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Коренные этносы Алтае�Саянского региона в
последнее время являются одними из наиболее
активно изучаемых специалистами различных
направлений популяционной генетики человека
и медицинской генетики. Значительный интерес
к проблеме выявления структуры генофондов
южносибирских популяций связан со сложно�
стью их этногенеза. Согласно антропологиче�
ским данным ведущим фактором популяционной
дифференциации на территории степной и лесо�
степной частей Южной Сибири была метисация
[1, 2]. Процессы слияния и ассимиляции с уча�
стием монголоидных и европеоидных групп по�
пуляций сыграли главную роль в формировании
современных тюркоязычных популяций Южной
Сибири, в частности тувинцев. В эпоху энеолита,
бронзы и раннего железа территория Тувы входи�
ла в зону обитания древнего европеоидного насе�
ления, на которой позднее сложились культуры
скифо�сибирского мира [3]. Проникновение
центральноазиатского монголоидного компо�
нента на территорию Южной Сибири можно да�
тировать 7–6 вв. до н.э. Примерно к этому же вре�
мени относится и появление лесного, таежного
монголоидного компонента [1, 4]. Со временем
происходит постепенное увеличение монголоид�
ного компонента, от преобладания европеоидно�

го в скифское время до формирования в XIII–
XIV вв. н.э. современного центральноазиатского
антропологического типа тувинцев [3–5]. Генети�
ческие взаимодействия различных групп населе�
ния на территории Сибири, вызванные значи�
тельными миграциями, особенно усилившиеся в
эпоху бронзы, раннего и позднего железа и сред�
невековья, привели, таким образом, к формиро�
ванию переходных монголоидно�европеоидных
популяций в Алтае�Саянах.

В настоящее время тувинцы представляют собой
один из наиболее компактно проживающих народов
России, при этом генофонд тувинцев является отно�
сительно обособленным, поскольку частота межна�
циональных браков очень низка даже в смешанных
популяциях [6, 7]. Кроме этого следует отметить
изолированность отдельных популяций коренного
населения Тувы, вызванную как географическими
факторами, так и исторически сложившуюся, по�
скольку для тувинцев, в отличие от других народов
Алтае�Саянского нагорья, характерна эндогамия.
Вместе с тем показана гетерогенность родоплемен�
ного состава тувинцев [8].

Настоящая работа продолжает серию исследо�
ваний структуры генофонда коренных этносов
Сибири [9–13]. Цель – характеристика структуры
генофонда тувинцев, его региональной и внутри�
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Изучена структура генофонда тувинцев по составу и частоте гаплогрупп Y�хромосомы из пяти тер�
риториально дистанцированных популяций. В генофонде тувинцев обнаружено 22 гаплогруппы,
шесть из которых являются наиболее частыми (С3с, С3*, N1b, N1c1, Q1а3 и R1a1а). По частотам
гаплогрупп наибольшие отличия от остальных зафиксированы для восточных районов Тувы. Оцен�
ка генетического разнообразия на основании частот диаллельных гаплогрупп и YSTR�гаплотипов
выявила очень высокие его значения для всех выборок. В целом тувинцы демонстрируют макси�
мальные значения генетического разнообразия для коренных этносов Сибири. Оценка генетиче�
ской дифференциации исследованных выборок с помощью анализа молекулярной дисперсии
(AMOVA) показывает, что генофонд тувинцев относительно слабо дифференцирован по частотам
гаплогрупп. Филогенетический анализ в пределах гаплогруппы N1b выявил сильный эффект основа�
теля – пониженное разнообразие и “звездообразную” филогению медианной сети гаплотипов, об�
разующих отдельный высокоспецифичный для тувинцев субкластер. Обнаружено, что гаплогруппа
N1c1 у тувинцев по спектру гаплотипов наиболее гетерогенна и состоит из трех различных класте�
ров гаплотипов, демонстрируя значительные отличия западной популяции от остального населения
Тувы. Результаты филогенетического анализа гаплогрупп выявили общие генетические компонен�
ты у тувинцев с хакасами, алтайцами и монголами. 
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этнической подразделенности на основе анализа
состава и структуры гаплогрупп Y�хромосомы,
определяемых с помощью генотипирования ши�
рокого набора информативных SNP и STR марке�
ров ее нерекомбинирующей части. До настояще�
го времени генофонд тувинцев исследован с по�
мощью Y�хромосомных маркеров недостаточно.
Отдельных статей, посвященных тувинцам, нет, а
в наиболее подробной работе по южносибирским
этносам [14], хотя и содержится достаточно боль�
шая выборка тувинцев (N = 113) и тувинцев�тод�
жинцев (36), основное внимание уделено сравни�
тельному анализу на межэтническом уровне. Ре�
зультаты генотипирования тувинских выборок
приводятся также в статьях, посвященных фило�
географии и происхождению различных гапло�
групп Y�хромосомы [15–17], но эти данные каса�
ются лишь отдельных составляющих тувинского
генофонда. В нашей ранней работе при анализе
Y�сцепленных микросателлитных маркеров на
материале трех географически дистанцированных
тувинских популяций было показано наличие не�
скольких основных компонентов в мужском гено�
фонде тувинцев, которые были оценены как евро�
пеоидная и монголоидная составляющие [9]. С тех
пор был существенно увеличен как популяцион�
ный материал, так и число информативных ДНК�
маркеров, что позволяет провести анализ струк�
туры тувинского генофонда на новом уровне.

