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обмена на доклинической стадии. Учитывая слож-
ность дифференциальной диагностики лизосомных 
болезней, возникает необходимость  разработки до-
полнительного инструмента для ранней диагностики 
и выявления случаев тяжелого прогрессирующего 
мультисистемного заболевания – болезни Фабри. 
Предложенный алгоритм позволяет выявить опре-
деленную группу детей, нуждающихся в повышен-
ном внимании в связи с проявлением минимальных 
симптомов болезни Фабри. 

Кроме того, в лаборатории систематически про-
водится анализ спектра мутаций гена CFTR у боль-
ных муковисцидозом сибирского региона. Выполня-
ет этот раздел работы старший научный сотрудник 
лаборатории, к.б.н. О.Н. Одинокова. В результа-
те обнаружены крупные внутригенные делеции / 
дупликации, охарактеризованы мутации у предста-
вителей коренных народностей Сибири (буряты, ха-
касы, тувинцы, алтайцы), найдено несколько новых 
мутаций, характерных для перечисленных этносов. 

Сотрудники лаборатории участвуют в учеб-
ном процессе на кафедре медицинской генетике с 
курсом ФПК и ППС ФГБОУ ВО СибГМУ Минздра-
ва России: чтение лекций по клинической генетики 
для студентов педиатрического, лечебного и меди-
ко-биологического факультетов, для слушателей 
ФПК и ППС. Совместно с лабораториями институ-
та лаборатория наследственной патологии активно 
проводит подготовку кадров: клинических ордина-
торов, аспирантов. Первыми подготовленными ор-
динаторами, которые в настоящее время успешно 
работают в области медицинской генетики, явля-
ются О.А. Салюкова (Острецова), Л.И. Любомиро-
ва, М.Н. Филимонова, Л.И. Лаврова, Л.А. Крылова,  
Т.Н. Немцева и др. Подготовлен курс обучающих 
лекций для врачей различных специальностей: пе-

диатров, акушеров-гинекологов, терапевтов, невро-
логов, дерматологов. Лаборатория наследственной 
патологии осуществляет тесное консультативно-ди-
агностическое сотрудничество с медико-генетиче-
скими службами Уральского, Западно-Сибирского 
и Дальневосточного федеральных округов. Сотруд-
ники лаборатории принимают активное участие в 
работе отечественных и международных конфе-
ренций:  опубликовано более 400 печатных трудов, 
в том числе 6 монографий, 6 учебно-методических 
работ и 1 пособие для врачей.

Основные направления научной деятельности 
лаборатории наследственной патологии:

– изучение отягощенности и закономерностей 
формирования груза наследственной патологии в 
сибирских популяциях;

– организация регионального медико-генетиче-
ского консультирования;

– характеристика спектра мутаций и изучение 
полиморфизма локусов генома человека, связанных 
с моногенной патологией в сибирском регионе.

Диагностические возможности лаборатории на-
следственной патологии и помощь практическому 
здравоохранению:

– консультативный прием сложных случаев па-
тологии;

– молекулярно-генетическая диагностика широ-
кого спектра моногенных заболеваний, включая пре-
натальную.
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Предыстория

Исследования в области популяционной гене-
тики и генетико-демографической структуры ко-
ренного населения Сибири были одним из главных 
направлений исследований с момента создания 
томского Отдела медицинской генетики Института 
медицинской генетики АМН СССР в 1982 г., а затем  
с 1987 г., – Научно-исследовательского института 
медицинской генетики. В области генетической де-
мографии населения Сибири, описания структуры 
генофонда с помощью «классических» белковых 
маркеров в 1980-х – начале 1990-х гг. в институте 
работали В.П. Пузырёв, Т.А. Абанина, А.Н. Кучер, 
С.В. Лемза [1–4].

Одной из первых российских работ по популя-
ционной генетике человека с использованием моле-
кулярно-генетических маркеров стало исследование 
полиморфизма митохондриальной ДНК у населения 
г. Томска, опубликованное в 1991 г. в «Бюллетене СО 

ЛАБОРАТОРИЯ ЭВОЛЮЦИОННОЙ ГЕНЕТИКИ НИИ МЕДИЦИНСКОЙ ГЕНЕТИКИ.  
ИСТОРИЯ, ДОСТИЖЕНИЯ, ПЕРСПЕКТИВЫ

В.А. Степанов

НИИ медицинской генетики Томского национального исследовательского медицинского центра РАН, г. Томск

АМН СССР»  [5] и в 1992 г. в журнале «Генетика» 
[6]. В этот период экспериментальные исследования 
в институте были переведены на базу современных 
(на тот момент) молекулярно-генетических техноло-
гий, основанных на гибридизации нуклеиновых кис-
лот, полимеразной цепной реакции и секвенирова-
нии ДНК. К середине 1990-х гг. в НИИ медицинской 
генетики была создана материально-техническая 
база, позволившая внедрить одними из первых в 
стране наиболее передовые технологии того време-
ни, включая молекулярную цитогенетику, автомати-
зированное секвенирование и анализ фрагментов 
ДНК, многолокусную ПЦР и др. Начала формиро-
ваться и пополняться в экспедиционных работах вы-
борками коренного населения Сибири и коллекция 
образцов ДНК. 

Развитие направлений исследований и прибор-
ной базы института вполне соответствовало трендам 
мировой науки. В популяционной и эволюционной 
генетике человека в то время происходили процес-
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сы активного внедрения и ассимиляции ДНК-техно-
логий, которые один из ведущих мировых популя-
ционных генетиков Луиджи Лука Кавалли-Сфорца 
назвал ДНК-революцией в популяционной генетике 
[7]. Первые плоды этой революции – реконструкция 
расселения человека по территории земного шара 
с помощью нерекомбинантных участков генома, 
обоснование концепций «митохондриальной Евы» и 
«Y-хромосомного Адама», разработка подходов ге-
нетической датировки униродительских линий и ге-
ногеографии, анализ ДНК неандертальцев – давали 
надежды на быстрый прогресс в понимании эволю-
ции и генетической истории современного человека. 
Росло и понимание того, что глубокий анализ «нор-
мальной» вариабельности генома человека являет-
ся необходимой предпосылкой в исследовании гене-
тических основ заболеваний человека.

После защиты кандидатской диссертации  
В.А. Степановым в 1995 г. руководимая им неболь-
шая группа в составе лаборатории молекулярной 
генетики с 1996 г. начала молекулярно-генетиче-
ское исследование генетического разнообразия на-
селения Сибири. Появились и первые публикации 
[8–10]. Необходимость развития этого направления 
в институте медицинской генетики обсуждалась и в 
научных дискуссиях, и в неформальных беседах с 
Валерием Павловичем Пузырёвым, была поддержа-
на им. В сентябре 1998 г. ученым советом институ-
та была утверждена тема докторский диссертации 

В.А. Степанова «Этногеномика населения Северной  
Евразии».

Таким образом, к концу 1999 г. сложились все 
предпосылки для открытия новой лаборатории 
в структуре НИИ медицинской генетики ТНЦ СО 
РАМН: нерешенность научной проблемы структуры 
и эволюции генофонда популяций населения Сиби-
ри и сопредельных территорий; научный интерес к 
проблеме группы исследователей во главе с пер-
спективным лидером; соответствие передовым на-
правлениям мировой науки и интересам развития 
института; наличие материально-технической базы 
для проведения исследований. 

Создание и работа лаборатории в период 
2000–2005 гг.

Создание лаборатории

Решение о создании в структуре Института ме-
дицинской генетики ТНЦ СО РАМН лаборатории 
эволюционной генетики было принято на заседании 
ученого совета НИИМГ 24 декабря 1999 г. Прика-
зом директора от 27 декабря 1999 г. руководителем 
лаборатории был назначен к.б.н. В.А. Степанов. 
Первыми сотрудниками лаборатории стали к.б.н.  
М.Г. Спиридонова (Сваровская), к.б.н. А.В. Марусин, 
аспиранты И.Ю. Хитринская (2000–2003 гг., научный 
сотрудник с 2003 г.), В.Н. Харьков (2002–2005 гг., на-
учный сотрудник с 2005 г.) (табл. 1).

Т а б л и ц а  1 
Сотрудники лаборатории эволюционной генетики

Ф.И.О. Должность; ученая степень Период  
работы

Индекс 
Хирша 
РИНЦ

Индекс 
Хирша 
WoS

Степанов Вадим Анатольевич Рук. лаборатории; д.б.н. 2000 – н.в. 24 12
Сваровская (Спиридонова)  
Мария Геннадьевна Н.с.; к.б.н. 2000 – н.в. 12 7

Марусин Андрей Викторович Н.с.; к.б.н. 2000 – н.в. 7 4
Хитринская Ирина Юрьевна Аспирант, н.с.; к.б.н. 2000–2014 6 6

Харьков Владимир Николаевич Аспирант, н.с., с.н.с., в.н.с;. 
д.б.н. 2002 – н.в. 12 7

Варзарь Александр Михайлович М.н.с., PhD 2004–2006 – –

Пельс Янис Рудольфович Аспирант, лаборант-исследо-
ватель 2005–2008 2 –

Трифонова Екатерина Александровна Аспирант, лаборант-исследо-
ватель, м.н.с., н.с.; к.м.н. 2006 – н.в. 6 2

Звекова Ольга Макаровна Лаборант-исследователь 2010–2016 – –
Вагайцева (Симонова) Ксения Валерьевна М.н.с., н.с.; к.б.н. 2010 – н.в. 4 4
Бочарова Анна Владимировна М.н.с. 2011 – н.в. 4 –
Попович (Чередниченко) Анастасия 
Андреевна Аспирант, м.н.с. 2012 – н.в. 2 –

Сереброва Виктория Николаевна Аспирант, м.н.с. 2013 – н.в. 3 –
Колесников Никита Александрович Аспирант 2017 – н.в. – –
Зарубин Алексей Андреевич Лаборант-исследователь 2017 – н.в. – –

Направления и результаты исследований  
лаборатории в 2000–2005 гг.

