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Аннотация. Генетический состав породы и ее генетические отличия от других пород определяют ее облик 
и характерные особенности, включая экономически важные признаки и встречаемость патологий. К насто-
ящему времени выявлено множество локусов, контролирующих наиболее значимые фенотипы, что успеш-
но используется в мировой практике для маркер-ассоциированной селекции в целях улучшения свойств 
пород. В настоящей работе проведен сравнительный анализ частот известных каузативных нуклеотидных 
замен, вставок и делеций, связанных с заболеваниями и хозяйственно ценными признаками, в российских и 
зарубежных породах крупного рогатого скота. Выявлены частоты вышеуказанных ДНК-полиморфизмов в по-
пуляциях российских пород крупного рогатого скота, выполнено их сравнение с частотами в зарубежных по-
пуляциях для пород, разводимых в Российской Федерации, а также с другими зарубежными породами. Наши 
результаты показывают схожесть частот большинства аллелей внутри пород (российского или зарубежного 
разведения), а также связь между представленностью аллелей исследуемых полиморфизмов и наличием 
определяемых ими фенотипических признаков. Были найдены и превышения по частотам ряда нежелатель-
ных аллелей в российских популяциях крупного рогатого скота, на которые стоит обратить внимание при 
селекционной работе с породами. Обнаружено, что аллели, отвечающие за повышенную фертильность по-
роды герефорд, имеют повышенную частоту в популяциях российского разведения по сравнению с зарубеж-
ными популяциями. Интересно, что для азиатских турано-монгольских вагю и якутского скота наблюдалась 
меньшая связь между фенотипическими признаками и частотами известных каузативных аллелей по срав-
нению с европейскими породами. Наша работа указывает на конкретные генетические варианты, которые 
могут быть использованы для улучшения и/или поддержания качеств ряда пород крупного рогатого скота, 
разводимых в Российской Федерации.
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Abstract. The genetic makeup of a breed including its genetic differences from other breeds determines its appearance 
and characteristics, including economically important traits and resistance to pathologies. To date, many loci controlling 
significant phenotypes have been identified, which is successfully used in the world practice of marker-assisted selection 
to improve breed properties. The aim of this study was a comparative analysis of frequencies for known causative 
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nucleotide substitutions, insertions and deletions associated with disease and economically important traits in Russian 
and foreign cattle breeds. As a result, we identified frequencies of these DNA polymorphisms in the populations of 
Russian cattle breeds, compared them with those of foreign populations of the same breed, as well as other foreign 
breeds. Our results indicate similarities in frequencies for most of such alleles within breeds (populations of Russian and 
foreign breeding), as well as the relationship between the causative allele prevalence and the presence of phenotypic 
traits under the effect. We also found an excess of some undesirable alleles in the Russian cattle populations, which 
should be paid attention to when designing breeding programs. We found that the alleles increasing fertility in the 
Hereford breed have a higher frequency in the Russian Hereford population compared to the foreign counterpart. 
Interestingly, unlike for the European breeds, for Asian Turano-Mongolian Wagyu and Yakut cattle, there was a less clear 
link between phenotypic traits and frequencies of known causative alleles. Our work points to specific genetic variants 
that could be used to improve and/or maintain the performance of certain cattle breeds bred in the Russian Federation.
Key words: cattle; selection; breed; Russian Federation; genetic variants; SNP, insertion; deletion.
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Введение
Распространенные типы генетических вариаций, такие 
как однонуклеотидные полиморфизмы, вставки и делеции 
нуклеотидов, среди прочих могут оказывать «полезное» 
или «вредное» влияние на здоровье и продуктивность 
животных (Liu, Bickhart, 2012; Bourque et al., 2018).  
Поэтому секвенирование генома Bos  taurus вызвало 
всплеск исследований генетического разнообразия пород 
крупного рогатого скота (КРС) и его связи с хозяйственно 
важными признаками, адаптациями и заболеваниями, что 
открыло возможности для использования полученных 
знаний при создании пород с необходимыми качества-
ми и улучшения существующих пород (Ларкин, Юдин, 
2016; Юдин, Ларкин, 2019). Согласно базе данных OMIA 
(www.omia.org; Lenffer et al., 2006), в настоящее время 
известны гены, контролирующие 272 признака крупного 
рогатого скота, включая ряд заболеваний. Для 175 из 
них уже выявлены каузативные мутации в кодирующих 
и некодирующих областях ДНК, реализующие свой 
эффект путем различных механизмов, среди которых 
изменения в последовательности белка, в стабильности, 
экспрессии или процессинге РНК (Ibeagha-Awemu et al., 
2008; Юдин, Воевода, 2015; Ciepłoch et al., 2017). На ос-
новании этой информации были разработаны тесты для 
генотипирования патологических мутаций и выбраковки 
животных-носителей из племенного стада (Романенкова 
и др., 2015; Форнара и др., 2019; Сабетова и др., 2021).  
С помощью такого подхода можно идентифицировать 
мутации в раннем возрасте для своевременной выбра-
ковки животных или эмбрионов (Терлецкий и др., 2016). 
В то же время стоит учитывать, что «вредная» мутация 
может оказаться «полезной» для другого хозяйственно 
важного признака (Fasquelle et al., 2009). Идентификация 
аллелей генов, связанных с хозяйственно важными при-
знаками, позволила проводить маркер-ориентированную 
селекцию по ним (Pighetti, Elliott, 2011; Abd El-Hack et al., 
2018). Маркер-ориентированная селекция имеет особое 
значение для признаков, которые проявляются с воз-
растом или только у животных одного пола, например 
продуктивность или плодовитость (Зиновьева, 2016; 
Raina et al., 2020).

