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Впервые описана тонкая структура гаплогруппы N3a2-M1982 Y-хромосомы по данным полного секвениро-
вания 23 мужчин, коренных жителей Якутии, с учетом как SNP-, так и STR-мутаций. Скорость мутирова-
ния STR-маркеров Y-хромосомы в якутской популяции была откалибрована по радиоуглеродной датировке 
образца средневекового мужчины Yana Young, найденного в нижнем течении р. Яна в Якутии. Полученные 
нами оценки константы интенсивности STR-мутаций в 23-маркерных гаплотипах ветви N3a2-M1991 с при-
менением трех различных вариантов расчета (0.0032, 0.0024, 0.0032) оказались несколько ниже общемиро-
вого среднего значения по данным YHRD (0.0033), и выше усредненной “генеалогической” скорости мути-
рования (0.0021), но в пределах доверительного интервала не противоречат современным представлениям 
о скорости возникновения STR-мутаций в Y-хромосоме.
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Якутская популяция уникальна по своим ге-
нетическим характеристикам: от известных в 
мире генетических изолятов она отличается вы-
раженным эффектом основателя по отцовской 
линии – более 80% всех линий Y-хромосомы 
мужчин-саха принадлежат к гаплогруппе N3a2 
[1–3] (или N1a1a1a1a4a1 по номенклатуре Меж-
дународного общества генетической генеалогии 
2019–2020 гг., https://isogg.org/tree/.) Эта гапло-
группа, возникшая в эпоху неолита (~7.1 тыс. лет 
назад согласно [2], ~6.2 тыс. лет назад по данным 
YFull), имеет очень широкий ареал распростра-
нения. Помимо Сибири, Средней Азии и Мон-
голии, гаплогруппа N3a2 встречается в Китае и 
Корее, а также на Ближнем Востоке и в Европе, 
с максимумом частот в популяциях Якутии ([2]; 
https://www.yfull.com/tree/). 

“Якутская” ветвь гаплогруппы N3a2 опреде-
ляется маркерами M1982, M1995, M2003, M2032, 
M2038, M2103, M2108, M2122, Y25014 и по дан-
ным полногеномного секвенирования, опубли-
кованным в базе https://www.yfull.com/tree/, 
имеет относительно небольшой возраст ~2000 
лет (95%ДИ 2700–1400 лет назад). При этом вре-
мя возникновения ближайшего общего предка 
(TMRCA) для мужчин-саха составляет ~1.35 тыс. 
лет (95%ДИ 1800–900 лет назад). 

Структура этой ветви была частично рекон-
струирована нами на основе SNP-маркеров и 
TMRCA оценен в ~1270 ± 250 лет назад [4]. В на-
стоящей работе мы впервые описали тонкую 
структуру “якутской” N3a2-1982 гаплогруппы 
Y-хромосомы по данным полного секвениро-
вания 23 мужчин, коренных жителей Якутии, с 
учетом как SNP-, так и STR-мутаций, и провели 
оценку скорости возникновения STR-мутаций в 
якутской популяции в сравнении с показателя-
ми скорости мутирования, предложенными дру-
гими авторами.

Для оценки скорости мутирования STR-мар-
керов Y-хромосомы в нашей работе применен 
оригинальный подход с использованием ради-
оуглеродной датировки образца средневекового 
мужчины Yana Young [8], который расположен 
на филогенетическом дереве близко к общему 
предку большинства современных якутов. 

МАТЕРИАЛЫ И МЕТОДЫ

Для реконструкции тонкой структуры 
N3a2-M1982 ветви Y-хромосомы были исполь-
зованы данные полного секвенирования 16 об-
разцов мужчин-саха (HGDP00960, HGDP00964, 
HGDP00968, HGDP00953, HGDP00948, 
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HGDP00952, HGDP00961, HGDP00954, 
HGDP00965, HGDP00945, HGDP00969, 
HGDP00951, HGDP00950, HGDP00946, 
HGDP00949, HGDP00947), доступных из откры-
той базы данных HGDP (Human Genome Diversity 
Project) [5] а также одного эвенка SRR1822287 и 
одного эвена SRR1822619 из работы [6], трех саха 
и одного эвена Yak22076, Yak14333, Yak20490, 
Even16166 из работы [7], одного саха YF01684 
из работы [4] и одного древнего образца Yana 
Young средневекового мужчины, обнаруженного 
в нижнем течении р. Яна на северо-востоке Яку-
тии [8]. Число тандемных повторов в STR-ло-
кусах проверялось по инсерциям или делециям 
STR-мотива против референсного значения в 
BAM файле. 

