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ЭКОГЕНЕТИЧЕСКАЯ ОЦЕНКА ПОСЛЕДСТВИЙ ВЛИЯНИЯ  
ТЕХНОГЕННЫХ ЗАГРЯЗНИТЕЛЕЙ НА СТАБИЛЬНОСТЬ  

ГЕНОМА ЧЕЛОВЕКА

Целью исследования является оценка воздействия радиационного загрязнения окружающей 
среды на стабильность генома и здоровье человека, с учетом отдаленных генетических послед-
ствий.

Измерения гамма-активности показали, что уровень радиации обследованной территории 
полигона и прилегающих населенных пунктов находится в пределах 0,06-0,014 мЗв/ч. Особое 
значение в этом отношении имеет изучение механизмов индивидуальной чувствительности к 
радиации и роли системы репарации ДНК [1,36]. Молекулярно-генетические исследования ДНК 
клеток крови и цитогенетические анализы людей, проживающих в зоне влияния полигона радио-
активных отходов, выявили распространение нескольких мутантных генотипов, что свидетель-
свует о вероятности повышении риска экологических заболеваний у лиц с выраженной неста-
бильностью генома. 

Уровень радиации на территории полигона и прилегающих населенных пунктов находится в 
пределах 0,06-0,014 мЗв/ч. Методом генотипирования гена репарации ДНК XRCC1 Arg399Gln, 
установлено: гомозиготный Arg/Arg (89+159), гетерозиготный Arg/Gln (248+159+89), гомози-
готный Gln/Gln (248). Распределение генотипов в следующем порядке: XRCC1 Arg/Arg – 15 чело-
век, XRCC1 Arg/Gln – 14 человек, XRCC1 Gln/Gln – 1 человек.

Ключевые слова: мутагены, радиация, окружающая среда, гены, наследственные заболева-
ния, геном.
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Ecogenetic assessment of the effects  
of technogenic pollutants on genome stability

The aim of the study is to assess the impact of radiation pollution on the stability of the genome and 
human health, taking into account the long-term genetic consequences.

Measurements of gamma activity showed that the radiation level of the surveyed territory of the 
landfill and adjacent settlements is in the range of 0.06-0.014 mSv/h. Of particular importance in this 
regard is the study of the mechanisms of individual sensitivity to radiation and the role of the DNA repair 
system [1,36]. Molecular genetic studies of the DNA of blood cells and cytogenetic analyses of people 
living in the zone of influence of the radioactive waste landfill revealed the spread of several mutant 
genotypes, which indicates the likelihood of an increased risk of environmental diseases in persons with 
pronounced genome instability. 

The radiation level on the territory of the landfill and adjacent settlements is in the range of 0.06-
0.014 mSv/h. By genotyping the XRCC1 Arg399Gln DNA repair gene, it was found: homozygous Arg/
Arg (89+159), heterozygous Arg/Gln (248+159+89 ), homozygous Gln/Gln (248). The genotype dis-
tribution is as follows: XRCC1 Arg/Arg – 15 people, XRCC1 Arg/Gln – 14 people, XRCC1 Gln/Gln – 1 
person.
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Техногендік ластаушы заттардың геномның тұрақтылығына  
әсерін экогенетикалық бағалау

Зерттеудің мақсаты-алыс генетикалық әсерлерді ескере отырып, қоршаған ортаның радиа-
циялық ластануының геномның тұрақтылығы мен адам денсаулығына әсерін бағалау.

Гамма-белсенділікті өлшеу полигонның зерттелген аумағы мен іргелес елді мекендердің ра-
диация деңгейі 0,06-0,014 мЗв/сағ шегінде екенін көрсетті.осыған байланысты радиацияға жеке 
сезімталдық механизмдерін және ДНҚ жөндеу жүйесінің рөлін зерттеу ерекше маңызға ие [1,36]. 
Қан жасушаларының ДНҚ молекулалық-генетикалық зерттеулері және радиоактивті қалдықтар 
полигонының әсер ету аймағында тұратын адамдардың цитогенетикалық талдаулары бірнеше 
мутантты генотиптердің таралуын анықтады, бұл геномның айқын тұрақсыздығы бар адамдарда 
экологиялық аурулардың даму қаупінің жоғарылау ықтималдығын көрсетеді. 