Российские породы КРС до сих пор были исследованы 
на наличие лишь нескольких наиболее распространенных 

мутаций, ассоциированных с хозяйственно важными при-
знаками и здоровьем (Романенкова и др., 2016, 2018; Усова 
и др., 2017; Суржикова и др., 2019). Целью нашей работы 
являлся анализ спектра и частот известных каузативных 
полиморфизмов ДНК у девяти российских пород крупно-
го рогатого скота на основании данных полногеномного 
секвенирования и сравнения частот этих полиморфизмов 
с мировыми породами или зарубежными популяциями тех 
же самых пород для определения вариантов, по которым 
могла бы вестись селекция российских пород.

Материалы и методы
Список клинически и экономически значимых для КРС 
однонуклеотидных полиморфизмов (SNP), вставок и 
делеций был составлен на основе информации из базы 
данных OMIA (www.omia.org; Lenffer et al., 2006) и прак-
тического руководства Ирландской федерации разведения 
скота (McClure M., McClure J., 2016). Геномные позиции 
полиморфизмов, указанные в координатах сборки Bos 
taurus UMD3.1, были переведены в координаты сборки 
ARS-UCD1.2 с использованием программы LiftOver 
(Kuhn et al., 2013). Для полиморфизмов, присутствую-
щих в выборке российских пород, выполнена сверка 
референсных и альтернативных аллелей на соответствие 
указанным в публикациях. Для четырех из 12 возможных 
замен (T↔A и G↔C) проверка соответствия аллелям, 
указанным в источниках, осложнена, поскольку: 1) может 
иметь место смена референсного аллеля при переходе 
к новой сборке генома; 2)  в публикации аллель может 
быть указан для цепи, комплементарной референсной.  
В подобных случаях мы сверяли аллели полиморфизмов 
в контексте кодонов (в случае замен в кодирующей части) 
или окрестных последовательностей. Например, согласно 
(Hirano et al., 2013) и базе OMIA, замена нуклеотида G 
на C в позиции BTA8:83909754, приводящая к замещению 
валина на лейцин, ведет к врожденной гипотрофии у телят. 
Однако, по всей видимости, данная замена была указана 
авторами для последовательности матричной РНК: в 
сборке ARS-UCD1.2 референсным является нуклеотид C, 
находящийся в составе триплета AAC, в мРНК соот-
ветствующий кодону GUU, кодирующему валин. Таким 
образом, в референсной сборке ARS-UCD1.2 «вредным» 
будет являться аллель G.

http://www.omia.org
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Таблица 1. Анализируемые выборки пород

Порода Географическое происхождение Численность выборки

Алтайская Россия 20

Бурятская » 19

Калмыцкая » 13

Холмогорская » 32

Якутская » 30

Ярославская » 22

Абердин-ангус (зарубежные) Австралия, Канада, Новая Зеландия, США и пр. 401

Абердин-ангус (российские) Россия (частично импортированы из США и Австралии) 46

Герефорд (зарубежные) Австралия, Канада, Новая Зеландия, США и пр. 123

Герефорд (российские) Россия 18

Вагю (зарубежные) Австралия 9

Вагю (российские) Россия 20

Северная финская Финляндия 34

Западная финская » 25

Восточная финская » 25

Остальная выборка  
( >180 популяций/пород)