В 2001 г. на срок 2001–2005 гг. была утверждена 
тема научно-исследовательской работы лаборато-
рии «Молекулярная этногенетика населения Сиби-
ри и Средней Азии» (табл. 2). Задачей работы было 
выявление генетических взаимоотношений этносов 

Сибири и Средней Азии на основе комплексного 
молекулярно-генетического анализа их генофон-
дов. В ходе выполнения работ по теме были разра-
ботаны подходы к анализу филогении и филогео- 
графии гаплотипов нерекомбинантных участков 
Y-хромосомы [11–17], генетического разнообразия 
популяций человека с помощью различных маркер-
ных систем, включая панели полиморфных инсер-
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ций мобильного элемента Alu [18–21] и аутосомных 
микросателлитных маркеров [22–25], внедрены 
новые методы молекулярно-генетического анали-
за вариабельности ДНК – фрагментный анализ и 
автоматическое секвенирование ДНК с помощью 
капиллярного гель-электрофореза, многолокусная 
ПЦР с флуоресцентно-меченными праймерами, 
биоинформационные методы анализа филоге-
нии и оценки возраста нерекомбинантных линий 
в геноме человека и др. Для выполнения работ 
по теме был существенно пополнен биобанк НИИ 

медицинской генетики. Был проведен ряд экспеди-
ций (в том числе поддержанных грантами РФФИ –  
табл. 2) для сбора биологического материала у 
представителей коренного населения Сибири, 
на Север Томской области, в Красноярский край, 
Ханты-Мансийский автономный округ, Республику 
Алтай. В совместных работах с Якутским научным 
центром СО РАМН, с соискателями из Тывы, Алтая, 
Киргизии были собраны выборки из популяций на-
родов Северной Азии, Южной Сибири и Средней  
Азии.

Т а б л и ц а  2
Темы НИР, гранты научных фондов и госконтракты, выполненные в лаборатории эволюционной генетики

Тип темы, источник  
финансирования Наименование темы Руководитель Годы  

выполнения

Объем  
финансирова-
ния (тыс. руб.)

Основная тема НИР, РАМН Молекулярная этногенетика населе-
ния Сибири и Средней Азии

В.А. Степанов 2001–2005 4 720,2

Подпрограмма «Геном 
человека» ФЦНТП «Иссле-
дования и разработки по 
приоритетным направлениям 
развития науки и техники 
гражданского назначения»

Полиморфизм генов-кандидатов сер-
дечно-сосудистых болезней у боль-
ных коронарным атеросклерозом, 
артериальной гипертензией, гипер-
трофией левого желудочка и гипер-

трофической кардиомиопатией

В.А. Степанов 1998–2001 83,6

Грант РФФИ  
№ 00-04-48506-а

Происхождение и эволюция линий 
Y-хромосомы у народов алтайской 

языковой семьи

В.А. Степанов 2000–2002 260

Грант РФФИ  
№ 01-04-06372-мас

Программа поддержки молодых уче-
ных (для проекта 00-04 48506)

И.Ю. Хитрин-
ская

2001 30

Грант РФФИ  
№ 01-04-06373-мас

Программа поддержки молодых уче-
ных (для проекта 00-04 48506)

В.Н. Харьков 2001 30

Грант РФФИ № 01-04-63076-к Организация и проведение экспеди-
ции на Север Томской области

В.А. Степанов 2001 30

Грант РФФИ  
№ 01-04-58550-з

Участие в конференции «Геном чело-
века-2001» (Human Genome Meeting)

В.А. Степанов 2001 15

The Wenner-Gren Foundation 
for Anthropological Research, 
grant # 6801

The origin and evolution of 
Y-chromosome lineages in populations 

of Altaic language family

V.A. Stepanov 2001–2002 560,7
(18,690 $)

Грант РФФИ  
№ 02-04-49166-а

Характеристика генофонда популя-
ций Северной Евразии с помощью 

полиморфных Alu-инсерций

М.Г. Спиридо-
нова

2002–2004 420

Грант РФФИ  
№ 02-04-06041-мас

Программа поддержки молодых уче-
ных (для проекта 00-04 48506)

И.Ю. Хитрин-
ская

2002 30

Грант РФФИ  
№ 02-04-06042-мас

Программа поддержки молодых уче-
ных (для проекта 00-04 48506)

В.Н. Харьков 2002 30

Грант РФФИ № 02-04-63042-к Организация и проведение экспе-
диции в районы проживания южных 

селькупов

В.А. Степанов 2002 30

Грант РФФИ 02-04-58559-з Участие в конференции «Геном 
человека-2002» (Human Genome 

Meeting, HGM2002)

В.А. Степанов 2002 20

Грант проекта «Базы данных 
о генофондах человека, жи-
вотных, растений и микроор-
ганизмов» ФЦНТП «Исследо- 
вания и разработки по прио-
ритетным направлениям на- 
уки и техники 2002–2004 гг.»

Создание базы медико-генетических 
данных о генофондах населения 

Сибири

В.П. Пузырёв 2002–2004 185

Грант РФФИ  
№ 03-04-49021-а

Филогеография линий Y-хромосомы 
в Сибири и Средней Азии

В.А. Степанов 2003–2005 580

Грант Президента РФ  
для молодых докторов наук  
МД-88.2003.04

Этногеномика населения Сибири 
и Средней Азии и наследственные 
основы широко распространенных 

болезней

В.А. Степанов 2003–2005 550
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Тип темы, источник  
финансирования Наименование темы Руководитель Годы  

выполнения

Объем  
финансирова-
ния (тыс. руб.)

Грант VII конкурса научных 
разработок Томской области

Геномная диагностика наследствен-
ной предрасположенности к широко 
распространенным заболеваниям 
(сердечно-сосудистые болезни, са-
харный диабет, бронхиальная астма, 
генетически детерминированные ве-
нозные тромбоэмболии, осложнен-

ное течение беременности)

В.А. Степанов 2003–2004 160

Грант РФФИ  
№ 03-04-06011-мас

Программа поддержки молодых уче-
ных (для проекта 02-04 49166)

И.Ю. Хитрин-
ская

2003 30

ФЦНТП «Исследования и 
разработки по приоритетным 
направлениям развития 
науки и техники» на 2002– 
2006 гг., ГК № 02.442.11.7010

Генетическое разнообразие населе-
ния Северной Евразии по линиям 
Y-хромосомы и генам подверженно-
сти к сердечно-сосудистым болезням

В.А. Степанов 2005 550

ФЦНТП «Исследования и 
разработки по приоритетным 
направлениям развития 
науки и техники» на 2002– 
2006 гг., ГК № 02.442.11.7074

Генофонд населения Восточной Ев-
ропы по гаплогруппам Y-хромосомы

В.Н. Харьков 2005 360

Грант РФФИ № 05-04-63048-к Организация и проведение экспе-
диции в Ханты-Мансийский авто-
номный округ для обследования 
популяций хантов и манси в рамках 

этногенетических проектов

В.А. Степанов 2005 110

Грант РФФИ  
№ 03-04-06012-мас

Программа поддержки молодых уче-
ных (для проекта 02-04 49166)

В.Н. Харьков 2003 30

Грант РФФИ-Обь
№ 05-04-98007-р_обь_а

Изучение молекулярно-генетических 
основ подверженности и разработка 
тест-системы диагностики алкого-

лизма в Сибирском регионе

А.В. Марусин 2005–2007 600

Основная тема НИР, РАМН Структура неравновесия по сцепле-
нию, эволюция гаплотипов и генети-
ческое разнообразие участков гено-
ма человека различной локализации 

в популяциях Евразии 

В.А. Степанов 2006–2012 28 780

ФЦНТП «Исследования и 
разработки по приоритетным 
направлениям развития 
науки и техники» на 2002– 
2006 гг., ГК № 02.442.11.7317

Эволюция и генетическое разноо-
бразие линий Y-хромосомы человека 

у населения Северной Евразии

В.А. Степанов 2006 600

ФЦНТП «Исследования и 
разработки по приоритетным 
направлениям развития 
науки и техники» на 2002– 
2006 гг.,  ГК № 02.442.11.7349

Генофонд коренного населения Юж-
ной Сибири по гаплогруппам Y-хро-

мосомы

В.Н. Харьков 2006 400

ФЦНТП «Исследования и 
разработки по приоритетным 
направлениям развития 
науки и техники» на 2002– 
2006 гг., ГК № 02.442.11.7536

Распределение и эволюция гапло-
типов гена переносчика дофамина 
в Северной Евразии, ассоциации с 
риском формирования алкогольной 

зависимости в русской популяции

А.В. Марусин 2006 600

ФЦНП «Исследования и 
разработки по приоритетным 
направлениям развития 
науки и техники» на 2002– 
2006 гг., ГК № 02.444.11.7247

Структура разнообразия 
Y-хромосомы в различных популяци-

ях человека

В.А. Степанов 2006 460

Грант РФФИ
№ 06-04-48274-а

Эволюция и филогеография линий 
Y-хромосомы человека у населения 

Северной Евразии

В.А. Степанов 2006–2008 1 200

Государственный контракт 
№ 164 с администрацией 
Томской области

Формирование и развитие рынка ус-
луг по геномной диагностике пред-
расположенности к широко распро-

страненным заболеваниям

В.А. Степанов 2006 500

П р о д о л ж е н и е  т а б л .  2
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Тип темы, источник  
финансирования Наименование темы Руководитель Годы  

выполнения

Объем  
финансирова-
ния (тыс. руб.)