Длины поколений в якутской популяции 
были рассчитаны на основании анализа генеало-
гий 712 семей из Намского, Верхнеколымского, 
Среднеколымского, Нижнеколымского и Эль-
гетского улусов, восстановленных по ревизским 
сказкам от 1768, 1795, 1816, 1858 гг., церковным 
метрическим книгам за период с 1768 по 1918 гг. 
и материалам переписи 1917 г. [9]. Длина муж-
ского поколения у якутов составляет в среднем 
35.7 лет [9]. 

При расчете скорости возникновения 
STR-мутаций исходили из радиоуглеродной да-
тировки образца Yana Young, располагающегося 
близко к корню одной из ветвей гаплогруппы 
N3a2-1982, диагностируемой маркером M1991. 
Возраст древнего образца Yana Young был 
определен в работе [8] методом ускорительной 
масс-спектрометрии в 862 ± 26 лет и с учетом 
калибровки составляет ~766 календарных лет с 
момента смерти. Образец представляет собой 
левую малоберцовую кость мужчины 20–35 лет, 
ростом около 160 см.

Скорость возникновения STR-мутаций 
Y-хромосомы в якутской популяции была под-
считана тремя способами.

Оценка константы интенсивности STR-мута-
ций (μ) при первом и втором вариантах расчета 
проводилась по формуле:

µ =
N

lM
STR ,

где NSTR – количество STR-мутаций относитель-
но предкового гаплотипа, зависящее от спосо-
ба подсчета; l – число STR-локусов, M – общее 
число мейозов.

При прямом способе подсчет STR-мутаций 
проводился от STR-гаплотипа каждого образца 
до STR-гаплотипа ближайшего общего предка 
ветви N3а2-M1991. Общее число мейозов равно:

M = nT,

где n – объем выборки, T – число поколений до 
точки калибровки ~800 лет назад (примерная 
дата рождения средневекового мужчины Yana 
Young).

Второй вариант расчета был основан на под-
счете числа STR-мутаций на ветвях филогенети-
ческого дерева N3а2-M1991. Число независимых 
мейозов оценивалось по числу SNP-мутаций, 
произошедших в участках combBED Y-хромосо-
мы, в которых однонуклеотидные мутации на-
дежно идентифицируются [4]:

M = NSNPt, 

где NSNP – число SNP мутаций на ветвях 
N3а2-M1991, t – среднее число поколений, при-
ходящееся на одну SNP мутацию:

 t = nT

NT

,

где NT – общее число накопленных SNP-му-
таций от гаплотипов всех образцов до гапло-
типа ближайшего общего предка гаплогруппы 
N3a2-M1991.

Третий вариант расчета основывался на ρ-ста-
тистике одношаговых STR- мутаций, реализо-
ванной в программе для построения медианных 
сетей Network 10.2. Средняя скорость STR-мута-
ций была определена при значении TMRCA рав-
ном ~800 лет. 

 РЕЗУЛЬТАТЫ 

Структура “якутской” N3a2-M1982 – гапло-
группы Y-хромосомы, построенная по SNP-мар-
керам 23 современных мужчин и одного древне-
го образца Yana Young, представлена на рис.  1. 
Для каждого из современных образцов было 
проведено сопоставление с 23-маркерными 
Y-STR гаплотипами PowerPlex Y23 (рис. 1,б), 
что позволило определить положение STR-мута-
ций на ветвях филогенетического дерева. Всего 
на филогенетическом дереве N3a2-1982 выяв-
лено 23 независимых одношаговых STR-мута-
ций в 23 локусах (рис. 1,а), из них 14 – на ветви 
N3a2-М1991. 
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Первый вариант расчета. При расчете кон-
станты интенсивности мутаций в STR-локусах 
в качестве предкового был выбран гаплотип 
Ht3 [10], как наиболее близкий к линии древ-
него мужчины Yana Yang (рис. 1,б). Количе-
ство мутаций было подсчитано относительно 
предкового гаплотипа Ht3, который в форма-
те записи локусов DYS19, DYS385a, DYS385b, 
DYS389I, DYS389II, DYS390, DYS391, DYS392, 
DYS393, DYS437, DYS438, DYS439, DYS448, 
DYS456, DYS458, DYS481, DYS533, DYS549, 
DYS570, DYS576, DYS635, DYS643, GATA H4 
выглядит следующим образом: 14-11-13-14-
31-23-11-16-14-14-11-10-19-14-16-20-11-12-
19-16-22-12-12. 

