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Одной из задач популяционных биобанков является определение 
частот клинически значимых генетических полиморфизмов у насе-
ления. Население России характеризуется исключительно высо-
кой гетерогенностью как в этническом, так и в генетическом плане, 
поэтому частоты генетических маркеров востребованы не в одной 
выборке, а в серии выборок, отражающих основное разнообразие 
генофонда различных народов и регионов.
Цель. Разделение народонаселения России и сопредельных стран 
на группы популяций, удовлетворяющие определенным условиям, 
а также имеющие репрезентативную выборку в существующих дан-
ных и биобанках. 
Материал и  методы. Разработан метод объединения популя-
ций в  более крупные группы с  сохранением гомогенности вну-
три этих групп на основе главных компонент с  кластеризаци-
ей К-средних, с  последующей доработкой кластеризации для 
большей гомогенности и  более равномерного распределения 
размеров групп с  применением FST расстояний. Технология от-
лажена на примере Биобанка Северной Евразии, поэтому мате-
риалом для исследования послужили массивы широкогеномных 
данных по 4,5 млн генетических маркеров для 1883 образцов, 
представляющих 247 популяций России и  сопредельных стран 
из выборок данного биобанка. Разработанный подход, резуль-
тирующий набор популяций и  их карта могут применяться при 
использовании других коллекций биоматериалов из российских 
популяций. 
Результаты. Применение этого подхода позволило разделить все 
население России и  сопредельных стран на 29 этногеографиче-
ских групп (ЭГГ), характеризующихся относительной генетической 
гомогенностью. Этот набор популяций рекомендуется как базовый 
для популяционных скринингов на выявление частоты любых ге-
нетических маркеров среди населения России. Построена карта, 

демонстрирующая деление народонаселения на 29 территорий — 
ареалов ЭГГ. 
Заключение. На основе надежного массива полногеномных дан-
ных проведено районирование генофонда населения России: вы-
делены ЭГГ, обладающие контрастными частотами аллелей при 
сравнении друг с  другом, но при этом относительно гомогенные 
внутри себя. Результирующая карта и  реестр групп могут приме-
няться в популяционно-генетических, медико-генетических и фар-
макогенетических исследованиях. 
Ключевые слова: ДНК-маркеры, биоинформатика, популяцион-
ный биобанк, население, генофонд, районирование.
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One of the tasks of population-based biobanks is to determine 
the frequencies of clinically relevant genetic polymorphisms in the 
population. The population of Russia is very heterogeneous both 

ethnically and genetically. Therefore, the frequencies of genetic markers 
are in demand not in one sample, but in a series of samples reflecting 
the heterogeneity of the gene pool of different peoples and regions.
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ДНК — дезоксирибонуклеиновая кислота, ЭГГ — этногеографическая группа, SNP — Single Nucleotide Polymorphism (однонуклеотидный полиморфизм), FST — fixation index, index F-statistics (индекс фикса-
ции, индекс F-статистики).

Aim. To divide the population of Russia and neighboring countries 
into population groups meeting certain conditions, as well as having a 
representative sample in existing data and biobanks.
Material and methods. We developed a method for combining 
populations into larger groups with maintaining intragroup 
homogeneity based on the principal components analysis with 
K-means clustering, followed by refinement of clustering for higher 
homogeneity and a more equal distribution of group sizes using FST 
distances. The technology has been adjusted using the example of 
the Biobank of Northern Eurasia. Therefore, the material was the 
genome-wide data on 4.5 million genetic markers for 1,883 samples 
representing 247 populations of Russia and neighboring countries 
from this biobank. The developed approach, the resulting set of 
populations and related map can be applied for other collections of 
biomaterials from Russian populations.
Results. Application of this approach made it possible to divide 
the entire population of Russia and neighboring countries into 
29 ethnogeographic groups, characterized by relative genetic 
homogeneity. This set of populations is recommended as a baseline for 
population screenings to identify the frequency of any genetic markers 
among the population of Russia. A map has been constructed showing 
the division of population into 29 ethnogeographic areas.
Conclusion. On the basis of a reliable genome-wide data, the 
zoning of gene pool of the Russian population was carried out. We 
identified ethnogeographic groups with intergroup contrasting allele 
frequencies, but at the same time with relatively homogeneous 
intragroup parameters. The resulting map and register of groups can 
be used in population genetic, medical genetic and pharmacogenetic 
studies.

