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Цель. Оценить частоты генотипов VDR BsmI (rs1544410) и FokI (rs10735810) у этнических русских и в 
различных группах населения Волго(Камского региона и Приуралья.  
Материалы и методы. Обследованы выборки русских европейской части РФ (n = 96) и восточных 
финнов – коми(пермяков (n = 71), коми (n = 190) и удмуртов (n = 86). Частоты генотипов определены 
методом ПЦР(амплификации.  
Результаты. От жителей Москвы (без учета этнической принадлежности) русские отличаются рас(
пределением VDR FokI (p = 0,09001), но не BsmI. Восточные финны в регионах их исторического 
проживания не различаются по VDR FokI и BsmI, но от русских отличаются по частотам BsmI  
(p = 0,0856).  
Выводы. Результаты соответствуют предположению о специфике частот аллелей VDR в различных 
этнических группах.  
Ключевые слова. Витамин D, рецептор витамина D, VDR, FokI, BsmI, костная ткань. 
 
Aim. To assess the genotype frequencies of VDR BsmI (rs1544410) and FokI (rs10735810) in ethnic Russian 
population and in different groups of the population of Volgo(Kamsky region and Priuraliye. 
Materials and methods. Samplings of Russians of the European part of RF (n = 96) and Eastern Finns 
including Komi(Permyaks (n = 71), Komis (n = 190) and Udmurts (n = 86) were examined. Genotype 
frequencies were determined using the method of PCR(amplification. 
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Results. Russians differ for the inhabitants of Moscow (without taking into account ethnic origin) by the 
distribution of VDR FokI (p = 0,09001), but not BsmI. Eastern Finns in the regions of their historical residence 
do not differ by VDR FokI and BsmI, but they differ from Russians by BsmI frequencies (p = 0,0856). 
Conclusions. The obtained results agree with the assumption about the specificity of VDR allel frequencies 
in different ethnic groups. 
Key words. Vitamin D, Vitamin D receptor, VDR, FokI, BsmI, bone tissue. 
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ВВЕДЕНИЕ 

Функционирование важного регулятора 

минерального обмена, D(витамин(эндокрин(

ного комплекса, основано на балансе полу(

чаемого из внешней среды витамина эрго(

кальциферола и синтезируемого организмом 

гормона холекальциферола; физиологически 

активным является конечный метаболит этих 

веществ – кальциферол [18]. Прорыв в физио(

логических, клинических и эпидемиологиче(

ских технологиях исследования проблем, свя(

занных с витамином D, обеспечила разработка 

в 1980(х гг. методов прямого объективного 

анализа содержания витамина в организме 

[35]. Однако по мере накопления данных стало 

появляться все больше свидетельств того, что 

статус организма определяется не только со(

держанием кальциферола, но и чувствитель(

ностью к нему органов и тканей. Этот послед(

ний фактор оказался генетически детермини(

рованным: установлено, что в связывании 

активной формы вещества участвует внутри(

клеточный рецептор, кодируемый геном локу(

са рецептора витамина D (VDR). Он вступает в 

действие на финальном этапе D(витаминного 

обмена, определяя чувствительность органов(

мишеней к кальциферолу [34].  

Ген VDR локализован в 12(й хромосоме 

(регион 12q13). Его аллельные варианты вы(

деляют по соответствующим сайтам распо(

знавания эндонуклеаз (рестриктаз). Интерес 

исследователей вызывают локализованный в 

экзоне 2 FokI (rs10735810) и расположенные 

между 8(м и 9(м экзонами BsmI (rs1544410), 

ApaI (rs7975232) и TaqαI (rs731236); наиболее 

перспективны в клинико(диагностическом 

отношении BsmI и FokI [34].  

В ходе нормального онтогенеза ген VDR 

влияет на общее содержание костной ткани 

в организме и обусловленную развитием 

скелета длину тела [5, 23, 24, 28, 31]. По(

скольку ген детерминирует абсорбцию каль(

ция и минеральную плотность кости [12, 15, 

20, 33], внимание исследователей обратилось 

к выяснению его связей с патологией кост(

ной ткани. Подтвержден вклад полиморфиз(

ма VDR в развитие остеопороза [3, 6, 7, 17, 

21, 36] и остеоартритов [14, 19].  

