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Аннотация. Исследование частот функционально значимых вариантов генов в медико-биологическом и гено-
географическом контексте является актуальным направлением в изучении генетической структуры популяций 
человека. С переходом человечества от традиционного к урбанизированному образу жизни все большее рас-
пространение получают болезни цивилизации, связанные с нарушением метаболизма, в том числе сахарный 
диабет 2-го типа. Цель настоящей работы – проанализировать частоты функционально значимых аллелей генов 
метаболического профиля у коренных народов Сибири, чтобы определить «запас прочности» генофонда, оце-
нить степень подверженности разных этнических групп заболеваниям метаболического спектра в меняющихся 
условиях внешней среды и спрогнозировать эпидемиологическую ситуацию в ближайшем будущем. Материа-
лом исследования послужили этнические выборки восточных и западных бурят, телеутов, долган и двух террито-
риальных групп якутов. Методом полимеразной цепной реакции в режиме реального времени определены час-
тоты полиморфных вариантов, обусловленных однонуклеотидными заменами G103894T, rs12255372, и C53341T, 
rs7903146 гена TCF7L2. Полученные показатели сравнены с частотами в выборке русских Восточной Сибири и с 
литературными данными. В соответствии с общим географическим градиентом распределения полиморфных ва-
риантов, частоты их в выборках коренных сибирских народов находятся в промежуточном положении между ев-
ропеоидами и популяциями Восточной Азии. Показана статистически значимо меньшая встречаемость аллелей 
риска сахарного диабета 2-го типа TCF7L2 (103894T) и TCF7L2 (53341T) в выборках коренных сибирских народов 
по сравнению с русскими, что согласуется с их меньшей подверженностью метаболическим нарушениям, чем у 
пришлого европеоидного населения. В условиях урбанизации можно также прогнозировать сниженный рост 
заболеваемости сахарным диабетом 2-го типа у коренных народов Сибири – бурят, якутов, долган и телеутов, по 
сравнению с пришлым европеоидным населением. Для более полного понимания молекулярно-генетических 
основ адаптивного потенциала коренных народностей Сибири необходимо дальнейшее изучение структуры по-
пуляций по другим генам метаболического профиля.
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Abstract. Investigation of the frequencies of functionally signif icant gene variants in the context of medical biology and 
gene geography is a relevant issue for studying the genetic structure of human populations. The transition from a tradi-
tional to an urbanized lifestyle leads to a higher incidence of civilizational diseases associated with metabolic disorders, 
including type 2 diabetes mellitus. The goal of the present paper is to analyze the frequencies of functionally signif icant 
gene alleles in the metabolic prof iles of indigenous Siberian peoples to identify the gene pool resilience, evaluate the 
susceptibility of various ethnic groups to metabolic disorders under changing environmental conditions, and predict 
the epidemiological situation that may occur in the near future. The study was performed in the monoethnic samples 
of eastern and western Buryats, Teleuts, Dolgans, and two territorial groups of Yakuts. A real-time PCR was used to de-
termine the frequencies of single nucleotide polymorphisms (SNPs) G103894T, rs12255372, and C53341T, rs7903146 in 
the TCF7L2 gene. The results obtained were compared to the frequencies identif ied for Russians from Eastern Siberia 
and the values available in the literature. The frequencies of the polymorphic variants studied in the samples from the 
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Введение
Изучение особенностей популяционно-генетической 
струк туры этнических групп в медико-биологическом и 
геногеографическом контексте является актуальным на-
правлением генетики человека. Для понимания молеку-
лярно-генетических основ адаптивного потенциала каж-
дого этноса, сложившегося в процессе его становления в 
конкретных климато-географических условиях прожива-
ния и адаптации к особенностям пищевого рациона, важен 
анализ частот аллелей генов-кандидатов, функциональная 
значимость которых установлена по результатам иссле-
дований в отдельных популяциях мирового населения. 

Сахарный диабет 2-го типа (СД2) занимает одну из ве-
дущих позиций по причинам смертности и инвалидизации 
среди трудоспособного населения (Асфандиярова, 2015). 
СД2 является компонентом метаболического синдрома и 
связан с повышенным риском множественных ассоции-
рованных патологических состояний, в первую очередь 
сердечно-сосудистых заболеваний (инфаркт, инсульт, 
сердечно-сосудистая недостаточность) и хронической по-
чечной недостаточности. 