Key words: DNA markers, bioinformatics, population-based biobank, 
population, gene pool, zoning.
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Введение
Определение частот клинически значимых ге-

нетических полиморфизмов у  населения является 
обычной задачей для популяционных биобанков 
[1]. Данная информация полезна для фармакоге-
нетических работ, поскольку разные этнические 
группы значительно различаются по частоте клю-
чевых аллелей [2, 3]. При большом объеме выборок 
таких данные важны и  для диагностики наслед-
ственных болезней, поскольку одним из основных 
критериев патогенности/непатогенности обнару-
женных у пациента мутаций являются данные о ча-
стотах этих полиморфизмов в популяции.

Таким образом, для решения целого ряда задач 
медицинской генетики, популяционной генетики, 
фармакогенетики и  других направлений, связан-
ных с  изменчивостью генофонда, часто возникает 
необходимость определения частот того или иного 
генетического маркера в  популяциях России. При 
этом население России характеризуется исключи-
тельно высокой гетерогенностью генофонда [4, 5]. 
Поэтому данные о  частоте генетических маркеров 
востребованы не в  одной российской выборке, 
а  в  серии выборок, отражающих основное разно
образие народов и регионов страны. 

Для решения этой, часто возникающей, зада-
чи разработана технология популяционного скри-
нинга, состоящая из молекулярно-биологического, 
биоинформатического и  популяционного блоков. 
Биоинформатический блок используется для ре-
шения вычислительных и  аналитических задач. 
В  частности, предметом исследования, представ-
ленного в данной статье, является выделение в на-
родонаселении России конкретных популяций, ко-
торые будут включены в стандартизованную панель 
скрининга. Этот набор популяций должен удовлет-
ворять следующим требованиям:

1)  охватывать население всей территории России;
2)  включать территории сопредельных госу-

дарств, демографически тесно связанных с Россией;
3)  на каждой территории быть ориентирован-

ным на коренное население;
4)  каждая выделенная популяция должна быть 

генетически достаточно гомогенна, чтобы опреде-
ленные для нее частоты маркеров были репрезен-
тативны для каждого из народов или регионов, вхо-
дящих в состав популяции;

5)  число популяций должно быть минимизи-
ровано, чтобы типичный объем выборки составлял 
не менее 50 образцов.
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Поясним, что изучение каждого из коренных 
народов России (требование 3) необходимо как по 
смыслу популяционного скрининга и  по практи-
ке популяционно-генетических исследований, так 
и  с  целью соблюдения его права на полноценное 
медицинское обслуживание (например, в тех случа-
ях, когда скрининг ориентирован на фармакогене-
тически значимые маркеры, определяющие особую 
реакцию на лекарства). Поэтому на каждой терри-
тории популяции для скрининга представляют ге-
нофонд ее коренного населения, даже для террито-
рий, где коренное население составляет меньшин-
ство (например, на большей части Сибири). Чтобы 
оценить частоту фармакогенетического маркера, 
например, среди представителей русской нацио-
нальности, проживающих в  Южной Сибири, сле-
дует использовать значения, полученные не для по-
пуляции “Южная Сибирь”, а для источника мигра-
ции — популяции “Русские Центральной России”; 
при этом для коренного населения Южной Сибири 
(хакасов, алтайцев, шорцев) следует использовать 
данные, полученные для популяции “Южная Си-
бирь”. 