Полигон аумағындағы және оған іргелес елді мекендердегі радиация деңгейі 0,06-0,014 мЗв/
сағ шегінде. XRCC1 ARG399GLN ДНҚ жөндеу генін генотиптеу әдісімен анықталды: гомози-
готалы Arg/Arg (89+159), гетерозиготалы Arg/Gln (248+159+89), гомозиготалы Gln/Gln (248). 
Генотиптердің таралуы келесі ретпен: XRCC1 Arg/Arg – 15 адам, XRCC1 Arg/Gln – 14 адам, XRCC1 
Gln/Gln – 1 адам.

Түйін сөздер: мутагендер, радиация, қоршаған орта, гендер, тұқым қуалайтын аурулар, 
геном.

Введение

Отдаленные генетические последствия ра-
диационных факторов представляют реальную 
опасность для биоты, человека и важны для ох-
раны окружающей среды и здоровья человека. 
Знание механизмов радиационного воздействия 
связано с индивидуальной радиочувствитель-
ностью организмов и активностью системы ре-
парации повреждений ДНК (repair). В связи с 
этим увеличение частоты заболеваний человека, 
связанных с мутагенами окружающей среды, 
определяет необходимость выявления групп ри-
ска людей с повышенной чувствительностью к 
радиационному облучению. Влияние радиации 
на организм, помимо прямого воздействия на 
его функциональные подсистемы, индуцирует 
или активирует защитные системы (репарацию, 
адаптацию). Как показывают результаты много-
численных исследований, последствия радиа-
ционного облучения в значительной степени 
обусловлены повреждением ДНК [7,8,11,26,39]. 
Если системы репарации не работают должным 
образом, риск мутации резко возрастает. Уве-
личение числа мутаций может привести либо к 
гибели клеток, либо к серьезным структурным 
изменениям (включая злокачественные новооб-
разования) [29]. Вышеизложенное подчеркивает 
актуальность темы исследования и полученных 
результатов.

Материалы и методы

В ходе экспедиционных полевых работ было 
выполнено радиологическое обследование тер-
ритории. Исследования радиоактивности образ-
цов почвы и растительности проводили гамма-
спектрометрическим методом с использованием 
прибора «Мультирад-гамма» MKS-OTA № 1935 
(VA.17-04-46889 от 15.09.2023), лабораторные 
исследования – молекулярно-генетический ана-
лиз ДНК – RAPD и ISSR методами на образцах 
периферической крови человека [3]. Отобранные 
пробы почвы и растений в сельской местности 
Мунайлинского района Мангистауской области 
исследованы гамма-спектрометрическим мето-
дом в радиологической лаборатории филиала 
РГП на ПХВ «Национальный центр экспертизы» 
КГКП МЗ РК по Мангистауской области в со-
ответствии с Приказом Министра здравоохране-
ния Республики Казахстан от 2 августа 2022 года 
№ КР DSM-71 «Об утверждении порядка прове-
дения исследования», исследование проб воды 
радиометрическим методом на приборе-радио-
метре «UMF-2000» № 1169, свидетельство о по-
верке № № А.17-04-46969 от 11.09.2023 г. также 
в радиологической лаборатории филиала РГП на 
ПХВ «Национальный центр экспертизы» Мини-
стерства здравоохранения РК по Мангистауской 
области. Образцы крови (60 человек) взяты у 
жителей прилегающих к полигону населенных 
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пунктов. Геномная ДНК была выделена из об-
разцов периферической крови с использованием 
набора для очистки геномной ДНК (GeneJET, 
Thermo Fisher Scientific, США). Количественную 
и качественную оценку выделенной ДНК прово-
дили с помощью спектрофотометра (NanoDrop 
One, Thermo Scientific, США) и электрофореза в 
агарозном геле. Затем синтезировали специфи-
ческие праймеры для генов XRCC1 Arg194Trp, 
XRCC1 Arg399Gln и XRCC3 Thr241Met. Синтез 
праймеров проводили на автоматическом син-
тезаторе ASM-800 (Россия) амидофосфитным 
методом в соответствии с инструкциями про-

