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Цеëü. Витамин D обладает широким диапазоном фундаментальных биологических 
функций, а ген рецептора к витамину D3 рассматривается как предиктор ряда муль-
тифакториальных заболеваний. Однако приводимые в литературе результаты тести-
рования населения различных регионов мира по гену VDR3 неоднозначны, в связи с 
чем целью исследования стало определение частот аллелей и генотипов полиморф-
ных вариантов ApaI и TaqI гена VDR3 у населения Харьковской области. Меòоды. На 
образцах ДНК 61 здорового человека исследованы однонуклеотидные полиморфизмы 
61888G>T (ApaI) и 61968T>C (TaqI) гена VDR3 у жителей Харьковской области. Ре-
зуëüòàòы. Частота аллеля А составила 0,62, а – 0,38, Т – 0,68, t – 0,32; результаты со-
поставимы с данными по западноукраинской и европейскими популяциям. Частоты ге-
нотипов АА, Аа, аа составили 25 %, 75 %, 0 %, сходны с данными по западноукраинской 
популяции, но статистически значимо отличаются от распределения частот в европей-
ских странах. Избыток гетерозигот и отсутствие гомозигот по аллелю а может свиде-
тельствовать о селективной значимости локуса rs7975232 среди изучаемого населе-
ния. Частоты генотипов ТТ, Тt и tt составили 51 %, 34 % и 15 %, статистически значимых 
отличий от распределения генотипов в западной Украине и Европе не отмечено. Выво-
ды. Информация о частотах аллелей и генотипов по исследуемому гену среди населе-
ния харьковского региона может быть использована для анализа их ассоциаций с пато-
логиями, структуры населения и популяционных процессов.

Кëючевые ñëовà: ген VDR3, полиморфные варианты 61888G>T (ApaI) и 61968T>C 
(TaqI), частоты генов и генотипов.

Ввåдåíèå. âитаìин D обладает широкиì диапазоноì фундаìентальных 
биологических функций: участвует в поддержании кальциевого гоìеоста-

за, иììунного ответа, влияет на транскрипцию более чеì 200 генов. ðецепто-
ры к витаìину D обнаружены в 38 тканях и органах [1]. ìетаболиты витаìина D 
осуществляют контроль клеточной пролиферации, дифференцировки и апоп-
тоза [2, 3]. âитаìин D является главныì коìпонентоì горìональной систеìы, 
регулирующей фосфорно-кальциевый обìен, участвует в ìинерализации 
костной ткани и оказывает непосредственное влияние на процессы реìодели-
рования [4]. âсе эти эффекты осуществляются при взаиìодействии кальци-
триола с рецептораìи к витаìину D3 (VDR3), которые относятся к сеìейству 
ядерных стероидных, эстрогеновых и ретиноидных рецепторов.

ген рецептора 1,25-дигидроксивитаìина D3 (VDR3; oMIM 601769) лока-
лизован в 12q13.11 и состоит из 11 экзонов. Íа сегодняшний день активно из-
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учаются такие полиìорфные варианты 
гена VDR3, как 27823C>T (FokI) в экзоне 
2, 60890G>A (BsmI) и 61888G>T (ApaI) в 
интроне 8, 61968T>C (TaqI) в экзоне 9, и 
их ассоциации с ìультифакториальныìи 
заболеванияìи, такиìи как онкопатоло-
гии, остеопороз, ревìатоидный артрит, 
рассеянный склероз, сахарный диабет, 
псориаз и другие [2,3,5–7].

îднако описанные в литературе дан-
ные о частотах аллелей и генотипов по 
гену VDR3 и ассоциации их с патологияìи 
в отдельных странах неоднозначны и не 
всегда ìогут быть использованы для насе-
ления других клиìатогеографических зон 
и другого этнического состава. Поэтоìу 
любые исследования, касающиеся выяв-
ления связи полиìорфных вариантов ApaI 
(rs7975232) и TaqI (rs731236) гена рецеп-
тора к витаìину D3 с заболеванияìи, 
 расчеты величин относительного риска 
развития заболевания, должны быть осно-
ваны на данных о частоте аллелей и гено-
типов в каждой конкретной популяции. 