Для формирования набора популяций ключе-
выми являются требования (4) и (5), однако требо-
вание гомогенности увеличивает число выделяемых 
групп, тогда как требование объемов выборки их 
уменьшает. Поэтому необходимо математически 
корректное выявление оптимального баланса меж-
ду ними. На практике (например, в  проекте “1000 
Genomes”) чаще всего применяют выборки ~50 че-
ловек (100 хромосом). Полученные к  настояще-
му времени широкогеномные массивы данных по 
российским популяциям включают от 1 до 3 тыс. 
образцов [4-6]. Проект “Российские геномы” так-
же ставит своей целью секвенировать 2-3 тыс. пол-
ных геномов представителей коренных народов 
России. Такие объемы доступных общих выборок 
(2-3 тыс. образцов) и  требования к  среднему объ-
ему одной выборки (~50 образцов) определяют, что 
максимальное число выделяемых популяций может 
быть 40-60. При этом для удобства использования 
и  для дополнительного увеличения объемов вы-
борок число популяций желательно минимизиро-
вать. Основные проведенные к настоящему време-
ни геномные исследования российских популяций 
включают порядка 50-100 популяций [4, 5], причем 
большинство из них изучено по выборке всего в не-
сколько образцов. Таким образом, возникает задача 
объединить несколько сотен популяций в 3-6 десят-
ков более крупных групп, которые были бы гомо-
генны внутри себя и отражали бы основное разно
образие генофонда народонаселения страны.

В связи с вышесказанным целью работы явля-
лось разделение народонаселения России и  сопре-
дельных стран на группы популяций, удовлетворя-
ющие вышеперечисленным условиям, а также име-

ющие репрезентативную выборку в  существующих 
данных и биобанках. 

Материал и методы
Выбор методического подхода. Если переформулиро-

вать цель исследования на языке математических моде-
лей, возникает задача кластеризации популяций, пред-
ставленных в  имеющихся широкогеномных массивах 
данных, на основе генетического разнообразия популя-
ций. Существует много различных подходов к  класте-
ризации, в т.ч. специально для генетических данных [7]. 
Методы глобально делятся на два подхода — параметри-
ческий и  непараметрический. Параметрические методы 
опираются на статистические модели, в  основе которых 
лежат несколько генетических допущений. К таким мето-
дам относятся STRUCTURE, ADMIXTURE и др. Однако 
данные методы являются ресурсоемкими, поэтому труд-
но применимы к разностороннему анализу больших мас-
сивов данных с большим количеством однонуклеотидных 
полиморфизмов — SNP (Single Nucleotide Polymorphism). 

К непараметрическим методам относятся методы 
либо на основе уменьшения размерности и  дальнейшей 
кластеризации [8], либо на основе расчета попарных рас-
стояний между образцами и дальнейшей кластеризации. 
Непараметрические методы менее ресурсоемки и не тре-
буют допущений. 

Для данной работы был выбран непараметри-
ческий подход с  уменьшением размерности методом 
главных компонент с  применением программного 
пакета EIGENSTRAT/smartpca [9]. В  качестве метода 
кластеризации использовали K-means [10] на главных 
компонентах, который дает результаты не хуже, чем 
STRUCTURE [11].

Чтобы избежать терминологической путаницы при 
использовании понятий “население”, “народонаселение”, 
“народ”, “субэтническая группа”, “этнографическая груп-
па”, “регион” и  т.д. предлагаем термин “этногеографи-
ческие группы” (ЭГГ) для обозначения групп популяций 
коренного населения, совокупность которых охватывает 
все население изучаемого крупного региона таким обра-
зом, что каждая ЭГГ генетически сравнительно гомогенна 
внутри себя, но при этом обладает генофондом, отличаю-
щимся от других ЭГГ. 

Материал. Для работы использовались данные гено-
типирования широкогеномных панелей SNP-маркеров 
в  различных популяциях Северной Евразии. Основной 
анализ проведен на массиве данных, полученном при ге-
нотипировании панели производства Illumina (Infinium 
OmniExome BeadChip Kit, Illumina; США), включающей 
4,5 млн ДНК-маркеров. При этом выделяемые группы 
зависят от структуры генофонда самого населения, а  не 
от используемой панели маркеров, поэтому очень близ-
кие результаты могут быть получены и  при использова-
нии других широкогеномных панелей (например, Human 
Origin производства Affimetrix, США) или полногеном-
ного секвенирования. 

