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Резюме 

В судебной медицине существует необходимость установить для анализируемого биологического 

материала половую принадлежность их владельца. Для этого необходимо с помощью ПЦР выявлять 

специфичные последовательности ДНК, характерные только для Y-хромосомы. Для этих целей 

используется целый ряд локусов, располагающихся как на Y- и X-хромосомах и несущих при этом 

определенные различия в нуклеотидных последовательностях (альфоидные сателлиты DYZ и DXZ; 

амелогениновые локусы AMELY и AMELX; гены стероидной сульфатазы STS; гены нейролигина 

NLG4Y и NLG4X и др.), так и находящиеся только на Y-хромосоме (пол-определяющий регион SRY; 

ген специфического белка семенника TSPY и др.). При этом эксперты-криминалисты часто имеют 

дело с поврежденными или старыми образцами, в которых ДНК подверглась разрушению и 

протяженных фрагментов может не быть; при анализе такого материала могут быть получены 

ложноотрицательные результаты. Таким образом, в ДНК-криминалистике при детекции гендерных 

локусов нужно стремиться к детекции ампликонов минимально возможных размеров. В данном 

обзоре определенный акцент делается на размерах ампликонов и, как показывает практика, для 

большинства локусов их минимизация оказывается востребованной. Причем подобный ПЦР анализ 

в ряде случаев (у XX-мужчин, XY-женщин, у лиц с другими аномалиями половых хромосом, у 

людей, сознательно сменивших свою половую принадлежность) способен приводить к ложному 

определению фенотипического пола из-за генетических особенностей таких индивидов и в 

результате расследование преступления, сориентированное на поиск представителя конкретного 

пола, может пойти по ложному пути. Кардинальным решением данной проблемы в ДНК-

криминалистике может стать всеобщая ДНК-регистрация всего населения, которая позволит по 

биологическим следам с высокой точностью устанавливать конкретного человека, кому эти следы 

принадлежа(т)ли, и его реальный пол уже будет неважен и определять его с помощью ПЦР будет не 

актуально. Помимо судебной медицины проблема установления пола существует и в женском 

спорте. На протяжении целого десятилетия для этого использовался метод ПЦР с некоторыми из 

перечисленных выше локусов, но с 2011 г. от проведения ПЦР отказались, и вместо нее стали 

определять уровень мужского гормона тестостерона. Однако с полом у спортсменок гораздо больше 

этических вопросов, нежели генетических.  
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Resume 

In forensic medicine, it is necessary to establish the sexual identity of the owner of the analyzed biological 

material. To do this, it is necessary to use PCR to detect specific DNA sequences that are characteristic 

only of the Y chromosome. For these purposes, a number of loci are used, located on both the Y and X 

chromosomes but carrying certain differences in the nucleotide sequences (alpha satellites DYZ and DXZ; 

amelogenin loci AMELY and AMELX; STS steroid sulfatase genes; the genes of the neuroligin NLG4Y 

and NLG4X, etc.), and those located only on the Y-chromosome (sex-determining region SRY; gene of the 

specific testicular protein TSPY, etc.). At the same time, forensic experts often deal with damaged or old 

samples in which the DNA has been destroyed and extended fragments in it may simply not be, as a result 

of which false negative results will be formed. Thus, in DNA forensics, when detecting gender loci, the 

sizes of amplicons should tend to the minimum possible. Therefore, in this review article, a certain 

emphasis was placed on the size of amplicons, and as practice shows, for most loci, their minimization is in 

demand. Moreover, such a PCR analysis in a number of cases (in XX-men, XY-women, in persons with 

other sex chromosome abnormalities, in people who deliberately changed their gender identity) it can lead 

to a false definition of the phenotypic sex due to the genetic characteristics of such individuals. As a result, 

the ongoing investigation of a crime, focused on the search for a representative of a particular gender, can 

go down the wrong path. A cardinal solution to this problem in DNA criminology can be a universal DNA 

registration of the entire population, which will allow for the biological traces with high accuracy to 

establish a specific person to whom these traces belong and his real sex will no longer be important and it 

will not be relevant to determine it with the help of PCR. In addition to forensic medicine, the problem of 

establishing gender also exists in women's sports. For a whole decade, the PCR method and some of the 

loci listed above were used for this purpose, but since 2011 PCR has been abandoned and instead the level 

of the male hormone testosterone has became determined. However, with the gender of female athletes, 

there are much more ethical issues than genetic ones. 
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Введение 

 В судебной медицине согласно пункту 84.10 

приказа №346н Минздравсоцразвития РФ от 

12.05.2010 г. «Об утверждении Порядка организации и 

производства судебно-медицинских экспертиз в 

государственных судебно-экспертных учреждениях 

Российской Федерации», гласящему, что 

установление половой принадлежности 

биологических следов и объектов являются одним из 

основных видов исследований при молекулярно-

генетической индивидуализации человека, требуется 

определять для анализируемого биологического 

материала половую принадлежность их владельца, 

поскольку это практически наполовину (когда 

ожидание мужчин и женщин равнозначно) сужает 

круг тех, кому эти следы (останки) могли бы 

принадлежать. Для этого необходимо выявлять 

специфичные последовательности ДНК, характерные 

только для Y-хромосомы. Но из-за случающихся 

нарушений половых хромосом, приводящих, в 

частности, к XX-мужчинам или XY-женщинам, а 

также к другим хромосомным аномалиям [Acién, 

Acién, 2020], это не всегда дает однозначный 

результат, однако подобные тесты проводятся. 

Несмотря на то, что Y-хромосома является одной из 

самых мелких хромосом в кариотипе человека и 

меньше другой половой X-хромосомы почти в три 

раза, тем не менее, она несет присущие только ей 
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повторяющиеся участки, а также в ней находятся 

некоторые парные гены, несколько отличающиеся от 

гомологичных им и находящимся на X-хромосоме, а 

также уникальные гены, присущие в норме только Y-

хромосоме, благодаря чему появляется возможность 

детектировать пол исследуемого образца. Помимо 

ДНК-криминалистки проблема установления пола 

существует и в женском спорте, и некоторое время 

использовался непрямой способ установления пола, 

заключающийся не в детекции Y-хромосомы, а в 

присутствии в анализируемом образце X-хромосом в 

двойном количестве, что опять-таки работает при 

отсутствии хромосомных нарушений. 

