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РЕФЕРАТ
Отчет 28 с., 1 кн., 25 источн., 2 рис., 3 прил.
Y-ХРОМОСОМА, ГАПЛОТИП, ФИЛОГЕНЕТИКА, РОД КЕРЕЙ
Объект исследования: полиморфизм Y-хромосома казахского рода Керей.
Цель работы: реконструировать генетическую генеалогию рода Керей с помощью Y-хромосомы.

Методы проведения работы: фрагментный анализ ДНК и филогенетический анализ.

Результаты работы и их новизна: впервые проведена характеристика родов керей по 23 STR локусам Y-хромосомы. Филогенетические сети указывают па то, что формирование родовых объединений под собой имеют генетические основы. Обнаружено не менее трех генетических линий с эффектом основателя в пределах гаплогруппы C2b1a3a1–F3796.
Область применения результатов: популяционная генетика человека, криминалистическая генетика, история Казахстана
Значимость работы: впервые родоплеменная группа Керей исследовалась на уровне подродов с помощью полиморфизма Y-хромосомы, что обеспечило возможность реконструировать их генеалогию по данным генетики.
ТҰЖЫРЫМ

Есеп 28 бет, 1 кітап , 25 әдебиет көзі, 2 сурет, 3 қосымша
Y-ХРОМОСОМА, ГАПЛОТИП, ФИЛОГЕНЕТИКА, КЕРЕЙ РУЫ
Зерттеу пәні: Керей руының Y-хромосомасының полиморфизмі.

Зерттеу жұмысының мақсаты: Y-хромосомасын пайдаланып, Керей руының генетикалық шежіресін қалпына келтіру.

Жұмыс әдістері: ДНҚ фрагментін талдау және филогенетикалық талдау.

Жұмыстың нәтижелері және олардың жаңалығы: алғаш рет Y хромосомасының 23 STR локусы арқылы Керей руының сипаттамасы жүргізілді. Филогенетикалық желілер рулар құрамаларының негізінде генетикалық байланыстар бар екенін көрсетеді. C2b1a3a1–F3796 гаплотобы ішінде генетикалық құрылтайшы әсері бар кем дегенде үш генетикалық шежіре айқындалды.

Нәтижелердің қолданылу аясы: адам популяциясының генетикасы, криминалистикалық генетика, Қазақстан тарихы

Жұмыстың маңыздылығы: алғаш рет Керей руының Y-хромосомалық полиморфизмді қолдана отырып, рулар деңгейде зерттелді, бұл олардың генетика бойынша генеалогиясын қайта құруға мүмкіндік берді.
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ОПРЕДЕЛЕНИЯ, ОБОЗНАЧЕНИЯ И СОКРАЩЕНИЯ
В настоящем отчете о НИР применяют следующие определения, обозначения и сокращения 
	SNP
	– 

	Однонуклеотидный полиморфизм

	STR
	– 


	Короткий тандемный повтор

	Гаплотип
	– 


	совокупность аллелей на локусах одной хромосомы, обычно наследуемые вместе

	Гаплогруппа
	– 


	группа схожих гаплотипов, имеющих общего предка, у которого произошла мутация, унаследованная всеми потомками


