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Информация о заболеваемости представлена в статистических от-
четах суммарно обо всем населении многонациональных субъек-
тов России, но Биобанки народонаселения содержат информацию 
об отдельных народах. 
Цель. Разработать технологию оценки частоты ДНК- (дезоксири-
бонуклеиновая кислота) маркеров для административных единиц 
по данным о коренном народонаселении, что позволит оценить 
связь частоты ДНК-маркеров с заболеваемостью. 
Материал и методы. Биобанк Северной Евразии представил час-
тоты 24 ДНК-маркеров, ассоциированных с сердечно-сосудисты-
ми заболеваниями (ССЗ) для 86 коренных народов России (6227 
 ДНК-образцов). Из переписи 2010г извлечена информация об эт-
ническом составе 83 субъектов Российской Федерации (РФ), из 
данных Минздрава России — заболеваемость ССЗ в 85 субъектах 
РФ (2020-2021гг). 
Результаты. Совокупность данных о генофондах коренного на-
селения и этническом составе субъектов РФ позволила оценить 
частоты 24 ДНК-маркеров в 85 субъектах РФ. Полученные часто-
ты позволили напрямую оценить их связь с ССЗ в России — хро-
ническими ревматическими болезнями сердца, кардиомиопати-
ей, ишемическими болезнями сердца, гипертензивной болезнью 
сердца, острым миокардитом. Результаты применения технологии 
представлены в виде таблиц и геногеографических карт: 1) рас-
пространения в субъектах РФ 24 ДНК-маркеров ССЗ; 2) географии 
заболеваемости в субъектах РФ для пяти ССЗ; 3) корреляции рас-
пространения частоты ДНК-маркеров ССЗ и заболеваемости ССЗ 
среди населения России.
Заключение. Предложенная технология оценки современного ге-
нофонда субъектов РФ по данным о генофонде коренных народов 

России впервые позволила оценить связь клинически значимых 
ДНК-маркеров и заболеваемости в РФ.
Ключевые слова: генофонд, ДНК-маркеры, сердечно- сосудистая 
за болеваемость, геногеография, этносостав, субъекты Российской 
Фе дерации, коренное народонаселение.
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АО — Автономный Округ, ДНК — дезоксирибонуклеиновая кислота, ИБС — ишемическая(-ие) болезнь(-и) сердца, РФ — Российская Федерация, ССЗ — сердечно- сосудистые заболевания, SNP — Single 
Nucleotide Polymorphism (однонуклеотидный полиморфизм). 

Assessment of the frequency and association with morbidity of DNA markers in multinational administrative 
divisions based on indigenous population data (based on cardiovascular diseases)
Balanovskaya E. V.1, Potanina A. Yu.1, Koshel S. M.2, Adamov D. S.1, Evsyukov I. V.1, Borisova A. L.3, Pokrovskaya M. S.3, Meshkov A. N.3

1Bochkov Medical Genetic Research Center. Moscow; 2Lomonosov Moscow State University. Moscow; 3National Medical Research Center 
for Therapy and Preventive Medicine. Moscow, Russia

Введение
В  настоящее время развитие превентивной 

и пер сонализированной медицины невозможно без 
при менения генетических данных. Однако фарма-
когенетическое тестирование в регионах с недоста-
точным финансированием здравоохранения недо-
ступно. Решение этой проблемы дает популяцион-
ная геногеография, предоставляющая информацию 
о  частоте важнейших ДНК (дезоксирибонуклеи-
новая кислота)-маркеров фармакогенетики1 [1-5]. 
В  такой многонациональной стране, как Россия, 
данные геногеографии могут дать важную инфор-
мацию для принятия клинических решений. Изу-
чение закономерностей в распределении фармако-
генетических маркеров в  народонаселении России 
1 Исследование основано на информации базы данных "Фар-

макогенетика популяций России и сопредельных стран" (https://
pharma-gene-geography.ru/).

выявляет этносы и регионы, где фармакогенетиче-
ское тестирование будет клинико- экономически 
выгодным решением, и  предоставляет информа-
цию, на которую может ориентироваться персона-
лизированная медицина.

Исходную информацию популяционная гено-
география извлекает из двух типов популяционных 
биобанков человека. Первый тип  — "целевые био-
банки"  — объединяет медицинские, коммерческие 
и  другие биобанки, формируемые в  соответствии 
с конкретной целью данной организации. Медицин-
ские биобанки хранят образцы, связанные с опре-
деленным медицинским диагнозом. Второй тип 
популяционных биобанков  — биобанки народона-
селения — хранят биообразцы, не связанные с забо-
леваниями. Из биобанков народонаселения мировая 
наука отдает предпочтение биобанкам коренного 
народонаселения. Их особенностью яв ляется тща-