Общий объем используемого в анализе массива дан-
ных: 1883 образца, представляющие 247 популяций Рос-
сии и сопредельных стран. Минимальным размером ЭГГ 
был выбран порог в  25 образцов, оптимальным призна-
валась ЭГГ размером от 50 до 100 образцов. Таким обра-
зом, задачей было разделение данных 1883 образцов на 
гомогенные ЭГГ размером не <25 образцов каждая.
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Фильтрация. Фильтрация данных проводилась в  со
ответствии с  описанием в  разделе Результаты. Для 
фильтрации использовалось программное обеспечение 
PLINK [12]. Для первичной фильтрации применялась 
команда mind 0.1. Для фильтрации перед применением 
метода главных компонент последовательно использова-
лись команды geno 0.05, maf 0.01, mind 0.1, indep-pairwise 
1500 150 0.2. Для фильтрации перед расчетом значе-
ний FST (fixation index, index F-statistics, индекс фикса-
ции, индекс F-статистики) последовательно применя-
лись команды geno 0.1, maf 0.01, mind 0.05, indep-pairwise 
1500 150 0.5.

Исключение родственников. Для поиска родствен-
ников ближе второй ступени применялось программное 
обеспечение KING 2.2.4 [13] в режиме related с настрой-
ками по умолчанию.

Построение графиков главных компонент. Для расчета 
значений главных компонент всех образцов применялась 
программа smartpca, входящая в  пакет eigensoft. Данные 
конвертировались из формата plink (bed-bim-fam) в фор-
мат eigensoft (eigenstratgeno-snp-ind) с помощью програм-
мы convertf из того же пакета с  параметрами по умолча-
нию. Конвертированные данные подавались на вход 
программе smartpca с параметрами по умолчанию, кроме 
параметра, задающего количество итераций исключения 
outliers (numoutlieriter). Данный параметр имел значение 
3 при построении промежуточных графиков, и значение 
0 при построении итоговых. Результаты работы smartpca 
визуализировались с  помощью языка программирова-
ния Python 3, в т.ч. с использованием библиотек pandas, 
matplotlib и seaborn.

Кластеризация. Кластеризация проводилась на ре-
зультатах работы smartpca на трех первых компонентах. 
Значения этих компонент для всех образцов считывались 
библиотекой pandas и подавались на вход методу sklearn.
cluster.KMeans [14] с  фиксированным количеством кла-
стеров и  фиксированным генератором псевдослучайных 
чисел для воспроизводимости результатов. Для итогового 
деления было выбрано количество кластеров, равное 30.

Расчет FST. Для расчета значений генетических рас-
стояний между парами популяций FST применялась про-
грамма smartpca, входящая в пакет eigensoft. Данные кон-
вертировались из формата plink (bed-bim-fam) в  формат 
eigensoft (eigenstratgeno-snp-ind) с  помощью программы 
convertf из того же пакета с параметрами по умолчанию. 
Конвертированные данные подавались на вход програм-
ме smartpca с параметром “fstonly: YES” для расчета FST. 
Результаты работы smartpca визуализировались с  по
мощью языка программирования Python 3, в  т.ч.  с ис-
пользованием библиотек pandas, matplotlib и seaborn.

Картографирование. Пространственное распреде-
ление выделенных этногеографических групп было кар-
тографировано в  программе GeneGeo [15] по данным 
о географических координатах 247 исходных популяций, 
каждая из которых была отнесена к  одной из 29 резуль-
тирующих ЭГГ. Области на карте, раскрашенные в  ин-
дивидуальный цвет для каждой группы, получены как 
объединение ячеек диаграммы Вороного с  одинаковым 
номером группы, построенной на множестве точек, соот-
ветствующих исходным популяциям (на карте отмечены 
звездочками). Расстояния между точками при постро-
ении диаграммы Вороного вычислялись на сфере с  ис-
пользованием их географических координат. Важно по-

нимать, что полученные таким образом области условны 
и границы между ними не следует трактовать как ареалы 
расселения соответствующих популяций. Однако можно 
говорить о  том, что ареалы содержатся внутри этих об-
ластей, что позволяет наглядно представить географиче-
ские закономерности в  их пространственном распреде-
лении.

