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Предисловие научного редактора

 
Легендарная надпись на храме, где прорицал дельфий-

ский оракул, призывала человека прежде всего «познать са-
мого себя». В наши дни этот принцип приобрел новое и
очень актуальное звучание – в свете одной из самых передо-
вых наук, геномики, и палеогеномики в том числе. Эта за-
хватывающая область знаний показала нам, что последова-
тельность ДНК генома человека – та самая, что есть у каж-
дого и которую сейчас легко «прочитать», то есть секвени-
ровать, – настоящий сборник остросюжетных историй о на-
шем эволюционном прошлом. Эти истории охватывают по
времени тысячи и даже миллионы лет и сложным образом
переплетены между собой.

Именно древним, хранящимся в геноме человека истори-
ям, и посвящена книга, перевод которой вы держите в ру-
ках. Хотя она, безусловно, относится к популярной литера-
туре, ее автор – настоящий, признанный ученый Луис Кин-
тана-Мурси, профессор Коллеж де Франс и видный специа-
лист по палеогеномике, генетике популяций человека и вос-
приимчивости к инфекциям. Красочным, живым языком он
рассказывает о том, что ему и его коллегам удалось узнать
при «прочтении» ДНК – как современных жителей планеты
Земля, так и давно умерших, оставивших после себя лишь
горстку костей, простые орудия и – в качестве своеобразного



 
 
 

«живого наследства» – особые участки в наших геномах.
При этом даже зуб или самая маленькая косточка (вроде

того фрагмента пальца, благодаря которому совсем недавно
был описан новый вид Homo denisovensis, денисовский чело-
век) могут содержать пригодные для секвенирования участ-
ки ДНК. Геном человека – своеобразная «инструкция по
изготовлению», которая определяет множество признаков
каждого из нас, от цвета глаз до специфичности молекулы
какого-нибудь фермента. Геном часто называют «генетиче-
ским текстом», поскольку он представляет собой последова-
тельность из трех с лишним миллиардов «букв» – нуклеоти-
дов, расположенных в определенном порядке. А еще геном
– это настоящее хранилище памяти, генетической памяти о
множестве удивительных событий, которые случились с на-
шими предками в прошлом и которые определяют, кто мы
есть сейчас.

Прежде всего Кинтана-Мурси отдает должное тем рево-
люционным изменениям, которые произошли в биологии за
последние десятилетия. Это и описание структуры ДНК в
1953 году, и формулировка центральной догмы молекуляр-
ной биологии (ЦДМБ), и изобретение методов секвенирова-
ния ДНК (то есть «чтения» последовательности), и многие
другие. Эти эпохальные события сделали генетику и биотех-
нологии настоящими флагманами современной науки. Они
открыли перед учеными и врачами небывалые перспективы,
в том числе возможность очень дешево и быстро «читать» ге-



 
 
 

номы (с помощью высокопроизводительных методов секве-
нирования NGS) и даже вносить в них избирательные «прав-
ки» (с помощью генного редактирования CRISPR-Cas).

Новая эра биологии позволила нам узнать очень многое
об эволюционной истории людей и их ближайших родичей,
а также о созданном эволюцией удивительном разнообразии
людей – как исчезнувших с лица Земли, так и ныне живущих
по всей бескрайней Ойкумене. Автор настойчиво повторяет,
что на генетическом уровне различия между всеми нами – от
инуитов Гренландии до племен Экваториальной Африки –
все же куда меньше, чем можно предположить по внешнему
виду.

Книга уделяет особое внимание миграциям людей. Homo
sapiens, юное по сравнению с другими видами дитя биосфе-
ры, оказался на редкость непоседливым – с самого начала че-
ловек, словно подгоняемый каким-то «инстинктом путеше-
ственника», все время находился в пути. Благодаря этому са-
пиенсы постепенно заселили все крупные массивы суши на
планете (кроме, разумеется, Антарктиды) и множество ост-
ровов даже в самой отдаленной части Океании.

Странствующие популяции людей встречали друг друга
в пути или сталкивались с потомками тех, от кого некогда
откочевали. Это привело к бесчисленным скрещиваниям,
или гибридизациям, к причудливому смешению фенотипи-
ческих признаков и генов. Поэтому сейчас Кинтана-Мурси
сравнивает множество народов с пестрым и разнообразным



 
 
 

ковром.
В таких гибридизациях участвовали не только разные по-

пуляции человека современного типа, но и наши исчезнув-
шие родичи – неандертальцы (Homo neanderthalensis) и де-
нисовцы (Homo denisovensis), от которых, впрочем, уцелели
небольшие участки ДНК в наших геномах. Порой такое «на-
следство» связано с риском развития некоторых болезней.

Далее, попадая во все новые условия, подчас довольно
экстремальные (густой экваториальный лес, холодный кли-
мат или разреженный горный воздух), мигрирующие люди
были вынуждены адаптироваться: приобретать новые при-
знаки, меняться и развиваться. Автор подчеркивает, что та-
кие адаптации всегда условны – среди них нет «полезных» и
«вредных», как нет и «правильных» или «ненужных» генов.
В одной обстановке конкретные эволюционные изменения
могут быть необходимы для выживания, но при смене усло-
вий – нести опасность гибели.

Кинтана-Мурси посвятил значительную часть книги тем
адаптациям, которые человек был вынужден выработать для
защиты от патогенов. Большую часть эволюции людей имен-
но фактор инфекций имел решающее значение – и это оста-
вило в наших генах неизгладимый след, который порой обо-
рачивается для нас негативными последствиями.

Наконец, автор не обошел вниманием и другие, небиоло-
гические аспекты человеческой жизни – наш язык и культу-
ру, которые также подверглись своего рода эволюции, отбо-



 
 
 

ру и даже «скрещиваниям» – при встречах и взаимопроник-
новении культур.

В книге обсуждаются основные события, изменившие об-
раз жизни популяций и целых народов – вроде освоения ог-
ня, перехода к земледелию и скотоводству и т. д.

Удивительно, до чего часто автор начинает новую увле-
кательную историю со слов «Мне и сотрудникам моей ла-
боратории удалось показать, что…» Это дает представление
о том, насколько хорошо автор владеет материалом, и под-
тверждает, что мы имеем дело с самыми последними дости-
жениями науки.

Кинтана-Мурси не скрывает своей увлеченности и вооду-
шевления от того, что он пишет. Поэтому книга читается на
одном дыхании, вдохновляет и заставляет задуматься о мно-
гих вопросах, которые в ней подняты. Хочется не ограничи-
ваться этим страницами и узнать побольше «палеогеномных
историй» – и это совсем не трудно, ведь книга основана на
множестве научных публикаций, ссылки на которые приве-
дены в конце. Любой читатель может обратиться к ним и де-
тально разобраться в том вопросе, который привлек его вни-
мание, или задать себе новые вопросы.

А новые истории, то есть новые статьи, постоянно про-
должают появляться, ведь интерес ученых и широкой ауди-
тории к палеогеномике растет. Пока русский перевод книги,
которую вы держите в руках, готовился к изданию, в мире
палеогеномики произошло два очень важных события. Пер-



 
 
 

вое – это вручение Нобелевской премии по физиологии или
медицине Сванте Паабо, мировому специалисту по эволю-
ционной генетике, который не раз упоминается в настоящей
книге. Сложно представить себе большее признание для уче-
ного. Второе событие – это находка в Денисовой пещере на
Алтае сразу двух коренных зубов, то есть новых образцов
генетического материала денисовского человека. Всем, что
мы знаем об этом вымершем виде, мы обязаны таким вот
зубам и кусочку фаланги пальца. А ведь пятнадцать лет на-
зад существование Homo denisovensis никто не мог себе даже
вообразить…

Все это вселяет уверенность: множество удивительных от-
крытий и «историй из далекого прошлого», записанных в на-
ших геномах эволюцией, по-прежнему ожидают своего часа
и вскоре дополнят те, о которых рассказывает Кинтана-Мур-
си.

Михаил Орлов
31 октября 2022 года



 
 
 

 
Введение

Откуда мы пришли?
Кто мы? Куда мы идем?

 

С тех пор, как человек появился на Земле, он задает се-
бе эти три вопроса. Он искал ответы в религии, в филосо-
фии, в искусстве, в истории и, конечно, в науке. Именно
так называется картина Поля Гогена – шедевр, написанный
им в 1897 году и хранящийся в Музее изящных искусств в
Бостоне. Художник уехал на Таити в поисках иных ценно-
стей, неведомых западному обществу. Зрительный ряд его
картины «читается» справа налево, в направлении, противо-
положном привычному европейцам. Справа вопрос «Отку-
да мы пришли?» передается в образе группы женщин с мла-
денцем; в центре вопрос «Кто мы?» отражен в повседневной



 
 
 

жизни молодых таитян и их связи с природой; слева на во-
прос о будущем, «Куда мы идем?», отвечают символы старо-
сти и загробного мира.