В 17 образцах гаплогруппы N3a2-M1991 
было накоплено 28 одношаговых STR-мутаций 
относительно предкового гаплотипа. Длина по-
коления у якутов, рассчитанная по генеалоги-
ческим данным 712 семей якутов XVIII–XX вв., 
составляет ~35.7 лет [9]. Мейоз у древнего муж-
чины произошел ~800 лет назад соответствен-
но, число поколений до предкового гаплотипа 
по данной модели равно 800/35.7 = 22.4. Таким 

образом, при прямом расчете константа ин-
тенсивности STR-мутаций составляет 28/(17 × 
23 × 22.4) = 0.0032 мутаций на локус на поко-
ление (95%ДИ: 0.0006–0.0079). Погрешность, 
рассчитанная по гамма-распределению [11], 
при данном способе расчета велика, посколь-
ку половина мутаций не является независимой. 
Основной вклад в величину ковариации вносит 
локус DYS389II (рис. 1). 

Второй вариант расчета. С целью определе-
ния совокупного времени, за которое возникли 
мутации, было построено модельное дерево, ос-
нованное на SNP-мутациях, которые обнаруже-
ны во всех образцах данной выборки в пределах 
участков combBED Y-хромосомы. Однонуклео-
тидные мутации образуют на этом дереве 23 сег-
мента, отмеченных желтым цветом (рис.  2). 
Всего на дереве идентифицировано 77 SNP – 
мутаций, попадающих в участки combBED. На 
рис. 1 число их указано поверх линий ветвей де-
рева в желтых сегментах. Каждая SNP-мутация 
определяет независимый сегмент модельного 
дерева (является аналогом числа поколений). 
Число STR-мутаций, соответствующих каждому 

Рис. 1. Филогенетическое дерево гаплогруппы N3a2-M1982. а – структура филогенетического дерева, реконстру-
ированная по данным полного секвенирования Y-хромосом 23 мужчин, коренных жителей Якутии. SNP-мутации 
указаны на ветвях черным шрифтом, STR-мутации – красным. 
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Рис. 1. Окончание. Филогенетическое дерево гаплогруппы N3a2-M1982. б – 23-маркерные STR-гаплотипы 23-х 
мужчин, включенных в выборку. Cправа указаны доминирующие в якутской популяции гаплотипы Ht1, Ht2, Ht3. 

из желтых сегментов, отмечено зеленым цветом. 
Всего на дереве 14 независимых одношаговых 
STR-мутаций.

Среднее расстояние от каждого из 17 об-
разцов до точки калибровки равно в среднем 
6.647 SNP-мутаций. Если число поколений до 
предкового гаплотипа по данной модели рав-
но 800/35.7 = 22.4, то на одну SNP-мутацию 
приходится в среднем 22.4/6.647 = 3.37 поко-
лений. Следовательно, общая длина ветвей 
модельного дерева составляет 77 × 3.37 = 259 
поколений.

Константа интенсивности STR-мута-
ций при данном способе расчета составляет: 
14/(23 × 259) = 0.0024 мутаций на локус на поко-
ление (95%ДИ: 0.0013–0.0039).

 Преимущество этого подхода заключается в 
том, что расчет сделан исключительно по неза-
висимым событиям, точность оценки при этом 
значительно выше, чем при расчете первым спо-
собом. Вероятно, что одной из причин расхож-
дения с результатами первого варианта расчета 
является статистическая погрешность, обуслов-
ленная относительно небольшим объемом ис-
следованной нами выборки. 