Результаты
Первым этапом работы было проведение филь-

трации данных с  помощью программного обеспе-
чения PLINK. Был отфильтрован 51 плохо прочи-
танный образец (с  покрытием <90%). Далее были 
исключены 19 образцов, для которых анализ с  по-
мощью программного обеспечения KING показал 
родство ближе второй степени с  другим образцом 
из выборки. После данной фильтрации осталось 
1813 образцов.

Для проведения всех анализов методом глав-
ных компонент применялся следующий алгоритм. 
Изначально выбирались образцы, для которых 
хотели применить метод (либо все образцы, про-
шедшие фильтрацию, либо только образцы из 
определенного региона). Затем исключались поли-
морфизмы, прочитанные у <95% образцов, и поли-
морфизмы, частота минорного аллеля которых бы-
ла <1%. После этого снова исключались образцы, 
у которых прочитано <90% позиций из уже отфиль-
трованного набора. Затем исключались сцепленные 
полиморфизмы с  коэффициентом r2 >0,2. Заклю-
чительным этапом построения было применение 
smartpca с  тремя итерациями исключения outliers 
(кроме итоговых графиков, на которых pca прово-
дился без исключения outliers).

Изначально были рассчитаны главные компо-
ненты по всем отфильтрованным 1813 образцам. 
Затем были рассчитаны координаты центроидов 
популяций, как среднее значение по компонентам 
всех образцов данной популяции. Центроидам был 
присвоен вес, пропорциональный размеру выбор-
ки образцов из данной популяции. К имеющим вес 
центроидам по первым 3 компонентам был приме-
нен метод кластеризации k-means из программного 
пакета sklearn. Таким образом была выполнена кла-
стеризация, имитирующая кластеризацию по от-
дельным образцам, однако обязательно относящая 
популяции к ЭГГ целиком.

Значение количества кластеров k подбиралось 
исходя из условия на размеры кластеров (не <25 
образцов в каждом кластере и минимальное коли-
чество крупных кластеров). Оптимальным значе-
нием k было 30, т.е. метод давал разделение попу-
ляций на 30 ЭГГ. При данном k из 30 групп всего 8 
имели <25 образцов, и всего 3 группы имели >100 
образцов. Увеличение k увеличивало количество 
малых групп, не разделяя крупные, а уменьшение 
k увеличивало размеры крупных групп, не умень-
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шая количество малых. Полученное деление на 
графике первых двух главных компонент приведе-
но на рисунке 1.

Неравномерность разделения далее была ис-
правлена вручную с применением дополнительных 
построений графиков главных компонент на под-
множествах образцов.

Малые группы включали в себя группы, состоя-
щие из следующих популяций: “алеуты”, “болгары, 
гагаузы и  молдаване”, “ительмены”, “ительмены-
камчадалы”, “нанайцы и орочи”, “нивхи и ульчи”, 
“чукчи”, “эвенки” и “эвены”. Учитывая внутреннее 
разнообразие данных популяций, объединение “эве-
нов” с “эвенками”, “нивхов и ульчей” с “нанайцами 
и орочи”, “ительменов” с “ительменами-камчадала

ми” и  “чукчами” практически не нарушило гомо-
генность данных групп. Также к группе “ительмены 
и чукчи” были добавлены “коряки”, т.к. после объ-
единения этой группы их внутреннее разнообразие 
было достаточно большим, чтобы включение “коря-
ков” не нарушало гомогенность этой группы. 

Малый размер и  генетическое разнообразие 
“болгар, молдаван и  гагаузов” и  “алеутов” не по-
зволил выделить их в  отдельные группы или при-
соединить к  какой-либо существующей группе. 
Тем не менее, группу из болгар и  гагаузов стои-
ло бы выделить отдельно, если бы она имела до-
статочное количество образцов, в  то время как 
молдаване имеют слишком большое внутреннее 
разнообразие, и  поэтому могут относиться как 

0,04

0,040,03-0,03 0,05

-0,04

-0,06

0,02

0,020,01-0,01

0,00

0,00

Гл
ав

на
я 

ко
м

по
не

нт
а 

2

Главная компонента 1

-0,02

-0,02

Рис. 1    �График главных компонент 1 и 2 с разделением на ЭГГ методом K-means. Цветное изображение доступно в электронной версии 
журнала.
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к  группе с  болгарами и  гагаузами, так и  к  группе 
с украинцами.