Картина Гогена воспевает странствия, различия, разно-
образие – различия людей, их полов и поколений, разнооб-
разие мест и времени, в которых они живут. С этой точ-
ки зрения она очень перекликается с картиной человече-
ского мира, предлагаемой популяционной генетикой. Этот
раздел генетики изучает генетическое разнообразие нашего
вида, то есть людей, – а еще он рассказывает об их стран-
ствиях. Прогресс последних десятилетий в области генети-
ки позволил разработать крайне эффективный исследова-
тельский инструментарий: в  применении к человеческому
роду он обнаруживает необычайное разнообразие народов
и индивидов, пестрым людским ковром покрывающих Зем-
лю. Он проникает в тайну строения организма на молекуляр-
ном уровне, помогает понять, как возникали различия под
действием географических и экологических условий, и тем
самым открывает новое измерение в человеческом знании.
Ведь новый научный инструментарий уже не довольствует-
ся «моментальным снимком» текущей ситуации, но позво-
ляет преодолеть толщу времени и предложить «картинку в
движении», детально воссоздавая, каким образом возника-
ло человеческое разнообразие и как происходил долгий про-
цесс, в результате которого человекоподобные существа по-
степенно распространились по всей поверхности Земли.



 
 
 

Как мы увидим на протяжении всей этой книги, рассмот-
реть разнообразие людей полезно для изучения нашей исто-
рии, процесса эволюции человека и его адаптации к меняю-
щейся среде. Книга открывает перспективы и для медицины:
новыми знаниями могут воспользоваться врачи для преду-
преждения и лечения болезней.

Наш труд посвящен человеческому разнообразию, ведь
наш вид состоит из множества народов. Наше внимание
по большей части будет уделяться генетическому разнооб-
разию, но не только. Чтобы обнаружить, изучить и объяс-
нить разнообразие людей, популяционная генетика прини-
мает во внимание и другие факторы, влияющие на их разли-
чия: распространение индивидов, их языковое родство, их
образ жизни и жизнеобеспечения, а также вся гамма их обы-
чаев и социокультурных связей.

На сегодняшний день методы генетики вышли далеко за
рамки биологии. Они также стали инструментом, с помощью
которого пишется история. Как гласит известное высказыва-
ние Феодосия Добржанского1, «Ничто в биологии не имеет
смысла, кроме как в свете эволюции». Стандартные рамки
всех научных исследований в биологии определяются рам-
ками эволюции: живые существа таковы, какими они стали.

1 Феодосий Григорьевич Добржанский (англ. Theodosius Dobzhansky; 12 [24]
января 1900, Немиров, Подольская губерния – 18 декабря 1975, Сан-Джасинто,
Калифорния, США) – русский и американский генетик, энтомолог, один из ос-
нователей синтетической теории эволюции, дальний правнук русского писателя
Ф. М. Достоевского (Прим. перев.).



 
 
 

А следовательно, их изучение предполагает также необходи-
мость проследить их историю.

История человеческого рода восходит ко временам очень
отдаленным, и до нас дошли лишь немногочисленные свиде-
тельства – если говорить о самых древних из наших предков,
это всего лишь кучка костей. «Увы, бедный Йорик!», – вос-
клицает Гамлет, глядя на протянутый ему череп… По прав-
де говоря, после того как наступает наш час заплатить скорб-
ную дань краткости человеческого существования, от нас
остается не так уж мало. Извлекая из земли останки умер-
ших спустя столетия, а иногда и тысячелетия после их смер-
ти, мы находим что-то и от них живых – тех, кем они были
в свое время. Анализируя кости при помощи генетики, мы
можем восстановить некоторую часть истории этих людей и
вида, к которому они принадлежали, и попытаться найти им
место на генеалогическом древе, среди прочих родственни-
ков людей. Выходит, кости умеют говорить – по крайней ме-
ре, с учеными.

Кости – это древнее хранилище информации, которую
сперва следует расшифровать. Со временем мы научились
извлекать кости из глубин земли и датировать их: наша пла-
нета стала похожа на восхитительную, протяженную во вре-
мени и пространстве мозаику, где мы можем отыскать мно-
жество свидетельств древней истории живых существ и все-
го нашего рода. Остается привести их в порядок – в этом
нам помогает наука о генах и ее новые данные. В 1953 году



 
 
 

открытие структуры ДНК обозначило новую эру в молеку-
лярной биологии и генетике и способствовало началу насто-
ящей революции в науках о Земле. А также и в медицине:
без этих новых знаний были бы невозможны РНК-вакцины
против коронавируса, возбудителя COVID-19. Что касается
знаний о живых существах, то они парадоксальным образом
являются знаниями и о мертвых, а значит, о нашей истории.
Майкл Крайтон со своим «Парком юрского периода» – пусть
созданный им воображаемый мир и неправдоподобен с на-
учной точки зрения – достоин признания как минимум за
заслуги в популяризации важнейшего научного факта: ДНК
существ, живших много миллионов лет назад, может быть
найдена и восстановлена. Генетика рассказывает нам о жи-
вых существах; точно так же она способна предельно точ-
но рассказать и об ископаемых организмах – окаменелостях,
или фоссилиях.

И это еще не все. Стремительный прогресс методов гене-
тики, а также знаний о генах позволил нам изучать целые ге-
номы, и не только на уровне индивидов, но и на уровне по-
пуляций. Современная эра в этой области началась в 2001
году2, когда была получена последовательность генома чело-
века: составляющие его более трех миллиардов «букв» (нук-
леотидов) содержат всю биологическую информацию, поз-
воляющую нам быть теми, кто мы есть – людьми. Для попу-
ляционной генетики переход от XX к XXI веку стал одно-

2 Речь о завершении проекта «Геном человека». (Прим. науч. ред.)



 
 
 

временно и переходом от генетики к геномике. Мы научи-
лись расшифровывать геномы, сравнивать их между собой:
это большой прорыв в науке о живых существах. Стало воз-
можным «мыслить генетически» уже в масштабе популяций:
из века гена (если воспользоваться названием книги Эвелин
Фокс Келлер) мы шагнули в век геномов. Геномика охваты-
вает самый широкий диапазон разнообразия: она ориенти-
руется на инклюзивность, обширность и множественность.
Геномика не перестает нас удивлять, потому что наш вид не
описывается только одним геномом, но состоит из бесконеч-
ного их множества. Это проявляется даже в масштабе инди-
вида: геном каждого из нас, по сути, представляет собой мо-
заику из многих других, что красноречиво говорит о нашей
долгой, как минимум двухсоттысячелетней истории.

Эти открытия и стали отправной точкой при создании
книги. Мы предлагаем вам осмыслить новые знания о жи-
вых существах, полученные благодаря геномике. Именно
она позволяет нам секвенировать и анализировать миллиар-
ды пар оснований генома отдельного организма, сопостав-
лять этот геном с характеристиками современных популя-
ций на всей планете и затем рассматривать его в контексте
истории – как отдельных индивидов, так и популяций и их
миграций. История вида описывает и его собственную эво-
люцию, и эволюцию исчезнувших видов, его предков. Такое
было совершенно невозможно представить себе всего два-
дцать лет назад – и мы еще только в начале пути.



 
 
 

В то же время мы изучаем то, что осталось от древних ис-
чезнувших цивилизаций: как правило, это лишь кости. Тем
не менее, какими бы древними ни были эти кости, они по-
прежнему несут в себе следы живых людей, которые мы спо-
собны изучать все лучше и лучше. Так, о юной девушке, ко-
торая жила более пятидесяти тысяч лет назад на юге Сиби-
ри, мы, анализируя один только фрагмент кости (как это сде-
лала команда Сванте Паабо), можем сказать, что ее родите-
ли принадлежали к двум ныне исчезнувшим подвидам лю-
дей: мать к неандертальцам, отец к денисовцам. Для физика
и астронома Галилея «великая книга природы» была написа-
на языком математики. Для сегодняшних биологов, стремя-
щихся проникнуть в тайны живого существа, эта книга напи-
сана на языке ДНК. По мере того, как нам удается расшиф-
ровать этот язык, даже небольшие фрагменты костей откры-
вают нам путь к огромным сокровищам: они рассказывают
нам о людях, об их жизни, об окружающем их мире, и эти
люди занимают свое место в истории человечества, которую
мы воссоздаем шаг за шагом, по кусочкам.