ВВЕДЕНИЕ
Оценка современного состояния решаемой научно-технической проблемы: полиморфизм Y-хромосомы родоплеменной группы керей изучался только на уровне родовых объединений абак и ашамайлы. Описан полиморфизм 17 локусов коротких тандемных повторов Y-хромосомы, не включающие быстро мутирующие локусы, и ряд однонуклеотидных замен, среди которых маркирующий гаплогруппу C2b1a3a1–F3796 наиболее часто встречен.
Основание и исходные данные для разработки темы: родовые объединения абак и ашамайлы состоят из более дестяка родов, для которых полиморфизм Y-хромосомы не исследован и генетические связи между ними не установлены. С этой целью собрана кровь добровольцев из рода керей с анкетными данными об их родах, а также использованы опубликованные в научной литературе и неопубликованные собственные и коллабораторов данные о полиморфизме Y-хромосомы рода керей.
Обоснование необходимости проведения НИР: существует ряд версий генеалогии рода керей. По разным этнографическим версиям родовой состав объединений, а также их генеалогическое родство между собой разняться. Верифицировать их возможно только с помощью исследования полиморфизма Y-хромосомы, наследуемая по отцовской линии. 
Сведения о планируемом научно-техническом уровне разработки: полиморфизм Y-хромосомы исследуется по не менее 23 локусам коротких тандемных повторов, включающие быстро мутирующие локусы, информативные для близких генетических линий в пределах рода. Применяется фрагментный анализ ДНК и филогенетический анализ.
Актуальность и новизна темы: Впервые родоплеменная группа керей исследуется на уровне родов с помощью полиморфизма Y-хромосомы, что обеспечивает возможность реконструировать их генеалогию по данным генетики. 
Связь данной работы с другими научно-исследовательскими работами: работа непосредственно связана с исследованиями полиморфизма Y-хромосомы родоплеменной структуры казахов, а также их генофонда и этногенеза.
ОСНОВНАЯ ЧАСТЬ ОТЧЕТА О НИР
1 Выбор направления
Казахи – тюркоязычное коренное население Центральной Азии, генофонд которых окончательно сформировался в период XIII-XVI веков [1-2]. В его формировании сыграло большое количество племен разного происхождения. Память о некоторых до сих пор сохраняется в традиционной генеалогии казахов «шежіре» и формирует родоплеменную структуру казахов.
Керей – одно из казахских племен. Современная перепись населения Казахстана не анализирует родоплеменную структуру казахов. Однако, согласно историческим данным переписи конца XIX века известно, что племя керей преимущественно расселялось в Петропаволском (более 20 тыс.чел.), Омском (13 тыс. чел.), Каркаралинском (около 12 тыс. чел.), Кустанайском (более 8 тыс. чел.), Семипалатинском (около 6 тыс. чел.) и Зайсанском (4,5 тыс.) уездах. Общая численность составляла 65 – 70 тыс. чел. [3]. Из этого следует, что основной ареал расселения племени керей – Северный и Северо-Восточный Казахстан. Согласно современной переписи общая численность казахов сегодня составляет 16 млн., из которых 13 млн. проживают в Казахстане. Северный регион Казахстана составляет только 10% от общей численности казахов [4]. По современным оценкам численность племени кереи в этом регионе составляет 350 тыс. чел. [5]. Кроме того кереи компактно проживали в Западной Монголии (аймак Баян-Улгий) и на Северо-Западе Китая (Синьцзян-Уйгурский автономной район, провинция Ганьсу). Сегодня в Западной Монголии проживают 121 тыс. казахов [6], на Северо-Западе Китая – 1,6 млн. казахов [7].