– 4409

В нашей работе мы использовали данные по SNP, встав-
кам и делециям у мировых пород проекта «1000 геномов 
быков» (1000  Bull Genomes Project) (Hayes, Daetwyler, 
2019), включая полученные нами ранее результаты ресек-
венирования восьми российских пород, а также исходные 
данные ресеквенирования (“.fastq”-файлы) российской 
популяции абердин-ангусской породы (далее  – ангус), 
предоставленные ООО «Мираторг-Генетика». При этом 
часть животных была импортирована из США и Австра-
лии (табл. 1). Дополнительно мы использовали сведения 
по трем аборигенным финским породам, предостав-
ленным Институтом природных ресурсов Финляндии 
(LUKE). Финляндия граничит с Россией и обладает во 
многом сходным, хотя и более мягким климатом, поэтому 
включение в исследование финских пород могло бы ука-
зать на особенности селекции, проявляющиеся в близких 
природных условиях двух стран.

Удаление последовательностей адаптеров из необ-
работанных парных прочтений проводили в программе 
Trimmomatic-0.39. Очищенные прочтения были выравне-
ны на референсную последовательность ARS-UCD1.2 с 
помощью BWA-MEM v.0.7.17 (Li, Durbin, 2009). Файлы, 
содержащие выравненные последовательности (“.sam”-
файлы), затем были преобразованы в “.bam”-формат и 
отсортированы с использованием программы SAMtools 
v.1.8 (Li et al., 2009). Далее библиотеки, принадлежащие 
одному и тому же животному, были объединены в один 
пул с применением модуля MergeSamFiles пакета Picard 
v.2.18.2 (http://broadinstitute.github.io/picard). Дубликаты 
были отмечены с помощью модуля MarkDuplicates выше-
названной программы. Параметр OPTICAL_DUPLICATE_
PIXEL_DISTANCE = 2500 был выбран в соответствии 

с рекомендациями протокола проекта «1000  геномов 
быков». Рекалибровка качества оснований выполнена 
модулями BaseRecalibrator и PrintReads пакета GATK 
v.3.8 (McKenna et al., 2010) с использованием данных, 
предоставленных проектом «1000 геномов быков» (Hayes, 
Daetwyler, 2019). Идентификация полиморфизмов и 
объединение полученных gVCF-файлов осуществлены 
с помощью модулей HaplotypeCaller и GenotypeGVCFs 
программы GATK v.3.8 соответственно.

Извлечение SNP, инсерций и делеций из полногеном-
ных VCF-файлов проводили с утилитой Tabix (Li, 2011), 
используя координаты полиморфизмов из ранее сформи-
рованного списка. Полученные VCF-файлы, содержащие 
выбранные полиморфизмы, были использованы для 
подсчета частот альтернативных аллелей в выборках в 
программе PLINK 2.0 (Purcell et al., 2007) с параметрами 
--vcf --chr-set 30 --freq --pheno --loop-cats. Подсчет осу-
ществляли: 1) для пород, разводимых в России, а именно 
холмогорской, ярославской, алтайской, якутской, бурят-
ской, калмыцкой, ангус, вагю и герефорд; 2) для зарубеж-
ных популяций тех же пород (при наличии); 3) для трех 
финских пород – северной финской, западной финской 
и восточной финской; 4) для совокупной выборки всех 
прочих мировых пород скота (см. табл. 1).

Наличие различий по частотам аллелей между пере-
численными выборками проверяли с помощью точного 
теста Фишера, используя функцию ‘fisher.test()’ языка R. 
Таблицы сопряженности 2 × 2 составляли путем подсчета 
содержания референсного и альтернативного аллелей в 
хромосомном пуле каждой из двух исследуемых групп. 
Были выполнены три типа сравнений: 1) между породой, 
разводимой в России (либо зарубежной популяцией той 
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же породы, при наличии), и совокупной выборкой осталь-
ных мировых пород; 2)  между породой, разводимой в 
Финляндии, и совокупной выборкой остальных мировых 
пород по аллелям, выявленным в первом типе сравнений; 
3) только между российской популяцией и зарубежной по-
пуляцией той же породы. Для поправки на множественные 
сравнения использовали метод Storey и Tibshirani (Storey, 
Tibshirani, 2003) реализованный в функции ‘qvalue()’ 
языка R (Storey et al., 2020).

Результаты
Сформированный нами список клинически и экономи-
чески значимых полиморфизмов содержал 193  SNP и 
63 инсерции/делеции. Поиск в VCF-файлах выявил при-
сутствие в российских породах 38 SNP и одной инсерции 
из вышеупомянутых полиморфизмов (Приложение 1)1, 
которые соответствовали не менее чем 21 фенотипиче-
скому признаку.