К настоящему времени установлено, что 

D(витаминные расстройства ведут к гораздо 

более широкому спектру отклонений, чем 

представлялось ранее [9]. Молекулярно(

генетические исследования показали, что 

ген VDR является одним из детерминантов 

иммунной защиты [8], а его полиморфизм 

ассоциирован с риском развития пародон(

тита [1, 29], туберкулеза [27], различных 

форм онкологических заболеваний [22, 25, 

32]. Рядом работ подтверждена роль поли(

морфизма VDR в патогенезе артериальной 

гипертонии [11, 30] и метаболического син(

дрома [16, 26]. Сообщается о связи аллель(

ных вариантов VDR с рассеянным склерозом 

[2], болезнью Паркинсона [13] и сиринго(

миелией [4].  

Сегодня методы генетического анализа 

уже не воспринимаются врачами как «техноло(

гическая экзотика». Можно ожидать, что типи(

рование полиморфизма VDR в ближайшие го(
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ды станет одной из распространенных диагно(

стических процедур. Ситуация, однако, ослож(

няется тем, что экспрессия этого гена может 

быть обусловлена расовыми, этническими и 

антропоэкологическими факторами [5, 17, 34, 

36, 37]. Учитывая это, следует обратить внима(

ние на накопление и систематизацию данных о 

генетических детерминантах чувствительности 

тканей к кальциферолу у населения различных 

регионов и этнических групп. Эта задача акту(

альна для регионов Волго(Камья и Приуралья, 

в которых, помимо численно преобладающих 

русских, значительную часть населения состав(

ляют восточно(финские народы, относящиеся 

к группе пермских финнов: коми, коми(

пермяки и удмурты.  

Цель настоящего исследования – оце(

нить частоты полиморфизмов гена рецепто(

ра витамина D (VDR) у этнических русских и 

в различных группах населения Волго(

Камского региона и Приуралья.  

МАТЕРИАЛЫ И МЕТОДЫ  
ИССЛЕДОВАНИЯ 

Использована коллекция образцов ДНК 

этнических русских (уроженцы европейской 

части РФ) и восточных финнов (коми(

пермяков, коми и удмуртов), случайным об(

разом отобранных среди неродственных 

индивидов, проживающих на территориях 

Пермского края и республик Коми и Удмур(

тия. Этническая принадлежность устанавли(

валась по национальности родителей инди(

вида. Общее число включенных в исследова(

ние – 443 человека.  

Сбор образцов осуществлялся в ходе 

плановых медицинских обследований. 

Участники дали информированное согла(

сие на использование материалов в науч(

ных целях.  

Выделение ДНК из собранных на 

фильтровальную бумагу образцов цельной 

крови осуществляли методом фенольно(

хлороформной экстракции с помощью на(

боров QIAamp DNA Blood Mini Kit (QIAGEN). 

ПЦР(амплификацию аллелей гена VDR BsmI 

(T/C) и FokI (T/C) проводили согласно опуб(

ликованным протоколам [27]. Фрагменты 

подвергали электрофорезу в 10%(ном поли(

акриламидном геле; визуализацию проводи(

ли при ультрафиолетовом освещении с при(

менением систем KODAK Gel Logic 200 

Imaging System и KODAK 1D Image Analysis 

Software. Молекулярно(генетический анализ 

осуществлен на базе коммерческой диагно(

стической лаборатории. 

При отсутствии сайта рестрикции BsmI 

в обоих аллелях генотип обозначали как BB, 

при наличии сайта рестрикции в обоих ал(

лелях – bb, у гетерозигот – Bb. Для FokI ва(

рианты T/C далее аналогичным образом 

обозначены как F/f.  

Гипотеза о принадлежности выборок 

к одной генеральной совокупности (т.е. от(

сутствии различий в распределении частот 

генотипов между выборками) проверялась 

при помощи критерия χ2
 Пирсона.  

РЕЗУЛЬТАТЫ И ИХ ОБСУЖДЕНИЕ 

Частоты генотипов VDR по FokI и BsmI 

в наших выборках приведены в табл. 1. 

В доступных источниках мы не нашли 

данных о распределении частот VDR  

в восточно(финских популяциях, поэтому 

единственным путем для анализа остается 

сравнение наших выборок между собой. 

В табл. 2 представлены уровни значимости 

предположения об отсутствии различий 

в частотах генотипов в парах сравнивае(

мых выборок коми, коми(пермяков и уд(



Ïåðìñêèé ìåäèöèíñêèé æóðíàë                                                                                                  2016 òîì XXXIII № 5 

63 

муртов. По распределению генотипов  

VDR FokI и BsmI эти выборки значимо не 

различаются: во всех случаях нулевая ги(

потеза не отвергается. Таким образом, их 

можно объединить в условную «восточно(

финскую» группу.  