Information on morbidity is presented in statistical reports for the entire 
population of multinational subjects of Russia, but population Biobanks 
contain information on individual peoples.
Aim. To develop a technology for assessing the frequency of deoxy-
ribonucleic acid (DNA) markers for administrative units based on in di-
genous population data, which will make it possible to assess the re-
lationship between the frequency of DNA markers and morbidity.
Material and methods. The Biobank of Northern Eurasia presented 
the fre quencies of 24 DNA markers associated with cardiovascular di-
sease (CVD) for 86 indigenous peoples of Russia (6227 DNA samples). 
Information on the ethnic composition of 83 Russian regions was ex trac-
ted from the 2010 census, and the CVD incidence in 85 Russian re gions 
(2020-2021) was assessed by data from the Ministry of Health of Russia.
Results. The data on the gene pools of the indigenous population and 
the ethnic composition of Russian regions made it possible to assess 
the frequencies of 24 DNA markers in 85 Russian regions. The obtained 
fre quencies allowed us to directly assess their relationship with CVD 
in Rus sia — chronic rheumatic heart diseases, cardiomyopathy, co ro-
nary artery disease, hypertension, acute myocarditis. Technolo gy ap-
plication data are presented in the form of tables and genogeogra phic 
maps of the distribution of 24 CVD DNA markers in Russian subjects, 
the geography of morbidity in Russian subjects for five CVDs, and the 
correlation of the distribution of the frequency of CVD DNA markers and 
the incidence of CVD among the population of Russia.
Conclusion. The proposed technology for assessing the modern 
gene pool in Russian subjects based on the data on the gene pool of 
the in di ge nous peoples of Russia for the first time made it possible to 
as sess the re la tionship between clinically significant DNA markers and 
morbidity in Russia.
Keywords: gene pool, DNA markers, cardiovascular morbidity, geno-
geo graphy, ethnic composition, subjects of the Russian Federation, in-
di genous population.
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Ключевые моменты
Что известно о предмете исследования?

•  Биобанки народонаселения содержат уникаль-
ную информацию о клинически значимых ДНК- 
(дезоксирибонуклеиновая кислота) маркерах 
в коренном народонаселении. Однако показате-
ли заболеваемости представлены не для ко рен-
ного, а общего населения регионов.

Что добавляют результаты исследования?
•  Разработана технология оценки частот ДНК-

маркеров в  субъектах Российской Федерации 
по данным о  генофондах коренных народов 
Рос сии и  этно-демографической информации 
о субъектах Российской Федерации.

•  Разработанный подход позволяет количествен-
но оценить корреляцию клинически значимых 
ДНК-маркеров с  показателями заболеваемости 
в любых административных единицах, провести 
расчет для любых регионов и периодов с извест-
ным этническим составом и  заболеваемостью. 

Key messages
What is already known about the subject?

•  Population biobanks contain unique information 
about clinically significant deoxyribonucleic acid 
(DNA) markers in the indigenous population. Ho-
we ver, the incidence rates are presented not for 
the indigenous population, but for the general po-
pulation of the regions.

What might this study add?
•  A  technology has been developed for assessing the 

DNA marker frequencies in Russian regions based 
on data on the gene pools of the indigenous peoples 
of Russia and ethno- demographic information in 
regions.

•  The developed approach allows for a  quantitative 
as sessment of the correlation of clinically signifi-
cant DNA markers with incidence rates in any ad-
mi nistrative units, and for calculations for any re-
gions and periods with a known ethnic com position 
and incidence.

тельный подбор индивидов, репрезентативно пред-
ставляющих популяцию определенной этнической 
или субэтнической группы. Такие биобанки необ-
ходимы не только для фундаментальных, но и  для 
медицинских исследований: от формирования кон-
трольной выборки до изучения распространенности 
клинически значимых ДНК-маркеров. Во всем мире 
биобанки народонаселения ориентированы на полу-
чение биообразцов от всех этнических групп регио-
на, причем преимущественно коренного сельского 
населения, поскольку стремятся собрать "вневре-
менную" информацию, обеспечивающую устойчи-
вость частот ДНК-маркеров. Для этого отбираются 
доноры, все предки которых на протяжении мини-
мум трех поколений родились в данной популяции 
и относили себя к данному этносу.

Однако для фармакогенетических ДНК-мар-
керов, полученных благодаря биобанкам коренного 
населения, невозможно оценить степень корреляции 
с  заболеваемостью в  многонациональном регионе: 
данные о  ДНК-маркерах характеризуют отдельные 
этносы, а данные о заболеваемости даются суммар-
но по всему многонациональному населению адми-
нистративных субъектов. При этом необходимость 
в оценке связи ДНК-маркеров и заболеваемости ве-
лика, поскольку в генофондах разных по этническо-
му и расовому составу регионах клинически значи-
мые ДНК-маркеры проявляют себя по-разному.

Для решения этой проблемы предлагается тех-
нология расчета средней частоты (встречаемости) 
маркеров в  любой многонациональной админи-
стративной единице (например, субъекте Россий-
ской Федерации (РФ)) как взвешенной суммы 

с  использованием двух массивов данных: частоты 
ДНК-маркеров в коренном народонаселении и де-
мографической информации об этническом со-
ставе этой административной единицы. Частоты 
ДНК-маркеров в коренных народах берутся каждая 
со своим весом, равным доле этого народа в этни-
ческом составе административной единицы и затем 
суммируются. Такой подход используется во мно-
гих практических областях и  дает разумные (а за-
частую и единственно правильные) оценки средних 
показателей. Кроме того, предлагаемая технология 
позволяет оперативно реагировать на изменения 
генофонда из-за интенсивных миграционных про-
цессов (частоты можно пересчитать сразу после 
появления новых данных), намного экономичнее 
и,  скорее всего, точнее, чем непосредственное об-
следование региона. Полученные средние частоты 
вместе с данными о заболеваемости в администра-
тивных единицах уже позволяют оценивать связь 
между ними статистическими методами. Возмож-
ности предлагаемой технологии продемонстриро-
ваны на примере расчета частот 24 фармакогенети-
ческих маркеров сердечно- сосудистых заболеваний 
(ССЗ) и выявления их связи с географией заболева-
емости населения 85 субъектов России.