 Для выявления присутствия какого-либо 

генетического материала в неких образцах требуется 

подбор праймеров, отжигающихся на конкретных 

участках ДНК, фланкирующих искомый фрагмент для 

его амплификации с помощью полимеразной цепной 

реакции (ПЦР). Для повышения специфичности 

процесса в реакцию может быть добавлен меченный 

подходящими флуорохромами гибридизационный 

зонд, приходящийся на последовательности ДНК 

между праймерами, что также обеспечивает 

возможность контроля за протеканием реакции в 

реальном времени. Поэтому для выявления искомого 

генетического материала достаточно наличия в 

исследуемом образце фрагментов ДНК с 

приблизительными размерами 40-50 п.н. при детекции 

ампликонов по конечной точке или 55-80 п.н. при 

детекции в режиме реального времени. И здесь 

заключается коренное отличие от выявления 

применяемых при ДНК-идентификации личности 

STR-локусов, поскольку в их случае именно 

последовательность нуклеотидов между праймерами, 

несущая различное число повторяющихся мотивов, 

является информативной. Поэтому размер ампликонов 

для STR-локусов определяется как протяженностью 

такого информативного участка, так и расположением 

подходящих мест для отжига праймеров. Зачастую 

эксперты-криминалисты имеют дело с 

поврежденными или старыми образцами, в которых 

ДНК подверглась разрушению, и относительно 

протяженных фрагментов (обломков молекул) в ней 

может просто не быть, и ПЦР-анализ даст 

ложноотрицательный результат, на самом деле не 

свидетельствующий об отсутствии искомых мишеней. 

Таким образом, применительно к детекции гендерных 

локусов нужно стремиться к тому, чтобы размеры 

ампликонов приближались к минимально возможным, 

безусловно принимая во внимание вероятные инделы, 

служащие в том числе идентификаторами того или 

иного локуса из разных половых хромосом. Исходя из 

вышесказанного, при рассмотрении в данной статье 

используемых для установления пола образцов 

различных генов определенный акцент делался на 

размерах ампликонов и, как показывает практика, для 

большинства локусов тенденция к их минимизации 

явно прослеживается и оказывается востребованной.  

 

Альфоидная сателлитная ДНК 

До появления метода ПЦР присутствие Y-

хромосомы для криминалистических целей 

предлагалось проводить с помощью молекулярной 

дот-блот гибридизации с радиоактивно-меченными 

зондами, комплементарными фрагментам Y-хромосом 

[Tyler et al., 1986]. В цитируемой работе для этого 

была использована проба в виде рекомбинантной 

плазмиды, несущей содержащий повторы 

клонированный фрагмент Y-хромосомы человека 

размером около 3,4 т.п.н., использованный ранее для 

пренатального определения пола будущего ребенка 

[Lau et al., 1984]. Для обнаружения Y-хромосомы в 

дот-блот или слот-блот гибридизациях предлагалось 

использовать и иные гибридизационные пробы, в том 

числе без применения радиоактивности [Gill, 1987; 

Stalvey, Erickson, 1987; Fukushima et al., 1988; 

Kobayashi et al., 1988; Yokoi, Sagisaka, 1989; Fattorini et 

al., 1991], но такие подходы не очень 

производительны и весьма трудоемки. 

После разработки метода ПЦР появились 

новые уникальные возможности детекции Y-

хромосомы путем быстрой наработки в достаточных 

для визуализации количествах определенных участков 

ДНК, и поэтому стали появляться статьи, в которых 

сообщалось о проведении амплификации 

специфичных для X- и Y-хромосом 

последовательностей, в том числе содержащих 

повторы. Среди таковых оказался все тот же участок 

ДНК размером 3,4 т.п.н., выявленный ранее как 

специфичный для мужских особей [Cooke, 1976], 

клонированный [Lau et al., 1984] и затем 

секвенированный [Nakahori et al., 1986]. В результате 

определения нуклеотидной последовательности 

данного фрагмента ДНК, получившего название 

DYZ1, выяснилось, что он преимущественно состоит 

из 713 тандемно расположенных пентануклеотидных 

повторов, среди которых превалируют несущие 

TTCCA-мотив. Столь значительное внимание этому 

участку ДНК уделено здесь не случайно, поскольку 

впоследствии разными авторами он неоднократно 

использовался для определения гендерной 

принадлежности образцов ДНК. Так, были подобраны 

праймеры, ограничивающие 149 п.н.
1
 фрагмент этой 

последовательности, с помощью которых в ПЦР он 

был детектирован у плода с подозрением на 

гемофилию [Kogan et al., 1987]. Эта работа 

примечательна еще и тем, что она стала одной из 

                                                 
1
 В подписи к рисунку в той статье упоминается его 

размер как 154 п.н. 
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первых, в которых при проведении ПЦР 

использовалась термостабильная Taq полимераза 

[Mullis, Faloona, 1987], еще до появления в журнале 

Science статьи, на которую в настоящее время 

ссылаются, как на первую публикацию, в которой 

описан принцип метода ПЦР [Saiki et al., 1988]. Позже 

на основе этой последовательности DYZ1 были 

выбраны другие праймеры, ограничивающие участок 

в 102 п.н., также послуживший для определения пола 

будущего ребенка путем обнаружения в 

циркулирующей крови матери соответствующих 

фетальных клеток [Lo et al., 1989]. Хотя эти работы не 

имели непосредственного отношения к ДНК-

криминалистике, они заложили почву для 

дальнейшего развития данного подхода. Чуть позже 

уже в профильном журнале была опубликована 

статья, в которой источниками ДНК явились свежая 

кровь, пятна крови и разложившиеся ткани, а 

мишенью на Y-хромосоме послужила та же DYZ1 

последовательность, но праймеры были выбраны 

иные, ограничивающие четыре участка A, B, C и D с 

размерами 900, 1024, 1086 и 647 п.н. соответственно 

[Akane et al., 1991]. Здесь нужно заметить, что 

ампликоны таких больших размеров мало пригодны 

для ДНК-криминалистики, но в данной работе еще 

для одного локуса, также используемого для детекции 

Y-хромосомы
2
, выбранные праймеры вели в целом к 

наработке достаточно протяженных ампликонов 

длиной 800 - 1000 п.н.  

На основе известной последовательности 

сателлитной ДНК альфоидного типа, 

располагающейся в центромерной части хромосом, 

были подобраны специфичные праймеры, 

ограничивающие для Y-хромосомы участок в 170 п.н., 

а для X-хромосомы – в 130 п.н., что позволило с 

помощью ПЦР определить половую принадлежность 

у образцов в виде сухих пятен крови [Witt, Erickson, 

1989]. Позже, используя эту праймерную систему, 

другим авторам удалось установить пол образцов, 

представляющих собой костные останки 12-летней 

давности, а также полугодовой, годовой и трехлетней 

давности пятна слюны, волосяные луковицы и капли 

крови соответственно [Fattorini et al., 1993]. Этот же 

комплект праймеров позволил установить и 

подтвердить пол нескольких мумий, насчитывающих 

около 1300 лет [Lin et al., 1995]. Применимость этой 

альфоидной последовательности для определения 

половой принадлежности образцов была показана 

также при исследовании ДНК из пятен крови, 

вагинальных мазков, сигаретных окурков, костей и 

корней волос [Neeser, Liechti-Gallati, 1995]. В другой 

работе источником ДНК послужили кровь и зубы, в 

                                                 
2
 Имелся ввиду амелогенин, о котором пойдет речь 

дальше. 