В свою очередь крупные группы включали 
в  себя группы “популяции Кавказа”, “русские” 
и  “буряты, дунганы, калмыки, монголы и  хамни-
гане”. Все эти группы включают в себя достаточно 
разнообразные субпопуляции, поэтому они были 
разделены на более мелкие группы на основании 
графиков главных компонент для субпопуляций из 
данных групп. В  качестве примера приведем гра-
фик первых двух главных компонент с  итоговым 
разделением на ЭГГ для региона Кавказ (рису-
нок 2).

В результате группа “буряты, дунганы, калмы-
ки, монголы и хамнигане” была разделена на “кал-

мыки и  монголы” и  “буряты, хамнигане и  якуты” 
(якуты перемещены сюда, т.к. в результате этого де-
ления они оказались ближе к этой группе, чем к из-
начальной “тофалары, тувинцы и якуты”), а попу-
ляция “дунгане” была исключена, т.к. сильно от-
личалась от остальных популяций этих групп. При 
наличии достаточного количества образцов “дунга-
не” составили бы отдельную группу.

Группа “русские” была разделена на три груп-
пы: “южные русские”, “северные русские” и “рус-
ские севера Архангельской области”. После этого 
разделения популяция водь оказалась ближе к груп-
пе “северные русские”, чем к  карелам и  вепсам, 
к которым ее отнесла кластеризация k-means изна-
чально, в связи с чем она была перенесена.

Рис. 2    �График главных компонент 1 и 2 с разделением на ЭГГ для региона Кавказ. Цветное изображение доступно в электронной версии 
журнала.
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Группа “Кавказ” была разделена на четыре груп-
пы: “Дагестан”, “западный Кавказ”, “ингуши и че-
ченцы” и “осетины”, некоторая часть популяций бы-
ла перенесена в группу “Закавказье и Крым”. Груп-
па “ингуши и чеченцы” включила в себя 23 образца, 
однако должна была быть больше, т.к. часть образцов 
была исключена из нее во время фильтраций. В связи 
с этим мы оставили ее, как отдельную ЭГГ, хотя фор-
мально она не подходит из-за размера выборки.

Достаточно крупной оказалась и  группа “ал-
тайцы, хакасы и  шорцы” (73 образца). При от-
дельном рассмотрении она отлично разделилась на 
“хакасы и  южные алтайцы” и  “шорцы и  северные 
алтайцы”.

Также удмурты и  бесермяне были перенесены 
из группы с мари и чувашами в группу с коми, а са-
амы исключены из этой группы, как вносящие из-
лишнюю гетерогенность. 

В связи с  невозможностью определенно отне-
сти к  какой-то группе или выделить в  отдельную 

ЭГГ по причине малых объемов выборок также бы-
ли исключены греки, литовцы, караногайцы, фар-
си и кумыки.

При распределении популяций по группам 
в  случае спорных моментов об отнесении популя-
ции к  той или иной группе использовались также 
значения FST между популяциями. Тепловая кар-
та значений FST между парами этнических групп 
приведена на рисунке 3.

Итоговое разделение включило в себя 29 групп. 
Их состав приведен в таблице 1.

Итоговый график первых двух главных компо-
нент после дополнительного анализа с  исправле-
нием неравномерности ЭГГ приведен на рисунке 4. 
По сравнению с  рисунком 1 (на котором показан 
первоначальный вариант кластеризации) групп 
стало 29, а  не 30, некоторые популяции исключе-
ны, а размер ЭГГ стал равномернее. Можно видеть, 
что выделенные ЭГГ охватывают все генетическое 
разнообразие населения России и  сопредельных 

Рис. 3    �Тепловая карта значений FST между парами этнических групп. Цветное изображение доступно в электронной версии журнала.
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стран, при этом перекрывание между генетической 
изменчивостью групп минимальное. 