Материал и методы 
Исследование основано на 6227 ДНК-образцах по-

пуляционного Биобанка Северной Евразии (Москва), 
изученных по 24 биомаркерам ССЗ, данные о  частотах 
которых представлены в  базе данных "Фармакогенети-
ка популяций России и  сопредельных стран"1. Коллек-
ции ДНК сформированы по единой технологии в  ходе 
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от 29.06.2020г). Данные об этническом составе населе-
ния субъектов РФ получены из переписей 2010г (для 83 
субъектов) и 2020-2021гг (для Республики Крым и г. Се-
вастополь). Данные о заболеваемости ССЗ (хронические 
ревматические болезни сердца, кардиомиопатия, ишеми-
ческие болезни сердца (ИБС), гипертензивная болезнь 
сердца, острый миокардит) в  85 субъектах РФ получены 
как средние за 2020-2021гг [7]. Геногеографические кар-
ты построены с помощью программного пакета GeneGeo 

многолетних экспедиционных обследований коренно-
го населения [6]. В  выборки включены образцы нерод-
ственных между собой индивидов, предки которых на 
глубину не менее трех поколений относили себя к  дан-
ному этносу и  данной популяции. Обследование прове-
дено на добровольной основе с  письменным информи-
рованным согласием, одобренным Этическим комите-
том ФГБНУ "Медико- генетический научный центр им. 
академика Н. П. Бочкова", далее "МГНЦ" (Заключение 
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Рис. 1     Динамика изменения этнического состава (в %) населения столиц Дагестана и Башкортостана по данным переписи населения раз-
ных лет: А — динамика этнического состава населения Махачкалы; Б — динамика этнического состава населения Уфы.

Примечание: цветное изображение доступно в электронной версии журнала.
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метров миграции в двух возрастных группах указы-
вают на возможность динамики этнорегионального 
состава населения Москвы в  последующих поко-
лениях, что непременно вызовет изменение частот 
многих генетических маркеров" [15]. 

Насколько критичным для городского гено-
фонда оказывается изменение структуры миграций 
демонстрирует рисунок 1. Например, данные о  ге-
нофонде Махачкалы, полученные в 1970г, уже стали 
непригодны к  1990г. Если в  1970г русские и  другие 
пришлые народы Дагестана составляли в Махачкале 
51%, то в 2010г всего 11%. Значительно меняется и со-
отношение вклада разных народов Дагестана в гено-
фонд Махачкалы (рисунок 1 А). Более того, в разных 
районах Махачкалы сконцентрированы представите-
ли разных народов Дагестана (врезка на рисунок 1 А). 
Изменение состава городского генофонда просле-
живается для всех городов. Например (рисунок 1 Б), 
в 1970г численность русских в Уфе была больше в 9 
раз, чем численность башкир, в 1989г это соотноше-
ние упало до 5, а еще через 20 лет — до 3. 

Недолговечность биобанков городского населения. 
Поскольку изменения состава генофонда город-
ского населения столь динамичны и  значительны, 
исследователи приходят к  выводу, что при форми-
ровании генетических баз данных для населения 
мегаполиса должны создаваться отдельные "рефе-
рентные популяции" для каждой этнической груп-
пы города [9], причем сохраняется "необходимость 
постоянного обновления и актуализации таких баз 
данных и  сбора генетико- демографических дан-
ных параллельно со сбором биологических образ-
цов с целью изучения генетических маркеров" [15]. 
Иными словами, биобанки разнородного населе-
ния оказываются крайне недолговечными. 

2. Технология оценки генофонда разнородного 
населения по данным о коренном населении

Приведенные данные о  городском населении 
по казывают необходимость постоянного обновле-
ния, причем для каждого поколения следует  собирать 
данные в каждом городе о каждой этнической груп-
пе, ее составляющей. Иными словами, данные со-
бираются с большим трудом, служат всего несколь-
ко лет, но все равно вызывают сомнения, посколь-
ку учесть внутреннюю структуру города (разные  

[8] методом средневзвешенной интерполяции со сте-
пенью весовой функции 3 и радиусом влияния 1800 км.

Результаты 
1. Особенности формирования народонаселения 

субъектов РФ 
Возникает закономерный вопрос: почему по-

пуляционные биобанки народонаселения собира-
ют информацию о сельском населении, когда доля 
городского населения России составляет 75% и не-
уклонно растет (с 1950 до 2000гг доля городского 
населения выросла с 40 до 73%). Ответ связан с тре-
мя следующими особенностями крупных городов. 