МАТЕРИАЛЫ И МЕТОДЫ

Материалом для исследования послужила то�
тальная ДНК, выделенная из лейкоцитов пери�
ферической крови мужчин с использованием
стандартных методов. Исследовались популяци�
онные выборки общей численностью 419 образ�
цов, представляющие коренное население Рес�
публики Тува. Выборки были собраны в пос. Тэ�
эли (запад Тувы) (N = 44), пос. Кунгуртуг (юго�во�
сток республики) (N = 48), пос. Тоора�Хем (севе�
ро�восточная часть Тувы) (N = 23) и г. Кызыл (N =
= 296). Образцы из Кызыла относили к той или
иной территориальной группе в соответствии с
местами рождения доноров. Образцы были разде�
лены на пять территориально дистанцированных
групп: запад (Барун�Хемчигский, Бай�Тайгин�
ский, Дзун�Хемчигский, Сут�Хольский, Монгун�
Тайгинский районы) (N = 169), центр (Чаа�Холь�
ский, Тандынский, Каа�Хемский, Кызыльский,
Улуг�Хемский, Чеди�Хольский, Пий�Хемский,
Тес�Хемский, Овьюрский, Эрзинский районы)
(N = 179), восток (N = 71), включающий северо�
восток (Тоджинский район) (N = 23) и юго�во�
сток (Тере�Хольский район) (N = 48).

В качестве маркеров использовались диал�
лельные локусы, представленные в основном
SNP, и полиаллельные высоковариабельные мик�
росателлиты (YSTR). С помощью диаллельных

маркеров определяли принадлежность образцов к
той или иной гаплогруппе. Классификация гап�
логрупп дана в соответствии с предложенной
Консорциумом по исследованию Y�хромосомы
[18], с последующими изменениями [19, 20]. За�
тем проводили генотипирование с помощью на�
бора микросателлитных маркеров, определяя для
каждого образца его индивидуальный STR�гап�
лотип. На основании данных о составе гаплоти�
пов внутри гаплогрупп выявляли их внутреннее
разнообразие и детальные филогенетические вза�
имоотношения.

Диаллельные маркеры. Состав гаплогрупп изу�
чали с использованием 60 маркеров нерекомби�
нирующей части Y�хромосомы: M1 (YAP), M3
(DYS199), М7, М8, M9, М12, M15, M17, M20,
M25, M46 (Tat), М47, M56, M64, М67, M70, M73,
M77, M86, M89, М92, М102, М117, М119, M120,
M122, M124, M128, М130, М134, M157, M170,
M172, M173, M174, M175, M178, M198, M201,
M204, M207, M217, М223, M231, M242, М253,
М267, М269, М324, М346, M407, M458, SRY1532,
92R7, DYF155S2, 12f2, Р25, P31, P37 и P43. Гено�
типирование проводили с помощью ПЦР и по�
следующего анализа фрагментов ДНК различны�
ми способами, как описано ранее [10–13]. 