По данным шежіре племя керей подразделяется на два крупных родовых объединения: ашамайлы и абак.  По разным этнографическим версиям родовой состав объединений, а также их генеалогическое родство между собой разниться. Согласно полевым материалам этнографических экспедиций (1956—1973 гг.), родовое объединение ашамайлы состояло из родов: сибан (подрода – еримсары, кортык, кунгене, шокматар, жылыбай, косай), балта (жадык, байгожа, карасары), кошебе (жоламан, таузар, ольмамбет), тараши (аксары, курсары, токымбет, матакай, самай, еменалы, нуралы, нурумбет, акымбет). Родовое объединение абак состояло из родов: жантеке, жадык, каракас, шереушы, жастабан, ители, молкы, консадак, меркыт, итемген, сарбас [8]. По другим сведениям, в составе абак выделяются также такие рода как шимойын, шубарайгыр, култайболат [9-11]. По одной версии родовые объединения абак и ашамайлы происходят от одного родоночальника мужчины [12]. По другой версии, предком для родов объединения ашамайлы является Карабий, а предком для объединения абак был его зять Абак из племени уйсун [3], то есть родовые объединения ашамайлы и абак имеют разное происхождение по прямой мужской линии. Родство между отдельными родами достоверно не известно. Например, происхождение рода меркит связывают со средневековым племенем меркит, остатки которого после разгрома примкнули к племени керей и современем инкорпорировались в их генеалогию.
Полиморфизм Y-хромосомы на уровне родов ранее не исследовался, соответственно генетические связи между ними не установлены. Известны лишь обощающие генетические результаты для родовых объединения: ашамайлы и абак [13-14]. Описан полиморфизм 17 локусов коротких тандемных повторов Y-хромосомы, не включающие быстро мутирующие локусы, и ряд однонуклеотидных замен, среди которых маркирующий гаплогруппу C2b1a3a1–F3796 (chrY:16466840 С>T по hg38) наиболее часто встречен. 76.5% у кереев Казахстана и 80% у казахов Аксая (провинции Ганьсу (Китай), которые как показало исследование имеют генетическое родство ближе к родовому объединению абак [14]. Наблюдается дифференцияция между родовыми объединениями абак и ашамайлы по локусу DYS448, соответственно по значениям 23 и 22 [13]. Однако не известно какие рода были охвачены в этих исследованиях, поэтому выявленная дифференцияция не однозначна.
Цель данного исследования посвящена реконструкции генетической генеалогии кереев на уровне родов объединений ашамайлы и абак с помощью 23 STR локусов Y-хромосомы, включающие 17 стандартных и 6 быстро мутриющих локусов. Последние информативны для близких генетических линий в пределах рода. Полученные данные также рассмотрены в контексте полиморфизма Y-хромосомы казахов Северного региона Казахстана.
2 Материалы и методы
Во время фактического периода выполнения проекта - 4,5 месяца (от начала подписания договора 15 июня до представления годового отчета 31 октября) собрано 184 образца крови у здоровых добровольцев казахов мужского пола не родственных между собой не менее чем в трех коленах из племени керей со знанием родовой принадлежности. Сбор образцов проводился согласно критериям популяционно-генетического биобанка [15]. Все участники исследования подписали формы информированного согласия и анкеты, одобренных локальной этической комиссией РГП «Национальный центр биотехнологии» КН МОН РК. Кроме того, у заявителей в рамках сотрудничества с Институтом молекулярной биологии и биохимии им М.А. Айтхожина в распоряжении имеются неопубликованные данные по 382 образцам казахов Северного региона Казахстана, включая данные по 73 образцам из племени керей со знанием родовой принадлежности и. В рамках сотрудничества с ЧУ «National Laboratory Astana» в распоряжении имеются данные по 56 образцам из племени керей со знанием родовой принадлежности. Из опубликованной научной литературы в распоряжении имеются данные по 54 образцам из племени керей [13] и данные по 93 образцам казахов Аксая (провинции Ганьсу (Китай), большая часть которых были генетически определены как из племени керей [14].
Выделение ДНК из образцов крови проводили с помощью коммерческого набора Wizard(R) Genomic DNA Purification Kit (Promega) согласно протоколу производителя. Концентрацию ДНК определяли c помощью прибора Quantus Fluorometer (Promega) и набору QuantiFluor(R) ONE dsDNA System (Promega) согласно протоколу производителя. Качество ДНК определяли с помощью прибора NanoDrop One (Thermo Fisher Scientific) согласно протоколу производителя.