Город живет за счет сельского населения. Пока-
зано, что крупные города ни сейчас, ни в  далеком 
прошлом не воспроизводили свое население и по-
тому похожи на "черные дыры": они сохраняют свою 
численность только благодаря постоянному прито-
ку сельского населения [9-13]. Чем крупнее город — 
тем шире территория, откуда приезжают мигранты, 
а  в  мегаполисах ареалы источников миграции уже 
во многом перекрывают друг друга. В результате ге-
нофонды крупных городов становятся похожи: их 
изучение для целей криминалистики привело к вы-
воду о  неотличимости генофондов городских по-
пуляций, представляющих центр европейской час-
ти России (Москва), ее юг (Белгород, Орел), север 
(Ярославль), Урал (Оренбург) и Сибирь (Томск) [14]. 
Города образуют иерархическую систему, на нижнем 
уровне которой население малых городов интенсив-
но замещается сельским населением. Перемещение 
населения обычно идет двумя потоками: часть на-
селения сразу мигрирует на вершину иерархии  — 
в  мегаполисы, а  часть  — в  города на один уровень 
иерархии выше источника миграции. Поэтому чем 
крупнее город, тем больше он похож на другие го-
рода России; чем меньше город — тем больше он от-
ражает особенности местного сельского населения.

Динамичность генофонда городского населения. 
Зависимость городского населения от притока ми-
грантов приводит к  тому, что состав населения 
(а  значит и его генофонд) может изменяться очень 
быстро [9-13]. Изменения в политике и экономике 
могут приводить к быстрому изменению структуры 
миграций и структуры генофонда: "Различия пара-

Таблица 1 
Этно-демографическая оценка частоты генетического маркера  

в населении Башкорстотана в 2010г по данным о коренном населении России 
Этнос Русские Башкиры Татары Другие Сумма
Доля этноса в Башкортостане 0,36 0,30 0,25 0,09 1,00
Этническая частота ДНК-маркера 0,65 0,12 0,21 0,24
Расчет вклада этноса в частоту данного маркера в Башкортостане 0,65×0,36 0,12×0,30 0,21×0,25 0,24×0,09
Вклад каждого этноса в итоговую частоту данного ДНК-маркера 
в Башкортостане

0,23 0,04 0,05 0,02 0,34

Искомая частота данного ДНК-маркера в Башкортостане 0,34
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Рис. 2     Распространенность ДНК-маркеров rs1045642 (A-В) и rs12248560 (Г-Д), ассоциированных с сердечно-сосудистыми заболеваниями: 
A, Г — распространенность ДНК-маркеров в коренных народах России; Б, Д — интерполяционные карты расчетной частоты ДНК-
маркеров в полиэтничном населении субъектов РФ; В, Е  — картограммы расчетной частоты ДНК-маркеров субъектов РФ в их 
административных границах. 

Примечание: ДНК — дезоксирибонуклеиновая кислота. Цветное изображение доступно в электронной версии журнала.
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Рис. 2    Продолжение.

этно-демографические группы обычно расселены не-
равномерно) и  собрать репрезентативные выборки 
для нее чрезвычайно сложно. Еще сложнее собрать 

репрезентативную выборку для полноценной харак-
теристики генофонда того или иного администра-
тивного субъекта  — района, области, республики, 
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Рис. 3     Распространенность ДНК-маркеров rs2244613 (A-В) и rs3892097 (Г-Д), ассоциированных с сердечно-сосудистыми заболеваниями: 
A, Г — распространенность ДНК-маркеров в коренных народах России; Б, Д — интерполяционные карты расчетной частоты ДНК-
маркеров в полиэтничном населении субъектов РФ; В, Е  — картограммы расчетной частоты ДНК-маркеров субъектов РФ в их 
административных границах. 

Примечание: ДНК — дезоксирибонуклеиновая кислота. Цветное изображение доступно в электронной версии журнала.
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Рис. 3    Продолжение.

 поскольку необходимо одновременно собрать пред-
ставительные выборки биообразцов во всех населен-
ных пунктах каждого субъекта. И все равно результа-

ты, добытые со столь большим трудом, будут крайне 
недолговечны (в Башкортостане за одно поколение 
соотношение башкир и татар изменилось с 2,5 до 1,7).
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Рис. 4     Распространенность ДНК-маркеров rs4148738 (A-В) и rs9934438 (Г-Д), ассоциированных с сердечно-сосудистыми заболеваниями: 
A, Г — распространенность ДНК-маркеров в коренных народах России; Б, Д — интерполяционные карты расчетной частоты ДНК-
маркеров в полиэтничном населении субъектов РФ; В, Е  — картограммы расчетной частоты ДНК-маркеров субъектов РФ в их 
административных границах. 