которых по методу Witt и Erickson [1989] также 

успешно были выявлены ампликоны альфоидного 

сателлита размерами 131 п.н. для X-хромосомы и 172 

п.н. для Y-хромосомы [Hanaoka, Minaguchi, 1996]. 

На примере использования для установления 

гендерной принадлежности ДНК сателлитной 

последовательности Y-хромосомы DYZ1 с числом 

копий свыше 3,5 тысяч можно наблюдать эволюцию 

подобных экспериментов в плане укорочения 

продуктов ПЦР, которые первоначально предлагалось 

нарабатывать размером около 1000 п.н. [Akane et al., 

1991]. Затем в одной из работ при анализе пятен крови 

и вагинальных мазков для детекции Y-хромосомы 

использовались комплекты праймеров к 

последовательности DYZ1, приводящие к появлению 

ампликонов размерами 149 и 102 п.н., а для детекции 

X-хромосомы применялись праймеры к альфоидной 

сателлитной ДНК, ограничивающие фрагмент 

размером 130 п.н. [Pascal et al., 1991]. Позже другими 

авторами детекция DYZ1 велась с помощью ПЦР с 

праймерами, ограничивающими фрагмент ДНК 

размером 102 п.н. [Pfitzinger et al., 1993]. 

Относительно недавно были предложены праймеры к 

другим участкам DYZ1, которые приводили к 

образованию ампликонов длиной 143 п.н. и 60 п.н., 

причем детекция их накопления проводилась с 

помощью ПЦР в режиме реального времени и 

методом пиросеквенирования [Fazi et al., 2014]. 

Детекция пола с помощью другого альфоидного 

сателлита DXZ4, находящегося на X-хромосомах, 

основана на метилировании цитозиновых остатков в 

нем, которое можно выявить комбинацией 

расщепления тотальной ДНК чувствительной к 

метилированию рестрикционной эндонуклеазой HpaII 

и ПЦР с последующим разделением ампликонов 

размером 80 п.н. методом гель-электрофореза [Naito et 

al., 1993; 1994]. Еще один альфоидный сателлитный 

повтор DYZ5 был использован для выявления Y-

хромосомы путем амплификации 137 п.н. участка, в 

том числе в режиме реального времени [Nicklas, Buel, 

2006]. 

 

ZFY и ZFX-локусы 

В 1987 и 1989 гг. были клонированы и 

секвенированы гены белков цинковых пальцев ZFX и 

ZFY, расположенные на половых X- и Y-хромосомах 

соответственно [Page et al., 1987; Schneider-Gadicke et 

al., 1989], что затем позволило применить их для 

выявления гендерных различий образцов с помощью 

ПЦР. Так, в одной из работ подобранные праймеры 

приводили к амплификации фрагмента гена ZFY 

размером 400 п.н. [Ebensperger et al., 1989]. Был 

предложен способ детекции пола путем 

амплификации участков как ZFY, так и ZFX генов, при 

этом специфичный для Y-хромосомы ампликон имел 
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размер 447 п.н., а для X-хромосомы таковой был 

немного меньше – 445 п.н. [Aasen, Medrano, 1990]. 

Другие авторы использовали праймеры, 

ограничивающие фрагмент этого гена размером 1131 

п.н. [Norby, Eriksen, 1992]. Иной подход к 

определению пола криминалистических образцов с 

помощью генов ZFY и ZFX основан на методе ПЦР-

ПДРФ (полиморфизм длин рестрикционных 

фрагментов) за счет присутствия в нарабатываемом 

ампликоне размером 209 п.н. дополнительного сайта 

рестрикционной эндонуклеазы HaeIII у мужских 

особей, что при разделении конечных продуктов гель-

электрофорезом приводит к образованию трех 

фрагментов ДНК размерами 88, 84 и 37 п.н. против 

двух фрагментов в виде 172 и 37 п.н. у женщин 

[Stacks, Witte, 1996]. Другие авторы показали, что для 

определения пола метод ПЦР-ПДРФ генов ZFY и ZFX 

может быть преобразован в вариант обратной дот-

блот-гибридизации и совмещен с использованием 

наборов HLA DQA1+PM [Reynolds, Varlaro, 1996]. 

Поскольку еще у высших обезьян в последний интрон 

гена ZFX внедрился Alu-элемент, то с помощью одной 

пары праймеров можно в ПЦР получать ампликоны 

разной длины у мужчин и женщин [Wilson, Erlandsson, 

1998]. В этой работе было показано, что подобранные 

праймеры приводят к амплификации 1151 п.н. 

фрагмента для ZFX и 422 п.н. фрагмента для ZFY.  

В еще одной работе был использован вариант 

детекции пола с помощью специально изготовленных 

ДНК-чипов, несущих вместе с 30 аутосомными 

маркерами с однонуклеотидными заменами для 

идентификации личности еще маркеры с тремя SNP в 

генах ZFY и ZFX (размер ампликонов составил 220 

п.н.), а также с тремя SNP в генах AMELY и AMELX (к 

описанию которых переходим), что позволило 

установить пол у почти тысячи индивидов [Kim et al., 

2010]. 

 

AMELY и AMELX-локусы 

В начале 1990-х гг. были клонированы и 

секвенированы два гена амелогенина, расположенные 

на половых хромосомах человека и имеющие между 

собой в целом около 90% гомологии [Nakahori et al., 

1991a]. Была установлена их экзон-интронная 

структура и выяснено, что эти гены, кодирующие 

белок зубной эмали, экспрессируются на обеих X- и 

Y-хромосомах, но транскрипты последней составляют 

лишь около 10% [Salido et al., 1992]. Учитывая 

различия в их нуклеотидных последовательностях, 

этот локус также стал использоваться для 

установления пола с помощью ПЦР [Nakahori et al., 

1991] и фактически со временем стал даже основным 

для этой цели, хотя с ним не все так просто, как будет 

видно из дальнейшего изложения. Поначалу была 

подобрана пара праймеров, отжигающихся на 

консервативных участках амелогениновых генов и 

обеспечивающая наработку одного ампликона 

размером 977 п.н., специфичного для X-хромосомы, а 

для Y-хромосомы – на 189 п.н. меньше (788 п.н.) 