Постигая, откуда мы пришли, мы лучше понимаем, кто
мы. Картина, которая обретает форму на наших глазах бла-
годаря такому невероятно мощному исследовательскому ин-
струментарию, как геномика, – это картина человеческого
разнообразия. Разнообразие – это не идеологический слоган,
это не благонамеренная, без конца повторяемая мантра, это
научный факт. Именно это разнообразие мы и будем рас-



 
 
 

сматривать. Мы поговорим о том, какие биологические ме-
ханизмы его создают и как оно воплощается в истории, по-
говорим о науке, которая постоянно находит новые данные,
и о том, как эти данные можно использовать в медицине.

Если наше происхождение проливает свет на то, что пред-
ставляет собой наш биологический вид, то, в свою очередь,
вопрос «Кто мы?» проливает свет на наше происхождение.
Ведь именно разнообразие современных человеческих гено-
мов ясно показало нам не только то, что колыбелью чело-
вечества является Африка (подтвердив уже известный нам
факт), но и то, что наши африканские предки отличались
между собой гораздо сильнее, чем мы себе представляли.
В 1980-е годы специалисты в области популяционной гене-
тики на основе митохондриальной ДНК, которая всегда пе-
редается от матери, и Y-хромосомы, наследуемой по линии
отца, смогли обнаружить исторические корни наших пред-
ков в Африке. Стали говорить об открытии «Адама и Евы»,
генетических прародителей всего человечества, что вызва-
ло некоторое раздражение в научном сообществе. Но в дей-
ствительности в 2000-е годы геномика показала, что у нас
множество генетических предков. Конечно, все они жили в
Африке, но мы можем обнаружить следы лишь тех, чье гене-
тическое наследие сохранилось до сегодняшнего дня. Оказа-
лось, что родословные женской и мужской линии сильно раз-
личаются между собой. Вполне вероятно, что наши предки
по материнской линии, так называемые «Евы», жили в Во-



 
 
 

сточной Африке, тогда как наши предки по отцовской линии
– «Адамы» – могли проживать, например, в Южной Африке.

Изучение геномов современных человеческих популяций
также показывает, что наши предки могли покинуть Африку
около шестидесяти тысяч лет назад и постепенно расселить-
ся по планете. Все индивиды неафриканского происхожде-
ния являются, следовательно, потомками этих первых «ми-
грантов». Однако первый выход из Африки был всего лишь
началом длительной миграционной эпопеи, результатом ко-
торой стало заселение Европы, Азии и Австралии около пя-
тидесяти тысяч лет назад, затем обеих Америк – менее трид-
цати тысяч лет назад. Гораздо позже колонии появились на
отдаленных островах Океании – они впервые были заселены
всего тысячу лет назад. Кроме огромных миграционных по-
токов с континента на континент, современная популяцион-
ная генетика позволила нам увидеть и датировать как факты
миграции, так и другие демографические процессы с очень
высокой степенью точности. Также благодаря этим исследо-
ваниям мы знаем сегодня, что скрещивание видов происхо-
дило на протяжении всей истории человека и что все мы в
той или иной степени являемся метисами, потому что на-
ши геномы представляют собой множество последователь-
ностей ДНК из самых разных источников. Каждый человек
– это своего рода “лоскутное одеяло” с исторической и гео-
графической точек зрения; в нас перемешаны народы и по-
коления.



 
 
 

Открытия, связанные с изучением геномов людей, при-
несли нам и другие сюрпризы. Так называемый «современ-
ный человек» – то есть мы, сапиенсы, – и неандертальцы в те-
чение долгого времени рассматривались как два разных ви-
да, которые никогда не скрещивались между собой и поэто-
му не могли оставлять потомков-гибридов. В XXI веке было
доказано обратное: Homo sapiens и Homo neanderthalensis –
человек разумный и человек неандертальский – скрещива-
лись и оставляли общее потомство. Дело в том, что все мы
на сегодняшний день – как минимум те из нас, кто родом не
из Африки, – имеем в геноме от 1 % до 3 % генетического
материала неандертальцев. И сюрпризы на этом не кончают-
ся. Методы генетики – а именно методика секвенирования
ДНК – позволили показать, что фаланга пальца, найденная в
сибирской пещере, принадлежала не неандертальцу (как по-
лагали ранее), а другому виду древних людей – денисовско-
му человеку, или денисовцу. Более того: предки нынешних
азиатов, по всей вероятности, скрещивались с денисовскими
людьми, и некоторые современные популяции – например,
населяющие Папуа – Новую Гвинею – несут в своих гено-
мах 3,5–5 % ДНК денисовца (в зависимости от применяемо-
го метода оценки). Иначе говоря, гибридизация происходи-
ла не только между различными популяциями Homo sapiens
– кроме того, сапиенсы смешивались с другими группами
древних людей, гены которых сохранились и в нас.

Это разнообразие привело к благоприятным результатам.



 
 
 

Homo sapiens – вид, живущий повсюду и освоивший все до-
ступные территории. Женщины и мужчины этого вида обна-
руживаются в любой точке планеты: от засушливых и жар-
ких пустынь до Крайнего Севера с его холодным климатом
и редко показывающимся солнцем, от влажных тропических
лесов с крайне неблагоприятными условиями для жизни до
высокогорий с низкой концентрацией кислорода, как, напри-
мер, в Гималаях или в Андах. За последние двадцать лет изу-
чение геномов человеческих популяций, живших в таких ме-
стах, много рассказало нам о том, каким образом человек
способен генетически адаптироваться к климату, к пищевым
ресурсам и, помимо прочего, к инфекциям. В частности, об-
наружилось – и это главное открытие, – что гибридизация
была основным фактором адаптации наших предков к но-
вым условиям окружающей среды, с которыми они сталкива-
лись по мере расселения. Например, именно благодаря скре-
щиванию с денисовцами тибетцы могут жить на большой вы-
соте в экстремальных условиях нехватки кислорода; а бла-
годаря гибридизации с неандертальцами первые европейцы
приобрели способность противостоять холоду и справляться
с патогенами, в особенности с вирусами.

Патогенам в этой книге уделяется особое внимание, так
как они сопровождают нас со времени нашего появления на
Земле. Их присутствие, вероятно, было основным фактором,
влияющим на смертность нашего вида, до тех пор, пока не
улучшились условия гигиены и не были открыты, на рубе-



 
 
 

же XIX и XX веков, первые вакцины и антибиотики. Одна-
ко снижение уровня смертности от инфекционных болезней
прослеживается лишь в странах, где есть доступ к последним
достижениям медицины. Но даже в развитых странах мож-
но видеть, к каким потерям способен привести один про-
стой патогенный организм – возбудитель инфекции: в декаб-
ре 2019 года появление коронавируса SARS-CoV-2, который
вызывает COVID-19, вынудило треть человечества закрыть-
ся на карантин! Это крайне убедительное напоминание об
уязвимости нашего вида перед лицом внезапных и непред-
сказуемых изменений окружающей среды.

Так вот, представим себе кризис системы здравоохране-
ния, вызванный COVID-19, но без больниц, без аппаратов
ИВЛ, без антибиотиков, в отсутствие гигиены и без всякой
возможности разработать вакцину. Именно в таких услови-
ях жили люди на протяжении более 99  % своей истории.
Последствия с точки зрения человеческой смертности бы-
ли таковы, что мы можем и сегодня увидеть их следы в на-
ших геномах. И благодаря изучению этих следов – свиде-
тельств естественного отбора, произведенного патогенами в
прошлом, – мы сегодня можем идентифицировать человече-
ские гены, сыгравшие и все еще играющие ключевую роль
в бесконечной гонке вооружений, которую представляет со-
бой борьба нашего организма с инфекционными заболева-
ниями.

Тем не менее, поскольку условия окружающей среды ме-



 
 
 

няются с течением времени, могут возникать и негативные
побочные явления, связанные с адаптацией человека к сре-
де. То, что в прошлом способствовало адаптации, после из-
менений в окружающей среде или образе жизни приводит к
дезадаптации: например, к появлению некоторых современ-
ных болезней, таких как аутоиммунные заболевания, аллер-
гии, повышенное давление или ожирение.