Грант РФФИ  
№ 06-04-58557-з

Участие в европейской конферен-
ции по генетике человека

В.А. Степанов 2006 25

Договор с ООО «Бионем» Анализ генетического полиморфиз-
ма микросателлитных локусов гено-
ма человека в популяциях Сибири

В.А. Степанов 2007 102

Грант РФФИ  
№ 07-04-01629-а

Архитектура неравновесия по сце-
плению, эволюция гаплотипов и ге-
нетическое разнообразие участков 
генома человека различной локали-

зации в популяциях Евразии

М.Г. Спиридо-
нова

2007–2009 1 100

Грант РФФИ  
№ 07-04-01749-а

Характеристика популяций и населе-
ния мегаполисов Российской Феде-
рации по аллелям локусов, исполь-
зуемых для ДНК-идентификации в 

судебно-медицинской экспертизе

Н.К. Янковский 2007–2009 100

Грант РФФИ  
№ 07-04-08174-з

Участие в Европейской конферен-
ции по генетике человека

В.А. Степанов 2007 25

Грант РФФИ № 07-04-10173-к Организация и проведение экспе-
диции в Хакасию для обследования 
популяции хакасов в рамках этноге-

нетических проектов

В.А. Степанов 2007 120

Грант РФФИ № 07-04-10177-к Организация и проведение экспе-
диции  в Приморский край в рамках 

этногенетических проектов

М.Г. Спиридо-
нова

2007 120

Гос. контракт № 5027р/7339 
Старт-2007 Фонда содей-
ствия развитию малых форм 
предприятий в научно-техни-
ческой сфере  

Поиск геномных маркеров предрас-
положенности к сердечно-сосуди-
стым заболеваниям и разработка 

экспериментального ДНК-чипа

В.А. Степанов 2007–2009 750

Грант Президента РФ  
МК-3362.2008

Структура генофонда коренных 
этносов Южной Сибири по гапло-

группам Y-хромосомы

В.Н. Харьков 2008–2009 300

Грант РФФИ № 08-04-08114-з Участие в Европейской конферен-
ции по генетике человека (EHGC-

2008)

В.А. Степанов 2008 35

Грант РФФИ 08-04-10100-к Организация и проведение экспеди-
ции в Хакасию в рамках этногенети-

ческих проектов

В.А. Степанов 2008 150

Грант РФФИ  
№ 09-04-00143-а

Генетическая история населения Се-
верной Евразии по данным гаплоти-

пов X и Y-хромосомы

В.А. Степанов 2009–2011 1050

Грант РФФИ  
№ 09-04-99083-р_офи

Генетические факторы в этиологии и 
патогенезе алкоголизма у населения 

Западной Сибири

А.В. Марусин 2009–2010 900

Грант РФФИ  
№ 09-04-99028-р_офи

Оценка эффективности предиктив-
ных генетических тестов и разработка 
экспертной системы прогнозирования 
развития осложненного течения бе-
ременности в популяциях различного 

этнического происхождения

В.А. Степанов 2009–2010 1 500

Грант РФФИ  
№ 09-04-92665-ИНД_а

Происхождение и расселение индо-
европейцев: филогеография Y-хро-

мосомной гаплогруппы R1a1

В.А. Степанов 2009–2010 690

Seventh Framework Pro-
gramme of the European 
Union FP7-HEALTH-2009. 
Grant # 242257

ADAMS – Genomic variations under-
lying common behavior diseases and 

cognition trait in human populations

V.A. Stepanov 2009–2012 7 010

Гос. контракт ФЦП «Исследо-
вания и разработки по при- 
оритетным направлениям 
развития науки и техники»  
на 2007–2012 гг.  
№ 02.512.11.2289.

Работы по проведению проблемно- 
ориентированных поисковых исследо-
ваний и созданию научно-техническо-
го задела в области живых систем с 
участием научных организаций Индии

В.А. Степанов 2009–2010 3 000

П р о д о л ж е н и е  т а б л .  2
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Тип темы, источник  
финансирования Наименование темы Руководитель Годы  

выполнения

Объем  
финансирова-
ния (тыс. руб.)

Грант РФФИ № 09-04-10062-к Организация и проведение экспеди-
ции на Дальний Восток в рамках эт-

ногенетических проектов

М.Г. Спиридо-
нова

2009 200

Грант РФФИ  
№  09-04-10065-к

Организация и проведение экспеди-
ции в Удмуртию в рамках этногенети-

ческих проектов

В.А. Степанов 2009 150

Грант РФФИ  
№ 09-04-90744-моб_ст

Научная работа российского моло-
дого ученого Куртанова Харитона 
Алексеевича в ГУ НИИ медицинской 
генетики ТНЦ СО РАМН по теме пла-
нируемой диссертации на соискание 
ученой степени кандидата медицин-
ских наук «Молекулярно-генетиче-
ский механизм накопления окулофа-
рингеальной миодистрофии (ОФМД) 

в Якутии»

В.А. Степанов 2009 300

ФЦП «Научные и научно- 
педагогические кадры инно- 
вационной России» на 2009– 
2013 гг.. Госконтракт  
№ П321

Изучение генетического разнообра-
зия в современных популяциях че-

ловека

В.А. Степанов 2010–2012 3 800

Грант РФФИ № 10-04-10148-к Организация и проведение экспеди-
ции в Республику Коми в рамках эт-

ногенетических проектов

В.А. Степанов 2010 120

ФЦП «Исследования и 
разработки по приоритетным 
направлениям развития 
научно-технологического 
комплекса России на 2007– 
2013 гг.», Госконтракт  
№ 16.512.11.2033

Разработка систем генетических 
маркеров Y-хромосомы и митохон-
дриальной ДНК для идентификации 
личности в криминалистике и судеб-

ной медицины

В.А. Степанов 2011–2012 5 000

Грант РФФИ № 11-04-10097-к Организация и проведение экспеди-
ции в Калмыкию в рамках этногене-

тических проектов

В.А. Степанов 2011 200

Грант РФФИ № 11-04-98069-
р_сибирь_а

Структура неравновесия по сце-
плению и эволюция гаплотипов ге-
нов серотонинергической системы 
в популяциях Западно-Сибирского 
региона: взаимосвязь с психодиа-
гностическими признаками в русской 

популяции Томской области

А.В. Марусин 2011–2012 600

ФЦП «Научные и науч-
но-педагогические кадры 
инновационной России» на 
2009–2013 гг. Соглашение 
№ 8042

Этническая геномика населения 
Сибири (НОЦ)

В.А. Степанов 2012–2013 3 657

ФЦП «Исследования и 
разработки по приоритетным 
направлениям развития 
научно-технологического 
комплекса России на 2007– 
2013 гг.», ГК № 11.519.11.2036

Работы по проведению проблемно- 
ориентированных поисковых иссле-
дований и созданию научно-техниче-
ского задела в области наук о жизни 
с участием научно-исследователь-

ских организаций Австралии

В.А. Степанов 2012–2013 5 500

ФЦП «Научные и научно-пе-
дагогические кадры иннова-
ционной России»  
на 2009–2013 гг. Соглашение 
№ 8118

Интегрированный анализ полноге-
номных и транскриптомных данных 
для идентификации эволюционных 
аспектов формирования репродук-

тивных заболеваний человека

Е.А. Трифонова 2012–2013 1 200

Грант РФФИ  
№ 12-04-00595-а

Этническая геномика нейропсихиа-
трических заболеваний в популяци-

ях России

В.А. Степанов 2012–2014 1 550

Грант РФФИ № 12-04-10082-к Организация и проведение экспеди-
ции в Карелию в рамках этногенети-

ческих проектов

В.А. Степанов 2012 150

П р о д о л ж е н и е  т а б л .  2
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Тип темы, источник  
финансирования Наименование темы Руководитель Годы  

выполнения

Объем  
финансирова-
ния (тыс. руб.)

Основная тема / Тема госза-
дания, РАМН / ФАНО

Адаптивная эволюция генетического 
разнообразия в популяциях Север-

ной Евразии

В.А. Степанов 2013–2019 26 415

Договор с ТГУ № 2407 Анализ однонуклеотидных маркеров 
генома человека в генах, ассоцииро-
ванных с когнитивными признаками

В.А. Степанов 2013 510

Грант РФФИ   
№ 13-04-02023-а

Структура и филогеография гапло-
групп N1b и N1c Y-хромосомы

В.Н. Харьков 2013–2014 880

Грант РФФИ № 13-04-10083-к Научный проект проведения экспе-
диции в Республику Карелия

В.А. Степанов 2013 200

Грант РФФИ № 13-04-10185-к Организация и проведение экспеди-
ции в Иркутскую область в рамках 

этногенетических проектов

В.Н. Харьков 2013 200

ФЦП «Исследования и разра- 
ботки по приоритетным на- 
правлениям развития научно- 
технологического комплекса 
России на 2014–2020 гг.». Со-
глашение № 14.604.21.0019

Разработка системы генетических 
маркеров X-хромосомы для ДНК- 
идентификации в криминалистике и 

судебной медицине

В.А. Степанов 2014–2015 10 000

Грант РФФИ  
№ 14-04-01467-а

Выявление этно-популяционных ха-
рактеристик подверженности к пре-
эклампсии в популяциях России с 
использованием подходов геномики 

и транскриптомики

Е.А. Трифонова 2014–2016 1 500

Грант РФФИ  
№ 15-04-02442-а

Поиск генетических маркеров адап-
тации к климату у населения Север-

ной Евразии

В.А. Степанов 2015–2017 1 880

Грант РНФ № 16-15-00020 Генетические основы вариабельно-
сти когнитивных функций у людей 
пожилого возраста и у пациентов с 

болезнью Альцгеймера

В.А. Степанов 2016 - 2018 18 000

Грант Президента Рос-
сийской Федерации для 
государственной поддержки 
молодых российских уче- 
ных – докторов наук  
№ МД-8886.2016.4

Адаптивная эволюция генетического 
разнообразия и естественный отбор 

в популяциях человека

В.Н. Харьков 2016–2017 2 000

Грант РФФИ  
№ 16-34-60222 мол_а_дк

Исследование адаптивной эволю-
ции генофонда популяций человека 
и естественного отбора в условиях 

высокогорья

В.Н. Харьков 2016–2018 6 000

Грант РГНФ  
№ 16-31-01104/16

Анализ родоплеменной структуры 
коренных этносов Южной Сибири 
на основе изучения популяционного 
генофонда по ДНК-маркерам Y-хро-

мосомы

В.Н. Харьков 2016–2019 1 500

Научно-техническая про-
грамма Союзного государ-
ства «Разработка инноваци-
онных геногеографических и 
геномных технологий иденти-
фикации личности и инди-
видуальных особенностей 
человека на основе изучения 
генофондов регионов Союз-
ного государства», меропри-
ятие № 4 «Разработка техно-
логии ДНК-идентификации и 
определения популяционной 
принадлежности неизвестно-
го индивида»

Выявление генетических маркеров, 
наиболее информативных для диф-
ференциации генофондов основных 
этно-региональных групп населения 
Союзного государства и ДНК-иденти-

фикации индивида в рамках

В.А. Степанов 2017 10 988

О к о н ч а н и е  т а б л .  2
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Наряду с популяционно-генетическими иссле-
дованиями в лаборатории продолжалась и начатая 
ранее тематика по поиску генетических маркеров 
многофакторных болезней сердечно-сосудистой 
системы – коронарного атеросклероза, ишемиче-
ской болезни сердца, кардиомиопатий. Эти работы 
поддерживались грантами Российской програм-
мы «Геном человека», грантом Президента РФ 
для молодых докторов наук и ФЦНТП «Исследо-
вания и разработки по приоритетным направле-
ниям развития науки и техники» на 2002–2006 гг.  
[26–40].