â связи с этиì целью настоящей рабо-
ты стало исследование частот аллелей и 
генотипов полиìорфных вариантов ApaI и 
TaqI гена VDR3 у населения Õарьковской 
области.

Ìàòåðèàëы è мåòоды
ìатериалоì для исследования послу-

жили образцы периферической крови 61 
жителя Õарькова и Õарьковской области в 
возрасте от 16 до 73 лет без признаков тя-
желых хронических заболеваний. îт всех 
участников исследования или их род-
ственников было получено инфорìиро-
ванное письìенное согласие на участие в 
данной работе. 

âыделение äÍê проводилось с поìо-
щью наборов для экстракции äÍê Diatom 
DNA Prep 100 («èзоген», ðФ). àнализиро-
вались два полиìорфизìа гена VDR3: 
61888G>T (ApaI) в интроне 8 и (61968T>C) 
TaqI в экзоне 9. ðеакция аìплификации 

проводилась с использованиеì пар прай-
ìеров по Park et.al. [7]. äля дальнейшего 
рестрикционного анализа приìенялись 
эндонуклеазы рестрикции ApaI (16–18 ча-
сов, 37 °C) и TaqI (3 часа, 65 °C) 
(«Fermentas», ëитва). Электрофоретиче-
ский анализ проведен в 2 % агарозноì 
геле. îценка результатов рестрикции осу-
ществлялась по анализу рестрикционной 
картины электрофореграììы.

При проведении статистического ана-
лиза разница частот аллелей и генотипов 
оценивалась с поìощью φ-преобразова-
ния Фишера путёì угловой трансфорìа-
ции. îценка равенства рядов распределе-
ния проведена с поìощью критерия χ2 на 
уровне значиìости 0,05, 0,01, 0,001 [8].

Рåзуëüòàòы è обñуждåíèå
Проведен сравнительный анализ поло-

возрастного распределения и этнического 
состава в харьковской популяции и в ис-
следуеìой группе, для того, чтобы иссле-
дуеìую группу, которую составили пред-
ставители обоих полов различного возрас-
та, проживающие на территории Õарькова 
и области, ìожно было рассìатривать как 
выборку из населения. соотношение по-
лов в исследуеìой группе статистически 
значиìо не отличается от такового в харь-
ковской популяции. àнализ распределения 
по возрасту (15–19, 20–24…..70–74 года) 
представителей харьковской популяции и 
контрольной группы также не показал ста-
тистически значиìых различий (df=11, 
χ2ст=19,68; χ2ф=16,72; p>0,05). 

Этнический состав населения Õарько-
ва и области по данныì официальной ста-
тистики представлен украинцаìи (63 %), 
русскиìи (33 %), другиìи национально-
стяìи – (4 %). èсследуеìую группу соста-
вили украинцы (69 %), русские (28 %), 
представители других этнических групп 
(ìолдаване, болгары и другие – 3 %). 
×асть пробандов иìеют повышенную сте-
пень экзогаìии родителей, являясь по-
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тоìкаìи браков украинцев или русских с 
полякаìи, белорусаìи, гагаузаìи, татара-
ìи, евреяìи, но относит себя к украинцаì 
или русскиì, однако такая же тенденция 
отìечена и для популяции в целоì. такиì 
образоì, распределение этносов в иссле-
дуеìой группе статистически значиìо не 
отличается от этнического состава попу-
ляции, что вìесте с данныìи о половоз-
растноì распределении позволяет счи-
тать исследуеìую группу выборкой из на-
селения. 

â ходе дальнейшего исследования 
рассчитаны частоты аллелей ApaI и TaqI 
гена VDR3 в исследуеìой группе: ðà = 0,62 
ра = 0,38; ðт = 0,68 рt = 0,32. 

â работе, выполненной Í.î. гнатейко и 
др. [9], представлены результаты генети-
ческого тестирования 35 пациентов, про-
живающих на территории западной óкраи-
ны. Приведенные автораìи частоты алле-
лей ðà = 0,69 ра=0,31; ðт = 0,68 рt = 0,32 
согласуются с полученныìи наìи данны-
ìи (p>0,05).