С полиморфизмом гена TCF7L2 связано одно из важ-
нейших звеньев патогенеза СД2 – дефект секреции гор-
монов инкретинового ряда; продукт этого гена регулирует 
образование β-клеток поджелудочной железы из полипо-
тентных стволовых клеток и необходим для глюкозости-
мулированной секреции инсулина (Bennett et al., 2002). 
Мишенью для действия гена является также головной 
мозг, где TCF7L2 определяет выраженность аноректоген-
ного эффекта и влияет на центральный механизм регуля-
ции глюкозы (Аметов и др., 2016). В печени ген вовлечен в 
регуляцию обмена липопротеинов низкой и очень низкой 
плотности и триглицеридов, в процесс глюконеогенеза и 
опосредует развитие состояния инсулинорезистентности 
(Nobrega, 2013).

Установлено, что ассоциацией с СД2 обладают поли-
морфные варианты, обусловленные однонуклеотидными 
заменами G103894T, rs12255372, и C53341T, rs7903146, в 
интронах 3 и 4 гена TCF7L2 (Sladek et al., 2007; Timpson 
et al., 2009; Xi et al., 2014; Katsoulis et al., 2018). Связь 
аллелей TCF7L2 (103894T ) и TCF7L2 (53341T ) с повы-
шенным риском СД2 продемонстрирована в ряде мировых 
популяций, в том числе в российских (Saxena et al., 2006; 
Cauchi et al., 2007; Potapov et al., 2010; Бондарь и др., 2013; 
Авзалетдинова и др., 2016; Kaya et al., 2017; Мельникова и 
др., 2020). Показано, что вариант TCF7L2 (53341T ) связан 

indigenous Siberian peoples place them in between Caucasian and East Asian populations, following the geographic 
gradient of polymorphism distribution. A signif icantly lower occurrence of type 2 diabetes risk alleles TCF7L2 (103894T) 
and TCF7L2 (53341T) in the samples of indigenous Siberian peoples compared to Russians was observed, which agrees 
with their lower susceptibility to metabolic disorders compared to the newcomer Caucasian population. Taking into 
account urbanization, a reduced growth in type 2 diabetes incidence may be predicted in indigenous Siberian peoples, 
i. e. Buryats, Yakuts, Dolgans, and Teleuts, compared to the newcomer Caucasian population. A further study of popula-
tion structure with respect to different metabolic prof ile genes is required to better understand the molecular genetic 
foundations of the adaptive potential of indigenous Siberian peoples.
Key words: Buryats; Teleuts; Yakuts; Dolgans; Russians from East Siberia; type 2 diabetes mellitus; genetic polymorphism; 
real-time PCR; TCF7L2 (G103894T, rs12255372); TCF7L2 (C53341T, rs7903146).
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с бóльшим риском развития СД2, чем TCF7L2 (103894T ), 
а гомозиготы по этим аллелям подвержены заболеванию 
в большей степени, чем гетерозиготы (Anjum et al., 2018).

Полиморфные варианты TCF7L2 имеют связь также 
с индексом массы тела, общим объемом жировых отло-
жений и количественным содержанием висцерального и 
подкожного жира (Haupt et al., 2010; Сметанина, 2015). 
Аллель TCF7L2 (53341T ) ассоциирован с риском разви-
тия синтропных, имеющих общие звенья патогенеза, за-
болеваний – ишемической болезни сердца и инфаркта 
миокарда (Melzer et al., 2006; Han et al., 2010; Орлов и 
др., 2011). Ген TCF7L2 связан с почечным эмбриогенезом, 
носительство его полиморфных вариантов сопряжено с 
разной степенью прогрессирования хронической болез ни 
почек, этим сосудистым осложнением СД2 (Frances chi-
ni et al., 2012; Аметов и др., 2016; Vikulova et al., 2017). 
Представлены доказательства того, что полиморфизм гена 
TCF7L2 в локусах rs7903146 и rs12255372 ассоциирован с 
риском возникновения рака желудка, молочной железы и 
колоректального рака (Rosales-Reynoso et al., 2016; Zhang 
et al., 2018). Выявлено действие естественного отбора на 
локус rs7903146 гена TCF7L2, показана статистически 
зна чимая связь частоты аллеля 53341Т с рядом климато-
географических факторов (Trifonova et al., 2020).