Фрагментарный анализ 23 локусов STR Y-хромосомы проводиться с помощью набора для амплификации PowerPlexY23 (Promega) на 8 капиллярном генетическом анализаторе Applied Biosystems 3500 (Thermo Fisher Scientific) и программного обеспечения GeneMapper IDx v.1.6. (Thermo Fisher Scientific). В наборе PowerPlexY23 17 локусов STR являются стандартными (DYS19, DYS385 a/b, DYS389I/II, DYS390, DYS391, DYS392, DYS393, DYS437, DYS438, DYS439, DYS448, DYS456, DYS458, DYS635, Y-GATA-H4) и 6 локусов быстро мутирующими (DYS481, DYS533, DYS549, DYS570, DYS576, DYS643). Принадлежность гаплотипов к гаплогруппам оценивалось с помощью программы Nevgen Y-DNA haplogroup predictor (https://www.nevgen.org/) и сравнения гаплотипов с опубликованными литературными данными и необпули.
Филогенетические сети STR гаплотипов Y-хромосомы строили с использованием программного обеспечения Network 5 и Network Publisher (fluxus-engineering.com; Fluxus Technology) [16-17]. Локус специфичные веса давались в соответствии с частотой мутаций для Y-STRs [18-19]. Возраст кластеров определяли с помощью rho-статистики [20-22], используя коэффициент 2,1 × 10-3 мутации на локус в каждом поколении [23]. Время генерации поколения бралось равным 30 годам [24].
3 Результаты и обсуждения
3.1 Полиморфизм Y-хромосомы казахов Северного региона Казахстана
Проведен анализ 382 казахов Северного региона Казахстана по гаплотипам 27 STR локусов Y-хромосомы. Гаплотипы представлены в дополенительных материалах к подготовленной научной статье, указанной в Приложении Б, которые будут доступны после ее публикации. Всего среди 382 индивидов было обнаружено 326 уникальных гаплотипа. Наиболее частый гаплотип наблюдался у 9 индивидов из племени керей. Дискриминационная способность (DC) и разнообразие гаплотипов (HD) в выборке казахов Северного региона Казахстана составляли 0,853 и 0,998 соответственно. Вероятность совпадения гаплотипов (HMP) составила 0,004. Криминалистические параметры населения северных казахов оказались меньше, чем у общей группы казахов, исследованных ранее [25]. Всего обнаружено 168 аллелей в локусах с одной копией, и их частота варьировалась от 0,003 до 0,843. Наименьшее количество вариантов аллелей (n = 4) было обнаружено у DYS437, DYS438, DYS460 и DYS391, тогда как наибольшее (n = 12) было обнаружено у DYS449. Разнообразие генов (GD) в локусах с одной копией варьировало от 0,280 для DYS438 до 0,788 для DYS570. В мультикопийных локусах DYS385a/b наблюдали 37 комбинаций аллелей с 12 различными аллелями. 31 аллельная комбинация с 9 различными аллелями была обнаружена в мультикопийных локусах DYF387S1a/b. Наибольшее разнообразие наблюдалось в мультикопийном локусе DYS385a/b (GD=0,855) и DYF387S1a/b (GD=0,879). Кроме того обнаружен ряд аномальных аллелей. Это 18 микровариантных аллелей в локусах DYS448 и DYS458. В двенадцати образцах для локусов DYF387S1 наблюдались триаллельные паттерны. Двойные аллели наблюдались у DYS19 и DYS518. Также наблюдали делецию аллелей в локусах DYS448 и DYS392.
3.2 Полиморфизм Y-хромосомы племени керей
Одно из казахских племен Северного региона Казахстана являются кереи. Исследованием охвачены слудеющие выборки: объединение абак - ители (9), каракас (14), меркит (3), молкы (9), сарбас (2), шеруши (22), шимойын (1), шубарайгыр (4), жадик (4), жантекей (21), жастабан (10); объединение ашамайлы - балта (37), кошебе (21), сибан (9), тарышы (147), в том числе его подрода аксары (34), курсары (41), матакай (11), самай (28), токымбет (8).
По гаплотипам была оценена принадлежность их к гаплогруппам. Гаплогруппа C2b1a3a1-F3796 была часто обнаружена как и у родовых объединений абак (78%) так и у ашамайлы (77%). Данные cхожи с литературными данными: 80% у казахов Аксая (провинции Ганьсу (Китай) [14], 90% у родового объединения абак и 55% у ашамайлы [13]. Анализ на уровне родов обнаруживает следующее распределение полиморфизма Y-хромосомы: 
1) половина индивдов рода каракас относятся к гаплогруппам J1и J2; 
2) 2/3 индивидов рода меркит относятся к галпогруппе N1a2; 
3) среди объединений абак наиболее разнообразным на варианты Y-хромосомы является род шеруши, встречены как частая гаплогруппа C2b1a3a1-F3796 (72%) так и другие N1a1, O2a2, R1a, R2;
4) гаплогруппа O2a2 также встречена у одного индивида из рода жантекей из объединения абак, и одного индивида из рода балта из объединения ашамайлы.
5) гаплогруппа C2a1a1a2a-F1756 встречена у одного индивида из рода жастабан из объединения абак, и одного индивида из рода кошебе из объединения ашамайлы;
6) в роду кошебе у четырех индивидов обнаружены также гаплогруппы R1a и R1b
7) Y-хромосома одного индивида из рода сибан относиться к гаплогруппе C2a1a1b-M48;
8) среди объединений абак наиболее разнообразным на варианты Y-хромосомы является род тарышы, встречены как частая гаплогруппа C2b1a3a1-F3796 (80%) так и другие C2a1a1b-M48, C2b1a1a1a-M407, G1, J1, N1a, Q, R1b;
10) Во всех родах присуствует гаплогруппа C2b1a3a1-F3796, являясь для всех часто встречающей, за исключением родов меркит и каракас;
По гаплотипам отнесенных к гаплогруппа C2b1a3a1-F3796 были построены филогенетические сети для исследования наблюдаемого эффекта основателя племени керей (рисунок 1 и 2). 
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Рисунок 1 - Филогенетическая сеть гаплогруппы C2b1a3a1-F3796 племени керей: А) по традиционным STR локусам. Б) по традиционным и быстро мутирующим STR локусам
Как видно из сравнительного рисунка 1, с помощью бастро мутирующих STR локусов удалось разделить кластер “ашамайлы” (синий цвет) на два: один состоит приемущественно из тарышы и кошебе, второй из балта. Разделение происходить по локусу DYS576. На уровне родов это разделение представлено на рисунке 2. Большинство родов объединения абак вошли в собственный кластер, за исключением единичных образцов, которые можно обнаружить и в кластере «ашамайлы». Рода шубарайгыр и меркит не вошли в кластер «абак». Рисунок 2 предполагает, что в пределах кереев гаплогруппы C2b1a3a1-F3796 существует не менее трех генетических линий с эффектом основателя.
[image: image4.png]Abak