Микросателлитные маркеры. Анализ гаплоти�
пов проводили с использованием 17 микросател�
литных маркеров нерекомбинирующей части
Y�хромосомы (DYS: 19, 385a, 385b, 388, 389I,
389II, 390, 391, 392, 393, 426, 434, 435, 436, 437,
438, 439). Использовались флуоресцентно мечен�
ные праймеры с красителями HEX, FAM, TET и
NED, синтезированные Applied Biosystems. Гено�
типирование проводили на генетических анали�
заторах ABI Prism 310 и ABI Prism 3130xl. После�
довательности праймеров описаны ранее для
DYS: 19, 389I, 389II, 390, 391, 392, 393 в работах [9,
23], для DYS: 385a, 385b, 388, 426, 438 в статье [24]
и для DYS: 434, 435, 436, 437, 439 в статье [25].
Анализ размера фрагментов осуществлялся с по�
мощью программного обеспечения GeneMapper
Software. Номенклатура аллелей приведена в со�
ответствии с общепринятой (для DYS389I без уче�
та трехкопийного TCTG�повтора, для DYS437 без
учета концевых тандемов [TCTG]2–[TCTA]4).

Статистические методы. Генетические взаи�
моотношения между популяциями выявляли с
помощью факторного анализа (использовали ме�
тод главных компонент). Расчеты и построение
графиков проводили с помощью пакета программ
STATISTICA 7.0. Оценку генетического разнооб�
разия производили по формуле Неи [26]. Оценку
генетической дифференциации популяций про�
водили с помощью анализа молекулярной дис�
персии (AMOVA) [27]. Использовали коэффици�
ент Fst, проводя 10000 пермутаций исходного мас�
сива данных. Достоверность межпопуляционных
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различий по частотам гаплогрупп и YSTR�гапло�
типов оценивали при помощи точного теста по�
пуляционной дифференциации (количество ша�
гов цепей Маркова = 10000, количество шагов, не
принимаемых в расчет, = 1000, уровень значимо�
сти = 0.05). Матрицы попарных дистанций Слат�
кина (Fst) рассчитывали используя 100 пермута�
ций исходного массива данных. Расчеты прово�
дили в программном пакете ARLEQUIN 3.11
(http://cmpg.unibe.ch/software/arlequin3) [28]. По�
строение медианных сетей гаплотипов Y�хромо�
сомы проводили в программе Network v. 4.6.1.1
(www.fluxus�engineering.com) по методу медиан�
ных сетей Бандельта, последовательно используя
алгоритмы RM (reduced median) и MJ (median�
joining) (параметр ε принимали равным 0) [29, 30].
При построении сетей, для учета разницы в тем�
пах мутирования, каждому из STR�локусов при�
сваивали вес, пропорциональный его вариабель�
ности в исследуемом массиве гаплотипов.

РЕЗУЛЬТАТЫ И ОБСУЖДЕНИЕ

Частоты гаплогрупп Y�хромосомы
в популяционных выборках тувинцев

Всего в генофонде тувинцев обнаружено
22 гаплогруппы Y�хромосомы, определяемые на
основании генотипирования выбранных диал�
лельных маркеров. Только шесть гаплогрупп
(С3с, С3*, N1b, N1c1, Q1а3 и R1a1а) обнаружены
во всех пяти группах выборок и имеют в суммар�
ной выборке тувинских образцов частоту более
5%, составляя в целом 85% Y�хромосомного гено�
фонда тувинцев. Наибольшим количеством гап�
логрупп представлены популяционные выборки
центра (20 гаплогрупп). На западе Тувы и в ло�
кальных выборках юга и юго�востока обнаружено
значительно меньшее число гаплогрупп, но при
этом большинство частых в центральной выборке
Y�хромосомных линий представлены и в осталь�
ных популяциях. В выборке тувинцев�тоджинцев
выявлено только семь гаплогрупп (таблица). С
одной стороны, это может свидетельствовать о
более интенсивных миграционных потоках извне
на степной территории Тувы, по сравнению с гор�
но�таежными районами северо�востока и юго�
востока; с другой стороны, многие редкие гапло�
группы представлены единичными образцами, и
выявление их может быть связано с большей ве�
личиной западной и центральной групп выборок
по сравнению с тремя другими. Северо�восток
Тувы представлен наименьшим количеством гап�
логрупп, что, возможно, связано с исторически
сложившимся изолированным положением этого
района.

В целом популяционные выборки тувинцев
обнаруживают в составе своего генофонда очень
большое количество гаплогрупп, гораздо боль�

шее, чем у соседствующих с ними алтайцев [10],
телеутов [12], хакасов [13] и бурятов [31]. Оценка
межпопуляционных различий с помощью точно�
го теста популяционной дифференциации по ча�
стотам гаплогрупп выявила статистически значи�
мые отличия при всех попарных сравнениях меж�
ду западной, центральной и восточной группами. 