Работы по изучению частот аллелей генов, ассоцииро-
ванных с риском диабета 2-го типа и других нарушений 
метаболизма в коренных популяциях Сибири, сохраняют 
свою актуальность в последнее десятилетие (Баирова 
и др., 2013; Батурин и др., 2017; Куртанов и др., 2018; 
Hallmark et al., 2018; Иевлева и др., 2019; Tabikhanova 
et al., 2019; Мельникова и др., 2020). Однако распреде-
ление вариантов такого функционально значимого гена, 
как TCF7L2, в сибирских популяциях еще недостаточно 
изучено. В исследовании (Trifonova et al., 2020) приве-
дены частоты вариантов в одном полиморфном локусе 
rs7903146 у некоторых сибирских народов, в том числе 
у бурят и якутов, но не указан район сбора материала, 
что представляется необходимым для таких многочис-
ленных, заселяющих обширные территории гетерогенных  
этносов.

Настоящая работа посвящена изучению частот поли-
морфных вариантов G103894T, rs12255372, и C53341T, 
rs7903146 гена TCF7L2, ассоциированного с рядом за-
болеваний, в популяциях коренных сибирских этносов – 
бурят, телеутов, якутов и долган, в сравнении с русскими 
жителями Сибири.
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Материалы и методы
Генетический материал для исследования был собран во 
время экспедиций 2000–2006 гг. Забор крови произво-
дился у добровольцев, практически здоровых на момент 
исследования, с использованием «Информированного со-
гласия», с одобрения местных органов здравоохранения и 
этического комитета ИЦиГ СО РАН. Перед сдачей крови 
каждый испытуемый заполнял специально разработанную 
демографическую анкету, в которой уточнял националь-
ную принадлежность предков до третьего-четвертого по-
коления.

На основании собранной информации были сформи-
рованы семь выборок населения Южной и Восточной 
Сибири. Лица бурятской национальности, не имеющие 
иноэтнических предков, проживающие в селах Алха-
най и Орловский Агинского Бурятского округа (АБО) 
Забайкальского края, вошли в группу восточных бурят 
(N = 132). Этнические буряты, проживающие в селах 
Эхи рит-Булагатского района Усть-Ордынского Бурятского 
округа (УОБО) Иркутской области (N = 278), составили 
западную выборку. Также в исследование были вклю-
чены телеуты Беловского района Кемеровской области 
(N = 116). Были сформированы две этнически чистые 
выборки якутов: Нюрбинская – из проживающих в селах 
Нюрбачан и Сюльцы Нюрбинского улуса (N = 109), и Усть-
Алданская – из жителей села Дюпся Усть-Алданского 
улуса (N = 100). Жители г. Дудинка, поселков Волочанка 
и Усть-Авам Таймырского Долгано-Ненецкого района 
Красноярского края, относящие себя к долганскому эт но-
су, составили выборку долган (N = 180). Русские жители 
Забайкальского края и Иркутской области были объеди-
нены в седьмую выборку (N = 133).

Образцы ДНК были выделены из лейкоцитарных фрак-
ций венозной крови с помощью наборов «БиоСилика» 
(Россия). Генотипирование однонуклеотидных замен 
TCF7L2 (G103894T, rs12255372) и TCF7L2 (C53341T, 
rs7903146) проводили в режиме реального времени с ис-
пользованием конкурирующих TaqMan-зондов, компле-
ментарных полиморфным участкам ДНК. Структуру прай- 
меров и зондов подбирали с помощью последователь но-
стей, доступных в базе данных NCBI (http://www.ncbi.nlm.
nih.gov/), с использованием программ UGENE (version 1.14, 
http://ugene.unipro.ru/) и Oligo Analyzer (version 1.0.3, 
https://eu.idtdna.com/pages/tools/oligoanalyzer) (табл. 1).

Амплификацию выполняли в объеме 25 мкл, ПЦР-смесь 
включала в себя 300 нМ праймеров, 100 нМ TaqMan-
зондов, 65 мМ TrisHCl (рН 8.9), 16 мМ (NH4)2SO4, 2.5 мМ 
MgCl2, 0.05 % Tween-20, 0.2 мМ dNTP, 0.5–10 нг ДНК и 
0.5 U Taq-ДНК полимеразы (hot-start, Biosan, IHBFM). 
Условия ПЦР: начальная денатурация 3 мин при 96 °С; 

затем 46 циклов, включающих денатурацию при 96 °С – 
5 с, отжиг праймеров и последующую элонгацию при 
61 °С – 30 с (каждый шаг сопровождался регистрацией 
флуоресцентного сигнала на длине волны эмиссии флуо-
рофоров FAM и HEX).