Третий вариант расчета. Третий вариант 
оценки константы интенсивности STR-му-
таций основывался на алгоритме программы 
Network 10.2. Из составленной нами базы дан-
ных, включающей 562 гаплотипа гаплогруппы 
N3a2-M2019, были отобраны 39 образцов, у ко-
торых было известно максимальное число по-
второв по STR-маркерам построенного нами 
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филогенетического дерева. В том числе 21 обра-
зец – 23-маркерные гаплотипы из работ: [4] – 1, 
[7] – 3, [12] – 15, [6] – 1, [13] – 1; 18 гаплотипов – 
21-маркерные из работы [14]. Филогенетическая 
сеть была построена по принципу median-joining 
с одинаковым весом для всех локусов, равным 
10, и параметром ε = 0 (рис. 3). Путем измене-
ния переменной “скорости мутации” установи-
ли предельный возраст дерева 800 лет. Констан-
та скорости STR-мутаций при данном подходе 
оказалась равной 0.0032 на локус на поколение 
продолжительностью 35.7  лет (95%ДИ: 0.0008–
0.0071). Способ расчета, реализованный в про-
грамме Network, близок к нашему первому вари-
анту, соответственно, погрешность при оценке 
третьим способом также велика.

ОБСУЖДЕНИЕ

Скорость мутирования STR-маркеров явля-
ется наиболее важным параметром при расчете 

времени коалесценции кластеров Y-хромосомы. 
Различия между скоростями мутирования, пред-
ложенными разными авторами, до недавнего 
времени представляли собой предмет оживлен-
ных дискуссий. Подробный анализ ранних ра-
бот, касающихся определения скорости мутаций 
и генетических датировок, был сделан в обзоре 
[15]. Подсчитанная по родословным “генеалоги-
ческая” скорость мутирования для разных набо-
ров STR-локусов, в том числе 17 локусов набора 
Yfiler, составила в среднем ~0.0021 мутаций на 
локус на поколение [16–18]. Позднее скорость 
мутирования среднестатистического локуса 
была рассчитана по 170 STR в работе [19] и полу-
чено то же значение – 0.0021. С другой стороны, 
“эволюционная” скорость возникновения му-
таций, откалиброванная по популяциям с доку-
ментированной историей (маори Новой Зелан-
дии и островов Кука, цыгане Болгарии) имела 
значение 0.00069 [20]. Компромиссное решение 
вопроса столь больших различий было пред-

Рис. 2. Модельное дерево гаплогруппы N3a2-M1991. На ветвях дерева на желтом фоне указано число SNP-мутаций, 
на зеленом – число STR-мутаций.

АДАМОВ, ФЕДОРОВА
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ложено в работе [7]: авторами было выдвинуто 
предположение, что “эволюционная” скорость 
подходит для более древних гаплогрупп возрас-
том порядка 30 тыс. лет, а “генеалогическая” – 
для молодых гаплогрупп возрастом в пределах 
5–10 тыс. лет. 

Наиболее полная подборка научных сведений 
о скорости Y-STR мутаций в настоящее время со-
держится в базе данных Y Chromosome Haplotype 
Reference Database (YHRD) [21]. Для набора из 
23 локусов PowerPlex Y23 константа интенсив-
ности STR-мутаций составляет в среднем 0.0033 
мутаций на локус на поколение (95%ДИ 0.0031–
0.0035), что намного больше, чем описанная 
выше среднестатистическая “генеалогическая” 
скорость.

В настоящей работе нами впервые был приме-
нен редкий подход оценки скорости мутирования 
в Y-STR-локусах, основанный на построении 
генеалогического дерева по данным массового 
параллельного секвенирования, с использова-
нием калибровки возраста по радиоуглеродному 
датированию древнего образца. До сих пор кали-
бровка по древним образцам была использована 
только в двух рецензируемых работах при оценке 

Ht3

Ht1

Рис. 3. Филогенетическая сеть 23-маркерных 
STR-гаплотипов (n = 39) ветви N3a2-M1991. Пред-
ковый гаплотип Ht3 изображен синим цветом.

Таблица 1. Показатели скорости возникновения STR-мутаций в Y-хромосоме по данным различных авторов

Константа интенсивности STR-мутаций в 
Y-хромосоме

Количество
STR-локусов, набор Популяция Авторы

1
0.0032 (95%ДИ: 0.0006–0.0079)
0.0024 (95%ДИ: 0.0013–00039)
0.0032 (95%ДИ: 0.0008–0.0071)

23 STR локуса,
PowerPlex Y23 саха (якуты) [Настоящее 

исследование]

2 ~0.00069 “эволюционная” скорость 10 STR-локусов
маори Новой Зеландии 

и островов Кука, цыгане 
Болгарии

[20]

3 ~0,0021
“генеалогическая” скорость 170 STR-локусов

Аргентина, Бразилия,
Колумбия, Португалия, 

Испания, Венесуэла, 
США и др.