Примечание: ДНК — дезоксирибонуклеиновая кислота. Цветное изображение доступно в электронной версии журнала.
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Поэтому наиболее достоверной оказывается 
оценка генофонда любого полиэтничного адми-
нистративного субъекта по совокупности данных 

об его этно-демографической структуре (которые 
постоянно обновляются) и  данных Биобанка ко-
ренного народонаселения. Зная частоту заданного 

Рис. 4    Продолжение.
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Рис. 5     Заболеваемость ССЗ на территории РФ, представленная в виде интерполяционных карт (I) и картограмм в пределах администра-
тивных границ субъектов (II): A — хронические ревматические болезни сердца; Б — кардиомиопатия; В — ишемические болезни 
сердца; Г — гипертензивная болезнь сердца (гипертоническая болезнь с преимущественным поражением сердца); Д — острый мио-
кардит.
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Рис. 5    Продолжение.
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Рис. 5    Продолжение.
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Рис. 5    Продолжение.

 генетического маркера в каждом этносе коренного 
населения и  долю этого этноса в  составе данного 
субъекта в данный момент, можно рассчитать сред-
нюю частоту маркера в  данном субъекте в  данное 
время. Простой пример такого расчета приведен 
для населения Башкортостана (таблица 1). 

Получить информацию о частотах генетическо-
го маркера в населении каждого субъекта РФ в один 
и  тот же момент времени невозможно. И  в  любом 
случае, такая информация устареет через 10 лет. Од-
нако, используя данные Биобанка коренного на-
родонаселения, можно получить одновременную 
характеристику встречаемости ДНК-маркера для 
всех субъектов РФ (и табличную, и  в  виде карт). 
Поскольку данные об этническом составе админи-
стративных единиц имеются для различных перио-
дов времени, можно реконструировать и динамику 
генофондов во времени. 

Этно-демографическая оценка современно-
го состояния генофонда города или иной админи-
стративной единицы необходима как для крими-
налистики, так и  для медицинских исследований, 
поскольку данные о  заболеваемости обычно пред-
ставляются для субъектов РФ. Мы получаем воз-
можность проследить во времени динамику связи 
клинически значимых ДНК-маркеров и  заболева-
емости, поскольку данные об этническом составе 
и заболеваемости представляются регулярно.

3. Оценка частоты ДНК-маркеров, ассоцииро-
ванных с ССЗ, для населения субъектов РФ по дан-
ным о коренном населении

С помощью описанной выше технологии про-
веден расчет частот 24 ДНК-маркеров, ассоцииро-
ванных с  заболеваниями ССЗ, для каждого из 85 
субъектов (аналогично таблице 1). Для этого ис-
пользованы два массива данных. 

Первый массив  — демографические данные 
о составе этносов в каждом из 85 субъектов РФ (для 

Донецкой народной республики, Луганской народ-
ной республики, Запорожской и Херсонской облас-
тей сопоставимые данные отсутствуют) согласно 
наиболее корректной переписи 2010г. Второй мас-
сив — данные о частотах в коренном населении Рос-
сии 24 ДНК-маркеров, ассоциированных с ССЗ [4, 
16]. За четверть века в  интенсивных экспедицион-
ных обследованиях была добыта информация прак-
тически обо всех коренных народах России. Для 
каждого народа известен его основной этнический 
ареал. Так, для русского этноса — это Русская равни-
на и Русский Север [17], а Кавказ, Приуралье, Урал 
и вся азиатская часть России принадлежат этниче-
ским ареалам других народов России. В  пределах 
каждого этнического ареала собирались биообразцы 
от представителей только коренного этноса, причем 
так, чтобы максимально охватить все генетическое 
разнообразие этноса. Итогом стала коллекция, со-
держащая 30 тыс. биообразцов коренного народона-
селения "Биобанка Северной Евразии", часть кото-
рой, изученная по ДНК-маркерам ССЗ, и легла в ос-
нову оценки их геногеографии в субъектах РФ.

Генофонды многих народов России гетеро-
генны. Например, генофонд центральных и  юж-
ных русских популяций значительнее отличается 
от Русского Севера, чем от популяций Белоруссии 
и  Польши. Поэтому для расчета выбиралась не 
средняя этническая частота ДНК-маркера, а  его 
частота в  тех популяциях данного этноса, которые 
наиболее географически и  исторически близки 
к  изучаемому субъекту РФ и  с  наибольшей веро-
ятностью участвовали в  формировании его гено-
фонда. Например, для учета в других субъектах РФ 
русские популяции объединены в  метапопуляции 
южных, центральных и  северных русских, а  попу-
ляции татар  — в  метапопуляции поволжских, си-
бирских и астраханских татар. Для каждой метапо-
пуляции были рассчитаны частоты ДНК-маркеров, 

Д
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которые и  использовались за пределами русского 
или татарского этнических ареалов. Для ногайцев 
использовались частоты популяций (астраханские, 
кубанские, ставропольские ногайцы, караногай-
цы), географически наиболее близких к конкретно-
му субъекту РФ. Из расчета исключались редкие эт-
носы ("другие") и те немногие, для которых не было 
информации в  Биобанке, но в  расчеты включены 
в  среднем >95% этносов субъекта, что обеспечило 
приемлемую точность результатов.

