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Сучасні погляди на роль генетичних 
і епігенетичних факторів у формуванні 
бронхіальної астми

Алергічні захворювання (АЗ) мають складну муль-
тифакторну природу і розвиваються при взає-
модії факторів довкілля, спадкової схильності, 

низки епігенетичних, а також стохастичних чинни-
ків. Останніми роками дослідження мультифактор-
них захворювань (МФЗ) базувалися на концепції чо-
тирьох «П» в медицині: предиктивна (прогностична), 
превентивна (запобіжна), партисипаторна (мотиву-
юча), персоналізована (інтегральна). З 2015 р. додат-
ково введено поняття Prercision medicine –  прецизійна, 
точна медицина, яка на основі інформаційних техно-
логій дає змогу транслювати нові інноваційні досяг-
нення в клінічну практику [4] та розробляти індиві-
дуальні способи лікування для конкретного пацієнта 
(частково завдяки активному розвитку мобільної ме-
дицини mHelth). Тобто нині запропоновано в меди-
цині МФЗ базуватися на п’яти «П». Також важливого 
значення набуває позитивне спрямування медицини 

(вплив психоемоційного стану пацієнта на позитив-
ний ефект лікування і профілактики). Враховуючи су-
часну модель медицини та спрямованість вектора уваги 
на персоналізовану діагностику, максимальна увага 
науковців акцентується на генетичному та епігене-
тичному факторах, дослідження яких дає змогу про-
гнозувати ймовірність виникнення більшості соціаль-
но-значущих хвороб.

Існують різні підходи до картування генів, основними 
є позиційний (сканування геному за допомогою набору 
мікросателітних або однонуклеотидних поліморф-
них маркерів) та кандидатний (аналіз зчеплення про-
водиться в окремій ділянці геному, де розташовані ві-
домі гени-кандидати захворювання або ознаки) [5]. 
За останні 30 років для вивчення нуклеотидних варі-
антів застосовувались генетичні фактори, повногеном-
ний аналіз зв’язування, біологічно переконливі підходи 
ген-«кандидат», повногеномні дослідження асоціацій 
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(GWAS) [16, 25]. Завдяки дослідженню GWAS гено-
типування близько 500 000 одиничних нуклеотидних 
поліморфізмів (SNР) уможливлює майже повні об-
стеження всієї поширеної генетичної мінливості [28]. 
Відповідно до цієї концепції було розроблено цілі ма-
триці генотипуваня геномних SNР, застосовані для ви-
вчення генетичного середовища МФЗ. Тоді як моно-
генні розлади з одиничною Менделівською спадковістю 
були успішно ідентифіковані з використанням аналізу 
зв’язування у цілому геномі, позиційного клонування 
та дослідження методом «випадок-контроль», було ви-
явлено більш як 100 локусів на автосомних та статевих 
хромосомах, що можуть мати відношення до бронхіаль-
ної астми (БА). 

У цілому світі ведеться активний пошук ге-
нів, які відповідають за формування схильності 
до АЗ, що зумовлено актуальністю вивчення фак-
торів ризику БА і появою нових можливостей гене-
тичних досліджень [19, 24]. Нині виконані аналізи 
асоціації БА та інших АЗ з поліморфними варіан-
тами сотень генів [1, 17]. За даними 20 повногеном-
них аналізів зчеплення БА і атопічного дерматиту 
(АД), алергічного риніту (АР) встановлено, що в па-
тогенезі АЗ беруть участь понад 150 функціонально 
пов’язаних генів-кандидатів, зокрема: гени цитокінів 
(інтерлейкіну-4 (IL-4), IL-4RA, IL-12B, IL-13, фак-
тора некрозу пухлин-α (TNF-α), CCL5); гени голов-
ного комплексу гістосумісності (HLA-DRB1); гени 
адренорецепторів (ADRB2); гени ферментів біотран-
сформації ксенобіотиків (GSTM1, GSTP1, GSTT1); 
гени, білкові продукти яких беруть участь у розпіз-
наванні консервативних структур мікроорганізмів 
(CD14, TLR2, TLR4CARD15), в регуляції бар’єр-
ної функції епітелію (FLG, SPINK5); гени пози-
ційно клоновані (ADAM33, DPP10, GPR154) та гени 
(ORMDL3 GSDMB), виявлені при повногеномному 
аналізі асоціацій [18, 29].

Оскільки результати генетичних досліджень характе-
ризуються вираженими міжетнічними відмінностями, 
актуальною проблемою залишається ідентифікація ет-
носпецифічних факторів ризику АЗ [11].