[16-19]

4 0.0033 (95%ДИ 0.0031–0,0035) 23 STR-локуса,
PowerPlex Y23

 Общемировые данные 
Y Chromosome Haplo-

type Reference Database 
(YHRD)

[21]

5 0.00217 (95%ДИ 0.0015–0.0031) 23 STR-локуса,
PowerPlex Y23 корейцы [23]

6 0.0041 (95%ДИ: 0.0029–0.0058). 23 STR-локуса,
PowerPlex Y23 корейцы [24]

7 0.00285 (95%ДИ: 0.00243–0.00332) 23 STR-локуса,
PowerPlex Y23 северные китайцы [25] 

8 0.00535 (95%ДИ: 0.00485–0.00589) для “R1b”;
0.0043 (95%ДИ: 0.00347–0.00465) для “I & J” 42 STR-локуса Бельгия [26]

9 0.0056 (95%ДИ: 0.0035–0.0086)

21 STR-локус из 
набора PowerPlex 
Y23 (без DYS549 и 

DYS643) 

японцы [27]
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скорости мутирования однонуклеотидных по-
лиморфизмов (SNP) в Y-хромосоме [22, 7]. Ре-
зультаты расчетов константы по первому и вто-
рому вариантам в настоящей работе находятся 
ниже среднемирового значения (0.0033) [21], но 
в пределах погрешности не противоречат вели-
чине константы интенсивности мутаций YHRD 
(табл.  1). Наиболее точная оценка по второму 
варианту расчета – 0.0024 мутаций на локус на 
поколение (95%ДИ: 0.0013–0.0039) – составляет 
всего 70% от скорости по данным YHRD и ближе 
к “генеалогической” скорости. 

Похожий результат был получен в работе [23], 
рассчитанный по генеалогиям 620 пар “отец–
сын” у корейцев. Для константы интенсивности 
мутаций в 23-маркерных гаплотипах авторы по-
лучили значение 0.00217 на локус на поколение, 
95%ДИ 0.0015–0.0031. При этом в другой работе 
[24] оценка константы по 363 парам “отец–сын” 
для популяции корейцев существенно выше – 
0.0041 мутаций на локус на поколение (95%ДИ: 
0.0029–0.0058). У северных хань (Китай) кон-
станта интенсивности мутаций для STR локусов 
PowerPlex Y23 была измерена по генеалогиче-

ским данным 2548 пар “отец–сын” и составила 
0.00285 мутаций на локус на поколение (95%ДИ: 
0.00243–0.00332) [25] (табл. 1).

Кроме того, могут существовать и другие 
причины различий в константе интенсивности 
STR-мутаций. Известно, что STR-мутации воз-
никают с разной скоростью в Y-хромосомах из 
разных гаплогрупп. В работе [26] опубликованы 
данные о достоверной разнице в константах для 
гаплогрупп R1b и I&J. Скорость возникновения 
STR-мутаций у японцев, у которых доминиру-
ют гаплогруппы O-M268 и D-M64.1, оказалась 
выше, чем у европейцев [27]. Авторы объясняют 
причину расхождений разной длиной STR-по-
второв: чем больше тандемных повторов в локу-
се, тем выше вероятность мутации [28]. 

С целью определения различий в длинах 
STR-повторов в табл. 2 приведены данные по 
средней длине тандемных повторов в образцах 
проектов 1000 Genomes [29] и HGDP [30] в срав-
нении с предковым гаплотипом Ht3 ”якутской“ 
ветви N3a2-M1991. Различия между гаплоти-
пом Ht3 и средними значениями STR-повторов 