При сравнении с мировой выборкой 15 популяций по 
39 полиморфизмам (всего 585 сравнений) в 229 случаях 
имелись статистически значимые (q < 0.05) различия в 
частотах аллелей (см. рисунок). Больше всего значимых 
различий с совокупной выборкой мировых пород было 
у зарубежных популяций пород ангус и герефорд (29 и 
27 локусов соответственно). Из российских популяций 
наибольшее число отличий от мировой выборки имела 
якутская порода (16 локусов), а из финских – северная 
финская (20 локусов).

Наиболее значимое (q = 4.24E–286) различие с мировой 
выборкой по частотам аллелей наблюдалось для зарубеж-
ной популяции ангусов – по SNP  rs109688013 в гене рецеп-
тора меланокортина-1 MC1R, носители альтернативного 
аллеля C которого имеют черный окрас шерсти (Klungland 
et al., 1995). Отличие от совокупной мировой выборки по 
данному локусу было статистически значимым для боль-
шинства остальных популяций, за исключением северной 
финской, а также отечественной и зарубежной популяций 
вагю. При этом оно было наивысшим среди 39 локусов 
для российской популяции ангусов (q = 6.01E–35), обеих 
популяций герефордов (q = 6.22E–37 для зарубежной и 
7.34E–07 для российской), для алтайской (q = 1.99E–06), 
холмогорской (q = 9.27E–12) и ярославской (q = 2.76E–06) 
пород. У зарубежных и отечественных ангусов частота 
аллеля  C, дающего черный окрас, достигает 0.973 и 
0.989, тогда как в остальных мировых породах – 0.339. 
В популяциях же алтайской, холмогорской, ярославской 
пород, отечественных и зарубежных герефордов он име-
ет частоту 0.026, 0.828, 0.772, 0 и 0.019 соответственно.  
В финских породах частота аллеля C варьирует от нулевой 
у западной финской до 0.052 у восточной финской и 0.258 
у северной финской.

Из остальных локусов наибольшее отличие в исследу-
емых породах от глобальной популяции КРС проявляли 
полиморфизмы, связанные с молочными признаками, 
окрасом шерсти и нарушением свертываемости крови. 
Так, российская популяция вагю имела наиболее значимое 
(q = 6.44E–21) различие с мировой выборкой по частоте 
вставки 15  п. н. в позиции BTA27:16305660, приводя-
1 Приложения 1 и 2 см. по адресу: 
http://www.bionet.nsc.ru/vogis/download/pict-2022-26/appx6.pdf  

щей к нарушению функции гена F11 и, как следствие, к 
дефициту фактора свертывания крови  XI, кодируемого 
этим геном (Kunieda et al., 2005). У  российских вагю 
частота данной вставки достигает 0.25, в то время как в 
глобальной популяции КРС она близка к нулю. Наиболее 
значимые различия с мировой выборкой для зарубеж-
ной популяции вагю (q = 2.60E–05) и якутской породы 
(q = 2.21E–18) наблюдались по SNP rs210634530 в гене 
микрофтальмия-ассоциированного транскрипционного 
фактора MITF, который связан с проявлением фенотипа 
‘white spotting’  – белой пятнистостью (Fontanesi et al., 
2012). Частота нуклеотида T, вызывающего белую пятни-
стость у якутской породы и зарубежных вагю, равна 0.083 
и 0.111 соответственно, тогда как в мировой выборке она 
достигает  0.65. У  бурятской и калмыцкой пород самое 
значимое отличие (q = 6.81E–10 и 2.33E–06 соответствен-
но) имел SNP rs109191047 в гене гормона роста  GH1, 
ассоциированный с составом молока (Mullen et al., 2010). 
Частота нуклеотида G, повышающего содержание жира 
и белка в молоке, в мировой популяции составляет 0.100, 
достигая при этом в бурятской и калмыцкой породах 0.526 
и 0.500 соответственно.

Сравнения между российской и соответствующей 
зарубежной популяциями, приведенные для животных 
пород ангус, герефорд и вагю, выявили четыре локуса, 
статистически значимо (q < 0.05) различающихся по ча-
стотам аллелей. Из них три SNP (rs43703017, rs43703015 и 
rs110014544) имели отличающиеся частоты в отечествен-
ной и зарубежной популяциях ангусов и определяли алле-
ли гена каппа-казеина CSN3. Один SNP, расположенный в 
гене CAPN1 (rs17872050), различался между популяциями 
герефордов и был связан с нежностью мяса. Учитывая 
частотные различия на номинальном уровне значимости 
(p < 0.05), можно дополнительно отметить еще восемь 
локусов (табл. 2), среди которых миссенс-замена V311A 
(BTA26:34340886T > C) в гене NHLRC2, отличающаяся 
у ангусов и приводящая в гомозиготе к нотомелии – раз-
новидности полимелии, при которой дополнительная 
конечность располагается вдоль или около срединной 
линии спины (Beever et al., 2014).