[Nakahori et al., 1991]. В цитируемой статье размеры 

ампликонов не приводятся, однако указывается, что 

этот участок амелогенинового гена Y-хромосомы 

несет большую делецию размером 177 п.н., но кроме 

нее в амплифицируемый участок попадают и другие 

инделы, дающие в итоге разницу этого участка двух 

генов амелогенина в 189 п.н. В своей следующей 

статье эти авторы [Akane et al., 1992] подобрали 

другую систему праймеров (два прямых для X- и Y-

хромосом на одном и том же месте амелогенинового 

гена, но с заменами нуклеотидов в них, и один общий 

праймер), включающие в ампликоны те же инделы, 

что и раньше, при этом уменьшив их размеры для 

AMELX и AMELY до 863 и 674 п.н. соответственно, 

что все равно довольно много для анализа 

деградированной ДНК.  

Для того, чтобы уменьшить размеры 

амелогениновых ампликонов, сохранив при этом 

хромосомоспецифичность, был проведен анализ 

нуклеотидных последовательностей данных генов из 

разных половых хромосом, позволивший выявить в 

первом интроне место, амплификация которого 

приводила к образованию фрагментов ДНК размерами 

всего 106 и 112 п.н. для X- и Y-хромосом 

соответственно, а использование флуоресцентно 

меченных праймеров позволяло проводить детекцию в 

агарозном геле с помощью автоматического 362A 

Gene Scanner или в автоматическом ДНК-секвенаторе 

[Sullivan et al., 1993; Mannucci et al., 1994]. 

Успешность этой пары праймеров, ставших затем 

наиболее популярными, была продемонстрирована 

при исследовании крови 100 доноров (50 мужчин и 50 

женщин), а также человеческих останков, включая 

кости, пролежавшие в земле более 70 лет.  

Довольно крупные фрагменты ДНК 

амелогениновых генов с помощью аллель-

специфичной ПЦР выявлялись в 18 археологических 

образцах возрастом от 200 до 8000 лет, где один 

праймер был общим, а два других отжигались на 

фактически соседних участках этих генов, но из-за 

протяженной делеции в гене AMELY ампликоны 

составили 330 и 218 п.н. [Faerman et al., 1995]. Также 

крупные ампликоны, охватывающие третий экзон и 

частично прилегающие интроны, размерами 194 п.н. 

(AMELY) и 188 п.н. (AMELX) предлагалось 

детектировать при анализе костных останков [Gibbon 

et al., 2009]. В этой же работе был предложен метод 

детекции амелогениновых генов на основе 

однонуклеотидных замен, выявляемых путем 

секвенирования 199 п.н. ампликонов. Описываются 

относительно крупные ампликоны размерами 219 и 
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225 п.н. для AMELX и AMELY соответственно 

[Steinlechner et al., 2002]. Также удалось подобрать 

иные комплекты специфичных праймеров для этого 

гена, которые вели к образованию ряда ампликонов – 

212 и 218 п.н.; 92 и 91 п.н.; 80 и 83 п.н. для X- и Y-

хромосом соответственно [Haas-Rochholz, Weiler, 

1997]. Более короткие ампликоны, отличающиеся 

однонуклеотидными заменами и происходящие из 6-

го экзона гена амелогенина длиной всего 78 п.н., 

предложили другие авторы [Zoledziewska, Dobosz, 

2003]. Для обнаружения половой принадлежности 

сильно фрагментированной ДНК были подобраны 

праймеры с таким расчетом, что для локусов AMELY и 

AMELX нарабатывались ампликоны размерами 60 и 56 

п.н. соответственно [Masuyama et al., 2017]. Пожалуй, 

самые короткие мишени в амелогениновом гене были 

найдены двумя группами авторов [Tschentscher et al., 

2008; Li et al., 2012]. В первой работе размеры 

ампликонов составили 45/48 п.н., а во второй – еще 

короче – 44/45 п.н. для X/Y-хромосом соответственно, 

что лишь ненамного превышает принципиальный 

минимум для высокоспецифичной амплификации в 

ПЦР. Общим для этих работ явилось также то, что 

детекция амелогениновых ампликонов велась в них с 

помощью пиросеквенирования. Причем в первой 

работе между используемыми для амплификации 

AMELX праймерами оставалось всего три нуклеотида 

(CAT), тогда как для AMELY между праймерами за 

счет небольшой инсерции в этом месте гена 

располагалось шесть нуклеотидов (в дополнение к 

совпадающим у них CAT еще имелась GAT 

последовательность), но поскольку оба варианта с 

разных хромосом секвенировались одновременно, то в 

силу специфики метода пирограмма представляла 

собой некий гибрид прочтений этих нуклеотидов. 

Схожая ситуация характерна и для второй работы, за 

исключением того, что праймеры, подобранные к 

иному месту амелогениновых генов, были чуть 

короче, а участок гена между ними был больше – 7 и 8 

нуклеотидов для AMELX и AMELY соответственно.  

Другой, не электрофоретический метод 

выявления амелогениновых локусов заключался в их 

детекции с помощью высокоэффективной жидкостной 

хроматографии в денатурирующих условиях (DHPLC 

– Denaturing High-Performance Liquid Chromatography), 

позволяющей уловить различия не только в длине, но 

и в последовательности нуклеотидов [Shinka et al., 

2001]. Так, в данной работе, наряду с известными 

праймерами, амплифицирующими участки генов 

AMELX/Y отличающихся размеров, была выбрана пара 

праймеров, фланкирующая последовательность 

длиной 45 нуклеотидов, но несущая 

однонуклеотидное отличие между генами с разных 

хромосом. Причем на такой анализ оказалось 

достаточным всего 8 минут. В этом случае между 3’-

концами праймеров располагалось по четыре 

нуклеотида для обоих вариантов генов.  

Описан способ детекции амелогениновых 

локусов у 20 скелетов, захороненных в Иллинойсе 

ориентировочно около 1300 года н.э., с помощью ПЦР 

с последующей дот-блот-гибридизацией с меченными 

биотином зондами [Stone et a., 1996], что сильно 

напоминает метод детекции HLA DQ1 локусов. В этой 

работе амплифицировался фрагмент размером 112 

п.н., происходящий из шестого экзона 

амелогенинового гена, несущий между AMELX и 

AMELY несколько отличий преимущественно в виде 

однонуклеотидных замен, в том числе две таких 

замены приходились на гибридизационные зонды. 