Наиболее частым вариантом Y�хромосомы у
тувинцев является гаплогруппа N1b, составляю�
щая в общем генофонде 24%. Эта линия – самая
распространенная в группах выборок центра и
юга республики, причем в последней к ней отно�
сятся почти 39% всех Y�хромосом – с такой высо�
кой частотой ни одна другая гаплогруппа не вы�
явлена ни в одной из популяций. Значительная
частота этой гаплогруппы у тувинцев вероятнее
всего отражает в современном тувинском гено�
фонде вклад самодийских этносов, заселявших
территорию Тувы ранее. 

Второй по численности у тувинцев является
гаплогруппа N1c1 (19% от общего количества об�
разцов). В суммарной выборке ее частота уступает
N1b лишь пять процентов, охватывая на западе
Тувы чуть менее 30% образцов. Отличительной
особенностью популяций запада и северо�восто�
ка является то, что частота гаплогруппы N1с1 в
них выше, чем у N1b, в то время как в других рай�
онах их частоты отличаются кратно в пользу N1b.
Минимальна частота N1с1 на юге и юго�востоке.
Таким образом, по комплексу гаплогрупп N на�
блюдается градиент: убывание частоты с запада
на восток (по гаплогруппе N1b) и с северо�запада
на юго�восток (по N1c1).

Связать наличие гаплогруппы N1c1 в генофон�
де тувинцев с каким�то одним конкретным этни�
ческим элементом, видимо, невозможно. Но ка�
кая�то доля этой линии должна, как и гаплогруппа
N1b, отражать самодийский этнический субстрат.
Возможно, что в генофонде тувинцев эта линия
маркирует также и вклад угорских племен.

На долю гаплогруппы Q1а3 проходится 14%
всех образцов тувинцев. Наибольшая ее частота
обнаружена в восточных выборках (25%). В вы�
борке юга эта гаплогруппа не обнаружена. По ча�
стоте гаплогруппы Q1а3 прослеживается гради�
ент – убывание частоты с востока на запад. Наи�
большая для тувинцев частота гаплогруппы Q1а3
в горно�таежных юго�восточных районах и Тодже
является, видимо, следствием их географической
труднодоступности и, как следствие, относитель�
ной генетической изолированности местных ло�
кальных популяций. В этих условиях в генофонде
населения Тувы в наибольшей мере сохранился
древний компонент генофонда. Но возможно это
связано с тем, что в формировании генофонда то�
джинцев более интенсивное участие принимали
кетские группы, для которых показана высокая
частота этой гаплогруппы.
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Чуть меньшая доля в суммарном тувинском ге�
нофонде приходится на гаплогруппу R1a1a (12%).
Эта линия характеризуется высокой частотой во
многих южносибирских популяциях, причем у
южных алтайцев она доминирует, составляя 60%
[10]. У хакасов она является второй по частоте
(28%) [13]. Примечательно, что в западной вы�
борке тувинцев доля этой гаплогруппы значи�
тельно ниже, чем в центральной. Исходя из сооб�
ражений близости Алтая, населенного представи�
телями более европеоидного южносибирского
расового типа, логично было бы ожидать сниже�
ние частоты этой гаплогруппы на территории Ту�
вы с запада на восток. Этого, однако, не наблюда�
ется и изменение частоты R1a1а скорее обратное,
поскольку восточные выборки демонстрируют
максимальную частоту этой гаплогруппы. Полу�
чается парадоксальный на первый взгляд резуль�
тат: население западных районов Тувы, с точки
зрения антропологических особенностей наибо�
лее европеоидное, обнаруживает минимум гапло�
группы R1a1а, тогда как наиболее монголоидное
население Тоджи – ее максимум. 

Из других западно�евразийских (европеоид�
ных) гаплогрупп у тувинцев единичными образ�
цами представлены еще семь (E, I1, I2а1, J*, J2*,
J2a1b1 и R1b*). Таким образом, европеоидный
компонент у тувинцев является довольно разно�
образным и имеет, вероятно, как восточноевро�
пейское, так и среднеазиатское происхождение.
По сумме частот всех западно�евразийских гап�
логрупп не выявлено статистически значимых
различий между пятью географическими группа�
ми тувинцев, что возможно связано с большой
древностью распространения европеоидного на�
селения на территории формирования генофонда
тувинцев.