В результате выполнения исследований по теме 
2001–2005 гг. выявлен высокий уровень наслед-
ственного разнообразия и степени генетической 
дифференциации населения Северной Евразии на 
различных уровнях иерархической организации ге-
нетической структуры народонаселения. Проведе-
на целостная реконструкция процессов эволюции 
генофондов у населения исследуемого региона, 
что позволило выявить генетические взаимоотно-
шения между современными этническими группа-
ми, проживающими на территории Сибири и Сред-
ней Азии, реконструировать процесс заселения 
современным человеком этой территории, выявить 
пути, источники и ориентировочные датировки ми-
грационных событий. С помощью филогеографи-
ческого анализа распределения линий Y-хромосо-
мы выявлены основные этапы и пути расселения 
современного человека по территории Старого  
Света. 

Показана корреляция генетического разно- 
образия по шести различным системам маркеров 
(классические маркеры, две системы аутосомного 
молекулярно-генетического полиморфизма, две 
системы маркеров отцовских линий Y-хромосомы, 
материнские линии мтДНК). Выявлена роль антро-
пологических, лингвистических и географических 
факторов в формировании структуры генетиче-
ской дифференциации популяций и показано, что 
эффект географической дифференциации на ге-
нетическую структуру популяций является гораз-
до более выраженным, чем роль лингвистических 
различий, что подчеркивает пространственный ха-
рактер организации генетической вариабельности 
популяций человека [41–47].

Достижения, гранты, премии
Выполнение основной темы НИР лаборатории 

эволюционной генетики в 2001–2005 гг. было бы не-
возможным без активной грантовой поддержки ис-
следований коллектива (см. табл. 2). В этот период в 
лаборатории выполнялись работы по 13 исследова-
тельским грантам – 3 грантам ФЦНТП «Исследова-
ния и разработки по приоритетным направлениям на-
уки и техники 2002–2004 гг.», 8 грантам РФФИ, гранту 
Президента РФ для молодых докторов наук, гранту 
международного фонда Веннера–Грена. Кроме того, 
3 грантами РФФИ были поддержаны экспедиции ла-
боратории, 2 грантами – проведение конференций. 
В период 2001–2005 гг. сотрудниками лаборатории 
было опубликовано более 100 работ, включая 2 мо-
нографии и 32 статьи в рецензируемых журналах  
(в том числе, 27 в журналах, входящих в Web of Sci-
ence). По результатам работы было сделано более 
30 устных докладов на крупнейших российских и 
международных форумах, включая международную 
конференцию по геному человека (Human Genome 
Meeting), международную конференцию по биораз-
нообразию Северной Евразии (BDNE), итоговые кон-
ференции российской программы «Геном человека», 
съезд Российского общества медицинских генетиков 
и др. Участие сотрудников лаборатории во многих 
конференциях было поддержано специальными 
грантами РФФИ, стипендиями Европейского обще-
ства генетики человека (ESHG) и Международного 
общества по изучению генома человека (HUGO).

Лаборатория активно включилась в междуна-
родное научное сотрудничество. Совместные ис-
следования, реализовавшиеся, в том числе, в серию 
публикаций в высокорейтинговых журналах, прово-
дились с Эстонским биоцентром (г. Тарту), Универ-
ситетом имени Максимилиана-Людвига (г. Мюнхен, 
Германия) [48–53].

Сотрудники лаборатории стали лауреатами раз-
личных премий и наград, среди которых можно от-
метить премию и медаль Президиума РАМН 2002 г. 
в области фундаментальных медицинских исследо-
ваний (В.А. Степанов, 2003). По результатам выпол-
нения темы НИР лаборатории эволюционной гене-
тики 2001–2005 гг. были защищены одна докторская  
(В.А. Степанов) и две кандидатские (И.Ю. Хитрин-
ская, В.Н. Харьков) диссертации (табл. 3).

Т а б л и ц а  3
Диссертации, защищенные сотрудниками, аспирантами и соискателями лаборатории эволюционной генетики

Диссертант Название Степень Руководитель  
(научный консультант) Год защиты

В.А. Степанов Этногеномика населения Сибири и Сред-
ней Азии

Д.б.н. Акад. РАМН В.П. Пузырёв, 
д.б.н. В.Н. Стегний

2001

И.Ю. Хитринская Генетическое разнообразие коренного 
населения Сибири и Средней Азии по по-

лиморфным Alu-инсерциям

К.б.н. Д.б.н. В.А. Степанов 2003

В.Н. Харьков Структура линий Y-хромосомы в популя-
циях Сибири

К.б.н. Д.б.н. В.А. Степанов 2005

А.М. Варзарь Population History of the Dniester-Car-
pathians: Evidence from Alu Insertion and 

Y-Chromosome Polymorphisms

PhD Dr. W. Stephan,
Dr. V.A. Stepanov

2006

Е.А. Трифонова Структура неравновесия по сцеплению 
гена MTHFR в популяциях Северной 
Евразии и у больных коронарным атеро-

склерозом

К.м.н. Д.б.н. В.А. Степанов, 
акад. РАМН В.П. Пузырёв

2007
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Подготовка кадров

В лаборатории с момента ее создания огром-
ное внимание уделялось подготовке кадров и под-
бору молодых талантливых исследователей. На ее 
базе выполняли дипломные и магистерские работы 
студенты ТГУ и СибГМУ, наиболее заинтересован-
ные и талантливые из которых впоследствии попол-
няли коллектив в качестве аспирантов и научных 
сотрудников. Яркими примерами работы по подго-
товке кадров явились успехи первых аспирантов 
лаборатории И.Ю. Хитринской (ныне – к.б.н., уче-
ный секретарь НИИМГ ТНИЦ и ТНИМЦ СО РАН) и  
В.Н. Харькова (ныне – д.б.н., ведущий научный со-
трудник лаборатории). Ирина и Владимир пришли в 
институт еще студентами младших курсов, активно 
и творчески включились в научную работу и быстро 
добились признания своих талантов. Ирина стала 
обладателем престижных студенческих наград –  
медали Российской академии медицинских наук за 
лучшую научную работу студентов вузов РФ по раз-
делу «Медицинские науки» (1998 г.); ее магистер-
ская диссертация, первой за 20 лет среди томских 
студентов, получила медаль Российской академии 
наук как победитель конкурса Российской академии 
наук для молодых ученых и студентов вузов (2002 г.).  
В том же году она стала лауреатом конкурса Том-
ской области в сфере образования и науки. Влади-
мир чуть позже почти след в след повторил тот же 
путь, получив медаль Министерства образования 
РФ «За лучшую научную студенческую работу» по 
направлению «Биология» (2002 г.), став лауреатом 

конкурса Томской области в сфере образования и 
науки среди студентов (2002 г.) и завоевав медаль 
Российской академии наук как победитель 14-го кон-
курса Российской академии наук среди студентов 
вузов по направлению «Биология» (2003 г.).

Исследования лаборатории в 2006–2012 гг.
Основная тема – неравновесие по сцеплению 

В конце 2005 г. была утверждена новая основ-
ная тема лаборатории на срок 2006–2010 гг.: «Струк-
тура неравновесия по сцеплению, эволюция гапло-
типов и генетическое разнообразие участков генома 
человека различной локализации в популяциях Ев-
разии», которая впоследствии была продлена на 
2011–2012 гг. Цель работы заключалась в выявле-
нии структуры неравновесия по сцеплению в неко-
торых участках генома человека, эволюционных и 
демографических факторов ее формирования.  
В качестве моделей анализа структуры неравнове-
сия по сцеплению были выбраны локусы генома, 
представляющие особый интерес либо с точки зре-
ния генетической истории популяций человека, либо 
в отношении подверженности к распространенным 
многофакторным болезням. В ходе выполнения ра-
бот по основной теме лаборатории был проведен 
молекулярно-генетический анализ структуры нерав-
новесия по сцеплению в различных популяциях Се-
верной Евразии по униродительским линиям Y-хро-
мосомы, гаплотипам локуса ZFX Х-хромосомы и по 
ряду аутосомных локусов генома, входящих в состав 

Диссертант Название Степень Руководитель  
(научный консультант) Год защиты

Н.Р. Максимова Клинико-генеалогическая и молеку-
лярно-генетическая характеристика эт-
носпецифических форм наследственной 

патологии у якутов

Д.м.н. Акад. РАМН В.П. Пузырёв, 
д.б.н. В.А. Степанов

2009

Х. Гамаль Абдель 
Азиз Наср

Структурно-функциональная характери-
стика генов-модификаторов иммунного 
ответа при заболеваниях печени различ-

ной этиологии

К.б.н. Д.б.н. В.А. Степанов 2011

К.К. Павлова Генетический анализ предрасположенно-
сти к гестозу в якутской популяции

К.м.н. Д.б.н. В.А. Степанов,  
д.м.н. Р.Д. Филиппова

2011

В.Н. Харьков Структура и филогеография генофонда 
коренного населения Сибири по марке-

рам Y-хромосомы

Д.б.н. Д.б.н. В.А. Степанов 2012

А.Ю. Ворожищева Генетические факторы развития пре- 
эклампсии в популяциях различного эт-

нического происхождения

К.м.н. Д.б.н. В.А. Степанов 2014

С.К. Степанова Генетическая вариабельность локуса  
миотонинпротеинкиназы в якутской попу-

ляции

К.б.н. Д.б.н. В.А. Степанов 2015

Х.А. Куртанов Окулофарингеальная миодистрофия и 
генетическая вариабельность локуса 

ОФМД в популяциях Якутии

К.м.н. Д.б.н. В.А. Степанов 2015

К.В. Вагайцева Генетическое разнообразие популяций 
Северной Евразии по STR и SNP марке-
рам Х-хромосомы и их ДНК-идентифика-

ционный потенциал

К.б.н. Д.б.н. В.А. Степанов 2015

А.А. Попович Эволюция генетического разнообразия 
популяций человека по генам, ассоции-
рованным с иммунозависимыми феноти-

пами

К.б.н. Член-корр.  
РАН В.А. Степанов

2017

О к о н ч а н и е  т а б л .  3
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наследственной компоненты таких многофакторных 
заболеваний, как коронарный атеросклероз, пре- 
эклапмпсия, алкоголизм.