Пожалуй, нужно заметить, что размер этого единого 

ампликона для двух вариантов генов в 112 п.н., не 

имея больше ничего общего, просто совпадает по 

размеру с одним из ампликонов из первого интрона 

гена AMELY, упоминавшегося выше. Довольно 

оригинальный вариант детекции обоих 

амелогениновых генов заключается в лигировании 

специальных меченных разными флуорохромами для 

AMELY и AMELX олигонуклеотидов на матрицах, 

образованных в ходе ПЦР [Zoledziewska, Dobosz, 

2003]. Причем в этой работе был выбран тот же 

участок шестого экзона, что и в статье [Stone et al., 

1996], с тем отличием, что он был укорочен до 78 п.н. 

Для такого анализа после завершения ПЦР ампликоны 

денатурировались и на них происходил отжиг и 

лигирование соответствующих олигонуклеотидов, 

после чего продукты лигирования разделялись 

капиллярным гель-электрофорезом.  

Помимо гель-электрофореза, хроматографии, 

пиросеквенирования и прочих многостадийных 

способов, с помощью ПЦР в реальном времени можно 

непосредственно в ходе амплификации получать 

информацию о наличии того или иного локуса 

амелогениновых генов. Так, для ставших 

классическими ампликонов длиной 106 и 112 п.н. в 

ПЦР были добавлены гибридизационные TaqMan 

MGB зонды, меченные разными флуорохромами для 

AMELX и AMELY, что позволило устанавливать их 

присутствие, в том числе в древних образцах [Alonso 

et al., 2004; Alonso, Martin, 2005]. В результате 

проведения ПЦР в реальном времени детекция 

амелогениновых генов у большого числа исследуемых 

образцов как современной, так и древней ДНК 

(возрастом от 100 до 10 тысяч лет) осуществлялась 

путем плавления специфичных продуктов, 

соответствующих AMELX (184 п.н.), AMELY (190 п.н.) 

и AMELy (92 п.н.) [Kim et al., 2013]. Причем ампликон 

укороченного размера AMELy оказался более 

пригоден для подобного анализа, в том числе, будучи 

не так подверженным ингибирующему эффекту 

гуминовой кислоты. Детекция еще более коротких 
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ампликонов размерами 69 п.н. (AMELX) и 77 п.н. 

(AMELY) также осуществлялась в реальном времени 

[Fazi et al., 2014].  

Так как режим реального времени позволяет с 

помощью ПЦР количественно оценивать копийность 

тех или иных генов, то появляется возможность при 

сравнении с подходящим референсным геном из X-

хромосомы детектировать количество копий 

амелогенинового гена AMELY (по сути - количество 

X-хромосом) [Nakanishi et al., 2015]. В этой работе 

таким непрямым способом была точно установлена 

половая принадлежность образцов ДНК, взятых у 20 

мужчин и 20 женщин. Другими авторами, напротив, 

был предложен подход, рассчитанный на детекцию в 

реальном времени с интеркалирующим красителем 

SYBR Green I только AMELY локуса, в норме 

свидетельствующим о наличии Y-хромосомы 

[Roccazzello et al., 2004]. Причем в этой работе 

исследуемая ДНК извлекалась из широкого спектра 

объектов – слюны, в том числе слюны с почтовой 

марки, волос, кости, спермы, крови, мочи, сигаретных 

окурков и др.  

В одной из работ проводилась детекция по 

отдельности локусов AMELY и AMELX с помощью 

изотермической LAMP амплификации в реальном 

времени, контролируемая по изменению мутности 

реакционной смеси [Nogami et al., 2008]. Авторы 

сообщили, что для регистрации результатов 

амплификации было достаточно приблизительно 

получаса, но если ими использовались 

дополнительные Loop праймеры, то это время 

сокращалось наполовину. В этом методе ампликоны 

представляют собой некую лесенку полос ДНК, если 

их наблюдать с помощью гель-электрофореза, и 

поэтому для оценки пригодности данного метода для 

анализа разрушенной ДНК следует обратить внимание 

на места отжига крайних праймеров, которые были 

разнесены для AMELY на 202 п.н., а для AMELX – на 

213 п.н. и в этом случае происходили из разных 

частей амелогениновых генов. 

Еще одни авторы подобрали комплект 

праймеров к AMELY-локусу, обеспечивающие 

наработку ампликонов размерами 208 и 211 п.н., при 

этом прямой праймер был общим, а обратные 

праймеры отжигались на одном и том же месте с 

небольшим трехнуклеотидным сдвигом [Falconi et al., 

2001]. Особенностью данной работы было то, что в 

ней анализировались искусственно смешанные 

образцы мужской и женской ДНК в пропорциях 

1:1000, 1:10000 и 1:100000, и для всех вариантов 

детектировался AMELY-ампликон при отсутствии в 

контрольном образце из одной женской ДНК какой-

либо амплификации. Ранее на некоторые проблемы 

анализа смешанных образцов с использованием 

амелогениновых генов обращали внимание 

отечественные авторы [Исаенко, Иванов, 2000]. В 

другой работе было изучено влияние присутствия 

ДНК некоторых животных на точность определения 

пола человеческой ДНК в смешанных образцах 

[Земскова и др., 2003]. 

Несмотря на широкое использование 

амелогениновой системы генов для определения пола 

образцов и большое количество подобранных 

праймеров к разным участкам этих генов оказалось, 

что у некоторых мужчин амелогениновый ген на Y-

хромосоме не выявляется. Впервые внимание на это 

было обращено, когда при исследовании 350 мужчин 

с помощью двух праймерных систем, нацеленных на 

разные участки данного гена, у двух индивидов 

соответствующие ампликоны не образовались, что 

явилось следствием делеционного полиморфизма, но 

при этом SRY-локус (о котором будет говориться 

ниже) дал у них ампликон ожидаемого размера 93 п.н. 

[Santos et al., 1998]. Через некоторое время после этого 

сообщения появились публикации других авторов, 

использующих иные праймерные системы [Roffey et 

al., 2000; Brinkmann, 2002; Steinlechner et al., 2002; 

Thangaraj et al., 2002; Michael, Brauner, 2004; Lattanzi 

et al., 2006; Mitchell et al., 2006 и др.], и стало ясно, что 

проблема, по крайней мере, для некоторых популяций, 

стоит довольно остро. В отдельных работах было 

показано, что проблемы с амплификацией 

амелогенинового гена могут быть вызваны не его 

делецией, а заменами отдельных нуклеотидов в 

местах, приходящихся на 3’-конец отжигающихся 

праймеров [Shadrach et al., 2004; Maciejewska, 

Pawlowski, 2009]. Но главной причиной ошибок при 

установлении пола с помощью амелогенинового 

локуса все же является делеция данного участка Y-

хромосомы, весьма часто встречающаяся в индийской 

популяции [Kashyap et al., 2006; Davis et al., 2012; Ma 

et al., 2012; Tozzo et al., 2013 и др.]. Но «лидерами» в 

этом являются Шри Ланка (8,333%) и Непал (по 

одним данным - 6,494%), тогда как в Индии всего 

1,852% мужчин несут такую делецию [Butler, Li, 

2014]. Из приведенной в цитируемой статье таблицы 

можно видеть, что высокие значения также 

характерны для Малайзии (для одной из популяций - 

3,175%), Израиля (1,042%), Сингапура (для одной из 

популяций - 1,714), Японии (0,2%), тогда как в Европе 

подобные мутации встречаются гораздо реже – сотые 

доли процента). Относительно недавно опубликована 

статья, в которой сообщено об обнаруженных в 

Белоруссии за 15-летнюю экспертную практику 9 

случаях отсутствия у мужчин амелогенинового гена 

на Y-хромосоме [Borovko et al., 2015].  