Две центральноазиатские по происхождению
гаплогруппы – С3* и С3с – являются последними
из частых у тувинцев. Доля С3* максимальна в
центральной выборке (7%), доля С3с – в южной
(15%). У тувинцев гаплогруппы С3* и C3c, веро�
ятно, в основном являются маркерами генетиче�
ского вклада поздних монголоидных мигрантов,
отражая вклад хуннских и монгольских пересе�
ленцев на территорию Тувы. В генофонде тувин�
цев выявляется клинальное убывание частот этих
гаплогрупп с юго�востока на запад. Проникнове�
ние монгольских кочевников на территорию Ту�
вы шло с юга, постепенно распространяясь на се�
верные области, и соответственно монголизация
населения Тувы сильнее всего была выражена
именно в южных районах, о чем говорят данные
палеоантропологии [3], антропологии современ�
ного населения [32] и лингвистики, характеризу�
ющие юго�восточный диалект как сформировав�
шийся в результате значительного влияния мон�
гольского языка. 

Две восточно�евразийские гаплогруппы –
O3a* и O3a3с1 в суммарной выборке имеют ча�
стоту 3.1 и 2.1%, a в южных районах – 7.1 и 3.6%,
соответственно. Редкие для тувинцев гаплогруп�
пы D, E, I1, I2а1, J*, J2a1b1, J2*, N*, O*, O2,
O3a3c* и R1b* представлены единичными образ�
цами и в суммарной выборке составляют менее
2%. Из них только гаплогруппа N* обнаружена
более чем в двух различных выборках. Гаплогруп�
пы O3a3c1 и R1b* имеют частоту более 2% и при�
надлежат образцам, представляющим три различ�
ные группы районов.

Генетическое разнообразие популяций

Проведенная оценка генетического разнооб�
разия на основании частот диаллельных гапло�
групп и YSTR�гаплотипов выявила очень высо�
кие его значения у всех выборок по обеим мар�
керным системам. Полученные значения H
(более 0.8 по гаплогруппам и более 0.9 по микро�
сателлитным гаплотипам Y�хромосомы) превы�
шают таковые для всех исследованных коренных
сибирских этносов, как по собственным данным,
так и по данным литературы. Так, для соседних с
тувинцами алтайцев аналогичный показатель со�
ставил 0.5–0.7 [10], телеутов – 0.7 [12], хакасов –
0.2–0.7 [13], бурятов – 0.5 [14], шорцев – 0.6 [14].
Таким образом, тувинцы, несмотря на характер�
ную для них в настоящее время эндогамию, обла�
дают максимальным для сибирских этносов внут�
рипопуляционным генетическим разнообразием
в рамках выбранной маркерной системы. Полу�
ченный результат, очевидно, связан с тем, что
многокомпонентный состав Y�хромосомных гап�
логрупп в тувинском генофонде сформировался
до того, как сформировались эндогамные брач�
ные традиции. 

Анализ распределения гаплогрупп не показы�
вает заметной неоднородности изученных выбо�
рок по степени генетического разнообразия их
мужского генофонда – разница в значениях пока�
зателей генетического разнообразия невелика
(таблица). Наибольшее разнообразие по составу
гаплогрупп в локальных выборках обнаружено на
юго�востоке Тувы, в небольшой по численности
популяции из труднодоступной горной террито�
рии. Наименьшее значение показателей разнооб�
разия получено для выборки запада, что, очевид�
но, связано с высокой частотой гаплогрупп N1b и
N1c, и для северо�востока (Тоджи). 

Ранее на материале этих же популяций было
показано, что тувинцы характеризуются недо�
статком гетерозигот по Alu�повторам, что, веро�
ятнее всего, отражает относительно высокий уро�
вень инбридинга в этих популяциях вследствие их
малой численности и высокой степени изоляции
[33]. Генетико�демографическое изучение тувин�
цев показало, что для них характерен очень высо�
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кий коэффициент инбридинга, рассчитанный по
изонимным бракам, частота которых в Туве на по�
рядок выше, чем в других коренных популяциях
Сибири, исследованных ранее [6, 7, 34]. Наиболее
высокий уровень инбридинга при этом характе�
рен для западной выборки из Бай�Тайгинского
района, что полностью соответствует и относи�
тельно низкому разнообразию по Y�хромосом�
ным маркерам.

В то же время высокий уровень генетического
разнообразия в тувинских популяциях обнаружен
при анализе “классических” маркеров [7], ауто�
сомных микросателлитов и Alu�повторов [33].
Выборка юго�востока Тувы при этом также зача�
стую демонстрирует максимальный уровень гене�
тического разнообразия. 