Обсуждение
Особенности генофонда пород
Генофонд сельскохозяйственных животных формируется 
под влиянием таких факторов, как селекция на улучше-
ние продуктивных качеств, адаптация к условиям среды, 
гибридизация, de  novo мутации, эффект основателя и 
генетический дрейф (Notter, 1999; Xu et al., 2015).

Как показано выше, значительная часть взятых в ана-
лиз полиморфизмов в исследуемых породах отличается 
от «среднемировой» выборки по частотам, отражая осо-
бенности генофонда конкретных популяций. Например, 
якутский скот демонстрирует наивысшую дивергенцию 
по частотам аллелей среди отечественных пород, выра-
жающуюся как в большем числе различающихся локусов, 
так и в большей значимости различий, что согласуется с 
данными его филогении и анализа популяционной струк-
туры (Yurchenko et al., 2018; Buggiotti et al., 2021).

Некоторые из исследуемых полиморфизмов вносят 
определяющий вклад в проявление характерных для поро-
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Частоты клинически и экономически значимых полиморфизмов в российских и зарубежных популяциях КРС.
Слева указаны гены, содержащие исследуемые полиморфные варианты. Более темный оттенок соответствует более высокой частоте ре-
ференсного (зеленый) либо альтернативного (красный) аллеля. Справа указан фенотип, ассоциированный с этим аллелем. Названия по-
лиморфизмов и численные значения их частот приведены в Приложении  2. Звездочками обозначены локусы, значимо различающиеся  
по частотам между указанной породой и глобальной популяцией КРС: ***** q < 1.0E–25, **** q < 1.0E–10, *** q < 1.0E–5, ** q < 1.0E–3, * q < 0.05. Рамкой по-
казаны локусы, отличающиеся (p < 0.05) между российской и зарубежной популяциями одной и той же породы: красный цвет – «вредный» аллель имеет 
большую представленность в отечественной популяции, синий – в зарубежной, черный – значение аллеля для свойств пород мясного направления не 
установлено.
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ды признаков. Так, содержание в породах упомянутого ра-
нее аллеля rs109688013-C гена MC1R хорошо соотносится 
с типичным окрасом их представителей. У ангусов, имею-
щих черную масть, частота данного аллеля близка к едини-
це. У ярославского и холмогорского скота rs109688013-C 
тоже преобладает, по всей видимости, определяя черную 
и черно-пеструю масти, в основном характерные для 
этих животных. В то же время у герефордов, которым не 
свойствен черный окрас, частота аллеля C близка к нулю. 
Аналогично наблюдается соответствие между окрасом и 
частотой аллеля C в популяциях финских пород. В поро-
дах, имеющих преимущественно масти светлого оттенка 
(палевая, светло-бурая и рыжая, часто белые морда, брюхо 
и спина), она небольшая (0.053 в восточной финской) 
или нулевая (в западной финской). У северной финской 
породы с преимущественно белым окрасом (некоторые 
особи черно-пестрые) частота rs109688013-C равна 0.258. 
Породы, для которых типичны красная (калмыцкая) или 
бурая (алтайская, бурятская) масти, имеют rs109688013-C 
в низкой частоте (0.03–0.08). Однако в популяциях вагю, 
для которых, как правило, характерен черный окрас, 
частота данного аллеля далека от единицы и имеет зна-
чения 0.42 в российских и 0.67 в зарубежных, вероятно, 
отражая генетические особенности турано-монгольских 

пород. Это несоответствие наблюдается и у якутского 
скота, которому свойствен черно-пестрый окрас, но при 
этом частота rs109688013-C исчезающе мала. Учитывая 
генетическую удаленность турано-монгольских пород 
от других пород, можно предположить, что в контроль 
окраски тела у них вовлечены иные локусы.