изводителя. Синтезированные праймеры были 
протестированы в тестовых реакциях ПЦР-
генотипирования. Готовые лиофилизирован-
ные праймеры хранили в морозильных камерах 
(-200°C) для проведения ПЦР-анализа. Также 
были использованы современные методы иссле-
дования ДНК: ПЦР-PDRF и гель-электрофорез.

Результаты и обсуждение

Ниже приведены результаты радиологи-
ческих исследований общей радиоактивности 
проб почвы и воды (Таблицы 1-2).

Таблица 1 – Удельная эффективная активность почвы и почвы с растением с полигона хранения ТБО и территории муко-
мольного терминала

Удельная эффективная активность, Бк/кг

№
Наимено-

вание
образца

Точка
отбора

Суммарная 
альфа-

активность

Суммарная
бета-

активность
Cs137 Ra226 Th232 K40 Sr90

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10

29 Почва полигон хране-
ния ТБО - - 1,2 ± 1,1 23,4 ± 3,9 10,5 ± 2,5 382 ± 74

37 Почва с
растением

территория му-
комольного
терминала 

- - < 5,9 < 8,8 < 20 820 ± 230

Таблица 2 – Удельная эффективная активность питьевой и морской воды 

№
п\п

Наименова-
ние образца

Точка
отбора

Наименование показателей
ингредиентов

Единица 
измерения

Допустимое
содержание

1 2 3 4 5 6
Суммарная 

альфа-
активность

Суммарная 
бета-

активность Бк/л Альфа-
активность

Бета-
активность

Обнаруженное
значение

1

2

Вода питьевая децентрализо-
ванная

Вода морская с канала, вход в 
МАЭК, точка 1

0,044 ± 0,012

0,062 ±0,014

0,15 ± 0,034

0,09 ± 0,018

0,2 0,1

не норми-
руются

не
нормируются

В таблицах указаны точки отбора проб по-
чвы, воды, растений и результаты определения 
уровня радиационной активности:

Площадка № 1: поселок Акшукыр. Коорди-
наты: N-43 0 46,089/, E-051 0 05,311/. Высота 

местности 7 м. Уровень радиации на местности: 
65 наносиверт/час. 

Площадка № 2: поселок Баскудык, биотоп 1 
(рядом с пожарной частью). Высота местности 
15 м. Координаты: N – 43 0 41,960/, E – 051 0 
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12,232/. Уровень радиации на местности: 67 на-
носиверт/час. Уровень радиации в месте отбора 
проб: 103 наносиверта/час.

Площадка № 3: поселок Мангистау-1. Пло-
щадка №4. Координаты: N-40 0 42,529/, E – 051 
017,707/. Высота над уровнем моря – 10 м. 

Объект № 4: поселок Мангистау-5, коорди-
наты: N – 43 0 41,649/, E -051 0 17 797/. Высота 
местности составляет 14 метров. Уровень радиа-
ции: 68 наносиверт/час.

Площадка № 5: Зона Мангистауского атом-
но-энергетического комплекса – химико-гидро-
металлургический завод (ХГМЗ) в южной части 
города Актау. Уровень радиации в пробах воды 
канала сброса с МАЭК – 0,08-0,09 мЗв/час. Ано-
мально повышенные значения уровня гамма-из-
лучения были зарегистрированы в районе ЧМЗ 
и товарищества с ограниченной ответственно-
стью (ТОО) «Актауский литейный завод». Абсо-
лютный максимум (1,98 мкЗв/ч) в районе ЧМЗ 
[20,21]. 