Таблица 2. Средняя длина аллелей в Y-STR-локусах набора PowerPlex Y23

Y-STR-локус
Средняя скорость

мутирования
по YHRD

Предковый гаплотип
гаплогруппы 
N3a2-M1991

Проект 1000 
Genomes, n = 576

Проект HGDP, 
n = 669

Различия в длинах 
STR-повторов,

в среднем
DYS19 0.0022 14 14.8 14.7
DYS385a 0.0028 11 13.1 12.9 –2
DYS385b 0.0028 13 16.2 15.9 –3.1
DYS389I 0.0024 14 13.0 13.0 +1
DYS389II 0.0050 32 29.5 295 +2.5
DYS390 0.0020 23 23.3 23.2
DYS391 0.0023 11 10.3 10.2
DYS392 0.0004 16 12.2 12.1 +3.9
DYS393 0.0013 14 13.1 13.1
DYS437 0.0012 14 14.5 14.4
DYS438 0.0004 11 10.7 10.5
DYS439 0.0045 10 11.7 11.4 –1.6
DYS448 0.0012 19 19.5 19.6
DYS456 0.0041 14 15.2 15.2 –1.2
DYS458 0.0065 16 16.7 16.7
DYS481 0.0037 20 23.7 23.4 –3.6
DYS533 0.0027 11 11.4 11.2
DYS549 0.0030 12 12.1 11.9
DYS570 0.0080 19 17.9 17.9 +1.1
DYS576 0.0116 16 17.6 17.4 –1.5
DYS635 0.0044 22 21.7 21.7
DYS643 0.0010 12 11.2 10.7
GATAH4 0.0025 12 11.5 11.5
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в базах данных международных проектов, пре-
вышающие один мутационный шаг, наблюда-
ются в следующих локусах: положительные – в 
четырех локусах DYS389I, DYS389II, DYS392 
и DYS570, отрицательные – в шести локусах 
DYS385a, DYS385b, DYS439, DYS456, DYS481 и 
DYS576. При этом совокупная скорость мутиро-
вания в локусах с отрицательными различиями 
превышает совокупную скорость мутирования 
в локусах с положительными различиями – 
0.0295 против 0.0158 по сводным данным YHRD 
(табл. 2). Баланс этих показателей указывает на 
более низкую скорость мутирования STR-локу-
сов гаплогруппы N3a2-M1991 в сравнении с об-
щемировыми данными YHRD, что соответству-
ет нашим расчетам константы интенсивности 
мутаций.

Таким образом, полученные нами оценки 
константы интенсивности мутаций STR-локусов 
в 23-маркерных гаплотипах ветви N3a2-M1991 с 
применением трех различных вариантов расче-
та (0.0032, 0.0024, 0.0032) оказались несколько 
ниже общемирового среднего значения по дан-
ным YHRD (0.0033) и выше “генеалогической” 
скорости мутирования (0.0021), но в пределах 
доверительного интервала не противоречат со-
временным представлениям о скорости возник-
новения STR-мутаций в Y-хромосоме.

Работа выполнена в рамках Государственного 
задания Министерства науки и высшего обра-
зования РФ (FSRG-2023-0003) “Генетические 
особенности населения Северо-Востока России: 
реконструкция генетической истории, механиз-
мы адаптации и старения, возраст-зависимые и 
наследственные заболевания”. 

Настоящая статья не содержит каких-либо 
исследований с использованием в качестве объ-
екта животных. 

Настоящая статья не содержит каких-либо 
исследований с участием в качестве объекта лю-
дей.

Авторы заявляют, что у них нет конфликта 
интересов.
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Mutation Rate Estimates for Y Chromosomal STRs  
in the Yakut Population
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The fine structure of the Y chromosome haplogroup N3a2-M1982 has been described, based on complete sequencing 
data of 23 men, indigenous residents of Yakutia, taking into account both SNP and STR mutations. The rate of 
mutation of STR markers of the Y chromosome in the Yakut population was calibrated using radiocarbon dating of 
a sample of a medieval man, Yana Young, found in the lower reaches of the Yana River in Yakutia. Our estimates of 
the mutation intensity constant of STR loci in 23 marker haplotypes of the N3a2-M1991 branch using 3 different 
calculation options (0.0032, 0.0024, 0.0032) turned out to be slightly lower than the global average value according 
to YHRD data (0.0033), and higher than the average over frequently used for STR loci a “genealogical” mutation 
rate (0.0021), but within the confidence interval do not contradict modern ideas about STR mutations rate of the 
Y chromosome.

Keywords: Y chromosome, Sakha (Yakuts), STR loci, mutation rate.
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