В  результате получен массив искомых частот 
в 85 субъектах РФ 24 ДНК-маркеров ССЗ в виде та-
блицы данных 24×85, на основе которой созданы 
геногеографические карты встречаемости ДНК-
маркеров ССЗ в  субъектах РФ. На рисунках 2-4 
приведены по три карты для шести ДНК-маркеров. 
Сначала (на рисунках А,  Г) даны исходные карты 
частоты ДНК-маркера − в  коренном народонасе-
лении России; далее приведены по две карты (на 
рисунках Б, В, Д, Е) расчетной частоты этого ДНК-
маркера в полиэтничном населении всех субъектов 
РФ с указанием административных границ 89 субъ-
ектов РФ. На рисунках Б и Д эта информация пред-
ставлена в виде интерполяционных карт (исходные 
данные помещены в  административные центры 
субъектов). На рисунках В и Е эта же информация 
дана в  виде картограмм, где частота ДНК-маркера 
в  каждом субъекте занимает площадь точно в  ад-
министративных границах данного субъекта РФ 
(указаны на картах рисунков Б, В, Д, Е светло- 
красными линиями). Поскольку эти границы не 
служат "заборами" для распространения генов, ин-
терполяционные карты (рисунки Б и  Д) оказыва-
ются более корректными и  близкими к  реальнос-
ти: они позволяют прослеживать реальные тренды 
в  изменчивости ДНК-маркеров. Для корректности 
сравнения все интерполяционные карты (рисунки 
А,  Б, Г, Д) и  коренного, и  полиэтничного населе-
ния приведены в  единой шкале. Все картограммы 
(рисунки В, Е) также выполнены в  собственной 
единой шкале, по цветовой гамме, максимально 
приближенной к шкале интерполяционных карт.

Задачей настоящей работы является изложение 
самой технологии оценки частоты ДНК-маркера 
в  любой административной единице по совокуп-
ности данных о  его этносоставе и  о  генофондах 
коренного населения. Поэтому ограничимся лишь 
описанием трех особенностей карт на рисунках 2-4. 

Во-первых, выразительны отличия между кар-
тами для коренного и  общего (разнородного) на-
селения. Эти различия связаны с  долей пришлого 
населения (таблица Приложения). В азиатской час-
ти России резко преобладает пришлое население 
(Алтайский край — 99,9%; Ханты- Мансийский Ав-
тономный Округ (АО) — 97,9%; Ямало- Ненецкий 
АО — 97,8%), и именно оно формирует полиэтнич-
ный генофонд субъектов РФ. Напротив, на Кавка-

зе доля пришлого населения минимальна (в  Чеч-
не — 4,7%, в Ингушетии — 5,9), и поэтому там нет 
расхождений по частоте ДНК-маркера между ко-
ренным населением и  субъектом. Похожая ситуа-
ция наблюдается в областях русского ареала с пре-
обладанием коренного русского населения (3-8% 
пришлого населения). Во-вторых, мы видим не 
менее яркие отличия по размеру территории, за-
нимаемой субъектами. Например, площадь Якутии 
больше суммарной площади 50 субъектов РФ, вхо-
дящих в  состав Центрального, Северо- Западного 
и  Приволжского федеральных округов. Совокуп-
ность этих двух параметров — вариации доли при-
шлого населения и  различий по площади субъек-
тов РФ  — приводит к  третьей особенности гено-
географии ДНК-маркеров, а  именно: к  различной 
гетерогенности распределения (дисперсии) ДНК-
маркера в  европейской и  в  азиатской частях РФ 
(рисунки 2-4). 

Обсуждение 
Результаты расчетов средневзвешенной час-

тоты ДНК-маркеров, ассоциированных с  тем или 
иным заболеванием, полученные для субъектов 
РФ, позволяют оценить величину связи с  заболе-
ваемостью, поскольку она фиксируется для всех 
85 субъектов РФ по единой схеме учета. Геногео-
графия показателей заболеваемости для пяти ССЗ 
приведена на рисунке 5: в  левом столбце (I) даны 
интерполяционные карты (более реалистичные); 
в  правом столбце (II)  — картограммы. Данные по 
заболеваемости получены как средние за 2020 
и  2021гг [7], поскольку с  2022г могли возникнуть 
нестандартные отклонения от обычных показате-
лей. Заболеваемость ССЗ чрезвычайно варьирует 
(рисунок 5). В  статистической легенде интерполя-
ционных карт указаны средние значения количе-
ства больных/100 тыс. населения: от 7884 (гиперто-
ническая болезнь с преимущественным поражени-
ем сердца) до 1,3 для острого миокардита.

Поскольку и  относительное количество боль-
ных, и  частота ДНК-маркеров теперь, благодаря 
технологии, представлены для каждого из 85 субъ-
ектов РФ, появилась возможность впервые оценить 
для населения РФ связь между каждым из пяти за-
болеваний ССЗ и  каждым из 24 ДНК-маркеров, 
ассоциированных с  этими заболеваниями (табли-
ца 2). Из полученных 120 коэффициентов корреля-
ции достоверными оказались 32: наибольшее число 
ДНК-маркеров достоверно коррелируют с  ИБС, 
наименьшее — с кардиомиопатией.

Впервые полученные данные о  реальной свя-
зи между частотами ДНК-маркеров в  населении 
РФ и заболеваемостью в субъектах РФ уникальны, 
поскольку имеющаяся в  литературе информация 
об ассоциации ДНК-маркеров с  ССЗ представляет 
преимущественно население Западной Европы, ге-
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нофонд которой существенно отличается от гено-
фонда населения РФ. 

