-9/12, 9-11/12, 11- 11/12, 12- 11/13, 13- 12/14, 14- 11/11, 
16-11/12, 17-12/12, 18- 11/12.  5, 10, 15-аллельная лестница. Гель окрашен с помощью 
нитрата cеребра

Рис.3. Распределение в 10%-ном ПААГ амплифицированных фрагментов аллелей для 
маркера D16S539 (генотипировано 9 неродственных человек): 1-9/12, 2-9/11, 3-12/12, 5-
11/12, 6-12/12, 7-9/12, 8-10/10, 9- 10/12, 11- 11/12, 12- 12/13, 13-11/12. 5, 10, 14- аллельная 
лестница. Окрашивание геля проведено раствором бромистого этидия
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росателлитных маркеров D3S1358, 
HUMvWFII, D16S539, D8S179 и LPL 
приведено в рис. 1. 

В зависимости от значения инфор-
мационного содержания полиморфиз-
ма (PIC) исследованные локусы распа-
даются на две категории. К первой от-
носятся высокоинформативные  (PIC 
>0,5)  локусы    D3S1358, HUMvWFII, 
D16S539 и D8S179.    Ко второй – уме-
ренно информативный (0,5>PIC>0,25) 
маркер  LPL.   К слабоинформативным  
(PIC<0,25) маркерам не относится ни 
один из исследованных локусов.                                                     

Сравнение параметров информа-
тивности 5 исследованных микроса-
теллитных маркеров (таблица) поз-
воляет сделать заключение о значи-
тельно большей информативности и 
как следствие большей практической 
ценности  микросателлита  D16S539 
для идентификации личности в иссле-
дованных популяциях. Данный маркер 
характеризуется более высоким уров-
нем полиморфизма  и  гетерозиготности.

Если проанализировать дискрими-
национный потенциал этой системы, то 
в суммарной выборке мы не встретили 
двух индивидов с одинаковым мульти-
локусным генотипом по 5 маркерам. 
Вероятность случайного совпадения 
генотипов у двух случайно выбранных 
неродственных индивидов (МР) по от-
дельным локусам варьирует от 0,099 
для D16S539  до 0,396  для LPL, а ве-
роятность дискриминации (РD, показа-
тель, обратный МР) – от 0,900 до 0,603 
соответственно. Дискриминационный 
потенциал по совокупности 5 марке-
ров изменяется от 1,34х10‾3 у долган 
до 1,35х10-4 - у эвенков. Чтобы достичь 
значений МР порядка 10-8-10-9, необхо-
димо дополнить число входящих в эту 
систему STR еще пятью высокополи-
морфными микросателлитными мар-
керами. 

Заключение
1. В популяциях якутов, эвенков, 

юкагиров и долган определены часто-
ты аллелей и генотипов ДНК маркеров  

D3S1358, D16S539, LPL, HUMvWFII и 
D8S179.

2. Из 5 исследованных микросател-
литных маркеров существенно более 
информативным оказался  микроса-
теллит D16S539  для всех изученных 
популяций. 

3. Исследованные аутосомные мик-
росателлитные маркеры будут исполь-
зованы в дальнейшем в криминалис-
тической  и судебной практике нашего 
региона, а именно в  молекулярно-ге-
нетических анализах идентификации 
личности, а также при установлении 
кровного родства.
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Параметры информативности микросателлитных маркеров

Маркер Популяция Ноbs Нexp MP PD PIC ne
D3S1358 Долганы 0,75 0,670 0,264 0,736 0,606 3,03

Юкагиры 0,50 0,613 0,226 0,773 0,550 2,58
Якуты центр. 0,549 0,585 0,223 0.777 0,522 2,40

вилюй. 0,617 0,670 0,176 0,824 0,607 3,03
северн. 0,673 0,639 0,224 0,776 0,568 2,76

Эвенки 0,653 0,647 0,189 0,810 0,586 2,83
D16S539 Долганы 0,8462 0,7633 0,219 0,7810 0,726 4,22

Юкагиры 0,8125 0,8027 0,1484 0,8515 0,774 5,06
Якуты центр. 0,7736 0,7691 0,099 0,90067 0,732 4,33

вилюй. 0,8367 0,7803 0,1162 0,8837 0,750 4,55
северн. 0,7308 0,7620 0,102 0,8979 0,724 4,20

Эвенки 0,68 0,73 0,141 0,858 0,689 0,398
HUMvVWF1 Долганы 0,6923 0,6154 0,254 0,7455 0,544 2,6

Юкагиры 0,500 0,6934 0,1640 0,8359 0,658 3,26
Якуты центр. 0,76 0,712 0,1304 0,8696 0,703 3,86

вилюй. 0,6809 0,6657 0,152 0,8483 0,617 2,99
северн. 0,6538 0,7278 0,108 0,8942 0,691 3,67

Эвенки 0,68 0,731 0,141 0,858 0,689 3,714
LPL Долганы 0,415 0,4231 0,396 0,603 0,376 1,73

Юкагиры 0,5625 0,5371 0,265 0,734 0,479 2,16
Якуты центр. 0,5600 0,5674 0,2368 0,7632 0,501 2,31

вилюй. 0,4783 0,5551 0,252 0,7476 0,516 2,24
северн. 0,50 0,4544 0,3395 0,660 0,415 1,83

Эвенки 0,46 0,475 0,323 0,67 0,428 1,9
D8S1179 Долганы 0,615 0,603 0,231 0,770 0,559 2,522

Юкагиры 0,500 0,658 0,163 0,836 0,624 2,925
Якуты центр. 0,634 0,601 0,201 0,798 0,576 2,506

вилюй. 0,560 0,559 0,228 0,771 0,534 2,271
северн. 0,591 0,585 0,206 0,793 0,555 2,413

Эвенки 0,68 0,721 0,112 0,887 0,690 3,59
Примечание. Ноbs – наблюдаемая гетерозиготность, Нexp – теоретическая гетерозиготность, 
PIC - информационное содержание полиморфизма, РD - дискриминационный потенциал, 
МР - вероятность случайного совпадения генотипов двух неродственных индивидуумов, 
ne – эффективное число аллелей.
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