В рамках новой темы был продолжен анализ фи-
логении и филогеографии гаплогрупп Y-хромосомы 
в популяциях Евразии с привлечением новых по-
пуляций, новых диаллельных и микросателлитных 
маркеров и новых методов анализа. Было выявле-
но, что Y-хромосомный пул популяций Северной 
Евразии высоко разнообразен и представлен 16 ос-
новными кладами. Основные компоненты Y-хромо-
сомного генного пула в Северной Евразии включают 
компоненты западно-евразийского (R1, I, J), прото- 
уральского (N3, N2), восточно-евразийского (O, C) 
и палеоазиатского (Q) происхождения. Основными 
факторами, определяющими генетические взаи-
моотношения коренных этносов Сибири, являются 
различное соотношение в их генофондах запад-
но-евразийских и восточно-евразийских гаплогрупп 
Y-хромосомы и степень представленности ураль-
ско-самодийского компонента и палеолитического 
генетического субстрата. Результаты филогенети-
ческого и дисперсионного анализа показали, что 
состав и структура микросателлитных гаплотипов 
Y-хромосомы для всех основных гаплогрупп и уро-
вень генетического разнообразия и внутриэтниче-
ской генетической дифференциации сибирских по-
пуляций в пределах отдельных линий Y-хромосомы 
являются высокоспецифичными для каждого этноса 
[54–60].

Параллельно с анализом линий Y-хромосомы в 
рамках темы лаборатории в 2006–2012 гг. впервые 
в России был проведен филогенетический и фи-
логеографический анализ гаплотипов локуса ZFX 
X-хромосомы в популяциях Евразии. Было обна-
ружено, что в локусе ZFX наблюдается полное не-
равновесие по сцеплению во всех популяциях вне 
Африки. Древо гаплотипов ZFX имеет африканское 
происхождение с тремя производными от африкан-
ского корня кластерами, характеризующимися мень-
шей, по сравнению с Y-хромосомой, географической 
специфичностью, сопряженной с меньшей генетиче-
ской дифференциацией популяций. При сравнении 
результатов анализа Y- и X-хромосомы мы показа-
ли, что Y- и Х-хромосомные данные дают принципи-
ально сходную картину кластеризации популяций, 
но уровень дифференциации Y-хромосомного пула 
в 4–5 раз выше степени дифференциации по ZFX. 
Северная Евразия представляет собой общее про-
тяженное генетическое пространство с градиентно 
меняющимися частотами основных клад Y- и Х-хро-
мосом. В европейском генетическом ландшафте 
Центральная и Восточная Европа отделена выра-
женными генетическими барьерами от Западной 
Европы, Южной Европы (Балкан), Северной Европы 
(финны) и Урала (финно-угры Восточной Европы) 
[61–63].

Для анализа структуры неравновесия по сце-
плению в аутосомных локусах мы выбрали не-
сколько регионов генома, в которых расположены 
кандидатные гены таких значимых патологических 
фенотипов, как ишемическая болезнь сердца и 
атеросклероз (ген MTHFR) [64–68], множественная 
устойчивость к лекарствам (ген MDR1, CYP2C9 и 
др.) [69, 70], невынашивание беременности и пре-

эклампсия (гены VEGF и ACVR2A) [71–77], алкого-
лизм и аддиктивные состояния (гены DAT, CYP2E1 
и др.) [78–83]. Наиболее интересные результаты в 
этой части работы касались связи гаплотипов ло-
куса MTHFR с коронарным атеросклерозом. Были 
выявлены существенные различия в структуре не-
равновесия по сцеплению гена MTHFR как в попу-
ляциях различного этнического происхождения, так 
и в выборках из одной популяции, дифференциро-
ванных по наличию / отсутствию коронарного ате-
росклероза. Была обнаружена высокодостоверная 
ассоциация определенных гаплотипов MTHFR с 
атеросклерозом коронарных артерий при отсутствии 
ассоциаций на уровне отдельных SNP, а также взаи-
мосвязь генетической вариабельности MTHFR с па-
тогенетически значимыми показателями липидного 
обмена; продемонстрирована высокая информатив-
ность гаплотипического подхода в анализе ассоциа-
ций с МФЗ методом случай – контроль [66–68].

Популяционно-генетические проекты

В дополнение к основной теме лаборатория про-
должала активно работать по конкурсным гранто-
вым и контрактным тематикам: за этот период было 
выполнено более 30 исследовательских проектов по 
грантам РФФИ, госконтрактам ФЦП «Исследования 
и разработки...», соглашениям ФЦП «Научные и на-
учно-педагогические кадры инновационной России», 
международным грантам (см. табл. 2). Так, совмест-
но с Университетом имени Джавахарлала Неру 
(г. Дели, Индия) на основании анализа филогеогра-
фии Y-хромосомной гаплогруппы R1a1 были рекон-
струированы процессы происхождения и расселения 
индоевропейцев [84, 85]. Это исследование было 
поддержано российско-индийским грантом РФФИ и 
госконтрактом ФЦП «Исследования и разработки...» 
на проведение работ в области живых систем с уча-
стием научных организаций Индии. 

В описываемый период лаборатория принимала 
активное участие в двух крупнейших российских по-
пуляционно-генетических проектах. Первый из них 
был нацелен на характеристику популяций Россий-
ской Федерации по панели локусов, используемых 
для ДНК-идентификации и в судебно-медицинской 
экспертизе, и на разработку референсных баз дан-
ных по частотам аллелей этих локусов. Проект вы-
полнялся под руководством член-корр. (ныне – ака-
демика) РАН Н.К. Янковского совместными усилиями 
НИИ медицинской генетики СО РАМН (г. Томск), Ин-
ститута общей генетики имени Н.И. Вавилова РАН 
(г. Москва), Экспертно-криминалистического центра 
МВД РФ (г. Москва), Института биохимии и генети-
ки УНЦ РАН (г. Уфа), Медико-генетического науч-
ного центра РАМН (г. Москва). В результате работы 
были охарактеризованы генетическое разнообразие 
и дифференциация популяций России по стандарт-
ной панели STR-маркеров, используемых для ДНК- 
идентификации, и впервые для российских популя-
ций получены референсные частоты аллелей для 
использования криминалистами [86, 87]. Этот про-
ект заложил основы для дальнейших фундамен-
тальных и прикладных работ в области разработки 
новых подходов, методов и маркерных систем для 
ДНК-идентификации, которые были продолжены и 
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в лаборатории, и в рамках крупных российских кон-
сорциумов в последующий период.

Второй проект – первое российское полноге-
номное исследование генетического разнообразия 
в популяциях человека. Инициатором этой работы 
был Е.Б. Прохорчук (Центр «Биоинженерия» РАН 
под руководством академика РАН Н.К. Скрябина), а 
участниками – В.А. Степанов (НИИ медицинской ге-
нетики, г. Томск) и Э.К. Хуснутдинова (Институт био-
химии и генетики УНЦ РАН, г. Уфа) и их коллективы. 
Методической основой работы были первые полно-
геномные (genome-wide) биочипы компании Illumina 
на 370–610 тыс. генетических маркеров, распреде-
ленных по всему геному, а материалом – выборки 
из 34 популяций Евразии, включая Сибирь, Дальний 
Восток, Волго-Уральский регион, Восточную Европу, 
Кавказ, Среднюю Азию. Этот проект можно назвать 
первой работой в России в области популяционной 
геномики человека. Его результаты впервые были 
доложены на VI съезде Российского общества ме-
дицинских генетиков в г. Ростове-на-Дону в мае 
2010 г., а затем представлены в устных докладах 
на ряде международных форумов – конференции 
Forensica-2010 (г. Телч, Чехия), 9-й азиатско-тихоо-
кеанской конференции по геному человека (Гонконг)  
[88–90]. 

Исследования лаборатории в области генетики 
поведенческих фенотипов и аддиктивных состояний 
проводились и в рамках крупного международного 
проекта ADAMS, финансированного 7-й рамочной 
программой Евросоюза. Проект ADAMS (Alzhei-
mer’s Disease, Alcoholism, Memory, Schizophrenia) 
был нацелен на выявление геномной вариабельно-
сти, лежащей в основе поведенческих признаков, 
нейропсихиатрических заболеваний и когнитивных 
функций. Проект выполнялся консорциумом из  
12 научных организаций из Германии, Швейцарии, 
Нидерландов, Великобритании и России. Коорди-
наторами проекта были профессор Ханс Лерах из 
Института молекулярной генетики Общества Макса 
Планка (Германия) и профессор Андреас Папассо-
тиропулос из Университета г. Базеля (Швейцария). 
Задачей российской стороны было выявление вари-
абельности генетических маркеров, ассоциирован-
ных с алкоголизмом, болезнью Альцгеймера и ши-
зофренией в российских популяциях [91–93].