В то же время следует помнить о значительной 
гетерогенности всех показателей в пределах обшир-
ной территории РФ: и  самих ДНК-маркеров (ри-

сунки 2-4, таблица 2), и показателей заболеваемос-
ти ССЗ (рисунок 5). Поэтому полученные коэф-
фициенты связи между частотами ДНК-маркеров 
и  заболеваемостью являются "средней температу-
рой по больнице": многие субъекты РФ обладают 

Таблица 3 
Коэффициенты ранговой корреляции Спирмена  

между тремя ДНК-маркерами и тремя ССЗ для 4-х федеральных округов РФ
Федеральный округ 
РФ

Число 
 субъектов 
РФ

Ранговый коэффициент корреляции Спирмена
между rs12248560  
и гипертензивной болезнью 
сердца1

между rs2244613  
и хроническими ревматически-
ми болезнями сердца2

между rs9934438  
и ишемической болезнью 
сердца3

Северо-Западный* 10 -0,309 -0,018 0,515
Дальневосточный** 10 0,061 0,828 0,242
Сибирский 10 0,285 0,622 0,471
Северо-Кавказский*** 10 0,638 0,313 0,227

Примечание: А) оранжевым фоном отмечены значимые корреляции при α=0,01, желтым — при α=0,05; Б) * — без Калининградской об-
ласти; ** — без Бурятии; *** — добавлены Краснодарский край, Адыгея, Крым; В) 1 — карта согласованности векторов изменчивости для 
rs12248560 и гипертензивной болезни сердца; 2 — для rs2244613 и хронических ревматических болезней сердца; 3 — для rs9934438 и ишеми-
ческой болезни сердца. ДНК — дезоксирибонуклеиновая кислота, ССЗ — сердечно-сосудистые заболевания. Цветное изображение доступ-
но в электронной версии журнала.

1

2
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различными генофондами, и для разных субъектов 
показатели связи между ДНК-маркерами и заболе-
ваемостью могут существенно различаться. К сожа-
лению, из-за отсутствия данных для более дробного 
административного деления рассчитать корреля-
ции для отдельного субъекта нельзя, но их можно 
рассчитать для федеральных округов. В  таблице 3 
для 4-х федеральных округов приведены результаты 
расчета корреляции между тремя ДНК-маркерами 
и  тремя заболеваниями: для корректности сравне-
ния в каждом из федеральных округов учтены ров-
но по 10 субъектов РФ. При том, что для всех трех 
пар признаков "средняя температура по больнице" 
оценивалась как +0,4 (таблица 2) в  федеральных 
округах показатель связи крайне изменчив. Размах 
изменения связи между rs12248560 и  гипертензив-
ной болезнью сердца варьирует максимально (от 
-0,3 до +0,6). Между rs2244613 и хроническими рев-
матическими болезнями сердца колебания показа-
теля связи также очень велики (от 0 до 0,8). А  вот 
между rs9934438 и  ИБС связь наиболее устойчи-
ва — она варьирует от 0,2 до 0,5. Это означает, что 
реальная ассоциация ДНК-маркеров с заболевани-
ями в РФ отличается не только от населения Запад-
ной Европы, но различна в  разных регионах РФ, 
что требует дифференцированного подхода для 
разных субъектов РФ. 

Конечно, любая оценка требует проверки 
и уточ нения. К сожалению, прямую проверку мож-
но провести только при субтотальном обследова-
нии самых малых административных единиц. Чем 
меньше административная единица — тем более на-
дежные данные можно собрать во всех ее субпопу-
ляциях: и  о  частотах ДНК-маркеров, и  об этниче-
ском составе, и о заболеваемости; и тем точнее бу-
дет оценка связи ДНК-маркеров и заболеваемости. 
Для малых административных единиц также можно 

получить надежную информацию о  реальных ис-
точниках миграции (например, для русского этно-
са  — из точно известных областей), что позволит 
точнее прогнозировать частоты ДНК-маркеров. 

В  крупных административных единицах такое 
субтотальное обследование, да еще и  одновремен-
но во всех субпопуляциях, провести нельзя. Однако 
и для них прогноз можно уточнять. Для этого сле-
дует, во-первых, провести расширенное генотипи-
рование по исследуемым ДНК-маркерам, увеличив 
выборки для каждой популяции, биообразцы кото-
рой уже имеются в Биобанке коренного населения. 
Во-вторых, необходимо максимально пополнять 
коллекции Биобанка за счет субпопуляций этносов 
с  широким этническим ареалом. Иными словами, 
именно пополнение информации, получаемой из 
Биобанка коренного населения, позволит сделать 
все более точным прогноз о  частоте в  населении 
ДНК-маркеров, ассоциированных с  различными 
заболеваниями. 