По данныì Dayangac-Erden D., в тур-
ции частоты аллелей à и а составили 0,57 и 
0,43; и не иìеют статистически значиìых 
отличий от полученных наìи [10, 11]. По 
данныì Park B.-S., в êорее частоты алле-
лей ApaI составили 0.17 и 0.83 соответ-
ственно, согласуются с данныìи ряда дру-
гих авторов, показывающих преобладание 
аллелей а и т в азиатских популяциях [7] и 
статистически значиìо отличаются от по-
лученных частот среди украинского насе-
ления (p<0,01).

×астоты аллелей т и t в âеликобрита-
нии составили 0,68 и 0,32 [10], в турции – 
0,59 и 0,41 [11], в Западной сибири (ðос-
сия) – 0,70 и 0,30 [13]; àвстралии – 0,77 и 
0,33 соответственно [14], что сопостави-
ìо с результатаìи по восточно-украин-
ской популяции. 

Íа основании полученных наìи частот 
анализируеìых аллелей рассчитано тео-

ретическое число генотипов для панìикс-
ной популяции.

Фактическое распределение геноти-
пов полиìорфизìа ApaI статистически 
значиìо отличается от теоретически ожи-
даеìого при равновесии (табл.1).

Òàбëèцà 1. ðаспределение генотипов поли-
ìорфизìа ApaI в выборке

Распределе-
ние

АА Аа аа
Кол-
во  % Кол-

во  % Кол-
во  %

Фактиче-
ское 15 25 46 75 0 0
Теоретиче-
ское 24 39 28 47 9 14
Статистики df=2, χ2ст=13,82; χ2ф=23,95, 

p<0,001

èзбыток гетерозигот и отсутствие го-
ìозигот по аллелю а ìожет свидетель-
ствовать о тоì, что локус rs7975232 явля-
ется селективно значиìыì для изучаеìо-
го населения. 

Полученные наìи результаты сопоста-
виìы с частотаìи генотипов в западной 
óкраине (àà–40 %, àа–57 %, аа–3 %, 
p>0,05) [9], но статистически значиìо от-
личаются от распределения генотипов во 
Франции (àà–30 %, àа–50 %, аа–20 %), 
греции (àà–36 %, àа–43 %, аа–21 %) 
(p<0,001) [15], турции (àà–30 %, àа–
55 %, аа–15 %) (p<0,01) [11]. àнализ дан-
ных литературы позволяет отìетить, что 
частота генотипа аа увеличиваеся по ìере 
удаления от полюса к экватору. â странах 
âосточной àзии – êорее и êитае – частоты 
генотипов àà и аа составляют 3 % и 69 %; 
9 % и 54 % соответственно [15]. 

По полиìорфизìу TaqI структура изу-
чаеìой группы соответствует соотноше-
нию Õарди-âайнберга.

Полученные наìи результаты сопоста-
виìы с распределениеì генотипов в за-
падной óкраине, где частоты генотипов тт, 
тt и tt составили 53 %, 30 % и 17 % [9], гре-
ции – 38 %, 41 % и 21 % (p>0,05), Фран-
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Òàбëèцà 2. ðаспределение генотипов полиìорфного варианта TaqI в выборке

Распределение ТТ Тt tt
кол-во  % кол-во  % кол-во  %

фактическое 31 51 21 34 9 15
Теоретическое 28 46 27 44 6 10

Статистики (df=2, χ2ст=5,99; χ2ф=2,65; p>0,05)

Òàбëèцà 3. ×астоты генотипов по полиìорфизìаì ApaI и TaqI гена VDR3 

Количество наблюдений
Распределение ААТТ AATt AAtt AaTT AaTt Aatt aaTT aaTt ааtt
Фактическое 1 7 10 29 14 0 0 0 0
Теоретическое 8 5 2 23 16 7 0 0 0
Статистики df=8, χ2ст=26,12; χ2ф=42,16; р < 0,001

ции – 33 %, 49 % и 18 % (p>0,01) [15], тур-
ции – 35 %, 49 % и 16 % (p>0,05) [11] со-
ответственно. â странах Южной и 
âосточной àзии ситуация иная: частоты 
генотипов тт, тt и tt в Японии составляют 
77 %, 22 % и 1 %, в êитае – 90 %, 10 %, 
0 %, в таиланде – 83 %, 17 % и 0 % соот-
ветственно, что статистически значиìо от-
личается от распределения генотипов 
среди украинского населения (p<0,001) 
[15]. 