В целом, исследуемая территория характери-
зуется незначительным уровнем радиационного 

фона, среднее значение дозы облучения окру-
жающей среды (МЭД) для данной территории 
составляет 0,14 мкЗв/ч. Абсолютный максимум 
– 0,66 мкЗв/ч – был зарегистрирован на участке 
№ 5. 

На основании данных радиологического 
обследования территории были проведены не-
обходимые подготовительные работы к молеку-
лярно-генетическим исследованиям для оценки 
последствий воздействия радиационно-загряз-
ненных территорий на здоровье населения [8].

Для молекулярно-генетического анализа 
была использована кровь жителей (60 человек), 
проживающих на прилегающих к полигону тер-
риториях. Список специфических праймеров 
для изучаемых генов репарации представлены с 
указанием последовательности специфических 
праймеров и эндонуклеаз, используемых для 
анализа. Затем было выполнено генотипирова-
ние гена репарации ДНК XRCC1 Arg399Gln. 

На приведенных ниже электрофореграммах 
показаны результаты молекулярно-генетиче-
ских исследований.

1-13 – образцы геномной ДНК
Рисунок 1 – Электрофореграмма выделенных ДНК из периферической крови людей

Как видно из рисунка 1, на котором показаны 
электрофореграммы некоторых образцов ДНК, 
электрофоретический анализ образцов ДНК пока-
зал, что выделенная ДНК была хорошего качества и 
не подвергалась деградации в процессе выделения.

В таблице 3 приведены используемые прай-
меры, условия амплификации, рестриктаз и про-
дукты гена XRCC1 Arg399Gln.

В таблице приведены последовательности 
специфических праймеров к исследуемым ге-
нам, название эндонуклеазы рестрикции, ис-
пользуемой для рестрикционного анализа и раз-
меры фрагментов.

Для анализа состояния репарационных си-
стем организма была изучена изменчивость 
репарационных генов XRCC1 Arg194Trp, 
XRCC1 Arg399Gln, XRCC3 Thr241Met, XPD751 
Lys751Gln у жителей исследуемых районов, про-
живающих вблизи радиационно-загрязненных 
территорий. Индукцию полиморфизма генов 
XRCC1 Arg194Trp, XRCC1 Arg399Gln, XRCC3 
Thr241Met, XPD751 Lys751Gln оценивали с по-
мощью ПЦР-PDRF-анализа. Продукты ампли-
фикации и рестрикции, выявленные с помощью 
электрофореза в агарозном геле представлены в 
таблице 4.
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Таблица 3 – Условия амплификации, рестрикции и целевые продукты гена XRCC1 Arg399Gln

Ген Праймеры Условия
ПЦР Рестриктаза Продукты

рестрикции (п.о.)

XRCC1 Arg399Gln

(F) 5´-CAA GTA CAG CCA GGT 
CCT AG-3´

(R) 5´-CCT TCC CTC ATC TGG 
AGT AC-3´

40 cycles: 94°C – 15 s
55°C – 30 s 72°C – 45 s NciI

Arg/Arg: 89+59
Arg/Gln: 248+159+89

Gln/Gln: 248

Таблица 4 – Условия амплификации, рестрикции и целевые продукты при определении полиморфизма генов.

Ген Праймеры Условия
ПЦР Рестриктаза Продукты

рестрикции (п.о.)