Также вклад в окрас вносит однонуклеотидный по-
лиморфизм rs210634530 в гене MITF, аллель T которо-
го ассоциирован с признаком ‘white spotting’  – белой 
пятнистостью (пегостью). Наиболее высокая частота 
rs210634530-T наблюдается в популяциях герефордского 
скота (фиксирован в российской выборке, 0.92 в мировых), 
для которого характерны белые голова и брюхо. Кроме 
того, данный аллель преобладает в популяциях холмо-
горской, ярославской, алтайской и калмыцкой пород, 
имеющих белую пятнистость в окрасе, а также ангусов. 
В остальных популяциях частота аллеля T варьирует 
от низкой (якутская порода) до умеренной (бурятская, 
вагю). Связь с представленностью rs210634530-T про-
слеживается и для финских пород. Как говорилось выше, 
многие особи западной финской и восточной финской 
имеют белые морду, спину и брюхо. Северная финская 
же имеет либо белую, либо реже черно-пеструю масть. 
Следует учитывать, что в контроль фенотипа ‘white spot-

Таблица 2. Различия между отечественными и зарубежными популяциями внутри породы

Локус Аллель Частота аллеля,  
ассоциированного  
с фенотипом

Порода Фенотип Показатели статисти
ческой значимости

рефе-
ренсный

альтерна-
тивный

Российская 
популяция

Зарубежная 
популяция

p q

rs43705173 G* A 0.853 0.971 Герефорд Пониженная выживаемость 
эмбрионов

0.0086 0.1465

rs43703015 T* C 0.304 0.157 Ангус Более быстрая коагуляция 
молока под действием сы-
чужного фермента, снижен-
ная концентрация лактозы

0.0011 0.0353

rs43703016 C A* 0.696 0.833 Ангус Сниженная концентрация 
каппа-казеина

0.0024 0.0563

rs43703017 A G* 0.283 0.113 Ангус Ухудшенные коагуляционные 
свойства и повышенность 
жирность молока

4.88E–05 0.0057

rs110014544 G* A 0.304 0.159 Ангус Более быстрая коагуляция 
молока под действием сы-
чужного фермента

0.0012 0.0353

rs41255587 G* A 0.620 0.725 Ангус Более нежное мясо 0.0385 0.3753

rs109221039 A* G 0.793 0.894 Ангус Более нежное мясо 0.0088 0.1465

rs208753173 G* A 0.917 0.988 Герефорд Сниженная фертильность 0.0298 0.349

rs110942700 T C* 0.083 0.267 Герефорд Пониженная выживаемость 
эмбрионов

0.0201 0.262

BTA26:34340886 T C* 0.065 0.024 Ангус Дупликации 
при развитии

0.037 0.3753

rs17871051 G* A 0.722 0.894 Герефорд Более нежное мясо 0.0127 0.1854

rs17872050 C* T 0.500 0.799 Герефорд Более нежное мясо 0.0003 0.0154

* Аллель, ассоциированный с указанным фенотипом.
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ting’ кроме SNP rs210634530, по-видимому, вовлечены 
дополнительные локусы (Fontanesi et al., 2012), в связи с 
чем связь аллельной частоты rs210634530-T с этой мастью 
не столь выражена.

Некоторые из генетических особенностей пород носят 
не вполне очевидный, на первый взгляд, характер. На-
пример, как отечественные, так и зарубежные популяции 
ангусов и вагю имеют с высокой (0.89–0.95) частотой 
аллель rs43703011-G гена бета-казеина CSN2. Вариации 
гена CSN2 по ряду несинонимичных позиций определяют 
его аллели – A1, A2, A3, B, C и т. д. Вышеупомянутый 
нуклеотид G SNP rs43703011 присутствует у нескольких 
аллелей гена  CNS2, самый распространенный из кото-
рых  – A2. Так называемое A2-молоко считается более 
предпочтительным для употребления в связи с лучшим 
усвоением и меньшими нежелательными эффектами со 
стороны пищеварительной системы человека (Jianqin et 
al., 2016). В последние годы селекционные программы во 
многих странах нацелены на повышение частоты алле-
ля A2 у молочного скота (Sebastiani et al., 2020). Учитывая, 
что ангус и вагю – мясные породы и не используются для 
производства молока, наблюдаемое у них преобладание 
нуклеотида G вряд ли может быть связано с селекцией 
на улучшение молочных качеств. Наиболее правдоподоб-
ным объяснением является отбор на показатели мясной 
продуктивности. Так, согласно (Hohmann et al., 2020), 
носительство аллеля A2 повышает дневной привес и вес 
при отъеме у немецких ангусов и симменталов. Таким 
образом, повышение частоты аллеля rs43703011-G, а сле-
довательно, и аллеля A2 гена CSN2, может быть полезно 
для улучшения не только молочных, но и мясных пород.