Популяционные частоты аллельных вариантов опреде-
ляли на основе наблюдаемых частот генотипов. Соответ-
ствие эмпирически наблюдаемого распределения частот 
генотипов теоретически ожидаемому распределению, 
равновесному по закону Харди–Вайнберга, проверяли 
с использованием критерия χ2 (Пирсона) (при p > 0.05 
равновесие выполняется). Достоверность различий в 
час тотах аллелей между исследованными выборками 
оценивали по критерию χ2 с применением поправки 
Йейтса на непрерывность; при p < 0.025 (с поправкой на 
множественность сравнения, 0.025 = 0.05/2) результаты 
считались статистически значимыми.

Результаты
Результаты генотипирования TCF7L2 (G103894T, 
rs12255372) и (C53341T, rs7903146) в выборках бурят, 
телеутов, якутов, долган и русских Восточной Сибири 
приведены в табл. 2. 

Распределение генотипов соответствовало равнове-
сию Харди–Вайнберга для всех полиморфных локусов и 
выборок. Частоты аллелей TCF7L2 (103894T ) и TCF7L2 
(53341T ) в изученных выборках, а также в некоторых 
этнических группах, описанных в литературе (The 1000 
Genomes…, 2012), и сравнение популяций ( p-value) пред-
ставлены в табл. 3 и 4.

Показано, что частота аллеля TCF7L2 (103894T ) в 
выборке русских (23.1 %) соответствует встречаемости 
его в других европеоидных группах (22–37 %) (The 
1000 Genomes…, 2012). В изученных выборках коренных 
народов Сибири она варьирует от 5.4 % у западных бурят 
до 9.5 % у телеутов, при этом статистически значимые 
различия между ними не выявлены. Однако во всех вы-
борках коренного населения частота этого аллеля стати-
стически значимо меньше, чем у русских Восточной Си-
бири, а также у других европеоидных групп, описанных 
в литературе (The 1000 Genomes…, 2012). В то же время 
она значимо выше, чем в ряде популяций Восточной 
Азии – китайцев и вьетнамцев. Также по этому показателю 
телеуты статистически значимо отличаются от японцев, 
что не выявлено для других исследованных групп. Про-
межуточное положение коренных популяций Сибири 
на примере бурят и телеутов уже было продемонстри-
ровано ранее по частотам полиморфных вариантов ряда 
других генов метаболического профиля (Tabikhanova et  
al., 2019).

Таблица 1. Структуры праймеров и зондов, использованных для генотипирования однонуклеотидных замен в гене TCF7L2

Локус Праймеры Зонды

G103894T, rs12255372 5′-aaggatgtgcaaatccagcag-3′ 5′- FAM -tccaggcaagaattaccat-BHQ-3′

5′-tgaatctggcactcagaagag-3′ 5′-HEX-ccaggcaagaatgaccat-BHQ-3′

C53341T, rs7903146 5′-ggctttctctgcctcaaaacct-3′ 5′- FAM-agcactttttagatattaatata-BHQ-3′

5′-cttgccttccctgtaactgt-3′ 5′- HEX-agcactttttagatactatata-BHQ-3′
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Таблица 2. Распределение генотипов TCF7L2 в выборках бурят, телеутов, якутов, долган и русских Восточной Сибири

Популяция Буряты Телеуты Якуты Долганы Русские 
Восточной 
Сибиривосточные западные Нюрбинский 

улус
Усть-Алданский 
улус

G103894T, 
rs12255372

Распределение 
генотипов,  
n (%)

G/G 116 (88.5) 251 (90.3) 96 (82.8) 96 (88.1) 87 (87) 159 (88.3) 78 (59.1)

G/T 15 (11.5) 24 (8.6) 18 (15.5) 13 (11.9) 13 (13) 20 (11.1) 47 (35.6)

T/T 0 3 (1.1) 2 (1.7) 0 0 1 (0.6) 7 (5.3)

N, человек 131 278 116 109 100 180 132

p (H–W) 0.905 0.668 0.817 0.907 0.899 0.940 0.993

C53341T, 
rs7903146

Распределение 
генотипов,  
n (%)

C/C 119 (90.1) 225 (81.6) 91 (79.1) 90 (90.1) 84 (87.5) 143 (85.1) 73 (54.9)

C/T 13 (9.9) 49 (17.7) 22 (19.1) 9 (9.9) 12 (12.5) 24 (14.3) 51 (38.3)

T/T 0 2 (0.7) 2 (1.8) 0 0 1 (0.6) 9 (6.8)

N, человек 132 276 115 99 96 168 133

p (H–W) 0.925 0.932 0.904 0.942 0.907 0.999 0.982

Примечание. N – объем выборки; n – численность; p (H–W) – значение вероятности отклонения от равновесного распределения Харди–Вайнберга.