Учитывая приведенные выше данные о 

невыявлении у некоторых людей из разных частей 

Планеты гена AMELY, неудивительно, что большее 

внимание стало уделяться другим локусам, 
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позволяющим устанавливать половую 

принадлежность образцов.  

 

SRY-локус 

Еще одним гендероспецифичным локусом 

служит SRY (Sex-determination Region Y), 

обнаруженный впервые в 1990 г. на краю короткого 

плеча Y-хромосомы около границы псевдоаутосомной 

области [Sinclair et al., 1990]. Ген SRY не имеет 

интронов и кодирует белковый фактор развития 

семенников (Testis-Determining Factor – TDF), 

инициирующий развитие мужского организма. Одним 

из доказательств этому послужила работа, в которой 

были созданы трансгенные мыши-самки, но несущие 

аналогичный мышиный ген Sry, приведший к 

изменению у них пола на мужской тип [Koopman et 

al., 1991]. 

Внимание на SRY локус как на мишень для 

установления пола с помощью ПЦР было обращено 

практически сразу после его обнаружения, и в 1992 г. 

сообщалось о детекции для этой цели ампликона 

размером 418 п.н. [Norby, Eriksen, 1992]. Тогда же 

SRY-локус стал использоваться при определении пола 

у спортсменок перед Олимпиадой в Барселоне, но об 

этом дальше будет говориться отдельно. 

Впоследствии произошло некоторое укорочение 

искомых ампликонов данного гена – до 267 п.н. 

[Palmirotta et al., 1997], до 254 п.н. [Cui et al., 1994] и 

до 139 п.н. [Finch et al., 1996]. Причем в первой работе 

из этих трех публикаций ген SRY служил мишенью 

для установления пола захоронений, датировка 

которых радиоуглеродным анализом была определена 

как 800 – 1200 годы. Праймеры для детекции еще 

более короткого ампликона длиной 93 п.н. были 

подобраны чуть позднее [Santos et al., 1998]. Но эта 

уже упоминавшаяся выше статья примечательна еще и 

другим, поскольку именно в ней были отмечены 

проблемы с выявлением 106/112 п.н. фрагментов 

амелогенинового гена. В еще одной работе 

предлагалось детектировать отличающийся фрагмент 

SRY локуса чуть большего размера - 96 п.н. [Drobnic, 

2006]. Для повышения чувствительности обнаружения 

SRY локуса была предложена вложенная ПЦР с 

размерами ампликонов 102 п.н. и 85 п.н. (внешний и 

внутренний ампликоны соответственно) [Luptakova et 

al., 2011]. Для установления половой принадлежности 

костных останков 3500 летней давности были 

подобраны праймеры, амплифицирующие участок 

гена SRY размером 52 п.н. [Masuyama et al., 2017].  

В литературе можно встретить и иные 

размеры ампликонов SRY-локуса и подобранные 

разными авторами другие комплекты праймеров. Так, 

в одной из статей упоминается амплификация для 

криминалистических целей фрагмента гена SRY 

размером 197 п.н. [Tozzo et al., 2013]. Ранее 

предлагалось детектировать ампликон длиной 609 п.н. 

[Choi et al., 1999] и 231 п.н. [Gold et al., 2001]. Для 

одного общего прямого праймера была подобрана 

целая серия обратных праймеров, образующих SRY-

ампликоны размерами 107, 137, 193, 313. 392 и 524 

п.н., при этом было обнаружено, что короткие 

ампликоны (включая 313 п.н.) показывают лучшие 

результаты при выявлении циркулирующей в крови 

матери ДНК плода [Chan et al., 2004]. В другой работе 

были подобраны два комплекта праймеров для 

амплификации гена SRY с размерами ампликонов в 

130 и 77 п.н., при этом отмечалась небольшая 

гомология мест отжига этих праймеров c 

последовательностями, находящимися на X-

хромосоме и 7 хромосоме соответственно [Morikawa 

et al., 2011]. В серии статей одной группы авторов 

сообщается о детекции SRY-генов в режиме реального 

времени с помощью одного и того же 

гибридизационного зонда и комплекта праймеров, 

обеспечивающих наработку ампликона довольно 

крупного размера – 500 п.н. [George et al., 2010; 

Vikham Simha Reddy et al., 2011; Naik et al., 2012]. В 

этих работах ДНК выделялась из эпителиальных 

клеток с зубной щетки, с зубного протеза или 

непосредственно из зубной пульпы. В одном из 

профильных журналов по судебной медицине SRY-

ампликон составил даже 778 п.н. [Mohamed, Tayel, 

2005]. 

Определенным недостатком SRY-локуса 

является то, что он присущ только Y-хромосоме (его 

транслокацию на X-хромосому, о которой будет 

говориться ниже, здесь в виду не имеем), и поэтому 

при проведении ПЦР в качестве контроля 

пригодности для процесса амплификации выделенной 

ДНК требуется дополнительно использовать какие-

нибудь другие маркерные гены, расположенные на 

других хромосомах, тогда как, например, 

амелогениновые гены даже с одной праймерной 

системой, обеспечивающей различия в размерах 

ампликонов у локусов AMELX и AMELY, 

выявляются и у мужчин, и у женщин. Поэтому в 

большинстве цитируемых выше работ детекция SRY-

локуса обычно велась параллельно с обнаружением 

иного подходящего локуса. Однако это не является 

серьезной проблемой, и посему мы сочли 

необязательным упоминать такие локусы, тем более 

что с детекцией гена SRY и с установлением с его 

помощью истинного пола индивида или 

анализируемого образца дело обстоит гораздо 

сложнее.  

Как известно, Х- и Y-хромосомы в первом 

делении мейоза обмениваются генетическим 

материалом в норме в пределах псевдоаутосомной 

области, но иногда генетическая рекомбинация 

происходит и за ее границами, захватывая 
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близлежащие участки хромосом и приводя к двум 

относительно редким аномалиям, когда появляются 

женщины XY и мужчины XX. У последних TDF-

участки Y-хромосомы, несущие в том числе ген SRY, 

транслоцированы на короткое плечо Х-хромосомы. 