Обсуждение
В результате применения методов биоинфор-

матического анализа к  массиву широкогеномных 
данных о популяциях Северной Евразии, был сфор-
мирован набор из 29 ЭГГ. Эти группы характери
зуются генетической гомогенностью внутри себя, ге-
нетически различаются друг от друга, охватывают все 
генетическое разнообразие населения России и  со-
предельных стран, т.е. соответствуют требованиям, 
сформулированным в  начале нашего исследования. 
На рисунке 5 представлена карта расположения выде-
ленных групп.

Построенная карта фактически представля-
ет собой схему районирования территории России 
и  сопредельных стран по признаку генетического 
разнообразия населения. Важно, что карта полу-
чена по результатам наиболее подробного массива 
данных, охватывающего большое число конкрет-
ных групп населения (247 исходных популяций) 
и  основанного на типировании большого числа 
маркеров, покрывающих весь геном. Поэтому про-
веденное районирование является если не финаль-
ным и не единственно возможным, то приближает-
ся к этой цели, поскольку опирается на репрезента-
тивную выборку популяций и маркеров и получено 
путем применения объективных математических 
методов. В  дальнейшем можно ожидать дополни-

Таблица 1 
Итоговый набор ЭГГ 

ЭГГ Народы, включенные в ЭГГ Количество образцов 
(в использованном массиве данных)

Башкиры башкиры 43
Буряты и хамнигане буряты, хамнегане, якуты 57
Дагестан табасаранцы, аварцы, кубачинцы, даргинцы, лакцы, лезгины, 

рутульцы
68

Закавказье и Крым армяне, азербайджанцы, караимы, турки-месхетинцы, курды, 
татары крымские

83

Западный Кавказ карачаевцы, абхазы, адыгейцы, кабардинцы, шапсуги, 
балкарцы, черкесы, абазины

87

Казахи, каракалпаки, уйгуры 
и ногайцы

уйгуры, казахи, каракалпаки, ногайцы астраханские, ногайцы 
ставропольские

33

Карелы и вепсы карелы, вепсы, карелы тверские 38
Киргизы киргизы 35
Коми и удмурты коми-пермяки, удмурты, бесермяне, коми-зыряне 84
Марийцы и чуваши чуваши, марийцы 53
Монголы и калмыки калмыки, монголы 126
Мордва мордва-мокша, мордва-эрзя, мордва-шокша 40
Нанайцы, нивхи, орочи и ульчи нанайцы, нивхи, ульчи, орочи 39
Осетины осетины 36
Северные русские русские, ижора, водь 76
Русские севера Архангельской 
области

русские 35

Сибирские татары татары сибирские 68
Таджики, памирцы и ягнобцы таджики, памирские народы, ягнобцы 72
Татары татары, татары мишари, татары астраханские, татары кряшены, 

татары казанские
52

Тувинцы и тофалары тофалары, тувинцы, монголы-тувинцы 56
Узбеки и туркмены узбеки, туркмены 45
Украинцы украинцы 79
Хакасы и Южный Алтай алтайцы, хакасы 42
Ханты, манси и ненцы ненцы, ханты, манси 53
Чеченцы и ингуши чеченцы, ингуши 28
Чукчи, коряки и ительмены коряки, чукчи, ительмены, камчадалы 67
Шорцы и Северный Алтай алтайцы, шорцы 35
Эвенки и эвены эвены, эвенки 45
Южные русские русские 198

Примечание: ЭГГ — этногеографическая группа.



176

Кардиоваскулярная терапия и профилактика. 2020;19(6)

ваемой территории и  имеют выборки, сходные по 
размеру с обычно используемыми в данной области 
исследований. 