Выяснилось, что изучение эволюции наших генов, в осо-
бенности связанных с формированием иммунного ответа, –
это очень многообещающее направление. Оно дополняет ис-
следования в области иммунологии, клинической генетики
и эпидемиологии и помогает лучше понять генетические и
прочие факторы, связанные с тем или иным ответом наше-
го организма на инфекции. В свете прогресса, достигнутого
в геномике человека и в методах анализа больших данных,
выражение Феодосия Добржанского «Ничто в биологии не
имеет смысла, кроме как в свете эволюции» справедливо как
никогда. И поскольку знания в области генетики, по всей ве-
роятности, становятся важнейшими для эффективности те-
рапии, мы можем пойти еще дальше и, перефразируя Добр-
жанского, заявить: «Ничто в медицине не имеет смысла, кро-
ме как в свете эволюции».

Мы – порождение нашего прошлого, нашего выхода из
Африки, нашей адаптации к среде обитания, наших много-
численных гибридизаций – как с исчезнувшими видами че-
ловека, так и с другими популяциями Homo sapiens. Чтобы



 
 
 

заглянуть в нашу историю и проследить путь, соединяющий
эволюцию человека и его деятельность, изменившую окру-
жающую среду, геномика создала новые методы, позволяю-
щие изучать процесс развития и его результат с невероят-
ной точностью. Эта наука тем более ценна, что дает нам на-
дежду на развитие медицины, более приспособленной к каж-
дому индивиду. Изучив все детали генома конкретного па-
циента, мы сможем сделать лечение более целесообразным
и точным. Глубже познавая тайны природы и действие ее
механизмов, мы можем использовать их более эффективно,
чтобы защищать наши слабые места или бороться с патоге-
нами, вызывающими инфекционные болезни. Как пошутил
когда-то Луи Пастер – самый известный в мире французский
ученый и отец микробиологии: «Лучший врач – это приро-
да: она исцеляет три четверти всех болезней и при этом не
ругает собратьев по профессии».



 
 
 

 
Часть I

От Дарвина к геномике
 

Откуда мы пришли? На этот вопрос истории человече-
ства существует множество ответов. Поражающие вооб-
ражение рассказы о нашем происхождении, предложенные
мифами и религиями, оставили отпечаток в культурах на-
долго. Наука сегодня приводит ответы другого рода: ее за-
дачей является описывать и объяснять то, что мы можем
знать о нашем происхождении – начиная со знаний о раз-
витии живого организма, которые мы накопили и которые
постоянно усовершенствуем. Основное направление задано
теорией эволюции – следствием учения Дарвина. Эта тео-
рия станет нашей отправной точкой. Затем к ней добавит-
ся открытие ДНК и основ генетики, затем появление по-
пуляционной генетики, которая приведет нас к современно-
му знанию о разнообразии наших геномов – потрясающему
инструменту для изучения современного человека, а также
всего того, чем он обязан своему прошлому.

Для популяционной генетики все началось в 1859 году, с
публикации «Происхождения видов» – потрясающей книги
Дарвина, ознаменовавшей начало эры эволюционного уче-
ния. Чуть менее полутора веков спустя, в 2001 году, секве-



 
 
 

нирование генома человека произвело революцию в геноми-
ке. В период между этими двумя датами ученые совершили
множество открытий, были усовершенствованы теории, по-
явились новые технологии, благодаря чему мы можем теперь
лучше понять эволюцию человека и дать новые ответы на
вопрос: «Кто мы?».

Популяционная генетика базируется на двух дисципли-
нах: эволюционном учении и генетике. Эти науки появились
независимо друг от друга в середине XIX века: их основате-
лями были соответственно Чарлз Дарвин и Грегор Мендель.
Но потребуются целые десятилетия, чтобы биологи увиде-
ли связь между основными процессами эволюции и прин-
ципами наследования. Конечно, у Дарвина были и предше-
ственники, предвосхитившие или угадавшие идею эволю-
ции. Еще во времена Античности некоторые философы –
такие как Анаксимандр Милетский3 или Эмпедокл4 – име-
ли представление об эволюции, о постоянном изменении и
объяснимом без сверхъестественного происхождении жиз-
ни. Похожие озарения возникали и позднее, в эпоху Про-
свещения – например, у Дени Дидро5. Однако влияние уче-

3  Анаксимандр Милетский (611–546 до н.  э.)  – древнегреческий философ,
представитель милетской школы натурфилософии, ученик Фалеса Милетского
и учитель Анаксимена. (Прим. науч. ред.)

4 Эмпедокл (ок. 490 до н. э., Агридженто – ок. 430 до н. э.) – древнегреческий
философ, врач, государственный деятель, жрец. (Прим. науч. ред.)

5 Дени Дидро (5 октября 1713–31 июля 1784) – французский писатель, фило-
соф-просветитель и драматург, основавший «Энциклопедию, или Толковый сло-



 
 
 

ний, отстаивающих божественное происхождение живых су-
ществ, и в особенности груз двух тысячелетий христианства
оттянули появление в Европе эволюционистской идеи до на-
чала XIX века.

Дарвин смог преодолеть эту преграду, и посеянные им се-
мена дали быстрые всходы. Минувший век собрал богатый
научный урожай: он подарил нам принципы популяционной
генетики, концепцию генотипа и открытие структуры ДНК
и, кроме того, мы начали постигать разнообразие нашего ви-
да, изучать его миграции и адаптации к окружающей среде.
Наконец, секвенирование ДНК ископаемых организмов поз-
волило нам узнать, что в ходе своей истории наш вид обме-
нивался генетическим материалом с другими, ныне исчез-
нувшими видами людей – такими как неандертальцы или де-
нисовцы. И это только начало.

варь наук, искусств и ремесел» (1751). (Прим. науч. ред.)



 
 
 

 
Natura non facit saltus: постепенная

эволюция по Дарвину
 

Вопрос эволюции поднимался и другими учеными. Жан-
Батист де Ламарк6 (в книге «Философия зоологии»), Жорж-
Луи Леклерк де Бюффон7, Бенуа де Майе8, а также Эразм
Дарвин9 (дедушка Чарлза) упоминали о возможности изме-
нения видов, таким образом подвергая сомнению их посто-
янство. Но именно о Чарлзе Дарвине говорят как об отце
теории эволюции, несмотря на то что сам он в своей книге
избегает слова «эволюция» и пишет о «наследственной мо-
дификации».

Теория эволюции Дарвина основана на многочисленных
наблюдениях, сделанных им главным образом во время экс-
педиции на борту корабля «Бигль», длившейся пять лет, с

6 Жан-Батист Пьер Антуан де Моне, шевалье де Ламарк (1 августа 1744–18
декабря 1829) – французский ученый-естествоиспытатель. Ламарк стал первым
биологом, который попытался создать стройную и целостную теорию эволюции
живого мира. (Прим. науч. ред.)

7 Жорж-Луи Леклерк, граф де Бюффон (7 сентября 1707, Монбар, Бургундия
– 16 апреля 1788, Париж) – французский натуралист, биолог, математик, есте-
ствоиспытатель и писатель XVIII века. Высказал идею о единстве растительного
и животного мира. (Прим. науч. ред.)

8 Бенуа де Майе (12 апреля 1656–30 января 1738) – французский дипломат,
путешественник и натуралист. (Прим. науч. ред.)

9 Эразм Дарвин (12 декабря 1731–18 апреля 1802) – английский врач, натура-
лист, изобретатель и поэт. (Прим. науч. ред.)



 
 
 

1831 по 1836 год. Это событие он полагал самым значитель-
ным в своей жизни. Капитан корабля Роберт Фицрой нанял
молодого ученого-натуралиста в качестве волонтера для вы-
полнения картографической съемки в кругосветном путе-
шествии. И Дарвин собирал сведения и вел наблюдение по-
всюду, где они останавливались: от островов Зеленого Мы-
са до лесов Амазонии, от Огненной земли до Галапагосов и
Тихого океана. По возвращении в Англию – сначала в Кем-
бридж, а затем в Кент – Дарвин, переполненный новыми
сведениями, потратит тринадцать лет на то, чтобы превра-
тить свои записные книжки в готовую рукопись, которую
он, наконец, опубликует в ноябре 1859 года – из опасения,
как бы Альфред Рассел Уоллес10, собиравшийся опублико-
вать очень похожую теорию, не обвинил бы его в плагиате.
Эта книга принадлежит к числу тех, что изменили наш мир.
Ее название – «О происхождении видов путем естественно-
го отбора» («On the Origin of Species by Means of Natural
Selection»).

Основным положением теории эволюции Дарвина явля-
ется утверждение об изменении и преобразовании видов под
действием естественного отбора и в соответствии с медлен-
ными изменениями, наблюдаемыми в природе: эти наблюде-
ния привели к принципу «Natura non facit saltus»11 («приро-

10 Альфред Рассел Уоллес (8 января 1823, Уэльс – 7 ноября 1913) – британский
натуралист, путешественник, географ, биолог и антрополог. (Прим. науч. ред.)