Причем ген SRY, как можно видеть из рис. 1, 

располагается очень близко к псевдоаутосомному 

региону, что способствует его переносу на X-

хромосому чаще остальных локусов.  

 

 
 

Рис. 1. Локализация генов NLGNX/Y, AMELX/Y, ZFX/ZFY, SRY на половых хромосомах  

относительно псевдоаутосомной области (ПАО) 

Fig. 1. Localization of NLGNX/Y, AMELX/Y, ZFX/ZFY, SRY genes on sex chromosomes relative  

to the pseudoautosomal region (ПAО) 

 

Что касается XY женщин, то у них этот TDF-

участок делетирован или изменен настолько, что 

полноценно не выполняет своей функции. Считается, 

что обе эти аномалии происходят с частотой 1:20000. 

Соответственно, используя SRY-маркер, пол у таких 

людей будет с помощью ПЦР определен неверно; по 

крайней мере, не будет соответствовать 

фенотипическим проявлениям. В частности, в 

упоминавшейся выше статье, описывающей случаи 

отсутствия амелогенинового гена на Y-хромосоме в 

Белоруссии, также приводятся сведения и о других 

генетических аномалиях, в том числе о выявлении 

SRY-локуса у трех мужчин с XX-синдромом [Borovko 

et al., 2015].  

 

Прочие гендерные локусы 

 Помимо вышеприведенных наиболее часто 

используемых для определения пола маркеров, в ряде 

случаев применялись и иные гендерные локусы. Так, 

был обнаружен STR-локус с пентануклеотидным 

мотивом (TAAAA)n, расположенный на обеих 

половых хромосомах и у 72 индивидов было выявлено 

7 аллелей, вместе с фланкирующими 

последовательностями, ограниченными 

подобранными праймерами, формирующими 

ампликоны размерами от 125 до 165 п.н. [Chen et al., 

1994]. Позже выяснилось, что в этом находящемся на 

Y-хромосоме STR-локусе один из мотивов имеет 

дополнительный аденин (TAAAAA), что позволяет 

дискриминировать его от аналогичного локуса на X-

хромосоме [Cali et al., 2002]. Учитывая, что данный 

локус мультиаллелен и имеет некоторые расовые 

отличия, авторы рекомендовали использовать его в 

STR-наборах для криминалистических, 

археологических и генеалогических применений. В 

дальнейшем его потенциал был подтвержден при 

исследовании мексиканских популяций [Torre-

Rodriguez et al., 2006]. 

 При скрининге X- и Y-хромосом на предмет 

наличия в них Alu-последовательностей были найдены 

мономорфные инсерции в гомологичных 

нерекомбинирующих участках обеих хромосом 

(произошедшие еще до выхода первых людей из 

Африки), обозначенные как AluSTXa и AluSTYa, что 

дало возможность подобрать одну общую пару 

праймеров, фланкирующих эти области [Hedges et al., 

2003]. При проведении ПЦР и последующем 

электрофорезе в агарозном геле для мужских особей 

становятся видны два ампликона с размерами 199 и 

528 п.н., тогда как для женщин характерен один 

ампликон – 528 п.н. На основе этих данных позже 

другими авторами был разработан способ детекции 

результатов такой амплификации с помощью гель-

электрофорез на микрочиповом устройстве [Njoroge et 

al., 2010].  

 Между высокогомологичными областями X- 

и Y-хромосом было обнаружено отличие в виде 

делеции из 90 нуклеотидов, характерной для X-

хромосомы, что позволило подобрать специфичные 

праймеры для амплификации 69 и 77 п.н. участков Y- 

и X-хромосом, а также TaqMan-пробы к ним с целью 

дифференциации пола у исследуемых образцов 

[Walker et al., 2005]. С помощью ПЦР в реальном 

времени в этой работе на едином планшете был точно 

установлен пол 95 человек. В другой публикации для 

определения пола показано преимущество 

использования маркерного локуса DYS14 из гена 

TSPY, число копий которого превышает 50; размер 

ампликона при этом составил 147 п.н. [Благодатских и 

др., 2010]. Позже другими авторами были подобраны 

праймеры для амплификации данного гена с 

детекцией по конечной точке, размер ампликона 
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которого составил 84 п.н., а для его детекции в 

реальном времени были выбраны гибридизационный 

TaqMan зонд и другие праймеры, образующие 

ампликон размером 124 п.н. [Aghanoori et al., 2012]. 

Для дифференциации пола было предложено 

использовать локус STS (наряду со стандартными 

амелогенином и SRY), которым оказался фрагмент 

гена стероидной сульфатазы [Morikawa et al., 2011], 

причем праймеры были подобраны так, что 

Y-специфичный вариант ампликона имел размер 166 

п.н., а X-специфичный – 158 п.н. Для установления 

пола исследуемых образцов также разработан 

четырехмаркерный метод, названный YFlag, 

рассчитанный на одновременную детекцию SRY, 

TSPY1, TSPY2 и BPY2 локусов путем 

однонуклеотидного удлинения матриц, образующихся 

в ходе предварительной ПЦР [Allwood, Harbison, 

2015]. Другие авторы определение пола проводили с 

помощью 8-ми локусов (SRY, DYZ1, DYZ3, DYS14, 

PABY, RPS4Y(SY16), RPS4Y(SY17), ZFY), 

расположенных как на коротком, так и длинном плече 

Y-хромосомы, а также в ее центромерной области 

[Choi et al., 1999].  

 В рамках работы по оценке качества 

выделенной ДНК с помощью плавления ампликонов 

разной длины было показано, что для установления 

пола образца возможна детекция локуса TBL1Y 

(transducin beta-like), происходящего из Y-хромосомы 

[Ginart et al., 2019]. В этой работе были подобраны 

праймеры, фланкирующие участок данного гена 

размером 84 п.н., но не приводящие к амплификации 

гомологичного гена TBL1X из X-хромосомы, несмотря 

на их довольно высокую гомологию [Di Stazio et al., 

2019]. Также для определения пола предложено 

использовать один из генов нейролигина – 

происходящих из разных половых хромосом NLGN4X 

и NLGN4Y, характеризующихся довольно высокой 

гомологией кодирующих областей – 96,9% [Maxeiner 

et al., 2019]. В качестве мишеней для определения 

пола образцов были выбраны нетранслируемые 

области первого экзона, отличающиеся довольно 

большим числом замен нуклеотидов, но главное их 

различие заключается в протяженной делеции у гена 

NLGN4Y , что приводит к наработке его ампликона 

уменьшенного размера – 187 п.н. против 381 п.н. для 

NLGN4X. Было показано, что этот подход определения 

пола пригоден для разных этнических групп. Нужно 

отметить, что в данной работе для выявления 

однонуклеотидного полиморфизма был применен 

относительно новый метод – РНКаза H зависимая 

ПЦР [Dobosy et al., 2011].  