При условии, что полиìорфные аллели 
исследуеìых позиций не являются сце-
пленныìи, следует ожидать, что анализи-
руеìая выборка будет равновесной по 
всеì независиìыì коìбинацияì. îднако 
анализ рядов распределения генотипов 
исследуеìой группы показал значиìую 
разницу ìежду теоретически ожидаеìы-
ìи и фактическиìи частотаìи (табл. 3). 

Íаблюдаеìое отсутствие ряда геноти-
пов связано с теì, что ìенее ожидаеìые 
генотипы ìогут быть выявлены в выборке 
большего объеìа, наприìер, генотип aatt 
ìожет быть обнаружен в выборке от 775 
человек.

îтìечается отклонение от равновесия 
в сторону изìенения числа отдельных ге-
нотипов, наприìер, увеличения числа лиц 
с генотипоì ààtt. àллели à и t в европей-
ских популяциях связывают с ìеньшиì ри-

скоì развития остеопороза и более высо-
киìи показателяìи ìинеральной плотно-
сти костной ткани [6,16], хотя по данныì 
исследований полиìорфных вариантов 
гена VDR3 в западной óкраине среди на-
селения и больных остеопорозоì не обна-
ружено статистически значиìой разницы 
ìежду сравниваеìыìи группаìи [17]. 
â азиатских популяциях аллель à и генотип 
àà ассоциирован с периодонтитоì, псо-
риазоì [5], а аллель т обладает онкопро-
текторныì действиеì. 

àнализ литературных данных показыва-
ет, что частоты аллелей и генотипов гена 
VDR3 находятся в зависиìости от этниче-
ских характеристик популяции и клиìато-
географических параìетров территории ее 
проживания. По ìере удаления от экватора 
к полюсу в северноì полушарии частота 
аллелей à и t и соответствующих коìбина-
ций генотипов растет, что ìожет быть свя-
зано с ìеханизìаìи адаптации человека к 
географическиì вариацияì солнечной ин-
соляции и óФ излучения как селективного 
фактора в эволюции пигìентации [18, 19].

Выводы
èнфорìация о частотах аллелей и ге-

нотипов по исследуеìоìу гену в харьков-
ской популяции ìожет быть использована 
для анализа ее структуры и происходящих 
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процессов, для выявления ассоциаций по-
лиìорфных вариантов гена VDR3 с пато-
логияìи.
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стðóêтóðà ÍàсåëåÍÍЯ ÕàðêІâсüêîЇ 
îбëàстІ Пî ПîëІìîðФÍèì âàðІàÍтàì 
APAI І TAQI гåÍó VDR3

О.М. Федота, А.О. Снурнікова

Õарк³вський нац³ональний ун³верситет  
³ìен³ â.Í. êараз³на  
óкраїна, 61022, ì. Õарк³в, ìайдан свободи, 4 
e-mail: afedota@mail.ru

Ìåòà. â³таì³н D3 волод³є широкиì д³апазо-
ноì фундаìентальних б³олог³чних функц³й, а 
ген рецептора до в³таì³ну D3 розглядається як 
предиктор ряду ìультифактор³альних захво-
рювань. îднак наведен³ в л³тератур³ резуль-
тати тестування населення р³зних рег³он³в св³-
ту по гену VDR3 неоднозначн³, у зв’язку з чиì 
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Сòðукòуðà íàñеëеíèя хàðüковñкой обëàñòè по поëèмоðфíым вàðèàíòàм Apai И Taqi Геíà VDR3