Таблица 3. Частота аллеля TCF7L2 (103894T) в некоторых популяциях (этнических группах) и сравнение популяций (p-value)

Популяция/ 
этническая группа

N,  
человек

Частота 
TCF7L2 
(103894T ), 
%

Сравнение популяций (p-value)

Буряты Телеуты Якуты Долганы Русские 
Восточной 
Сибиривосточные западные Нюрбинский 

улус
Усть-Алданский 
улус

Буряты восточные* 131    5.7   0.991 0.153 0.955 0.873 0.971 p < 0.001

Буряты западные* 278    5.4 0.991   0.051 0.878 0.691 0.763 p < 0.001

Телеуты* 116    9.5 0.153 0.051   0.227 0.336 0.168 p < 0.001

Якуты, Нюрбинский улус* 109    6.0 0.955 0.878 0.227   0.993 0.896 p < 0.001

Якуты,  
Усть-Алданский улус*

100    6.5 0.873 0.691 0.336 0.993   0.996 p < 0.001

Долганы* 180    6.1 0.971 0.763 0.168 0.896 0.996   p < 0.001

Русские  
Восточной Сибири*

132 23.1 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001  

Китайцы дай,  
Сишуанбаньна, Китай**

   93    1.1 0.024 0.022 p < 0.001 0.020 0.013 0.013 p < 0.001

Китайцы хань,  
Пекин, Китай**

103    0 0.001 0.001 p < 0.001 0.001 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001

Южные китайцы хань, 
Китай**

105    1.0 0.013 0.012 p < 0.001 0.011 0.007 0.007 p < 0.001

Японцы, Токио, Япония** 104    2.4 0.125 0.116 0.004 0.109 0.076 0.073 p < 0.001

Кинь (вьеты),  
Хошимин, Вьетнам**

   99    0.5 0.006 0.005 p < 0.001 0.005 0.003 0.003 p < 0.001

Население штата Юта, 
потомки выходцев  
из Северной и Западной 
Европы**

   99 27.8 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001 0.296

Финны, Финляндия**    99 21.7 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001 0.807

Англичане и шотландцы**    91 26.4 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001 0.493

Иберы, Испания** 107 37.4 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001

Тосканцы, Италия** 107 31.8 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001 0.043

Примечание. Здесь и в табл. 4: * собственные данные; ** литературные данные (The 1000 Genomes…, 2012). Жирным шрифтом выделены значения  
p < 0.025, при которых различия считались статистически значимыми.
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Частота аллеля TCF7L2 (53341T) в выборке русских 
(25.9 %) также соответствует значениям этого показа-
теля в других европеоидных группах (23–40 %) (The 
1000 Genomes…, 2012). В изученных нами выборках 
коренных народов он статистически значимо меньше, чем 
в группе русских, и варьирует от 4.5 % у якутов Нюрбин-
ского улуса до 11.3 % у телеутов. Выявлены статистически 
значимые различия между группой телеутов и выборка-
ми, где эта частота минимальна, – восточными бурятами 
(4.9 %) и якутами Нюрбинского улуса. Приведенные в 
работе (Trifonova et al., 2020) данные по частоте изучен-
ного аллеля TCF7L2 (53341T) в выборках бурят (6.3 %) 
и якутов (4.3 %) оказались близки к полученным нами 
результатам. К сожалению, в этой статье не указаны объ-
емы выборок и место проживания испытуемых, что не 
позволило нам оценить достоверность различий. Мы не 
обнаружили статистически значимых различий между 
выборками восточных бурят и якутов Нюрбинского улуса 
и представленными в литературе выборками коренного 
населения Восточной Азии – китайцами, японцами и 
вьетнамцами. Для якутов Усть-Алданского улуса показа-
но, что частота аллеля TCF7L2 (53341T) статистически 

значимо выше, чем у вьетнамцев; у долган выявлены 
различия еще и с некоторыми китайскими популяциями. 
Группы западных бурят и телеутов демонстрируют стати-
стически значимо бóльшую частоту изученного аллеля по 
сравнению со всеми описываемыми восточно-азиатскими 
выборками. Показано также, что частота этого варианта 
в популяциях коренных жителей Сибири статистически 
значимо меньше, чем в европеоидных группах, описанных 
в литературе (The 1000 Genomes…, 2012). Таким образом, 
тенденция к промежуточному положению выборок ко-
ренных сибирских народов между восточно-азиатскими 
популяциями и европеоидами наблюдается и по частоте 
аллеля TCF7L2 (53341T).