11 Natura non facit saltus (лат. – «природа не делает скачков») – выражение, вос-



 
 
 

да не делает скачков»), или принципу непрерывности Готф-
рида Вильгельма Лейбница12. Таким образом, Дарвин стал
первым, кто заявил, что все живущие на Земле организмы
происходят от одного общего предка и что различия, харак-
терные для каждого населяющего Землю вида, были приоб-
ретены под воздействием естественного отбора, являющего-
ся, по мнению Дарвина, основным механизмом изменения,
адаптации к окружающей среде и видообразования.

Чарлз Дарвин отстаивал идею, согласно которой ресур-
сы, например пища, представляют собой основной лимити-
рующий фактор роста популяции. Дело в том, что конкурен-
ция, возникающая между индивидами или целыми видами в
борьбе за ресурсы, ограничивает их способности к выжива-
нию и размножению. Кроме того, Дарвин определил, что раз-
личия, наблюдаемые между индивидами или видами, пере-
даются следующим поколениям, хотя сам принцип такой пе-
редачи остался неясен – он был неизвестен Дарвину и никак
не связывался с генетикой. Именно эти различия влияют на
способность индивидов или видов к выживанию и самовос-
производству – сегодня это называется селективной ценно-
стью, или «fitness» по-английски. С течением времени есте-
ственный отбор изменяет популяцию, поскольку выживают

ходящее к Ж. Тиссо и объясняющее принцип непрерывности в природе, разра-
боткой и обоснованием которого занимался Лейбниц. (Прим. перев.)

12 Готфрид Вильгельм Лейбниц (21 июня (1 июля) 1646–14 ноября 1716) –
немецкий философ, логик, математик, механик, физик, юрист, историк, дипло-
мат, изобретатель и языковед. (Прим. науч. ред.)



 
 
 

и дают потомство максимально адаптированные индивиды.
Эта теория, положившая начало философии эволюцио-

низма, была революционной для своего времени и вызвала
большие споры – несмотря на то, что современник Дарвина
Альфред Рассел Уоллес пришел со своей стороны к точно
таким же выводам. Двое ученых даже написали совместную
статью о теории естественного отбора, которая вышла в 1858
году. После публикации книги Чарлз Дарвин вел уединен-
ную жизнь в графстве Кент, глубоко подавленный подняв-
шейся вокруг его теории шумихой и спорами. Он скончался
в 1882 году, в возрасте 73 лет.

В свою очередь, современник Дарвина австрийский аб-
бат Грегор Мендель13 является «отцом» генетики – второй
дисциплины, лежащей в основе популяционной генетики.
Благодаря его трудам о передаче наследственных признаков,
опубликованным в 1865 году, наследственность, упомяну-
тая Дарвином, стала научной концепцией, которая описыва-
ет наблюдаемую и управляемую реальность. Мендель про-
вел тысячи экспериментов на растениях, а именно, на го-
рохе с различными признаками (цвет и форма семян, цвет-
ков и т. д.): он проводил скрещивания и наблюдал, каким
образом признаки распределяются между потомками. Свои-
ми опытами Мендель показал, что «факторы», которые тогда

13 Грегор Иоганн Мендель (нем. Gregor Johann Mendel; 20 июля 1822, Хейн-
цендорф, Силезия, Австрийская империя – 6 января 1884, Брюнн, Австро-Вен-
грия) – чешско-австрийский биолог-генетик, монах-августинец, аббат. Осново-
положник учения о наследственности. (Прим. науч. ред.)



 
 
 

еще не назывались генами, передаются из поколения в по-
коление предсказуемым образом, и сформулировал три за-
кона наследственности, теперь известные как законы Мен-
деля. В то время оставшиеся незамеченными, эти законы
были заново открыты в 1900 году Хуго де Фризом, Карлом
Корренсом и Эрихом фон Чермаком. Казалось, что законы
применимы только к дискретным (то есть качественным), но
не к континуальным (то есть количественным, измеряемым)
признакам, и, следовательно, противоречат теории Дарвина.
Кроме того, именно Хуго де Фризу мы обязаны термином
«панген» – ученый использовал его для обозначения физи-
ческой единицы передачи признаков, а Вильгельму Йохан-
сену – терминами «генетика» и «ген».

В отличие от Дарвина, труд которого получил огромный
резонанс, труды Менделя не были по-настоящему оценены
современниками: в  течение трех десятилетий их почти не
замечали, и Чарлз Дарвин никогда не читал его работ. А
это значит, что связь между наследственностью и эволюцией
еще предстояло открыть.



 
 
 

 
Рождение популяционной генетики

 
Объединение двух теорий – дарвинизма и менделизма –

начинается в период между двумя мировыми войнами благо-
даря молодым исследователям британской биометрической
школы Фрэнсиса Гальтона. Это были Роналд Фишер (1890–
1962), Сьюэл Райт (1889–1988) и Джон Бердон Сандерсон
Холдейн (1892–1964). Трое ученых сформуровали основы
популяционной генетики – дисциплины, в которой эволю-
ционная биология и генетика соединяются в одно гармонич-
ное, математически подкрепленное целое.

Изучая генетические причины сложных болезней, Роналд
Фишер заложил основы количественной генетики – активно
развивающегося сегодня направления. Количественная ге-
нетика занимается статистическим анализом качественных
признаков фенотипа – таких, например, как рост. Благо-
даря такому анализу возникла гипотеза, что изменчивость
фенотипа зависит от множества генов. Одним из важней-
ших достижений Роналда Фишера стала демонстрация то-
го, что изменчивость количественных признаков фенотипа
подчиняется законам Менделя. Эту фундаментальную кон-
цепцию Фишер развивает в своей книге «Генетическая тео-
рия естественного отбора» («The Genetical Theory of Natural
Selection»), заявляя, что эволюция происходит путем есте-
ственного отбора генетических мутаций. Он предполагает,



 
 
 

что мутации, оказывающие сильное воздействие на фено-
тип, имеют больше шансов снизить селективную ценность
(«fitness») индивидов, тогда как «слабые» мутации имеют
50 % шансов ее повысить, и, таким образом, естественный
отбор сохраняет преимущественно их. А значит, эволюция
и изменение фенотипов14 должны происходить постепенно,
под воздействием многочисленных мутаций слабого влия-
ния – как и предсказывал Дарвин… «Природа не делает
скачков!».

Сьюэл Райт, со своей стороны, более всего известен благо-
даря двум понятиям: дрейф генов и адаптивный ландшафт.
Под дрейфом генов понимается случайное изменение часто-
ты встречаемости мутаций в каждом следующем поколении
в пределах популяции. Это один из тех исключительных и
непредсказуемых факторов, благодаря которым формирует-
ся генетическое разнообразие. Понятие «адаптивный ланд-
шафт» в эволюционной биологии используется для отобра-
жения связи между мутациями и репродуктивным успехом
популяции или вида, когда «fitness» (селективная ценность)
представляется в виде своего рода топографической кар-
ты. Организмы могут перемещаться по этому «ландшафту»
и оказываться на адаптивных «пиках» благодаря приобрете-
нию мутаций, позволяющих им лучше приспосабливаться к

14 Фенотип – совокупность характеристик, присущих индивиду на определен-
ной стадии развития. Фенотип формируется на основе генотипа, при участии ря-
да факторов внешней среды. (Прим. науч. ред.)



 
 
 

окружающей среде. Рассмотрим в качестве примера устой-
чивость к малярии. Дрейф генов может привести уже адап-
тированный вид как на вершину «пика»  – (в этом случае
вид окажется относительно устойчивым к малярии), так и в
нижнюю точку «долины» – это будет означать, что вид плохо
адаптирован и уязвим для малярии. Адаптивный ландшафт
не статичен: популяция, спустившаяся с «пика» селектив-
ной ценности и находящаяся в «долине» с низким уровнем
адаптивности, может заново оказаться на вершине «пика»,
еще более высокого, чем предыдущий. Если популяция под
воздействием естественного отбора приобретет новые, бла-
гоприятные мутации, то может стать еще более устойчивой
к малярии, чем была раньше.