ìетою досл³дження стало визначення частот 
алел³в ³ генотип³в пол³ìорфних вар³ант³в ApaI ³ 
TaqI гена VDR3 у населення Õарк³вської облас-
т³. Ìåòодè. Íа зразках äÍê 61 здорової лю-
дини досл³джен³ однонуклеотидн³ пол³ìорф³з-
ìи 61888G>T (ApaI) та 61968T>C (TaqI) гену 
VDR3 серед ìешканц³в Õарк³вської област³. 
Рåзуëüòàòè. ×астота алеля à склала 0,62, а – 
0,38, т – 0,68, t – 0,32; результати з³ставн³ з да-
ниìи по зах³дноукраїнськ³й та європейськиìи 
популяц³яìи. ×астоти генотип³в àà, àа, аа скла-
ли 25 %, 75 %, 0 %, схож³ з даниìи по зах³дно-
української популяц³ї, але статистично значиìо 
в³др³зняються в³д розпод³лу частот в європей-
ських країнах. Íадлишок гетерозигот ³ в³дсут-
н³сть гоìозигот за алелеì а ìоже св³дчити про 
те, що локус rs7975232 є селективно значущиì 
для досл³джуваного населення. ×астоти гено-
тип³в тт, тt ³ tt склали 51 %, 34 % та 15 %, ста-
тистично значущих в³дì³нностей в³д розпод³лу 
генотип³в в зах³дн³й óкраїн³ та Європ³ не в³дì³-
чено. Вèñíовкè. Інфорìац³я про частоти але-
л³в ³ генотип³в з досл³джуваного гену серед на-
селення харк³вського рег³ону ìоже бути вико-
ристана для анал³зу їх асоц³ац³й з патолог³яìи, 
структури населення та популяц³йних процес³в.

кëючов³ ñëовà: ген VDR3, пол³ìорфн³ вар³ан-
ти 61888G>T (ApaI) та 61968T>C (TaqI), часто-
ти ген³в та генотип³в.

PoPULACE STRUCTURE oF KhARKIV 
REGIoN oN PoLYMoRPhIC APAI AND TAQI 
VARIANTS oF ThE VDR3 GENE

A. M. Fedota, A. A. Snurnikova 

V. N. Karazin Kharkiv National University 
Ukraine, 61022, Kharkiv, Svobody Sq., 4 
e-mail: afedota@mail.ru

Aim. Vitamin D has a wide range of fundamental 
biological functions, and gene for vitamin 

D3 receptor is regarded as a predictor of a 
number of multifactorial diseases. however, 
the results of testing people in different regions 
of the world cited in literature concerning VDR3 
gene are ambiguous, therefore the purpose 
of the study was to determine the allele and 
genotype frequencies of polymorphic ApaI 
and TaqI variants of VDR3 gene in populace of 
Kharkiv region. Methods. DNA samples from 
61 healthy human were studied for 61888G> T 
(ApaI) and 61968T> C (TaqI) single nucleotide 
polymorphisms of VDR3 gene in residents of 
Kharkiv region. Results. The frequency of allele 
A was 0.62, while that of a – 0.38, T – 0,68, t – 
0,32; results are comparable with the data on 
Western-Ukrainian and European populations. 
The frequencies of AA, Aa, aa genotypes made 
up 25 %, 75 %, 0 %, similar to those reported for 
Western-Ukrainian population, but statistically 
significantly differ from the frequency 
distribution in European countries. Excess of 
heterozygotes and absence of homozygotes 
by a allele may be indicative of selective 
significance of rs7975232 locus among the 
studied populace. Genotype frequencies of TT, 
Tt and tt accounted for 51 %, 34 % and 15 %, 
statistically significant differences from the 
distribution of genotypes in the Western Ukraine 
and Europe were not observed. Conclusions. 
Information about the frequencies of alleles and 
genotypes for the studied gene in the populace 
of Kharkiv region can be used to analyze their 
association with abnormalities, populace 
structure and population processes.

Key words: VDR3 gene, polymorphic variants 
61888G>T (ApaI) and 61968T>C (TaqI), the 
frequency of genes and genotypes.