Обсуждение
Исследование частот функционально значимых вариан-
тов генов в медико-биологическом и геногеографическом 
контексте является актуальным направлением в изучении 
популяционно-генетической структуры коренных народ-
ностей Сибири. В настоящей работе определены частоты 
аллелей 103894T и 53341T гена TCF7L2, ассоциирован-
ных с СД2 и другими метаболическими заболеваниями, 

Таблица 4. Частота аллеля TCF7L2 (53341T ) в некоторых популяциях (этнических группах) и сравнение популяций ( p-value)

Популяция/ 
этническая группа

N,  
человек

Частота 
TCF7L2 
(53341T ), 
%

Сравнение популяций ( p-value)

Буряты Телеуты Якуты Долганы Русские 
Восточной 
Сибиривосточные западные Нюрбинский 

улус
Усть-Алданский 
улус

Буряты восточные* 132 4.9   0.030 0.014 0.983 0.660 0.224 p < 0.001

Буряты западные* 276 9.6 0.030   0.556 0.037 0.213 0.399 p < 0.001

Телеуты* 115 11.3 0.014 0.556   0.017 0.106 0.190 p < 0.001

Якуты, Нюрбинский улус* 99 4.5 0.983 0.037 0.017   0.573 0.205 p < 0.001

Якуты,  
Усть-Алданский улус*

96 6.3 0.660 0.213 0.106 0.573   0.672 p < 0.001

Долганы* 168 7.7 0.224 0.399 0.190 0.205 0.672   p < 0.001

Русские  
Восточной Сибири*

133 25.9 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001  

Китайцы дай,  
Сишуанбаньна, Китай**

93 2.2 0.220 0.002 p < 0.001 0.335 0.086 0.017 p < 0.001

Китайцы хань,  
Пекин, Китай**

103 2.4 0.245 0.001 p < 0.001 0.375 0.094 0.017 p < 0.001

Южные китайцы хань, 
Китай**

105 2.9 0.386 0.003 0.001 0.552 0.162 0.033 p < 0.001

Японцы, Токио, Япония** 104 2.9 0.388 0.003 0.001 0.554 0.164 0.033 p < 0.001

Кинь (вьеты),  
Хошимин, Вьетнам**

99 1.0 0.037 p < 0.001 p < 0.001 0.068 0.011 0.001 p < 0.001

Население штата Юта,  
потомки выходцев  
из Северной и Западной 
Европы**

99 31.3 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001 0.240

Финны, Финляндия** 99 22.7 p < 0.001 p < 0.001 0.002 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001 0.494

Англичане и шотландцы** 91 25.8 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001 0.931

Иберы, Испания** 107 39.7 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001 0.002

Тосканцы, Италия** 107 37.4 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001 p < 0.001 0.009
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в  по пуляциях бурят, якутов, долган, телеутов и в выборке 
русских Восточной Сибири. Показано, что в группе рус-
ских они находятся в интервале, характерном для других 
европеоидных популяций. В то же время в популяциях 
коренных сибирских этносов выявлены статистически 
значимо меньшие частоты вариантов TCF7L2 (103894T ) 
и TCF7L2 (53341T ). По этому показателю коренное насе-
ление Сибири занимает промежуточное положение между 
европеоидами и популяциями Восточной Азии.

Существует ряд работ, в которых показано, что метабо-
лический синдром и один из его компонентов – СД2 – реже 
встречаются среди коренных этносов Сибири, Дальнего 
Востока, а также европейской части России, имеющих в 
составе генофонда монголоидный компонент, чем среди 
европеоидов (Цыреторова и др., 2015; Кичигин и др., 
2017; Цыганкова и др., 2018). Это обусловлено, прежде 
всего, традиционным образом жизни, предполагающим 
достаточные физические нагрузки и рацион, состоящий 
из преимущественно животной пищи, богатой белками 
и жирами, с ограниченной углеводной составляющей 
(Баи рова и др., 2013).