W sherushi

Ashamaily
W Teryshy

O sata





Рисунок 2 - Филогенетическая сеть гаплогруппы C2b1a3a1-F3796 по родам
ЗАКЛЮЧЕНИЕ
В рамках исследования, фактически период которого составил 4,5 месяца (от начала подписания договора 15 июня до представления годового отчета 31 октября) вместо 12 месяцев согласно конкурсу грантового финансирования были получены следующие результаты:

Проведен сбор уникальной выборки (N=184) племени кереи, которая включает все рода объединений абак и ашамайлы. Впервые проведена их характеристика по 23 STR локусам Y-хромосомы. Проведен филогенетический анализ на основе филогенетической сети наиболее часто встреченной (78%) галпогруппы C2b1a3a1–F3796. Определены особенности хараткерные для отдельных родов в разрезе гаплогрупп. Исследование генетической генеалогии племени керей требует дальнейшего изучения SNP маркеров субветвей обнаруженных гаплогрупп, а также глубокое секвенирование Y-хромосом гаплогруппы C2b1a3a1–F3796 из каждого рода. Проведенная пилотная работа будет продолжена в рамках последующего гранта с длительным сроком исполнения и соответствующего финансирования. 
Проведен анализ полиморфизма Y-хромосомы казахов Северного региона Казахстана (N=382) по гаплотипам 27 STR локусов. Полученные результаты расширяют базу разнообразия Y-хромосомы казахов, которая может применяться в популяционной и криминалистической генетики, генетической генеалогии. Результат оформлены в краткое научное сообщение и поданы в научный журнал для публикации (Приложение Б, В).

Проекта реализован в соответствии с мероприятиями запланированным по календарному плану и технической спецификации договора в пределах выделенного объема финансирования поставленным задачам.
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Abstract

Background: Previous studies of the genetic polymorphism of the Y-chromosome of Kazakhs
were focused on the Eastern, Central, Southern and Western regions of Kazakhstan. In addition,
many of these studies were limited to 17 Y-STR loci from the Yfiler.

Aim: To enrich the existing Kazakhstan Y-chromosome Haplotype Reference Database from the
Northern Kazakh population data by a wide set of 27 Y-STR and investigate the population
genetic relationships with previously published data.

Subjects and methods: 27 Y-STR loci from the Yfiler Plus PCR Amplification Kit were
analyzed in 382 healthy unrelated Kazakh males from Northern Kazakhstan. Genetic
polymorphism was analyzed using Arlequin software.

Results: A total of 326 distinct haplotypes of the 27 Y-STR loci were observed in 382
individuals. The discrimination capacity (0.9982) and haplotype diversity (0.8534) were
computed. A total of 168 alleles at single-copy loci was observed and their frequencies ranged
from 0.003 to 0.843. The pairwise genetic distance (Rst) showed that the Northern Kazakh
genetic distinct from the Chinese Kazakh population.