 Как можно видеть из рис. 1, гены NLGNX/Y 

расположены относительно недалеко от 

псевдоаутосомного региона половых хромосом, при 

этом NLGN4Y находится довольно далеко от 

рекомбинирующего участка – гораздо дальше, нежели 

локусы AMELY, ZFY и тем более SRY, который 

расположен чуть ли не вплотную к псевдоаутосомной 

области. Это делает гены NLGNX/Y теоретически 

более подходящими для установления пола, но 

размеры ампликонов с обеих хромосом все же велики.  

 

Гендерные локусы и женский спорт 

 Даже из вышеописанных хромосомных 

перестроек (опуская здесь XX/XXY мозаицизм и 

другие нарушения половых хромосом, а также 

искусственную смену пола) видно, что ситуация с 

полами у людей несколько сложнее и не вполне 

совпадает с классическими представлениями о 

мужчинах и женщинах как носителях XY- и XX-

кариотипов соответственно. Поэтому считается, что с 

учетом того, что мужчины в целом характеризуются 

большей физической силой, наличие «мужского 

начала» в геноме отдельных женщин теоретически 

может давать им некоторое преимущество в 

спортивных дисциплинах, где требуется сила и 

выносливость. И история спорта знает немало 

примеров, когда чемпионами и рекордсменами 

становились именно такие представительницы 

«слабого пола». За прошедшие годы известны даже не 

единичные случаи лишения завоеванных наград и 

званий рекордсменов.  

 Впервые вопрос об установлении пола одной 

из участниц был поднят после Берлинской олимпиады 

1936 г. По завершению Римской олимпиады 1960 г. он 

встал с новой силой, и при Международном 

олимпийском комитете (МОК) была создана 

специальная Медицинская Комиссия. В 1966 г. на 

чемпионате Европы по легкой атлетике, 

проводившемся в Будапеште, впервые в обязательном 

порядке был применен так называемый «секс-тест», 

осуществляемый путем визуального осмотра атлеток 

тремя врачами-гинекологами. Здесь можно заметить, 

что, зная о таком готовящемся тесте, несколько 

спортсменок мирового класса, включая пять 

держателей мировых рекордов, на те соревнования 

почему-то не приехали и, соответственно (возможно 

сознательно), такой тест не проходили [Ferguson-

Smith, Ferris, 1991; Ferris, 1992]. Эта процедура, тем не 

менее, вызвала в целом негативный отклик и у 

спортсменок, и в средствах массовой информации, 

поскольку была сочтена унизительной. И в 1967 г. 

МОК перед Олимпиадой в Мехико принял решение - 

для установления пола проводить хромосомный тест 

на наличие телец Барра, для чего требовался 

цитологический анализ мазка из ротовой полости, 

специфичный на X-хромосому, точнее, определяющий 

их количество. При этом мужчины с синдромом 

Кляйнфельтера (XXY) этот тест могли легко 

проходить и выступать в соревнованиях под видом 
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женщин. Были и другие ошибочные результаты, в том 

числе из-за банального человеческого фактора, 

играющего в этом тесте не последнюю роль. 

Неудивительно, что в 1991 г. МОК отказался от 

анализа на наличие телец Барра, замененного на 

зимней и летней Олимпиадах 1992 г. в Альбервилле и 

Барселоне на выявление Y-хромосомы с помощью 

ПЦР. Так, среди проверенных в Барселоне 2406 

спортсменок DYZ1-локус был выявлен у 11, которых 

затем проверили на наличие SRY-локуса и обнаружили 

его у пяти человек [Serrat, Garcia de Herreros, 1993; 

1996]. Но проблема с точным определением пола тем 

самым все равно не была решена, к тому же многие 

спортсменки, отстраненные таким образом от 

соревнований, были не согласны с этим, в том числе 

по причине того, что не обладали некими мужскими 

чертами, дающими им преимущество в силе и 

выносливости, но несли эти злосчастные для себя 

локусы. Поэтому под давлением общественности 

МОК принял решение в 1999 г. отказаться от всех 

подобных тестов, и на Олимпиаде 2000 г. в Сиднее 

они уже не проводились [Elsas et al., 2000; Simpson et 

al., 2000]. Однако новые случаи побед на спортивных 

соревнованиях женщин, чей истинный пол вызывал 

сомнения, вновь заставили вернуться к вопросу его 

установления, или по некоторым другим показаниям 

не допускать некоторых спортсменок до 

соревнований. Так, с 2011 г. рекомендовано 

определять в сыворотке крови уровень тестостерона, 

который для женщин не должен быть выше 10 

нмоль/л, что считается нижней границей нормы для 

мужчин [Martinez-Patino et al., 2016].  

 

Заключение 

Завершая данную статью, нужно 

констатировать, что ПЦР анализ обнаруженных 

вещдоков с помощью используемых ныне гендерных 

локусов в ряде случаев способен приводить к 

ложному определению фенотипического пола из-за 

генетических особенностей таких индивидов. Не 

говоря уже про людей, сознательно сменивших свой 

пол. В результате проводимое расследование какого-

либо преступления, сориентированное на поиск 

мужчины, может пойти по ложному пути, поскольку 

нужно будет искать женщину (или наоборот), и об 

этом, безусловно, нужно помнить. Кардинальным 

решением данной проблемы в судебной медицине 

может стать ДНК-регистрация всего населения, 

которая позволит по биологическим следам с высокой 

точностью устанавливать конкретного человека, кому 

эти следы принадлежа(т)ли, и его реальный пол уже 

будет неважен и определять его с помощью ПЦР 

будет не актуально. При этом абсолютно ясно, что 

рано или поздно такая ДНК-регистрация непременно 

произойдет, и вопросы об этом уже неоднократно 

поднимались в научной литературе [Williamson, 

Duncan, 2002; Kaye, Smith, 2003; Graham, 2007; 

Dedrickson, 2017; Hazel et al., 2018; Smith, 2018], в том 

числе и нами [Анисимов и др., 2019; Чемерис и др., 

2020].  

 Что касается женского спорта, то проблема 

эта даже больше этическая, нежели генетическая, тем 

более если учесть, что в отдельных случаях 

достаточно фактически лишь одного 

транслоцированного с Y- на X-хромосому гена SRY 

или его неправильного функционирования, чтобы 

фенотип не соответствовал генотипу. Вряд ли 

молекулярные биологи могут посоветовать 

спортивным функционерам, как им поступать в 

подобных случаях.  
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