Разнообразие тувинцев по гаплогруппам
мтДНК также очень высоко (около 0.94–0.96)
[35]. Такое совпадение результатов по двум уни�
родительски наследуемым маркерным системам
представляет несомненный интерес и является
отражением сложных процессов становления и
развития тувинского этноса, особенностей поло�
возрастной и брачной структуры популяций. 

Генетическая дифференциация популяций

Независимо по двум системам маркеров (ча�
стотам гаплогрупп и микросателлитных гаплоти�
пов Y�хромосомы) производили и оценку генети�
ческой дифференциации исследованных выбо�
рок с помощью анализа молекулярной
дисперсии. Две маркерные системы дают в ре�
зультате расчетов практически одинаковые ре�
зультаты. При анализе частот гаплогрупп доля
различий между центром, западом и востоком со�
ставила 2.9%, а между пятью выборками 2.1%,
расчеты по YSTR�гаплотипам зафиксировали
чуть меньшие различия (1.5%). Это очень низкие
значения по сравнению с соседними этносами
(алтайцами и бурятами) [10, 31], меньшие на по�
рядок. На долю внутрипопуляционных различий
пяти тувинских выборок приходится 97.9% (по
частотам гаплогрупп) и 98.5% (по гаплотипам) ге�
нетической вариабельности.

Таким образом, результаты дисперсионного ана�
лиза показывают отсутствие значительных генети�
ческих различий между тремя территориальными
группами тувинцев. Это означает, что, несмотря на
имеющуюся информацию о значительной антропо�
логической дифференциации коренного населения
Тувы, начиная со скифского периода, и существую�
щие современные различия между этнотерритори�
альными группами тувинцев по языку, антрополо�
гическим признакам, родоплеменному составу и
другим показателям, мужская часть их генофонда
является очень мало дифференцированной. 

Скорее всего, это объясняется значительным
периодом времени, прошедшим с момента по�
следних интенсивных миграций на территорию
Тувы извне. Тувинский этнос на протяжении дли�
тельного времени существовал как относительно
закрытая популяционная система. Особенности
хозяйственного типа наложили свой отпечаток на
разницу миграционной активности тувинских
мужчин и женщин и, несмотря на характерную
для тувинцев эндогамию, различия Y�хромосом�
ного пула удаленных друг от друга популяций Ту�
вы очень сильно нивелировались. Можно уверен�
но утверждать, что основным фактором популя�
ционной динамики, сыгравшим роль в этом
процессе, была миграция.

Результаты исследований тех же популяций с
применением маркеров мтДНК показали, что и
митохондриальный генофонд тувинцев характе�
ризуется низкой внутриэтнической дифференци�
ацией и может рассматриваться как единая систе�
ма [35, 36]. Анализ изменчивости аутосомных
Alu�повторов также свидетельствует об общности
современного тувинского генофонда и выявляет
значимые генетические отличия населения запа�
да Тувы от популяций из других районов [33]. В
свою очередь, анализ аутосомных STR�локусов
выявил генетические отличия северо�восточных
тувинцев�тоджинцев от остального населения Ту�
вы [33].

Генетические взаимоотношения
между популяциями

При исследовании массива данных по часто�
там гаплогрупп с помощью факторного анализа
(рис. 1) показано, что наиболее генетически близ�
кими друг другу являются выборки западной и
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Рис. 1. Положение популяций тувинцев в простран�
стве главных компонент по частотам гаплогрупп
Y�хромосомы.
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центральной частей Тувы, что хорошо согласуется
с данными о генетической близости населения
этих двух регионов по комплексу маркерных си�
стем (“классические” маркеры, мтДНК, поли�
морфизм Alu�инсерций) [7]. От них сильно удале�
ны выборки северо�востока и юго�востока Тувы.
Первая главная компонента (ГК1), на долю кото�
рой приходится 82% общей вариабельности, эф�
фективно дифференцирует все популяционные
выборки. Максимальные факторные нагрузки
при этом приходятся на частые гаплогруппы С3*,
С3с, N1b, Q1а3, R1a1а, а также ряд минорных гап�
логрупп. По ГК2 (12% общей вариабельности)
также максимально удалены друг от друга выбор�
ки запада и востока. Максимальные факторные
нагрузки в этом случае приходятся на гаплогруп�
пы N1c1, C3d.

Зафиксированная обособленность юго�восто�
ка и северо�востока (Тоджи) от остальной части
Тувы является, видимо, следствием географиче�
ской изолированности этой территории. Полу�
ченные результаты также хорошо согласуются с
антропологическими [1–5] и лингвистическими
[6, 7] данными. 