И, наконец, третьим отцом-основателем популяционной
генетики является Джон Бердон Сандерсон Холдейн. Он раз-
работал математический подход, позволяющий понять, ка-
ким образом естественный отбор определяет частоту мута-
ций и как связаны между собой отбор, мутации и мигра-
ции. Холдейн также выдвинул гипотезу о связи между есте-
ственным отбором и устойчивостью к малярии, несмотря
на то что подлинное авторство этого наблюдения, сделанно-
го в 1949 году, принадлежит итальянскому генетику Джу-
зеппе Монталенти. Именно Монталенти заметил, что нару-
шения в функционировании эритроцитов (талассемия15 или

15 Талассемии – это группа врожденных микроцитарных гемолитических ане-
мий, которые характеризуются дефектом синтеза гемоглобина. (Прим. науч. ред.)



 
 
 

дрепаноцитоз16) наблюдались главным образом в регионах,
где малярия была распространенным заболеванием. И толь-
ко в 1954 году Энтони Эллисон подтвердит гипотезу, что па-
тологии эритроцитов могут защищать организм от малярии:
этим объясняется увеличивающаяся частотность таких на-
рушений в регионах, где распространена малярия. Сегодня
это показательный пример естественного отбора.

16 Дрепаноцитоз (серповидноклеточная анемия) – это наследственная генети-
ческая аномалия строения гемоглобина (переносящий кислород белок, содержа-
щийся в эритроцитах), характеризующаяся наличием эритроцитов серповидной
формы (в виде полумесяца) и хронической анемией. (Прим. науч. ред.)



 
 
 

 
Открытие наследственного

материала: ДНК
 

Подлинное развитие популяционная генетика получила
гораздо позже, между 1930 и 1960 годами, благодаря взаимо-
действию естествоиспытателей, палеонтологов, математиков
и генетиков, разработавших «синтетическую теорию эволю-
ции». Эта теория, называемая неодарвинистской, стала апо-
геем идей Дарвина. Во главе нового научного движения стоя-
ли трое ученых – Эрнст Майр (1904–2005), Феодосий Добр-
жанский (1900–1975) и Джулиан Хаксли (1887–1975). Вслед
за Дарвином в своих работах они говорят, что эволюция –
постепенный процесс, и это подтверждается как исследова-
ниями в области генетики, так и наблюдениями естествоис-
пытателей. Изменчивость индивидов в пределах одной по-
пуляции порождается мутациями, рекомбинацией и перено-
сом (потоком) генов17. Эволюция происходит в результате
совместной работы двух механизмов: появления в пределах
одной популяции новых мутаций и воздействия естествен-
ного отбора или дрейфа генов, изменяющих частотность му-
таций в популяции. Синтетическая теория эволюции отста-
ивает идею, что естественный отбор – это главная движущая

17 Перенос (поток) генов, геноток (англ. gene flow, gene migration) в популяци-
онной генетике – перенос аллелей генов из одной популяции в другую. (Прим.
науч. ред.)



 
 
 

сила эволюции: она действует в условиях изменяющейся сре-
ды обитания и приводит к изменениям частотности мутаций,
влияющих на фенотипы.

Тем не менее, несмотря на накопление теоретических зна-
ний, укрепляющих научную базу популяционной генетики,
эмпирических данных не хватало, и физический носитель
наследственности еще не был известен. Открытие в 1953
году двуспиральной структуры ДНК стало поворотным мо-
ментом в развитии популяционной генетики. Фрэнсис Крик
(1916–2004), Розалинд Франклин (1920–1958) и Джеймс
Уотсон (род. 1928) показали, что ДНК состоит из двух цепо-
чек соединенных между собой нуклеотидов четырех разно-
видностей, в состав которых входит сахар, связанный с фос-
фатной группой, и азотистое основание, обозначаемое бук-
вами A, T, G или C. Эти нуклеотиды расположены в виде
двойной спирали18, «хребтом» (основой) которой служат са-
хара и фосфаты. Входящие в состав нуклеотидов азотистые
основания соединяются водородными связями с комплемен-
тарным19 основанием на другой цепочке.

Именно благодаря этим важным для молекулярной био-

18  На русском языке структура «двойного винта» молекулы ДНК получила
ошибочное, но ставшее уже традиционным название «двойной спирали», кото-
рое и будет использоваться далее в тексте. (Прим. перев.)

19 Комплементарность в химии, молекулярной биологии и генетике – взаим-
ное соответствие биологических молекул, обеспечивающее образование связей
между взаимодополняющими (комплементарными) фрагментами молекул или
их структурных фрагментов. (Прим. науч. ред.)



 
 
 

логии – и для генетики – открытиям японец Мотоо Киму-
ра смог объединить теоретический подход с эмпирическими
данными, предложив в 1968 году теорию нейтральной эво-
люции. Эта теория предполагает, что большинство эволюци-
онных изменений происходит из-за дрейфа генов, в отличие
от синтетической теории эволюции, которая оказывала пред-
почтение воздействию естественного отбора. Так или иначе,
нейтральная теория описывает эволюцию на молекулярном
уровне, и сам Кимура признавал, что эволюция фенотипов
не может происходить без воздействия естественного отбо-
ра.

Однако принцип популяционной генетики «природа не
делает скачков» продолжал дарить нам все новые и новые
открытия, часто идущие рука об руку с появлением новых
технологий и методик. За последние пятьдесят лет произо-
шел целый ряд значительных событий, и некоторые из них
будут более подробно рассматриваться в следующих главах.
Укажем самые важные:

• 1977 год: публикация первых методов секвенирования 20

ДНК, позволяющих расшифровать содержащуюся в ней ин-
формацию.

• 1984 год: за счет анализа ДНК показано, что человек и
шимпанзе имели общего предка.

• 1987 год: первое генетическое доказательство, подтвер-

20 Секвенирование – получение информации о последовательности ДНК, РНК
или белков. (Прим. науч. ред.)



 
 
 

ждающее африканское происхождение нашего вида.
• 1997 год: первая последовательность ДНК из древней

кости, принадлежащей неандертальскому человеку.
• 2001 год: первая публикация последовательности генома

человека.
•  2010 год: открытие нового вида человека – денисов-

ца, сделанное исключительно благодаря секвенированию его
ДНК (использовали небольшой фрагмент фаланги пальца).

• 2010 год: первая публикация проекта «1000 геномов»,
открывающего путь к изучению генетического разнообразия
человека на беспрецедентном новом уровне.

• 2018 год: завершение «UK Biobank» – грандиозного про-
екта по изучению человеческого биологического материала.
Он стартовал в 2006 году в Великобритании, его задачей бы-
ло проанализировать 500 000 геномов и выяснить степень
влияния генетических факторов и воздействия окружающей
среды на изменчивость фенотипов людей, а также на чело-
веческие болезни.



 
 
 

 
Восстановление источников
генетического разнообразия

 
Каким образом теоретические и математические модели

популяционной генетики могут помочь с ответом на вопрос
«Кто мы?»? Популяционная генетика возникла, потому что
мы начали понимать, как в ходе эволюции проявлялось на
макроскопическом уровне популяций влияние микроскопи-
ческих изменений на уровне генов и молекулярных струк-
тур, лежащих в их основе. И именно теория эволюции сде-
лала возможным этот необычайный синтез, давший единое
объяснение всем уровням организации жизни.

Синтетическая теория эволюции позволяет нам лучше
понять процессы, вызывающие изменение частоты мутаций
во времени и пространстве в пределах данной популяции.
Понимая их механизм, мы можем создавать реалистичные
математические модели. Следовательно, теоретическое рас-
смотрение взаимодействия естественного отбора и дрейфа
генов поможет нам с позиций современной генетики опреде-
лить, каким образом эти процессы сформировали генетиче-
ское разнообразие той или иной популяции. Как только в на-
шем распоряжении оказываются соответствующие модели,
остается лишь найти для них надлежащие данные. Другими
словами, если мы научились хорошо моделировать прошлое
на основании теоретических  данных, мы получаем возмож-



 
 
 

ность «узнать» прошлое популяции на основании имеющих-
ся сегодня реальных генетических данных. Это основной
принцип исследования в популяционной генетике.

Но что это за эволюционные процессы, влияющие на ге-
нетическое разнообразие популяции? Десятилетия теорети-
ческих поисков в области популяционной генетики в XX ве-
ке показали, что эволюционные механизмы можно разделить
на три большие категории: геномные факторы – мутация
или рекомбинация21, демографические факторы  – дрейф ге-
нов или миграции, и факторы естественного отбора в раз-
личных его формах.

 
Геномные факторы

 
Мутация – это единственный процесс, который «создает»

разнообразие, производя молекулярные изменения в ДНК
и тем самым генерируя новые аллели22. Можно сказать, что
мутация – это «материал для эволюции», на который могут
воздействовать эволюционные механизмы. Когда клетка де-
лится, она должна воспроизвести ДНК так, чтобы две дочер-
ние клетки унаследовали ту же генетическую информацию,

21 Рекомбинация – перераспределение генетического материала. (Прим. науч.
ред.)