Т а б л и ц а  1  

Частоты генотипов VDR по FokI и BsmI  
в выборках восточно;финского и русского населения 

Этническая группа 
FokI (rs10735810) BsmI (rs1544410) 

Генотип N  % Генотип N  % 

Коми  

FF 49 25,8 BB 19 20,4 

Ff 101 53,2 Bb 30 32,3 

ff 40 21,0 bb 44 47,3 

Коми(пермяки  

FF 14 19,7 BB 6 18,2 

Ff 39 54,9 Bb 15 45,5 

ff 18 25,4 bb 12 36,4 

Удмурты  

FF 24 27,9 BB 5 10,4 

Ff 50 58,1 Bb 19 39,6 

ff 12 11,4 bb 24 50,0 

Русские 
FF 28 29,2 BB 7 7,3 
Ff 55 57,3 Bb 40 41,7 

ff 13 13,5 bb 49 51,0 

Женщины  
г. Москвы* 

FF 18 30,0 BB 7 11,7 

Ff 26 43,3 Bb 25 41,7 
ff 16 26,7 bb 28 46,7 

П р и м е ч е н и е : * данные взяты из источника [10]. 

Т а б л и ц а  2   

Сравнение частот генотипов VDR по FokI и BsmI  
в выборках восточных финнов 

Этническая группа  
Значимость различий по частотам генотипов (критерий χ2

 Пирсона) 
FokI (rs10735810) BsmI (rs1544410) 

коми(пермяки удмурты коми(пермяки удмурты 

Коми  0,53541 0,37671 0,38546 0,30100 

Коми(пермяки – 0,15012 – 0,39711 

 

Распределение генотипов VDR у обсле(

дованных нами этнических русских европей(

ской части России мы сравнили с характери(

стиками выборки «здоровых» женщин г. Мо(

сквы по материалам А.Н. Тагиевой и др. [10] 

(опубликованные в указанной работе частоты 

генотипов приведены в табл. 1). Согласно 

критерию χ2
 Пирсона, по распределению ге(

нотипов BsmI различия незначимы (p =  

= 0,62792), но по генотипам FokI p = 0,09001. 

Поскольку при принятии решения об одно(

родности выборки выбирается десятипро(

центный уровень достоверности, следует за(

ключить, что этнические русские значимо 

отличаются от выборки, формировавшейся 

без учета этнической принадлежности.  

Значимо отличается выборка этниче(

ских русских (n = 96) и от объединенной 

«восточно(финской» (n = 347) по частотам 

генотипов BsmI: нулевая гипотеза отвергает(

ся на уровне 10 % (p = 0,0856). Различия по 

FokI не значимы (p = 0,31068).  
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Суммируя изложенное, можно заклю(

чить, что от выборки из московской популя(

ции, сформированной без учета этнической 

принадлежности индивидов, этнические 

русские отличаются распределением гено(

типов VDR FokI, но не BsmI. Выборки из ан(

тропологически родственных друг другу 

восточно(финских групп, обследованных 

в регионах их исторического проживания, 

сходны между собой по распределению ге(

нотипов VDR FokI и BsmI. При этом частоты 

указанных генотипов у восточных финнов 

отличаются от обнаруженных в русской вы(

борке.  

Таким образом, полученные данные 

свидетельствуют о популяционной неодно(

родности распределения частот аллелей 

и генотипов VDR в различных группах насе(

ления европейской части России, которая 

может быть обусловлена как этническими 

[17, 34, 36, 37], так и антропоэкологическими 

[5] факторами.  

ВЫВОДЫ 

Впервые полученные данные о частотах 

аллелей гена VDR в выборках этнических 

русских европейской части РФ, коми, коми(

пермяков и удмуртов подтверждают предпо(

ложение о специфике распределения гено(

типов VDR FokI и BsmI в различных этниче(

ских группах.  

Поскольку D(витамин(эндокринный 

комплекс и ген рецептора витамина D (VDR) 

играют важную роль в формировании и раз(

витии костной ткани и в патогенезе широко(

го круга заболеваний, для совершенствова(

ния медико(генетической диагностики важ(

но дальнейшее накопление информации о 

распределении частот VDR в популяциях 

России.  
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