Филогенетический анализ
гаплогруппы N1b у тувинцев

Анализ структуры и разнообразия YSTR�гап�
лотипов наиболее частой у тувинцев гаплогруппы
N1b обнаружил в ее составе два отдельных класте�
ра (рис. 2). Меньший из них (I) состоит из пред�
кового для всей гаплогруппы N1b гаплотипа и не�

скольких его производных (всего 11 образцов). К
этому кластеру принадлежат лишь несколько ту�
винских образцов. Второй кластер гаплотипов
(II) отстоит от первого на три мутационных шага
и имеет “звездообразную” филогению, свиде�
тельствующую о сильном локальном эффекте ос�
нователя по этой линии у тувинцев (всего 118 об�
разцов). Аллельная структура модального гапло�
типа основного тувинского кластера 15�12�13�12�
10�16�23�11�14�13�11�8�11�12�8�10�11 (помечен
на рисунке звездочкой). 

Гаплотипы этого кластера высокоспецифичны
для тувинцев и не были обнаружены при анализе
линии N1b у других этносов, включая и южноси�
бирских алтайцев, телеутов, хакасов, шорцев и
бурят (по собственным, а также доступным лите�
ратурным данным по 17 YSTR�маркерам). Рас�
считанное значение Fst для этого кластера гапло�
типов оказалось невысоко (Fst = 4.13%). Точный
тест популяционной дифференциации не пока�
зывает достоверных различий между различными
территориальными группами тувинцев по гапло�
группе N1b. Можно заключить, что генетический
компонент, маркируемый этой гаплогруппой,
внутри тувинского этноса является очень одно�
родным по структуре и частотам гаплотипов.
Оценка возраста основного тувинского кластера
составляет 2.89 ± 1.24/0.79 ± 0.16 тыс. лет. Боль�
шинство гаплотипов гаплогруппы N1b, обнару�
женных у тувинцев, не перекрываются с гаплоти�
пами других южносибирских этносов. Можно
предположить, что этот компонент генофонда ту�
винцев связан с экспансией самодийских племен
именно на территории Тувы.

Филогенетический анализ 
гаплогруппы N1с1 у тувинцев

Совершенно другая структура медианной сети
гаплотипов получена при филогенетическом ана�
лизе у тувинцев гаплогруппы N1c1. Гаплотипы
этой линии отчетливо подразделяются на три
приблизительно равных по количеству образцов
кластера гаплотипов (рис. 3). Первый из них (I),
аналогично меньшему кластеру гаплогруппы
N1b, является наиболее близким к гаплотипу�ос�
нователю всей гаплогруппы (14 образцов), а два
других проявляют значительную этническую и
географическую специфичность. Оба они отно�
сительно молоды и, аналогично N1b, являются
ярким примером “звездообразной” филогении,
связанной с недавним эффектом основателя.
Второй кластер (II) (26 образцов) объединяет ту�
винцев, хакасов и шорцев [13] и не обнаруживает�
ся у других сибирских этносов. Время генерации
разнообразия у тувинцев составляет 2.59 ±
± 0.60/0.78 ± 0.17 тыс. лет. Гаплотип�основатель
кластера (15�12�12�12�11�16�23�11�14�13�11�8�
11�12�8�10�11) отстоит от основателя для всей

I

II

*

2.89/0.79 тыс. лет

Рис. 2. Медианная сеть YSTR�гаплотипов гаплогруп�
пы N1b у тувинцев. Размер узла соответствует числу
выявленных образцов, относящихся к данному гап�
лотипу. Гаплотип�основатель тувинского кластера от�
мечен звездочкой. I, II – см. текст
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гаплогруппы на четыре мутационных шага. Пер�
вый и второй кластеры гаплотипов не показыва�
ют значительных различий по частоте в разных
тувинских выборках. 

Третий кластер (III) несет гаплотипы, общие
для тувинцев, алтайцев, бурят, а также значитель�
ной части выборки из Монголии, полученной из
базы SMGF [37]. Оценка возраста этого кластера
составляет 1.69 ± 0.48/0.46 ± 0.13 тыс. лет. Этот
кластер (модальный гаплотип 14�11�11�12�11�16�
23�11�14�14�11�8�11�12�8�10�10) распространен
преимущественно в западной выборке (23 образ�
ца из 34). Интересно, что у хакасов не обнаружено
ни одного гаплотипа этого кластера [13]. Очевид�
но, что популяционная экспансия, связанная с
распространением этой Y�хромосомной линии,
происходила намного позднее, чем расселение
носителей тувинско�шорско�хакасской ветви
N1c1. Филогеография этой ветви гаплотипов
N1c1 может быть следствием появления в Туве,
Бурятии и на Алтае монгольского этнического
компонента. При этом более высокая относи�
тельно других районов частота этого кластера в
западной выборке тувинцев объясняется локаль�
ным эффектом основателя (как и очень высокая
частота N1b).