Некоторые из обнаруженных вариантов специфичны 
для одной породы и практически отсутствуют в других. 
Наиболее выраженная породоспецифичность характерна 
для клинически значимых полиморфизмов в генах F11, 
IARS и NHLRC2. Ранее упомянутая инсерция в гене F11, 
приводящая к дефициту фактора свертывания крови XI, 
встречается почти исключительно в популяциях зарубеж-
ных и российских вагю. При этом данная мутация встре-
чается лишь у двух животных среди более чем 5 тысяч 
представленных в проекте «1000 геномов быков». Связь 
активности фактора XI со вставкой ATATGTGCAGAATAT 
была впервые продемонстрирована для вагю (Kunieda 
et al., 2005). Гомозиготный генотип по данной мутации 
сопряжен с ухудшением свертываемости крови и уве-
личением длительности кровотечений. В отечественной 
популяции вагю частота этой вставки равна  0.25, что 
согласуется с данными ранних публикаций по ее рас-
пространенности у японской черной породы (Watanabe et 
al., 2006; Ohba et al., 2008). В то же время у зарубежных 
вагю, в нашем исследовании представленных выборкой 
из Австралии, эта вставка имеет частоту 0.11.

Другие примеры породоспецифичных вариантов – одно-
нуклеотидные замены в генах IARS (BTA8:83909754C > G) 
и NHLRC2  (BTA26:34340886T > C).  Мутация 
BTA8:83909754C > G в гене IARS в гомозиготе приводит 
к врожденной гипотрофии у телят и повышению прена-
тальной смертности (Hirano et al., 2013, 2016). Данный 
вариант специфичен для вагю и, кроме нее, присутствует 
лишь у одного животного из выборки проекта «1000 гено-

мов быков». В российской и австралийской выборках этой 
породы его частота равна 0.075 и 0.056 соответственно. 
Мутация BTA26:34340886T > C в гене NHLRC2, при-
водящая в гомозиготе к нотомелии, породоспецифична 
для ангусов и была впервые обнаружена именно у этой 
породы (Beever et al., 2014). В выборке «1000  геномов 
быков», помимо ангусов, мутантный аллель найден только 
у одного животного неизвестной (crossbreed) породной 
принадлежности. В российской и зарубежной популяциях 
данной породы он представлен в частоте 0.065 и 0.024 
соответственно.

Различия между отечественной и зарубежной 
популяциями одной породы
Наличие в нашем анализе зарубежных ангусов, герефор-
дов и вагю может пролить свет на особенности селекции 
и адаптации отечественных популяций данных пород. В 
целом российские и зарубежные выборки одной и той же 
породы демонстрируют сходные профили частот аллелей, 
имея статистически подтверждаемые различия лишь 
по небольшому числу локусов. Выявленные различия 
могут быть обусловлены многими факторами или их 
сочетанием. Например, почти трехкратное превышение 
содержания у отечественных ангусов по сравнению с 
зарубежными аллеля BTA26:34340886-C (здесь и далее 
см. табл. 2), приводящего к появлению дополнительных 
конечностей, может быть следствием эффекта основателя 
или дрейфа генов в целом, а также менее интенсивных 
усилий по элиминации данного варианта в российском 
стаде.

Межпопуляционные различия по локусам, связанным 
с репродукцией, могут быть результатом адаптации к 
условиям среды. В отечественной популяции герефордов 
аллели ряда полиморфизмов, негативно влияющие на вы-
живаемость эмбрионов (rs43705173-G и rs110942700-C) и 
фертильность (rs208753173-G), имеют меньшую частоту 
в сравнении с зарубежной выборкой этой породы. Можно 
предположить, что российская выборка герефордов, в на-
стоящей работе представленная популяцией, разводимой в 
Западной Сибири с 1960-х гг. (Всяких, Куринский, 1976), 
подвергалась действию отбора на улучшение репродук-
тивных показателей. В пользу этого предположения свиде-
тельствуют данные А.И. Афанасьевой с коллегами (2015), 
согласно которым в условиях Алтайского края популяция 
герефордов сибирской селекции демонстрирует заметно 
меньшую частоту мертворождений (1.4 %) в сравнении 
с животными финской селекции (6.6 %), завезенными в 
2011 г. Известно, что низкие температуры отрицательно 
влияют на воспроизводство крупного рогатого скота, 
снижая фертильность и повышая перинатальную смерт- 
ность (Gwazdauskas, 1985; Mee, 2020). Поэтому популяци-
онные отличия по упомянутым локусам могут отражать 
процесс генетической адаптации, направленной на ком-
пенсацию вызванного холодом ухудшения репродуктив-
ных функций.