В частности, полученные группы могут ис-
пользоваться в  дальнейших исследованиях в  об-
ласти популяционной генетики для расчета частот 
ДНК-маркеров, применения методов машинного 
обучения или любых других подходов, требующих 
значительного числа образцов из каждой популя-
ции. Полученная карта ЭГГ может использоваться 
при определении происхождения человека по его 
ДНК в  генетической генеалогии и  криминалисти-
ке. Наиболее существенным является тот факт, что 
сформированный набор ЭГГ, оптимизированный 
под существующие массивы широкогеномных дан-
ных и коллекций Биобанка Северной Евразии, мо-

тельного подразделения лишь среди ЭГГ Сибири, 
а  также новых ЭГГ на периферии Европейской 
части, для выделения которых в  текущем массиве 
данных оказалось недостаточно лишь объемов вы-
борок (литовцы, болгары, фарси и т.д.). 

Полученная схема деления генофонда имеет 
сходство с  географическими и  лингвистическими 
закономерностями. Хотя критерий географическо-
го соседства не применялся при выделении ЭГГ, 
практически все выделенные группы имеют це-
лостные, а не разорванные ареалы. 

Несмотря на то, что данные ЭГГ были полу-
чены на конкретном наборе образцов, выделенные 
группы могут применяться для анализа любых на-
боров данных о популяциях России, т.к. охватыва-
ют значительную часть популяций на рассматри-
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Рис. 4    �График главных компонент 1 и 2 с итоговым разделением на ЭГГ. Цветное изображение доступно в электронной версии журнала.
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ное, не позволит достичь репрезентативных набо-
ров выборок), ни слишком малым (в  этом случае 
выделенные популяции будут гетерогенны внутри 
себя, поэтому нерепрезентативны в  отношении 
входящих в их состав этнических популяций). В ре-
зультате объективного биоинформатического и ма-
тематического анализа выделены 29 ЭГГ. Эти груп-
пы относительно генетически гомогенны внутри 
себя, их совокупность охватывает все генетическое 
разнообразие населения России и  сопредельных 
стран, при этом их наложение на существующие 
массивы широкогеномных данных дает выборки 
порядка 30-70 образцов из каждой ЭГГ, что доста-
точно для оценки частот генетических маркеров. 
Построена карта, демонстрирующая деление на-
родонаселения России и сопредельных стран на 29 
территорий — ареалов ЭГГ. 

Обоснованное разделение популяции на ЭГГ 
позволяет увеличить объем данных и улучшить ка-
чество результатов как для фармакогенетических 
работ, так и для ассоциативных исследований. Ис-
следователи смогут обоснованно объединять дан-
ные по разным популяциям, входящим в одну ЭГГ, 
если эксперимент не требует популяционной дета-

жет использоваться для систематического скринин-
га самых разных наборов генетических маркеров, 
имеющих медицинское значение. С  применением 
этих коллекций и  сформированного набора попу-
ляций нашим коллективом в  2020г уже проведены 
три исследования: распространение генетических 
маркеров, ассоциированных с  тяжелым течением 
COVID-19; эпидемиология генетических полимор-
физмов в  гене ТР53; распространение 43 фармако-
генетически значимых маркеров. В ближайшие годы 
можно ожидать массового применения разработан-
ной технологии популяционного скрининга и выде-
ленного набора популяций в серии других работ.

Заключение
Популяционные биобанки позволяют опреде-

лять частоты клинически значимых генетических 
полиморфизмов среди населения. Поскольку на-
селение России характеризуется высокой генети-
ческой гетерогенностью, необходимо объективное 
выделение конкретных популяций, для которых 
должны быть получены такие данные. Это число 
популяций не может быть ни слишком большим 
(это затруднит практическое применение, а  глав-

Рис. 5    Итоговая карта выделенных ЭГГ.
Примечание: цифрами в  кружках на карте подписаны номера групп (совпадают с  номерами в  таблице 1), поскольку ввиду их большого 
количества определение конкретной группы по цвету может вызывать затруднения. Цветное изображение доступно в электронной версии 
журнала.
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лизации. Кроме того, это разбиение играет важную 
роль для увеличения объема данных, необходимого 
для повышения точности алгоритмов машинного 
обучения.

В целом, результирующая карта и  реестр ЭГГ 
могут применяться и уже применяются в популяци-
онно-генетических, медико-генетических, генети-
ко-генеалогических и  фармакогенетических иссле-
дованиях. 
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