Заключение
Предложена технология оценки современно го 

состояния генофонда населения для любых адми-
нистративных единиц России (с разнородным и бы-
стро меняющимся этническим составом) с исполь-
зованием данных о  генофонде коренных народов 
России. Она позволяет оценить связь между час-
тотой ДНК-маркера, ассоциированного с  заболе-
ванием, и заболеваемостью им в России. Для этого 
используются три источника данных: данные о кли-
нически значимых ДНК-маркерах практически для 
всех народов России; данные об этническом составе 
для субъектов РФ; данные о заболеваемости в субъ-
ектах РФ. Совокупность первых двух источников 
данных — о генофондах коренного населения и эт-
ническом составе субъектов РФ — позволила про-

Таблица 3. Продолжение

3
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гнозировать частоту клинически значимых ДНК-
маркеров в современном населении субъектов РФ. 
Полученные частоты клинически значимых ДНК-
маркеров позволили напрямую анализировать их 
связь с заболеваемостью в субъектах РФ.

Использование метода проиллюстрировано на 
примере ДНК-маркеров сердечно- сосудистой па-
тологии и  географии заболеваемости населения во 
всех субъектах РФ пятью ССЗ: это хронические рев-
матические болезни сердца, кардиомиопатия, ИБС, 
гипертензивная болезнь сердца, острый мио кардит.

Результаты применения предлагаемой техно-
логии представлены в виде трех серий таблиц и ге-
ногеографических карт: 1) частоты в  населении 
России 24 ДНК-маркеров сердечно- сосудистой па-
тологии; 2) частоты сердечно- сосудистой заболева-
емости во всех субъектах РФ; 3) корреляции между 
частотами ДНК-маркеров и  сердечно- сосудистой 
заболеваемостью в России. 

Предложенная технология оценки частоты 
ДНК-маркера в  полиэтнических субъектах РФ по 

данным о  коренном народонаселения позволяет 
впервые оценить их связь с  заболеваемостью в  со-
временном населении России. Получение таких 
данных иным способом не представляется возмож-
ным ввиду динамичного изменения этносостава 
населения под действием миграционных потоков, 
а  также невозможности проведения синхронного 
субтотального обследования во всех субъектах РФ. 
В  то же время, данная технология позволяет оце-
нить связь ДНК-маркеров с заболеваемостью в лю-
бые периоды времени, для которых имеются дан-
ные об этническом составе любого региона и забо-
леваемости в нем. 
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Приложение 

Таблица 
Доля пришлого населения в субъектах РФ

Субъект РФ Доля 
 пришлого 
населения, %

Субъект РФ Доля 
 пришлого 
населения, %

Субъект РФ Доля  пришлого 
населения, %

Алтайский край 99,87 Ленинградская область 7,16 Республика Северная 
Осетия

34,93

Амурская область 99,82 Липецкая область 3,74 Республика Татарстан 46,76
Архангельская область 
без Ненецкого АО

99,83 Магаданская область 97,82 Республика Тыва 17,96

Астраханская область 99,17 Московская область 7,08 Республика Хакасия 87,85
Белгородская область 5,63 Мурманская область 99,80 Ростовская область 9,66
Брянская область 3,30 Ненецкий АО 81,38 Рязанская область 4,89
Владимирская область 4,42 Нижегородская область 4,85 Самарская область 14,45
Волгоградская область 9,99 Новгородская область 4,94 Саратовская область 12,45
Вологодская область 2,70 Новосибирская область 6,90 Сахалинская область 99,38
Воронежская область 4,50 Омская область 14,17 Свердловская область 9,35
Город Москва 8,35 Оренбургская область 24,12 Смоленская область 5,34
Город Санкт-Петербург 7,52 Орловская область 3,96 Ставропольский край 19,11
Город Севастополь 99,35 Пензенская область 13,20 Тамбовская область 3,01
Еврейская автономная 
область

7,26 Пермский край 12,89 Тверская область 6,55

Забайкальский край 93,07 Приморский край 99,92 Томская область 7,95
Ивановская область 4,43 Псковская область 4,99 Тульская область 4,69
Иркутская область 96,63 Республика Адыгея 74,84 Тюменская область без 

Ханты-Мансийского АО — 
Югра и Ненецкого АО

99,91

Кабардино-Балкарская 
Республика

30,16 Республика Алтай 62,21 Удмуртская Республика 72,00

Калининградская область 99,18 Республика Башкортостан 70,51 Ульяновская область 26,42
Калужская область 6,92 Республика Бурятия 69,96 Хабаровский край 98,25
Камчатский край 95,11 Республика Дагестан 13,42 Ханты-Мансийский АО 97,90
Карачаево-Черкесская 
Республика

47,13 Республика Ингушетия 5,88 Челябинская область 16,20

Кемеровская область 6,30 Республика Калмыкия 42,63 Чеченская Республика 4,73
Кировская область 8,12 Республика Карелия 92,62 Чувашская Республика 32,30
Костромская область 3,40 Республика Коми 76,31 Чукотский АО 64,85
Краснодарский край 99,93 Республика Крым 85,87 Ямало-Ненецкий АО 91,84
Красноярский край 99,41 Республика Марий Эл 56,08 Ярославская область 4,03
Курганская область 7,53 Республика Мордовия 59,94
Курская область 3,52 Республика Саха (Якутия) 50,09

Примечание: АО — автономный округ.