Начало исследований в области эволюционной 
медицины

Ряд работ лаборатории был выполнен на сты-
ке медицинской генетики и популяционной генетики 
человека, которые в последующем превратились 
в новое важное направление работ лаборатории – 
эволюционную медицину [94]. Одним из исследова-
ний в этом направлении был анализ происхождения 
и распространения редких мутаций, приводящих к 
моногенным наследственным заболеваниям, специ- 
фичным для якутских популяций. В области гене-
тики «якутских болезней» сотрудники лаборатории 
работали совместно с соискателями из Республи-
ки Саха (Якутия), выполнявшими диссертацион-
ные работы на базе НИИ медицинской генетики, –  
Н.Р. Максимовой, С.К. Степановой, Х.А. Куртановым, 
К.К. Павловой. В этих работах было доказано, что 

популяционным механизмом накопления наслед-
ственных заболеваний в Якутии (3-М синдром; оку-
лофарингеальная миодистрофия (ОФМД); SCOP –  
аутосомно-рецессивный синдром низкорослости с 
колбочковой дисфункцией, атрофией зрительных 
нервов и пельгеровской аномалией лейкоцитов; 
миотоническая дистрофия) является эффект осно-
вателя. Возраст мутаций, специфичных для якутов 
при этих болезнях, совпадает либо с докурыканским 
(гуннским) периодом формирования предков якутов 
в конце I тыс. до н. э. (ОФМД, миотоническая дистро-
фия), либо с двумя волнами экспансии численности 
якутского населения в XI и XVII вв. (3-М синдром, 
SCOP) [95–98].

Важным для формирования и дальнейшего 
развития исследований в области эволюционной 
медицины было сотрудничество лаборатории со 
Школой детского здоровья Университета Западной 
Австралии (г. Перт) под руководством профессо-
ра Питера Ле Сёфа. Работа была начата в 2006 г.  
с гранта ФЦП «Исследования и разработки...» на 
стажировку в Австралии, продолжена в рамках 
двустороннего договора о научном сотрудничестве 
между НИИ медицинской генетики и Университетом 
Западной Австралии и российско-австралийского 
проекта, профинансированного госконтрактом ФЦП 
«Исследования и разработки...» для проведения 
исследований в области наук о жизни с участием 
научно-исследовательских организаций Австралии. 
В этой работе мы изучили эволюцию генетического 
разнообразия в генах иммунного ответа в ходе рас-
селения человека из Африки и показали, что высо-
кая частота некоторых иммунозависимых болезней 
в современных популяциях человека может быть 
связана с изменением инфекционной нагрузки и 
климатических условий в ходе миграций человека из 
тропиков в зоны умеренного и арктического климата 
и сдвигом баланса между клеточным (опосредован-
ным Т-хелперами 1) и гуморальным (Т-хелперы 2) 
типами иммунного ответа [99–102].

В период 2006–2012 гг. сотрудниками лабора-
тории было опубликовано около 160 научных ра-
бот, включая 46 статей в рецензируемых журналах  
(из них 21 в журналах, входящих в Web of Sciences), 
2 монографии, 1 патент. Было сделано 59 докладов 
на научных форумах, включая устные доклады на 
крупных российских и международных конференци-
ях, таких как съезд Вавиловского общества генети-
ков и селекционеров, съезд Российского общества 
медицинских генетиков, международная конферен-
ция по геному человека (Human Genome Meeting), 
международный конгресс по биохимии и молекуляр-
ной биологии, конгресс азиатско-тихоокеанского об-
щества генетики человека, азиатско-тихоокеанского 
общества респирологии, международный конгресс 
по приполярной медицине и др. 

Люди и достижения

Штат лаборатории эволюционной генетики в 
описываемый период пополнили научный сотрудник 
Александр Варзарь, который приехал для продол-
жения работы, начатой в Университете Максимили-
ана-Людвига в г. Мюнхене, аспиранты Янис Пельс и 
Екатерина Трифонова, ставшая впоследствии штат-
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ным сотрудником лаборатории. Позднее в коллектив 
пришли м.н.с. Ксения Симонова (Вагайцева) и Анна 
Бочарова. На базе лаборатории работали соиска-
тели Н.Р. Максимова (Якутск), Хеба Гамаль Абдель 
Азиз Наср (Египет), К.К. Павлова, С.К. Степанова, 
Х.А. Куртанов (все – Якутск). Лаборатория активно 
развивала зарубежные связи и принимала коллег 
из зарубежных организаций. Так, для проведения и 
планирования совместных работ дважды приезжал 
профессор Питер Ле Сёф (Университет Западной 
Австралии). Амит Шривастава (Университет имени 
Джавахарлала Неру, Индия) стажировался в лабо-
ратории в рамках работ по анализу Y-хромосомы.  
В свою очередь сотрудники лаборатории выезжали 
на рабочие места в г. Перт (В.А. Степанов), в Инсти-
тут молекулярной генетики АН Чешской Республики  
(В.Н. Харьков). В.А. Степанов читал цикл лекций по 
генетике человека в Университете имени Джавахар-
лала Неру (г. Дели, Индия), проводил рабочие семи-
нары в Институте геномных исследований (Сингапур), 
Институте молекулярной генетики АН Чешской респу-
блики (г. Прага), Университете г. Базеля (Швейцария).

В период 2006–2012 гг. сотрудники лаборатории 
защитили одну докторскую диссертацию (В.Н. Харь-
ков), одну кандидатскую (Е.А. Трифонова) и одну 
диссертацию на соискание степени доктора фило-
софии (А.М. Варзарь). Под руководством В.А. Степа-
нова также были защищены диссертации соискате-
лей лаборатории:  Н.Р. Максимова получила степень 
доктора медицинских наук (научные консультанты – 
В.П. Пузырёв и В.А. Степанов), Х. Гамаль – степень 
кандидата биологических наук, а К.К. Павлова – сте-
пень кандидата медицинских наук.

Лаборатория продолжала работу по сбору био-
логического материала и пополнению популяци-
онных коллекций образцов ДНК. За период 2006– 
2012 гг. было проведено 9 экспедиций в различные 
уголки России – Хакасию (2007 г., 2008 г.), Примор-
ский край (2007 г.), на Сахалин (2009 г.), в Удмур-
тию (2009 г.), Республику Коми (2010 г.), Калмыкию  
(2011 г.), Дагестан (2011 г.), Карелию (2012 г.).

Из премий и наград, полученных сотрудниками 
лаборатории в этот период, стоит отметить премию 
Томской области в сфере образования, науки, здра-
воохранения и культуры 2011 г. в номинации «Пре-
мии научным работникам и преподавателям, внес-
шим значительный личный вклад в развитие науки» 
(В.А. Степанов, 2011 г.), премию Хансена, присужда-
емую Международным обществом приполярной ме-
дицины (В.Н. Харьков, 2006 г.), Диплом победителя 
конкурса Сибирского отделения РАМН в номинации 
«Лучший молодой научный сотрудник СО РАМН» 
(В.Н. Харьков, 2009 г.) и медаль РАН за лучшую ма-
гистерскую диссертацию с премией для студентов 
вузов (студент лаборатории К.В. Хамина, 2012 г.).

Современные исследования лаборатории
Основная тема лаборатории на 2013–2020 гг. – 

адаптивная эволюция генетического  
разнообразия в популяциях Северной Евразии

Текущая основная тема лаборатории, назва-
ние которой вынесено в подзаголовок этого разде-
ла, была утверждена ученым советом НИИ меди-
цинской генетики и затем экспертным советом СО 

РАМН в конце 2012 г. на срок 2013–2015 гг. В 2014 г.  
после перехода НИИ медицинской генетики в веде-
ние ФАНО России тема, как входящая в Программу 
фундаментальных научных исследований (ФНИ) 
государственных академий наук на 2013–2020 гг., 
была включена в Государственное задание ФАНО 
НИИ медицинской генетики. Позднее в целях син-
хронизации сроков выполнения тем со сроками го-
сударственной Программы ФНИ решением СО РАН 
тема с модификацией задач и этапов работы была 
продлена на срок до 2020 г.

Целью работы является выявление сигналов 
естественного отбора в геноме и транскриптоме че-
ловека, связанных с адаптацией к климатическим 
условиям и распространением комплексных болез-
ней в популяциях Северной Евразии. В рамках этой 
темы с помощью геномного анализа однонуклеои-
тидных полиморфных маркеров были охарактери-
зованы основные компоненты генофонда населения 
России и сопредельных стран. Обнаружена клиналь-
ная вариабельность западно- и восточно-евразий-
ского компонента генофондов, а также дифферен-
циация полногеномного генетического разнообразия 
по оси север–юг. Продемонстрировано, что основ-
ной закономерностью структуры генофонда попу-
ляций Северной Евразии является географический 
характер организации генетического разнообразия, 
проявляющийся как кластеризация географически 
близких популяций вследствие формирования гено-
фонда в основном за счет миграций и дрейфа генов. 
Геномный позиционный поиск позволил выявить ге-
нетические маркеры и локусы генома, несущие сиг-
налы деканализации геном-феномных отношений и 
адаптации к климату. Часть вариабельности генома 
человека, ассоциированная со сменой среды в ходе 
расселения из Африки, обогащена вариантами, свя-
занными с нейропсихиатрическими заболеваниями 
и поведенческими признаками, иммунными и ин-
фекционными болезнями, ответом на ксенобиотики. 
Ключевые биологические процессы, в которые вов-
лечены эти гены и маркеры, включают регуляцию 
метаболизма, передачу сигналов, ответ на внешние 
стимулы, регуляцию нервной системы [103–106].