XRCC1 Arg194Trp
(F) 5´-GCC CCG TCC CAG GTA-3´ 

(R) 5´-AGC CCC AAG ACC CTT 
T-3´

40 cycles:
94°C – 15 s
57°C – 45 s
72°C – 45 s

PvuII
Arg/Arg: 490

Arg/Trp: 490+294+196 
Trp/Trp: 294+196

XRCC1 Arg399Gln

(F) 5´-CAA GTA CAG CCA GGT 
CCT AG-3´

(R) 5´-CCT TCC CTC ATC TGG 
AGT AC-3´

40 cycles: 94°C – 15 s
55°C – 30 s 72°C – 45 s NciI

Arg/Arg: 89+59
Arg/Gln: 248+159+89

Gln/Gln: 248

XRCC3 Met241Thr

(F) 5’-GCC TGG TGG TGG TCA 
TCG ACT C-3’

(R) 5’-ACA GGG GGG CTC CTC 
TGG AAG GCA CTG CTC AGC 

TCA CGC ACC-3’

40 cycles: 94°C – 15 s 
60°C – 30 s
72°C – 45 s

NcoI
Thr/Thr: 136

Thr/Met: 136+97+39
 Met/Met: 97+39

Были определены концентрации и свойства 
выделенной ДНК. В дальнейшем было про-
ведено генотипирование гена репарации ДНК 
XRCC1 Arg399Gln.

На рисунке 2 показаны результаты электро-
форетического анализа. В результате было 
определено распределение по генотипам генов 
репарации ДНК XRCC1 (Arg194Trp) и XRCC3 
(Thr241Met). Для гена XRCC1 (Arg194Trp): го-
мозиготный генотип 194 Arg/Arg – 44,8%; гете-
розиготный генотип 194 Arg/Trp – 48,3%; и ге-
нотип для мутантного аллеля 194Trp/Trp – 6,9%. 
Для гена XRCC3 (Thr241Met): гомозиготный 
генотип 241 Thr/Thr – не обнаружен, и гетерози-
готный генотип 241 Thr/Met – 73,4%. Гомозигот-
ный генотип по 241 встреченному/встреченному 
мутантному аллелю составляет 26,6%. 

Результаты электрофоретического анали-
за продуктов рестрикции после ПЦР-PDRF-
анализа представлены на рисунке 3.

В результате анализа гена репарационной 
системы XRCC1 Arg399Gln было установле-
но распределение генотипов в таком порядке: 
XRCC1 Arg/Arg – 15 чел., XRCC1 Arg/Gln – 14 
чел., XRCC1 Gln/Gln – 1 чел. 

Мутация в генах системы репарации ДНК, как 
для отдельной клетки, так и для всего организма в 
целом, имеет критические последствия. В резуль-
тате повышается риск развития рака, сердечно-
сосудистых и других заболеваний в организме. 
Полиморфизмы в генах, связанных с репарацией 
двухцепочечных разрывов, влияют на фенотип 
радиочувствительности в лимфоцитах здоровых 
людей [33]. Полиморфные варианты гена XRCC1 
(Arg194Trp и Arg399Gln) фенотипически ха-
рактеризуются изменением конформации белка 
XRCC1, т.е. белковый комплекс, участвующий в 
процессе репарации, а также за счет снижения ак-
тивности координатора эксцизионной репарации 
и скорости сборки комплекса [14].
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М – молекулярный ДНК-маркер. Гетерозиготы XRCC3 241Thr/Met – 1-3, 5, 7-15; 
гомозиготы по мутантному аллелю XRCC3 241 Met/Met – 4

Рисунок 2 – Электрофореграмма продуктов рестрикции в полиморфном сайте гена XRCC3 241Thr/Met

М – молекулярный ДНК-маркер; гомозиготный Arg/Arg (89+159) – 1, 2, 5-10, 12, 16, 19, 21, 24, 26 и 28;  
гетерозиготный Arg/Gln (248+159+89) – 3, 4, 11, 13-15, 17, 18, 20, 23, 25, 27, 29 и 30; гомозиготный Gln/Gln (248) – 22

Рисунок 3 – Электрофореграмма продуктов рестрикции в полиморфном сайте гена XRCC1 Arg399Gln

Продукт гена XRCC3 Thr241Met непосред-
ственно взаимодействует с белками, такими как 
RAD51C и RAD51D, при восстановлении двух-
цепочечных разрывов ДНК. Соответственно, 
мутации в гене XRCC3 Thr241Met значительно 
повышают риск развития различных типов зло-
качественной меланомы [19]. Нарушение репа-
рации ДНК как основа для выявления пациентов, 
получающих лучевую терапию по поводу рака, 
с повышенной чувствительностью к облучению 

[28]. Было также обнаружено, что лучевая тера-
пия модулирует эффективность репарации ДНК 
в мононуклеарных клетках периферической кро-
ви пациентов с не мелкоклеточным раком легко-
го [40].