Этнические особенности в распространении и прояв-
лении СД2 определяет и отличный от европейцев гено-
фонд, характеризующийся уникальным сочетанием частот 
функционально значимых генов, который сформировался 
в результате адаптации к условиям среды (Батурин и др., 
2017; Hallmark et al., 2018). Различия в условиях жизни 
коренного и пришлого населения нивелируются в про-
цессе урбанизации: изменяются многовековые традиции, 
характер питания и, как следствие, среди коренных на-
родов все большее распространение получают болезни 
цивилизации, связанные с нарушением метаболизма, в том 
числе сахарный диабет 2-го типа (Овсянникова и др., 2007; 
Цыреторова и др., 2015; Цыганкова и др., 2018). Изучая 
распределение вариантов функционально значимых генов, 
ассоциированных с риском заболеваний в популяциях 
коренного населения Сибири, можно определить «запас 
прочности» генофонда, оценить степень подверженности 
разных этнических групп заболеваниям метаболического 
спектра в меняющихся условиях внешней среды и спро-
гнозировать эпидемиологическую ситуацию в ближайшем 
будущем.

Меньшая распространенность сахарного диабета 
2-го типа среди коренного населения Сибири согласуется 
с выявленными в настоящем исследовании пониженными 
популяционными частотами изученных аллелей TCF7L2 
(103894T ) и TCF7L2 (53341T ), ассоциированных с СД2 
и рядом синтропных заболеваний. Можно предположить, 
что сниженная частота этих вариантов вносит вклад в 
эт нические особенности заболеваемости в изученных 
популяциях. В условиях урбанизации у коренных этносов 
Сибири можно прогнозировать сниженный, по сравнению 
с пришлыми европеоидами, рост заболеваемости СД2 и 
другими ассоциированными с этими вариантами патоло-
гическими состояниями.

Высокую по сравнению с бурятами и якутами частоту 
варианта TCF7L2 (53341T ) у телеутов Кемеровской об-
ласти можно объяснить тем, что во время становления 
этот этнос вобрал в свой генофонд некоторую долю евро-
пеоидного компонента (Остапцева и др., 2006). Проживая 

в более комфортных условиях, обусловленных близостью 
городов Прокопьевск, Кемерово, Новокузнецк, и имея 
расширенный, приближенный к европейскому рацион 
питания, телеуты могут быть подвержены повышенному 
риску развития СД2 и ассоциированных с ним заболе-
ваний. Повышение частоты сердечно-сосудистых забо-
леваний в последние десятилетия у них уже отмечается 
(Овсянникова и др., 2007). Однако для более корректных 
выводов необходимо изучение частот вариантов и других 
функционально значимых генов.

Заключение
В настоящей работе изучены этнические особенности 
в распределении частот полиморфных вариантов гена 
TCF7L2 (G103894T, rs12255372) и (C53341T, rs7903146) 
в популяциях бурят, якутов, долган и телеутов и в вы-
борке русских Восточной Сибири. Исследование локуса 
rs12255372 у разных территориальных групп бурят и 
яку тов было выполнено впервые, так же как и впервые ис-
следованы популяции телеутов и долган по обоим локусам 
rs12255372 и rs7903146. Показано, что в соответствии с 
общим географическим градиентом распределения по-
лиморфных вариантов, частоты их в выборках коренных 
сибирских народов занимают промежуточное положение 
между европеоидами и популяциями Восточной Азии.

Продемонстрировано, что встречаемость аллелей 
TCF7L2 (103894T ) и TCF7L2 (53341T ), ассоциированных 
с сахарным диабетом 2-го типа и другими заболеваниями 
метаболического спектра, статистически значимо ниже 
в выборках сибирских народов, чем среди русских, что 
согласуется с меньшей подверженностью коренного на-
селения метаболическим нарушениям, в том числе СД2. 
В условиях перехода к урбанизированному образу жиз ни 
можно прогнозировать сниженный, по сравнению с при-
шлыми европеоидами, рост заболеваемости СД2 и других 
ассоциированных с этими вариантами патологических 
состояний у коренных этносов Сибири – бурят, якутов, 
долган и телеутов. 

Для более полного понимания природы этнических 
различий необходимо дальнейшее изучение структуры 
популяций по другим генам метаболического профиля.
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