Conclusions: Genetic polymorphism shows that the potential value of 27 Y-STR loci for
forensic casework in the Northern Kazakh population and the current findings might be

beneficial for paternal lineages in population genetics study.

Keywords: haplotype diversity, Y-chromosomal STR, Kazakh population, Yfiler Plus, YHRD
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The population of Kazakhs is the Turkic-speaking indigenous population of Central Asia,
the modern gene pool of which was fully formed during the 13th -16th centuries (Yunusbayev et
al. 2015, Gnecchi-Ruscone et al. 2021). The majority of Kazakhs live in the Republic of
Kazakhstan - 13 million Kazakhs (http:/stat.gov.kz, accessed 01/01/2021): from the Caspian Sea
in the west to the Altai Mountains in the east and from the plains of Western Siberia in the north
to the oases and deserts of Central Asia in the south. The Northern region of Kazakhstan
accounts for only 10% of the total number of Kazakhs. Therefore, previous studies of the genetic
polymorphism of the Y-chromosome of Kazakhs were focused on the Eastern (Tarlykov et al.
2013), Central (Balanovsky et al. 2015), Southern (Zhabagin et al. 2020) and Western (Zhabagin
et al. 2021) regions of Kazakhstan. The Kazakh population of Northern Kazakhstan remains
poorly studied. In addition, many of these studies were limited to 17 STR markers, so additional
Y-STR markers are needed to achieve improved discrimination capacity. To date, the Y
Chromosome Haplotype Reference Database contains only 341 Kazakhs studied by the widest
commercial Y-STR markers panel - Yfile Plus™. Only 47 samples belonged to the Northern
Kazakh population. The aim of this study was to enrich the existing Y-chromosome Haplotype
Reference Database from the Northern Kazakh population using 27 Y-STR loci and compare the

genetic relationships with other Kazakh populations.

Subjects and methods
Sample collection and DNA extraction

A total of 382 saliva samples were collected from unrelated healthy Kazakh male
individuals who are residents of Northern Kazakhstan region for at least three generations. The
sample collection was followed by the ethical guidelines and declaration of Helsinki. Participants
in this study provided their written informed consents prior to sample collection. Approval was
obtained from the ethics committee of National Center for Biotechnology. Genomic DNA was
isolated from the saliva samples using the Wizard Genomic DNA Purification Kit (PPY23,
Promega Corporation, Madison, WI, USA).
PCR amplification, genotyping and contribute data

Isolated DNA was amplified using a GeneAmp PCR 9700 thermal cycler with the Yfiler
Plus PCR amplification kit (Thermo Fisher Scientific, Waltham, MA, USA). The polymerase
chain reaction products were detected and separated by capillary electrophoresis with an ABI
3500XL Genetic Analyzer (Thermo Fisher Scientific, MA, USA). GeneMapper ID-X software
was used to analyze the raw data (Thermo Fisher Scientific, MA, USA). The 27 Y-STR
haplotype data of this study was submitted to YHRD (http://www.yhrd.org) with the accession




[image: image11.jpg]numbers YA004714. To contribute to the haplotype data, the laboratories passed the Quality
Control Test of the YHRD (YC000343).
Statistical analysis

Using the Arlequin program ver 3.5 (Excoffier et al. 2010), haplotype and allele
frequencies, haplotype diversities (HD), and genotype diversities (GD) were computed as HD =
n*(1-Yp:>)/(n—1), where n is the population size and p; is the allele frequency of certain
haplotypes or genotypes. The sum of squared frequencies of the observed haplotypes was used to
determine the haplotype match probability (HMP). The ratio between the number of distinct
haplotypes and the total number of haplotypes in the sample was used to calculate discrimination
capacity (DC). The dataset of Northern Kazakh population were compared with the dataset of
Kazakh population available in YHRD from the previous studies. (Shan et al. 2014; Zhabagin et
al. 2019, Li et al. 2020). The AMOVA/MDS tool on the YHRD (www.yhrd.org) website was
used to compute and visualize pairwise genetic distances (RST) between comparison

populations.