Кроме того, однонуклеотидный полимор-
физм (SNP) в генах репарации ДНК может вли-
ять на эффективность процессов транскрипции 
и трансляции, а также на предрасположенность 
к ряду заболеваний. Поэтому изучение и опре-
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деление распределения генов репарации ДНК по 
генотипам чрезвычайно важно.

В целом, согласно литературным данным, 
оценка радиационного риска основана на кон-
цепции индивидуальной изменчивости радио-
чувствительности [23]. По мнению международ-
ных экспертов, пороговая доза для определения 
(острых, немедленных) последствий облучения 
составляет 0,2 Гр. Следовательно, при сравне-
нии полученных результатов о потенциальном 
воздействии радиации на организм человека на 
исследуемой территории, при меньших дозах 
единственными видами радиационных эффектов 
являются стохастические (отдаленные) эффекты 
– онкологические и наследственные заболева-
ния, которые наблюдаются среди населения ис-
следуемой территории [29]. Однако существуют 
различия в оценке последствий из-за взаимодей-
ствия функций дозы [2,17,30,31,32]. В несколь-
ких исследованиях широко обсуждалась пробле-
ма гиперрадиочувствительности к низким дозам 
радиации после облучения клеток заряженными 
частицами in vitro и ее связь с адаптивным от-
ветом и индуцированной радиорезистентностью 
[18,22,30]. Вся информация о долгосрочных по-
следствиях LRLs для человека была получена 
либо путем экстраполяции экспериментальных 
данных на животных, либо в результате прямых 
радиационно-эпидемиологических исследова-
ний. Основным источником последнего являет-
ся острое однократное воздействие высоких доз 
в результате ядерных катастроф (Хиросима и 
Нагасаки, Чернобыль, Фукусима и другие). Ко-
личественный параметр «вероятность развития 
стохастических эффектов LRL» характеризуется 
несколькими важными радиобиологическими 
параметрами, однако из-за отсутствия конкрет-
ных данных эти эффекты до настоящего времени 
не были точно определены и остаются предме-
том дискуссий. Полученные выводы могут быть 
использованы при реализации мероприятий по 
улучшению экологического состояния региона 
и здоровья населения. 

Таким образом, влияние неблагоприятных 
факторов окружающей среды в экологически 
неблагоприятных регионах на организм детей 
может быть оценено с помощью клинического 
обследования с количественным и качествен-
ным учетом небольших аномалий развития, 
возникновение которых также является резуль-
татом изменения общего генетического баланса 
организма. Поэтому оценка генетических по-
следствий воздействия внешних причин на со-
матические клетки человека может быть хоро-
шим дополнением к мониторингу клинических 
эффектов [6].

Заключение

- В результате геномного анализа лиц, про-
живающих в зонах техногенного воздействия 
установлена индукция полиморфизма генов ре-
парации ДНК

- Генотипирование генов репарации ДНК 
показало распределение частоты генотипов об-
следованной популяции в следующем порядке: 
XRCC1 Arg/Arg – 15 человек, XRCC1 Arg/Gln – 
14 человек, XRCC1 Gln/Gln – 1 человек.

- Результаты настоящего исследования со-
гласуются с литературными данными о гене-
тических последствиях радиационного воздей-
ствия на геном человека в случаях аварий на 
атомных электростанциях, испытаний ядерного 
оружия и являются неоспоримым доказатель-
ством проявления генетического «груза» в по-
пуляциях [34].
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