Отдельный интерес представляют однонуклеотид-
ные полиморфизмы, связанные с мясными признаками 
и различающиеся в выборках ангусов (rs41255587 и 
rs109221039 в гене CAST) и герефордов (rs17871051 и 
rs17872050 в гене CAPN1). По всем четырем SNP миро-
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вые популяции указанных пород имеют более высокую 
представленность аллелей, повышающих нежность мяса. 
Данный признак является важной гастрономической ха-
рактеристикой, и его улучшение включено в программы 
по совершенствованию зарубежных мясных пород (Tatum 
2006). В то же время нам неизвестно о ведении широкой 
селекционно-племенной работы такого рода в России, что, 
вероятно, и обусловливает наблюдаемые различия между 
выборками. Таким образом, российские популяции ангу-
сов и герефордов имеют потенциал для улучшения мясных 
качеств путем селекции по локусам CAST и CAPN1.

Из исследованных локусов, различающихся между 
популяциями одной и той же породы, стоит также от-
метить четыре SNP (rs43703015, rs43703016, rs43703017 
и rs110014544), которые определяют аллели гена каппа-
казеина CSN3 и частоты которых различны в российской 
и зарубежной выборках ангусов. Данные полиморфизмы 
ассоциированы с молочными признаками, в частности с 
концентрацией каппа-казеина в молоке и коагуляцион-
ными свойствами молока, что важно для сыроделия. При 
этом влияние аллелей CSN3 на продуктивность мясного 
скота малоизученно. Исследования Tambasco с коллегами 
(Tambasco et al., 2003) и Curi с соавторами (Curi et al., 2005) 
не выявили какой-либо связи между аллелями CSN3 и 
мясными признаками. Таким образом, наблюдаемые раз-
личия могут быть приурочены к эффекту основателя либо 
к отбору на хозяйственно важные признаки, имеющие 
пока еще не выявленную ассоциацию с полиморфизмами 
в гене CSN3.

Клинически значимые полиморфизмы, 
присутствующие в российских породах
В российских породах представлен ряд полиморфных 
вариантов, в гомозиготе вызывающих наследственные 
заболевания скота. Некоторые из которых (мутации в ге-
нах F11, IARS и NHLRC2) уже обсуждались выше в связи 
с их породоспецифичностью. Дополнительно упомянем 
варианты в генах ROR2 и LRP4, связанные с проявлением 
межпальцевой гиперплазии (разрастание ткани между 
копытцами) и синдактилии (сращение пальцев, так на-
зываемое мулье копыто). В отличие от генов F11, IARS 
и NHLRC2, «вредные аллели» в ROR2 (rs377953295-A) и 
LRP4 (rs453049317-T) не породоспецифичны и достаточно 
распространены как в российских породах, так и в осталь-
ной мировой популяции КРС. Из российских популяций 
наибольшую представленность аллеля rs377953295-A в 
гене ROR2 имеют калмыцкая (0.192) и алтайская (0.15) 
породы. В мировой выборке его частота достигает 0.13. 
Вариант rs453049317-T в гене LRP4 имеет наивысшую 
частоту в алтайской породе (0.2) и отечественной попу-
ляции ангусов (0.12), тогда как в остальной совокупной 
мировой популяции она равна 0.076.

В настоящее время тестирование на генетические де-
фекты широко применяется в практике животноводства 
многих стран (Терлецкий и др., 2016). Так, тестирование 
на мутации в генах F11 и IARS входит в программы 
генетического скрининга, рекомендованные Австра-
лийской ассоциацией вагю (https://www.wagyu.org.au/
content/uploads/2020/08/Genetic-Conditions-in-Wagyu-
FactSheet-2020.pdf). Однако к устранению нежелательных 

вариантов следует подходить с осторожностью. Например, 
существует предположение, что носительство мутаций, 
ассоциированных с синдактилией, улучшает молочную 
продуктивность коров, чем можно частично объяснить 
распространение данной патологии у крупного рогатого 
скота (Johnson et al., 2006).

Заключение
Проведенный анализ показал распределение аллельных 
частот для наиболее важных с точки зрения клинической 
значимости и хозяйственной ценности полиморфизмов 
ДНК, присутствующих в российских породах крупного 
рогатого скота. Некоторые варианты, приводящие к рас-
пространенным наследственным заболеваниям у КРС, 
имеют существенную представленность в отечественных 
популяциях и, вероятно, должны быть устранены. В то же 
время отличия российского скота от зарубежных популя-
ций по ряду локусов предположительно имеют адаптивное 
значение. Данные настоящего исследования могут быть 
востребованы при проведении селекционно-племенной 
работы по улучшению существующих и созданию новых 
отечественных пород скота.
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