При анализе геномной компоненты иммуноза-
висимых фенотипов было выявлено системное из-
менение частот аллелей, играющих роль в воспали-
тельных реакциях и иммунном ответе, в популяциях 
человека по мере расселения из Африки. Показа-
но, что эти изменения связаны со сменой климато- 
географических условий среды обитания, опосре-
дованы естественным отбором, имеют отношение к 
подверженности иммунозависимым распространен-
ным болезням и могут быть объяснены с позиций 
гипотезы канализации / деканализации взаимоотно-
шений генотип–среда под действием естественного 
отбора. Обнаружено, что общий уровень генетиче-
ского разнообразия по исследованным генам возрас-
тает от тропической Африки к популяциям Европы и 
Азии, локализованным в зоне умеренного и арктиче-
ского климата. Такая картина противоположна тому, 
что наблюдается по любым условно-нейтральным 
маркерам, как и ожиданиям гипотезы нейтральной 
эволюции. Рост разнообразия по генам, модулирую-
щим иммунный ответ, можно интерпретировать как 
следствие разрушения сложившегося в предковых 
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популяциях равновесия (деканализацию) за счет 
снижения селективной значимости провоспали-
тельных аллелей, стимулирующих Th2-ответ и (или) 
повышения адаптивной ценности альтернативных 
аллелей в новых средовых условиях умеренного / 
арктического климата [107–112].

Популяционная генетика и ДНК-идентификация

Дальнейшие работы лаборатории в области по-
пуляционной генетики Y-хромосомы были сконцен-
трированы на детальном филогенетическом ана-
лизе основных гаплогрупп, распространенных на 
территории Сибири, анализе родоплеменной струк-
туры коренных народов Южной Сибири по данным 
мужских линий в их генофонде, поиске новых мар-
керов, детализирующих эволюцию и происхождение 
гаплогрупп [113–118]. Продолжались работы и по 
другим маркерным системам [119–125]. Эти иссле-
дования финансировались грантами РФФИ, РГНФ, 
ФЦП «Исследования и разработки...». Прикладной 
аспект популяционно-генетических работ лаборато-
рии реализовался в разработке новых тест-систем 
и баз данных для ДНК-идентификации и кримина-
листики. Так, в рамках ФЦП «Исследования и раз-
работки...» совместно с ООО «Геномная диагности-
ка» были разработаны две генетические системы 
для идентификации личности в криминалистике и 
судебной медицине – тест-система на основе муль-
типлексного генотипирования микросателлитных 
маркеров Y-хромосомы человека и тест-система на 
основе мультиплексного генотипирования по техно-
логии SNaPshot однонуклеотидных маркеров мито-
хондриального генома человека [126, 127].

Далее, в рамках еще одного контракта по ФЦП 
«Исследования и разработки...» была предложена 
высокоинформативная тест-система SNP-марке-
ров Х-хромосомы, основанная на мультиплексном 
генотипировании методом многолокусной ПЦР и  
MALDI-TOF масс-спектрометрии ДНК, а также созда-
ны базы данных референсных частот SNP-маркеров 
Х-хромосомы для популяций России [128–132]. Эта 
система включает 62 X-хромосомных маркера и по 
информативности намного опережает существую-
щие аналоги [129]. 

Внедрение разработанных тест-систем в прак-
тику проводится в совместной работе со следствен-
ными комитетами регионов России и экспертно-кри-
миналистическими лабораториями. ДНК-анализ 
по запросам следователей и криминалистов помог 
раскрыть множество преступлений. Одно из наибо-
лее резонансных дел, раскрытых с помощью тех-
нологий, разработанных в лаборатории,  – поимка 
маньяка-педофила, орудовавшего в г. Новосибирске 
более 10 лет. Это дело широко освещалось в прессе 
и цифровых масс-медиа [133–135].

Транскриптомика и эволюционная генетика  
преэклампсии

В рамках направления работ по эволюционной 
медицине и в продолжение исследований наслед-
ственной компоненты осложненного течения бере-
менности в лаборатории был предложен и апроби-
рован новый подход к поиску генетических маркеров 

комплексных заболеваний человека. Подход заклю-
чается в анализе дифференциальной экспрессии у 
больных и в контроле, анализе роли естественного 
отбора в формировании вариабельности регулятор-
ных участков генома и проверке наиболее значимых 
регуляторных полиморфных маркеров в дизайне 
случай–контроль. Е.А. Трифоновой с соавторами 
был проведен первый в России полногеномный ана-
лиз транскриптома у больных преэклампсией и у 
женщин с физиологической беременностью из рус-
ской и якутской популяций. Интеграция результатов 
функциональной аннотации дифференциально-экс-
прессирующихся генов, анализа сетевых взаимо-
действий протеинов, кодируемых этими генами, 
и баз данных транскриптома плацентарной ткани 
позволили выделить ряд новых генов-кандидатов 
преэклампсии. Далее с помощью детекции сигналов 
естественного отбора в регуляторных областях этих 
генов в рамках макро- и микроэволюционных под-
ходов выявлены наиболее значимые полиморфные 
маркеры, оказывающие влияние на экспрессию ДЭГ, 
существенная часть которых оказалась ассоцииро-
ванной с заболеванием при анализе методом слу-
чай–контроль [136–139]. 

Эволюционная геномика нейропсихиатрических 
заболеваний

В 2012–2014 гг. в лаборатории при поддержке 
РФФИ был осуществлен проект «Этническая гено-
мика нейропсихиатрических заболеваний в попу-
ляциях России». Проект направлен на поиск гене-
тических маркеров, ассоциированных с болезнью 
Альцгеймера (БА) и шизофренией (ШЗ) в популя-
циях России, характеристику популяционной струк-
туры генетического разнообразия по этим маркерам 
в широком массиве популяций Северной Евразии 
и анализ роли естественного отбора как возможно-
го механизма формирования  различий в частотах 
генов нейропсихиатрических болезней. В результа-
те репликации результатов полногеномного анали-
за ассоциаций (GWAS) были выявлены маркеры и 
комбинации взаимодействующих генов, связанные 
с БА и  ШЗ в русских популяциях и ассоциирован-
ные с ювенильной формой ШЗ в популяции казахов. 
Показана частичная общность генетической ком-
поненты шизофрении в различных популяциях как 
при внутриэтнических (в русских популяциях), так 
и при межэтнических сравнениях. Обнаружены пе-
ресекающиеся поля генетических ассоциаций ШЗ 
и БА, демонстрирующие некоторую общность на-
следственной компоненты этих заболеваний. Такая 
общность может реализоваться, вероятно, через об-
щие неизвестные звенья патогенеза БА и ШЗ, опо-
средованные когнитивными эндофенотипами. Роль 
естественного отбора в формировании генетическо-
го разнообразия для генов нейропсихиатрических 
заболеваний и их эндофенотипов оказалась более 
выраженной, чем для генов других мультифактор-
ных заболеваний. Некоторые из маркеров, для ко-
торых в нашем исследовании были  обнаружены ас-
социации с БА или ШЗ, демонстрируют устойчивый 
паттерн отклонения от селективной нейтральности 
в ряде популяций, что позволяет сделать вывод о 
значимости естественного отбора в формировании 
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генетического разнообразия в генах, ассоциирован-
ных с БА и ШЗ, в ходе расселения современного че-
ловека [140, 141].

В продолжение этой тематики в настоящее вре-
мя в лаборатории при поддержке РНФ реализуется 
проект «Генетические основы вариабельности ког-
нитивных функций у людей пожилого возраста и у 
пациентов с болезнью Альцгеймера». На первом 
этапе проекта был проведен перекрестный анализ 
ассоциаций генетических маркеров с когнитивными 
параметрами и деменцией по причине болезни Альц- 
геймера, который выявил, что генетическая ком-
понента нормальной вариабельности когнитивных 
функций в пожилом возрасте и генетическая состав-
ляющая болезни Альцгеймера с поздним проявле-
нием частично пересекаются. Те же варианты (на 
уровне как аллелей, так и гаплотипов), которые яв-
ляются рисковыми для БА, у здоровых пожилых лю-
дей связаны с более низким когнитивным статусом. 
Тем самым нормальная вариабельность когнитив-
ных признаков может рассматриваться как эндофе-
нотип БА. В настоящее время в рамках этого проекта 
проводится поиск новых маркеров вариабельности 
когнитивных функций в пожилом возрасте на основе 
полноэкзомного секвенирования [142–144].

По результатам фундаментальных исследова-
ний в лаборатории были разработаны две новые ме-
дицинские технологии в рамках поисковых научных 
исследований – «Маркеры ранней неинвазивной 
диагностики умеренных когнитивных нарушений по 
причине болезни Альцгеймера с поздним началом» 
и «Генетическое тестирование когнитивных наруше-
ний при болезни Альцгеймера» [145–146].

Люди и достижения

В описываемый период штат лаборатории по-
полнили закончившие аспирантуру сотрудники  
А.А. Попович (Чередниченко) и В.Н. Сереброва.  
В 2017 г. в аспирантуру был зачислен Н.А. Колес-
ников и принят лаборант-исследователь А.А. Зару-
бин. За этот период защищено 5 кандидатских дис-
сертаций (сотрудники лаборатории К.В. Вагайцева 
и А.А. Попович и соискатели А.Ю. Ворожищева,  
С.К. Степанова и Х.А. Куртанов). В 2013–2017 гг.  
сотрудники лаборатории опубликовали более  
150 научных работ, включая 46 статей в рецензиру-
емых изданиях (в том числе 26 статей в журналах, 
входящих в Web of Sciences), и 2 монографии. Полу-
чены 1 патент и 3 свидетельства о государственной 
регистрации баз данных [147–150]. В 2017 г. коллек-
тив лаборатории стал лауреатом премии Томской 
области в сфере образования, науки, здравоохра-
нения и культуры в номинации «Премии научным и 
научно-педагогическим коллективам».