22 Аллель – это вариант определенного гена: каждый ген, по сути, может иметь
много «версий», которые оказывают разное действие, как в случае цвета глаз,
например. (Прим. автора)



 
 
 

какую содержит материнская клетка. Двойная спираль ДНК
обеспечивает простой механизм репликации: две ее цепоч-
ки раскручиваются, и каждая из них служит матрицей для
синтеза новой цепочки с комплементарной последователь-
ностью нуклеотидов. Этот процесс позволяет воспроизвести
две идентичные спирали двухцепочечной ДНК. Однако в хо-
де репликации ДНК возможны «ошибки», когда исходное
основание заменяется на другое, неподходящее. Несмотря
на то что бо́льшая часть этих ошибок затем корректируется
механизмами контроля и репарации 23, случается, что ошиб-
ки ускользают от контроля и становятся мутациями.

Различают два больших класса мутаций в зависимости от
типа затронутых ими клеток. С одной стороны, существуют
соматические  мутации: они не затрагивают половые клетки,
отвечающие за размножение, и, следовательно, не передают-
ся потомству. Эти мутации могут появляться на протяжении
всей жизни индивида в ДНК самых разных клеток. В неко-
торых случаях эти клетки в результате мутаций могут пре-
вратиться в опухоль. С другой стороны, когда мутации воз-
действуют на ДНК гамет, или половых клеток (сперматозо-
идов и яйцеклеток), то говорят о герминальных мутациях.
В этом случае эмбрион станет носителем мутации, хотя ни
один из родителей не имел ее в своем генотипе. Причиной

23 Репарация (от лат. reparatio – восстановление) – особая функция клеток,
заключающаяся в способности исправлять повреждения и разрывы в молекулах
ДНК. (Прим. науч. ред.)



 
 
 

около 80 % мутаций у потомков служит хромосомный мате-
риал, переданный отцом (сперматозоид), и количество мути-
рованных сперматозоидов напрямую связано с возрастом от-
ца. Тем не менее нередки и аномалии, переданные матерью,
и они также имеют тенденцию увеличиваться с возрастом,
хотя и в меньшей степени. На сегодняшний день мы знаем,
что почти каждый из нас имеет при рождении 70 новых му-
таций по сравнению со своими родителями; 55 из них при-
обретены от отца и 15 от матери.

Другой источник генетического разнообразия – рекомби-
нация. Этот процесс не создает новых вариантов генов, но
производит новые их комбинации, а значит, новые геномы.
У эукариотических организмов24 рекомбинация происходит
во время полового размножения благодаря мейозу – процес-
су, в результате которого формируются гаметы. Образование
новых генетических комбинаций обеспечивает перемешива-
ние генов и поддерживает генетическое разнообразие в по-
пуляции, что повышает возможности вида адаптироваться к
изменениям окружающей среды. То есть мутация и реком-
бинация – это эволюционные процессы, которые увеличива-
ют генетическое разнообразие в пределах одной популяции
и в то же время приводят к росту различий между популя-
циями.

24 Эукариотические организмы, или эукариоты, – живые организмы, клетки
которых содержат ядро. Эукариотами, в частности, являются животные, грибы
и растения. (Прим. перев.)



 
 
 

 
Демографические факторы

 
Другим фактором, воздействующим на генетическое раз-

нообразие популяций, являются демографические процес-
сы. Для начала вспомним о дрейфе генов в определении Сью-
эла Райта: изменение частоты аллелей в пределах одной по-
пуляции, которое не зависит от мутаций, естественного от-
бора и миграций. Причиной дрейфа генов являются совер-
шенно случайные и непредсказуемые события, например,
встречи сперматозоидов и яйцеклеток при половом размно-
жении. Масштаб дрейфа генов связан с «эффективным раз-
мером» популяции, который представляет собой число ин-
дивидов данной популяции, обеспечивающее передачу гене-
тического разнообразия следующему поколению. В больших
популяциях частота мутаций останется относительно ста-
бильной от поколения к поколению, так как влияние дрей-
фа генов в них, как правило, несущественно. Но вот в ма-
леньких популяциях воздействие дрейфа генов будет очень
заметным, со значительными флуктуациями частот аллелей
с течением времени; дрейф генов может даже привести к ис-
чезновению благоприятного аллеля или, наоборот, закреп-
лению неблагоприятного аллеля в популяции.

Отдельные демографические события связаны с умень-
шением размера популяции и наиболее значительными эф-
фектами дрейфа генов. Прежде всего речь идет о географи-



 
 
 

ческой или культурной изоляции популяции, об эффекте
бутылочного горлышка  – резком сокращении размера попу-
ляции вследствие изменения окружающей среды, войны или
эпидемии – или об эффекте основателя, то есть основании
новой популяции очень малым числом индивидов, принад-
лежавших ранее большой популяции. В этих условиях дрейф
генов снижает генетическое разнообразие в пределах попу-
ляции, вместе с тем усиливая межпопуляционные различия.

Миграция (перенос, или поток генов) – это еще один де-
мографический механизм, обеспечивающий обмен генами
между популяциями. Прибытие мигрантов может изменить
состав генетического разнообразия принимающей популя-
ции, изменяя частоту встречаемости мутаций. Таким обра-
зом, миграция и скрещивание (или метисация) снижает ге-
нетическое различие между популяциями, которое могло бы
привести к появлению нового вида. В случае популяции с
малым (вследствие эффекта бутылочного горлышка или эф-
фекта основателя) генетическим разнообразием прибытие
мигрантов и последующая гибридизация с ними позволяют
повысить уровень генетического разнообразия гораздо быст-
рее, чем мутации. Таким образом, миграции и мутации яв-
ляются силами, противодействующими дрейфу генов: дрейф
генов уменьшает разнообразие, а миграции и мутации повы-
шают – это явление называется мутационно-дрейфовым рав-
новесием. Миграция увеличивает генетическое разнообра-
зие в пределах конкретной популяции, одновременно умень-



 
 
 

шая генетические различия между популяциями.
 

Факторы отбора
 

И наконец мы добрались до факторов, изменяющих ге-
нетическое разнообразие популяции в рамках естественного
отбора. Естественный отбор составляет основу биологиче-
ской адаптации человека к окружающей среде. Он работает,
когда существуют различия селективной ценности (fitness)
среди индивидов. Поскольку фенотипические характеристи-
ки индивида во многом определяются генетическими из-
менениями, увеличивающими его шансы на выживание и
размножение, они передаются новому поколению. Влияние
естественного отбора на генетическую изменчивость неод-
нозначно, потому что оно зависит от конкретного типа отбо-
ра. Он может увеличивать, уменьшать или сохранять неиз-
менным генетическое разнообразие.

В случае положительного отбора встречаемость благопри-
ятной мутации в популяции будет быстро расти, адаптиро-
ванность – увеличиваться; иначе говоря, будет увеличивать-
ся селективная ценность мутации. Все больше распростра-
няясь и, следовательно, вытесняя другие, эта благоприятная
мутация приведет к уменьшению генетического разнообра-
зия в пределах популяции и увеличению различия между
популяциями – при условии, что воздействие окружающей
среды, вызвавшее это событие, будет отличаться от таково-



 
 
 

го для других популяций. Но это еще не все, потому что су-
ществуют другие формы естественного отбора – как, напри-
мер, поддерживающий высокое генетическое разнообразие
стабилизирующий отбор, – и эти формы могут увеличивать
разнообразие в пределах одной популяции и уменьшать раз-
личия между популяциями. В отдельной главе мы рассмот-
рим различные формы естественного отбора и то, каким об-
разом они влияют на разнообразие наших геномов и нашу
способность к адаптации к окружающей среде.

 
Реконструкция прошлого популяций

 
Теоретические модели, разработанные во второй полови-

не XX века, позволили нам понять, какой вклад каждый из
факторов вносит в генетическое разнообразие популяций, а
также создавать прогнозы геномного разнообразия для раз-
личных демографических сценариев. Благодаря этому по-
пуляционная генетика получила возможность дальнейшего
развития. На основании многочисленных доступных на се-
годняшний день данных о геномах популяций она может не
только объяснять настоящее, исходя из эволюционирующего
прошлого, но также использовать нынешнее состояние по-
пуляций, чтобы восстановить их эволюцию. Действительно,
мы можем реконструировать прошлое, исходя из актуальных
данных о геномах, и оценить важные параметры эволюцион-
ного развития: темп роста популяции, возраст мутации или



 
 
 

активность миграции между двумя популяциями.