Results and discussion
Haplotype/allele frequencies and forensic parameters

The haplotypes distribution in the Northern Kazakh population is presented in Table S1.
A total of 326 distinct haplotypes of the 27-STRs were observed in 382 individuals. The distinct
haplotypes frequencies are presented in Table S2. The 28 haplotypes were shared among at least
two individuals. The most frequent haplotype was observed among 9 individuals. The
discrimination capacity (DC) and haplotype diversity (HD) were observed as 0.853 and 0.998,
respectively. The haplotype match probability (HMP) was 0.004. Forensic parameters were
separated into Yflier and Yflier Plus haplotypes, shown in Table 1. Forensic parameters of
Northern Kazakh population were less than the general group of Kazakh from different regions.
The Y-STR allele frequency and the gene diversity (GD) for each single-copy locus of the 23 Y-
STRs in the Northern Kazakh population were shown in Table S3. A total of 168 alleles at
single-copy loci was observed and their frequencies ranged from 0.003 to 0.843. The lowest
number of allele variants (n=4) was found in DYS437, DY S438, DYS460 and DYS391, whereas
the highest (n=12) was found in DYS449. The gene diversity (GD) at single-copy loci varied
from 0.280 for DYS438 to 0.788 for DYS570. The allelic combination frequencies and gene
diversity (GD) values for two multi-copy loci are presented in Table S4. At multi-copy loci
DYS385a/b, 37 allelic combinations with 12 different alleles were observed. 31 allelic
combinations with 9 different alleles were detected at multi-copy loci DYF387Sla/b. The
highest gene diversities were observed at multi-copy locus DYS385a/b (GD=0.855) and



[image: image12.jpg]DYF387Sla/b (GD=0.879). There were a number of abnormal alleles found in this study, shown
in Table 2. All the variants were confirmed by repeating experiments. A total of 18 microvariant
alleles were detected at loci DYS448 and DYS458. In the twelve samples, the DYF387S1 loci
were observed for triallelic patterns. Double alleles were observed in DYS19 and DYS518. A
null allele at loci DYS448 and DYS392 were also observed. The genetic data of these alleles will
be useful in forensic DNA application.
Population analysis of the Kazakh population

The resulted haplotypes of Northern Kazakh were compared on the 17 Y-STR haplotype
data to other Kazakh population haplotypes ("Altai, Xinjiang, China [Kazakh]" Contribution
with Accession Number YP001435 with 428 Haplotypes), ("Gansu, China [Kazakh]"
Contribution with Accession Number YA000997 with 93 Haplotypes), ("Xinjiang, China
[Kazakh]" Contribution with Accession Number YA000883 with 114 Haplotypes), ("East
Kazakhstan, Kazakhstan [Kazakh]" Contribution with Accession Number YP000745 with 67
Haplotypes), ("South Kazakhstan, Kazakhstan [Kazakh]" Contribution with Accession Number
YP000773 with 99 Haplotypes), ("Kazakhstan [Kazakh]" Contribution with Accession Number
YP001137 with 1476 Haplotypes) using the YHRD database (http://www.yhrd.org) and based on
the Rsr value. Pairwise Rst and corresponding P values among Northern Kazakh population and
other reference populations are given in Table S5. The highest genetic distances values from
Northern Kazakh were observed for China Kazakh populations (Rsr=0.3149) and East Kazakh
(Rs1=0.2530). The lowest genetic distances were obtained for South Kazakh (Rsr=0.0882).
There is no significant genetic distance between Northern Kazakh and General Kazakh. MDS
plot among 7 populations is shown in Figure S1. Populations formed three clusters: 1) Kazakhs
from China (Altai, Xinjiang and Gansu); 2) Kazakhs from Xinjiang (China), East and South
Kazakhstan; 3) Kazakhs from Northern Kazakhstan. China Kazakhs population showed genetic

distinction from the studied population.

Conclusions

This study enriches the existing Kazakhstan Y-chromosome Haplotype Reference
Database from the Northern Kazakh population data by a wide set of 27 Y-STR for the first time.
The genetic polymorphism of 27 Y-STR loci were shown to be effective in identifying paternal
lineage in the Northern Kazakh population. Northern Kazakh population data acquired in this
study demonstrates statistically significant variations, which could be used for routine forensic

examination in regional specifics and population genetics in Kazakh demographic history. The



[image: image13.jpg]reflects of population genetic relationships showed that the Northern Kazakh population has

specific genetic structure from other Kazakh populations and requires further detailed research.
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