Лаборатория продолжала активное представле-
ние результатов своих исследований на различных 
научных форумах (более 60 докладов). Из россий-
ских научных мероприятий, на которых сотрудника-
ми лаборатории были сделаны устные пленарные 
и приглашенные доклады, можно отметить Между-
народную конференцию «Проблемы генетики насе-
ления и этнической антропологии», посвященную 
памяти выдающегося генетика и антрополога Юрия 
Григорьевича Рычкова (г. Москва, 2013 г.), конфе-

ренцию «Высокопроизводительное секвенирование 
в геномике» (г. Новосибирск, 2013 г., 2017 г.), Всерос-
сийскую  научно-практическую конференцию «Мо-
лекулярная диагностика» (г. Москва, 2014 г., 2017 г.),  
IV Международную научно-практическую конферен-
цию «Постгеномные методы анализа в биологии, 
лабораторной и клинической медицине» (г. Казань, 
2014), VI съезд ВОГиС (г. Ростов-на-Дону, 2014 г.),  
VII съезд Российского общества медицинских гене-
тиков (г. Санкт-Петербург, 2015 г.), Всероссийскую 
конференцию «50 лет ВОГиС: успехи и перспекти-
вы» (г. Москва, 2016 г.). Из ведущих международных 
конференций, на которых делались устные доклады, 
можно назвать мультиконференцию «Биоинформа-
тика и системная биология» (BGRS, г. Новосибирск, 
2014 г.); 7-ю конференцию по проспективной био-
логии и системной медицине (Санторини, 2014 г.); 
международную конференцию по геному человека 
(Human Genome Meeting, г. Куала-Лумпур, 2015 г.); 
16-й Международный конгресс по приполярной ме-
дицине (г. Оулу, 2015 г.); 9-ю конференцию междуна-
родного общества по прикладной биологии (ISABS, 
г. Брач, Хорватия, 2015 г.); 11- и 12-ю азиатско-ти-
хоокеанские конференции по генетике человека  
(г. Ханой, 2015 г.; г. Бангкок, 2017 г.); 6-ю Панараб-
скую конференцию по генетике человека (г. Дубай, 
2016 г.); I международную конференцию Founder 
Genomics (г. Хайфа, Израиль, 2016 г.); Европейскую 
неделю биобанков (г. Вена, 2016 г.).

Лаборатория организовала первую в России кон-
ференцию по эволюционной медицине, когда в 2014 г.  
X традиционная конференция «Генетика человека 
и патология» прошла под титулом «проблемы эво-
люционной медицины». В 2016 г. сотрудники лабо-
ратории приняли активное участие в организации и 
проведении международной научной конференция 
молодых ученых «Актуальные проблемы медицин-
ской генетики», посвященной 50-летию первого изда-
ния каталога менделевских болезней человека под 
редакцией Виктора Маккьюсика (г. Томск, 2016 г.).

Существенно расширилась технологическая и 
материальная база лаборатории. Были внедрены 
новые технологии – секвенирование следующего по-
коления, масс-спектрометрия молекул ДНК, анализ 
транскриптома, новые биоинформационные подхо-
ды. Продолжилось пополнение биоколлекции «Био-
банк населения Северной Евразии». При поддерж-
ке РФФИ были проведены экспедиции в Карелию  
(2013 г.), Иркутскую область (2013 г.), а при финанси-
ровании со стороны проекта «Российские геномы» –  
в Хакасию (2016 г.) и в районы проживания сибир-
ских татар в Томской области (2016 г.).

Перспективные проекты

В перспективе ближайших нескольких лет ла-
боратория продолжит исследования в области 
адаптивной эволюции генетического разнообразия в 
популяциях человека, популяционной геномики и эво-
люционной медицины. В рамках основной темы лабо-
ратории будет продолжен поиск сигналов адаптивной 
эволюции в геноме человека на основе данных пол-
ногеномного и полноэкзомного секвенирования. 

В направлении поиска эволюционно-генетиче-
ских основ многофакторных заболеваний человека 
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будет продолжена работа над выявлением основ ва-
риабельности когнитивных функций в норме и пато-
логии, поддерживаемая грантом РНФ. Продолжится 
работа по выявлению генетической компоненты ос-
ложнений беременности в рамках эволюционно-ге-
нетических концепций. Планируется новый проект 
по эволюционной генетике ожирения. 

В области популяционной геномики лаборато-
рия будет работать над проблемой характеристики 
генофонда населения Евразии на основе анализа 
полных геномов. Эти исследования будут проведе-
ны, в том числе, при участии лаборатории в двух 
крупных геномных проектах. Первый из них – про-
ект «Российские геномы», осуществляемый на базе 
Санкт-Петербургского государственного универ-
ситета консорциумом российских исследователей 
под руководством выдающегося генетика Стивена 
О’Брайена. Второй – один из крупнейших междуна-
родных геномных проектов «100 000 азиатских ге-
номов», основанный Наньянгским технологическим 
университетом (NTU), Сингапур, и компаниями «Ма-
кроген» (Корея) и «МедГеном» (США). Научный ру-
ководитель проекта – доктор Штефан Шустер (NTU, 
Сингапур). Первые результаты проекта «100 000 
азиатских геномов» будут представлены на конфе-
ренции, которой посвящен настоящий сборник.

Еще один крупный геномный проект, ориентиро-
ванный на трансляцию результатов фундаменталь-
ных исследований лаборатории в практику, – Науч-
но-техническая программа Союзного государства 
России и Белоруссии «Разработка инновационных 
геногеографических и геномных технологий иденти-
фикации личности и индивидуальных особенностей 
человека на основе изучения генофондов регионов 
Союзного государства» («ДНК-идентификация»), 
стартовавшая осенью 2017 г. и рассчитанная на срок 
2017–2021 гг. Руководит работой по программе, в 
которой участвуют ИОГен РАН (г. Москва), НИИ ме-
дицинской генетики ТНИМЦ РАН (г. Томск), МГНЦ  
(г. Москва), ИЦиГ СО РАН (г. Новосибирск), Инсти-
тут биохимии и генетики УНЦРАН (г. Уфа), акаде-
мик РАН Н.К. Янковский (ИОГен РАН). Лаборатория 
эволюционной генетики НИИ медицинской генетики 
ТНИМЦ выполняет одно из 10 мероприятий програм-
мы «ДНК-идентификация» – разработку технологии 
ДНК-идентификации и определения популяционной 
принадлежности неизвестного индивида.

Заключение

Лаборатория эволюционной генетики НИИ меди-
цинской генетики ТНИМЦ РАН, созданная в 2000 г., 
прошла большой путь, став одним из ведущих науч-
ных коллективов России в области популяционной и 
эволюционной генетики и геномики человека. С са-
мого начала научных исследований лаборатория за-
рекомендовала себя как чрезвычайно эффективно 
и продуктивно работающий коллектив. За эти годы 
опубликованы сотни научных работ, выполнены де-
сятки научных и научно-технологических проектов, 
защищено полтора десятка диссертаций. Успехи 
лаборатории основаны на постоянном пополнении 
своей базы знаний, внедрении новых методов и под-
ходов в исследования, развитии материально-тех-
нической базы института, продуктивной кооперации 

с другими подразделениями института, научными 
организациями России и мира, постоянном акценте 
поиск и подготовку талантливой научной молодежи – 
от студентов до докторантов.

Лаборатория занимается изучением законо-
мерностей эволюции генофонда в популяциях че-
ловека. Исследования лаборатории направлены 
на характеристику генофонда населения России и 
сопредельных стран с помощью широкого спектра 
генетических маркеров, генетическую реконструк-
цию процессов расселения современного человека 
в Евразии и формирования генофондов в популя-
циях коренных народов континента, выявление по-
пуляционно-генетических механизмов адаптации к 
климато-географическим условиям среды обитания 
и особенностей генетической структуры популяций, 
связанных с этими процессами, выявление эволю-
ционно-генетических основ распространения много-
факторных и менделевских заболеваний человека.

Работа лаборатории базируется на современных 
технологических и аналитических платформах, вклю-
чая секвенирование геномов и экзомов, масс-спек-
трометрию молекул ДНК, транскриптомику, биоин-
форматику. Возможность проведения исследований 
обеспечивает коллекция биологического материала 
«Биобанк населения Северной Евразии», насчиты-
вающая более 20 тыс. образцов ДНК и постоянно 
пополняемая в экспедиционных работах.

Основные направления исследований лабора-
тории:

1. Популяционная геномика человека. В рам-
ках этого направления проводится анализ генети-
ческого разнообразия по маркерам Y-хромосомы, 
полным геномам и экзомам, системам генетических 
маркеров, связанным с адаптаций к условиям сре-
ды обитания (холодному климату, высокогорью). 
Результаты исследований нацелены на решение как 
фундаментальных задач популяционной и эволюци-
онной генетики человека (расселение человека в Ев-
разии; роль естественного отбора в формировании 
генетического разнообразия в популяциях; эволю-
ция, филогения и филогеография униродительских 
генетических линий), так и мультидисциплинарных 
научных проблем (формирование этнической струк-
туры населения; характеристика родо-племенной 
структуры коренных народов Сибири и Средней 
Азии; взаимосвязь эволюции генофонда, культуры и 
языка). 

2. Эволюционная медицина. Поиск генетиче-
ских основ распространенных заболеваний исходя 
из эволюционных концепций позволяет ставить за-
дачи понимания происхождения, распространения и 
поддержания патологических фенотипов в популя-
циях, а также осуществлять поиск новых маркеров 
болезней человека. На примере ряда многофактор-
ных заболеваний и их эндофенотипов (иммунозави-
симые болезни, ожирение, нейро-психиатрические 
заболевания, когнитивные функции) в лаборатории 
развивается концепция деканализации геном-фе-
номных отношений в ходе расселения современного 
человека. С помощью синтеза медико-генетических 
и эволюционно-генетических подходов проводятся 
исследования популяционно-генетических механиз-
мов  распространения некоторых мутаций, приводя-
щих к моногенным заболеваниям. 



Очерки об истории научных подразделений института 39

3. Разработка новых подходов, методов и 
тест-систем для целей ДНК-идентификации и 
геномной медицины. Трансляция результатов 
фундаментальных исследований лаборатории в 
практику осуществляется путем разработки новых 
решений для задач криминалистики и судебной ме-
дицины (тест-системы для ДНК идентификации, ре-
ференсные базы данных, технологии определения 
этнотерриториального происхождения неизвестного 
индивида), а также для персонифицированной ме-
дицины (новые медицинские технологии и тест-си-
стемы для диагностики многофакторных и моноген-
ных заболеваний). 
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