 
 
 

 
История на три миллиарда:
проект «Геном человека»

 
Генетические исследования начинают стремительно раз-

виваться после 1977 года, когда появляются техники секве-
нирования, и в особенности благодаря проекту «Геном че-
ловека» – стартовавшей в конце 1988 года международной
научной программе, задачей которой было определить пол-
ную последовательность ДНК генома человека. Первая вер-
сия генома, охватывающая 90 % последовательности, была
получена в 2001 году, и вслед за ней в 2004 году опублико-
вали почти завершенную версию. Разница между первой –
«черновой» – и окончательной версиями определяется по-
крытием секвенированной ДНК, другими словами, количе-
ством несеквенированных участков, «пробелов», и степенью
точности. Версия 2004 года содержит как минимум 400 про-
пусков. 99 % генома секвенировали с точностью менее од-
ной ошибки на каждые 10 000 пар оснований. Эта работа
сейчас продолжается, и референсная последовательность ге-
нома постоянно совершенствуется: в 2020 году количество
пропусков становится уже менее 100.

Проект «Геном человека» ознаменовал собой начало но-
вой эры25 в генетике. Ученые получили возможность исполь-

25 Речь о так называемой «постгеномной эре». (Прим. науч. ред.)



 
 
 

зовать последовательность ДНК для исследований как в ме-
дицинской, так и в популяционной генетике. Стоимость ра-
бот была астрономической; около 3 миллиардов долларов
(2,7 миллиарда, если точнее) потратили, чтобы секвениро-
вать около 3 миллиардов нуклеотидов (3,2 миллиарда, если
точнее), которые составляют наш геном. В 2021 году, два-
дцать лет спустя после начала проекта, техники секвениро-
вания стали такими совершенными, что теперь можно секве-
нировать целый геном, получив результаты с высоким уров-
нем точности, менее чем за 500 долларов. Как бы то ни бы-
ло, секвенирование дает нам доступ к ключевым знаниям о
структуре и содержании генома. На сегодняшний день мы
знаем, что человеческий геном состоит из приблизительно
3,2 миллиарда нуклеотидов; что лишь 2 % генома являют-
ся «кодирующими», другими словами, содержат генетиче-
скую информацию, которая используется для синтеза белков
– молекул, необходимых для возникновения живых существ.
Мы знаем, что геном человека содержит примерно 20 000
генов, кодирующих белки; и что оставшаяся часть генома, то
есть около 98 %, не является кодирующей и задействована
по большей части в регуляции.

Последовательность нашего генома включает в себя так
называемую ядерную ДНК, которая распределяется по 23
парам хромосом, находящимся в ядре каждой клетки. При
этом у нас еще есть другой маленький геном, замкнутый в
кольцо: митохондриальная ДНК. Она находится, как следу-



 
 
 

ет из ее названия, в митохондриях – крошечных органел-
лах клетки, отвечающих за производство необходимой для
ее жизни энергии. По объему митохондриальная ДНК несо-
поставима с ядерной: в ней содержится всего 16 569 нуклео-
тидов и 37 генов – вот почему она стала первым геномом, ко-
торый выбрали для секвенирования в 1981 году. Тем не ме-
нее далее мы увидим, что, несмотря на свой небольшой раз-
мер, митохондриальная ДНК открыла нам важнейшую ин-
формацию об эволюционном прошлом человека.



 
 
 

 
Геномика – наука,

открывшая разнообразие:
каждый индивид уникален

 
Для изучения необычайного разнообразия индивидов и

популяций секвенирование генома человека на первых по-
рах предоставило очень мало информации. По сути, речь
шла об одной-единственной последовательности, а между
тем каждый индивид, за исключением однояйцевых близне-
цов, обладает собственным уникальным геномом. И только с
появлением в геномике новых технологий – таких как ДНК-
микрочипы и секвенаторы нового поколения 26 – в сочета-
нии со снижением расходов на секвенирование, начался зо-
лотой век в исследованиях разнообразия генома человека.
Были созданы многочисленные международные консорциу-
мы – как, например, проекты «ХэпМэп»27 или «1000 гено-
мов»28, – перед которыми стояла задача изучить генетиче-

26 Next Generation Sequencing (NGS). (Прим. перев.)
27 Проект «ХэпМэп» («HapMap», сокращение от англ. «Haplotype Map» – «кар-

та гаплотипа») был направлен на разработку карты гаплотипа генома человека
с целью описания общих закономерностей наследственной генетической измен-
чивости людей. Карта гаплотипа используется, чтобы найти генетические вари-
анты, влияющие на здоровье, болезнь и реакции на лекарственные препараты и
факторы окружающей среды. (Прим. перев.)

28 Задачей проекта «1000 геномов» являлось упорядочение геномов пример-
но 2500 человек с целью создания подробного каталога генетических вариантов



 
 
 

ское разнообразие человека во всей его полноте, содействуя
таким образом исследованиям в области популяционной и
медицинской генетики.

Благодаря этим исследованиям мы сегодня знаем, что су-
ществует несколько типов различий между геномами людей.
Речь идет о масштабах мутаций – от одного-единственно-
го нуклеотида до нескольких сотен тысяч – и их встречае-
мости. Самые распространенные и хорошо изученные мута-
ции затрагивают единственный нуклеотид. Известный при-
мер – однонуклеотидный полиморфизм,  или SNP (произно-
сится как «снип») – замещение в последовательности ДНК
нуклеотида на другой (например, C меняется на T). Если мы
возьмем геном любого из нас и сравним с референсной29 по-
следовательностью или сравним двух случайно выбранных
индивидов в популяции, мы обнаружим в среднем от 3 до 4
миллионов «снипов». В подавляющем большинстве случаев
эти изменения в геноме не влияют на его функции: они или
находятся вне кодирующих участков гена – и тогда говорят о
«молчащем» SNP, – или же обнаруживаются в экзонах гена
(т. е. в участках, кодирующих белок), но при этом не приво-
дят к замене кодируемой аминокислоты – и тогда говорят,
что это синонимичный SNP. В большинстве случаев SNP
нейтральны, они не влияют на приспособленность (fitness)
индивидов. Нейтральные SNP очень полезны для изучения

человека. (Прим. перев.)
29 Служащей образцом. (Прим. науч. ред.)



 
 
 

человеческих популяций, поскольку они позволяют просле-
дить их историю – миграции, метисации, демографические
изменения.

Тем не менее, в некоторых случаях SNP могут менять
соответствующий белок и приводить к изменению феноти-
па: неопасному – как, например, пигментация кожи, или вы-
зывающему болезнь – например, муковисцидоз. Такие SNP
делятся на несколько типов: миссенс-мутация (меняющие
смысл, или несинонимические), когда SNP меняют ами-
нокислотную последовательность соответствующего белка;
нонсенс-мутация (бессмысленные) – когда кодон30, обозна-
чающий аминокислоту, заменяется стоп-кодоном, который
производит неполный белок, в большинстве случаев не ра-
ботающий. Если SNP не обнаружен в пределах кодирующего
участка, это вовсе не означает, что он не влияет на функции
гена. Действительно, мутации, находящиеся в регуляторных
областях, – таких как энхансеры или промоторы (т. е. участ-
ки ДНК, отвечающие за управление экспрессией гена), мо-
гут модифицировать процесс экспрессии и в итоге изменять
фенотип.

Но разнообразие, которое можно наблюдать при сравне-
нии геномов различных индивидов, не ограничивается толь-
ко SNP. Каждый из нас в равной степени отличается от ре-

30 Кодон – единица генетического кода, тройка нуклеотидных остатков (три-
плет) в ДНК или РНК, обычно кодирующих включение одной аминокислоты.
Последовательность кодонов в гене определяет последовательность аминокислот
в полипептидной цепи белка, кодируемого этим геном. ( Прим. перев.)



 
 
 

ференсной последовательности на приблизительно 450 000
коротких вставок или выпадений участков генома (иначе го-
воря, «инсерций» и «делеций», вместе называемых «инде-
лы»), то есть участков ДНК, состоящих как минимум из 50
нуклеотидов, которые вставлены или удалены из последова-
тельности ДНК. К этому добавляется особая форма генети-
ческой изменчивости, важность которой в последние годы
стала очевидной: изменения “структуры” генома. Сюда от-
носятся делеции или дупликации: ученые говорят о «вариа-
ции числа копий» (или по-английски copy number variation,
CNV). Они различны у каждого индивида и влияют на число
копий одного и того же гена или фрагмента хромосомы.
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