Статистически значимые различия в частотах
гаплотипов гаплогруппы N1c1 зафиксированы
между западной выборкой и всеми остальными,
кроме Тоджи. Степень генетической дифферен�
циации пяти территориальных групп по гапло�

группе N1c1 почти в 4 раза выше по сравнению со
значением для N1b (Fst составляет 16.89%). Это
самый гетерогенный компонент тувинского гено�
фонда.

Таким образом, в настоящем исследовании
проведено подробное изучение генофонда тувин�
цев на основании генетических маркеров нере�
комбинирующей части Y�хромосомы. Результаты
проведенного анализа свидетельствуют о много�
компонентности генофонда населения Тувы и
очень высоком генетическом разнообразии сум�
марного тувинского генофонда. Внутри тувин�
ского этноса обнаружены достоверные различия
между выборками из западных, центральных и
восточных районов. Дисперсионный анализ вы�
являет относительно низкую долю межпопуляци�
онных различий в общей вариабельности тувинско�
го генофонда и свидетельствует о незначительной
генетической межпопуляционной дифференциа�
ции коренного населения Западной и Централь�
ной Тувы по маркерам нерекомбинирующей ча�
сти Y�хромосомы. Вместе с тем показаны генети�
ческая удаленность выборок восточных районов
и значительные различия по степени гетероген�
ности и спектру гаплотипов в пределах наиболее
частых линий N1b и N1c1. 

Работа выполнена при финансовой поддержке
ФЦП “Исследования и разработки по приоритет�
ным направлениям развития науки и техники”
(11.519.11.2036), ФЦП “Научные и научно�педа�
гогические кадры инновационной России” (со�

I

II
2.59/0.78 тыс. лет

III

1.69/0.46 тыс. лет

Рис. 3. Медианная сеть YSTR�гаплотипов гаплогруппы N1с1 у тувинцев. I – основной кластер гаплотипов, II – туви�
но�хакасский кластер, III – тувино�бурят�монгольский кластер. 
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ментальных исследований (проект № 12�04�
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Gene�Pool Structure of Tuvinians Inferred from Y�Chromosome Marker Data

V. N. Kharkov, K. V. Khamina, O. F. Medvedeva, K. V. Simonova,
I. Yu. Khitrinskaya, and V. A. Stepanov

Institute of Medical Genetics, Siberian Branch of the Russian Academy of Medical Sciences, Tomsk, 63050 Russia
e�mail: vadim.stepanov@medgenetics.ru 

The gene�pool structure of Tuvinians was examined in terms of the composition and frequency of Y�chromo�
some haplogroups in five geographically distanct populations. In the Tuvinian gene pool, a total of 22 haplo�
groups were identified with six of these, which were the most frequent (C3c, C3*, N1b, N1c1, Q1a3, and
R1a1a). It was demonstrated that eastern regions of Tuva were most different from the other regions in hap�
lotype frequencies. The evaluation of genetic diversity based on the frequencies of biallelic haplogroups and
YSTR haplotypes revealed very high diversity values for all samples. In general, the genetic diversity values
identified in Tuvinians were the highest for the indigenous ethnic groups of Siberia. The evaluation of the ge�
netic differentiation of the samples examined using the analysis of molecular variance (AMOVA) showed that
the gene pool of Tuvinians was relatively poorly differentiated with respect to haplogroup frequencies. Phy�
logenetic analysis within haplogroup N1b revealed strong founder effect, i.e., reduced diversity and starlike
phylogeny of the median network of haplotypes, which formed a separate subcluster exclusive to Tuvinians.
It was demonstrated that, in Tuvinians, haplogroup N1c1 was the most heterogeneous in haplotype profile
and consisted of three different haplotype clusters, demonstrating considerable differences of western popu�
lation from the rest of the Tuva populations. Phylogenetic analysis of haplogroups revealed common compo�
nents for Tuvinians, Khakasses, Altaians, and Mongols.
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