Широка варіабельність клінічних проявів АЗ до-
водить необхідність вивчення загальних генетичних 
факторів ризику розвитку АЗ і специфічних факторів 
схильності до певних клініко-патогенетичних варіан-
тів перебігу АЗ –  БА, АР, АД та їх поєднаного прояву. 
Це дасть змогу з високою точністю передбачити ймовір-
ність розвитку захворювань і розробити профілактичні 
заходи з урахуванням індивідуальних можливостей кож-
ного хворого, що сприятиме розвитку персоналізова-
ного напряму медицини.

Першим кроком на шляху генетичного обстеження 
пацієнта є клініко-генеалогічний аналіз (метод родово-
дів): доступний, відтворюваний, матеріально необтяж-
ливий, легкий для оволодіння, потребує знання хво-
рими своїх родоводів (3–4 покоління). Метод дає змогу 
встановити: генетичну схильність, тип успадкування 
БА (автосомно-рецесивний, автосомно-домінантний), 
спосіб передачі генів (за материнською, батьківською, 
обома лініями). Кінцевою метою є встановлення ри-
зику виникнення хвороби у нащадків, що визначає ак-
туальність генеалогічного методу не лише для генетиків, 
а й для педіатрів, сімейних лікарів, алергологів, пульмо-
нологів, акушерів-гінекологів.

Комплексне генетичне дослідження дає змогу виді-
лити групу спадково обтяжених пацієнтів, встановити 
тип успадкування БА та розробити низку превентивних 
заходів у нащадків. Враховуючи дані про відмінності 
експресії батьківських і материнських генів –  генетич-
ний імпринтінг, здійснюється аналіз закономірностей 
успадкування БА, пов’язаних зі статтю, а також підтвер-
джується ефект (феномен) антиципації.

Хоча спадкова схильність до БА була встановлена   у ба-
гатьох генетичних дослідженнях, очевидно, що не лише 
генетичні аспекти відповідають за розвиток БА та АЗ [6, 
27]. Збільшення частоти випадків БА впродовж остан-
ніх десятиліть вплинуло на визначення ролі епігенетики 
в розвитку БА [27]. Передбачають, що саме епігенетика 
визначає формування різних фенотипів БА [3, 7]. 

Вперше термін «епігенетика» запропонував англій-
ський генетик К. Уоддінгтон у 1942 р., було сформовано 
концепцію «епігенетичного ландшафту» [30]. Різниця 
між генетичними і епігенетичними механізмами успад-
кування полягає в стабільності і відтворенні ефектів 
[10]. Молекулярна основа епігенетики характеризується 
модифікацією реалізації генетичної інформації (експре-
сія і репресія генів) без змін первинної послідовності 
нуклеотидів ДНК. Доведено, що в організмі працюють 
потужні регуляторні елементи (в самому геномі або цілі 
системи в клітинах), які контролюють експресію генів, 
зокрема залежно від різних внутрішніх і зовнішніх сиг-
налів біотичної та абіотичної природи. Такі сигнали 
можуть пригнічувати або виключати роботу нормаль-
них генів. Епігенетичні ефекти можливі на різних ета-
пах реалізації спадкової інформації –  від транскрипції 
ДНК, процесингу РНК до трансляції (синтезу білкової 
молекули). Сукупність епігенетичних маркерів явяє со-
бою епігеном. Таким чином, епігенетичні зміни можуть 
впливати на фенотип.

Набір і природа епігенетичних сигналів у клітині різно-
манітні, однак їх можна розділити на кілька груп:
•	 метилювання і деметилювання цитозинових основ 

ДНК;
•	 гістоновий код (ензиматична модифікація гістонів –  

метилювання, ацетилювання, убіквінування, фосфо-
рилювання та ін.);

•	 транскрипційне і трансляційне блокування генів ма-
лими РНК;

•	 диференційний сплайсинг, фосфорилювання негіс-
тонових протеїнів;

•	 ремоделювання хроматину –  зміни його структури 
(еухроматин/гетерохроматин) (рис. 1) [26].

Рис. 1. Способи активації та гальмування генів і білків
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Варто зазначити, що більшість цих процесів перепле-
тені між собою і взаємопов’язані. Саме це забезпечує 
і гарантує надійність генетичного контролю за вибір-
ковим функціонуванням генів. Від батьків успадкову-
ються гени, а також передаються і специфічні «модифі-
кації» ДНК у формі хімічних міток. Ці мітки впливають 
на те, яким чином гени визначають фенотипові оз-
наки. Такі мітки називають епігенетичними маркерами, 
оскільки вони існують поза фактичною послідовністю 
ДНК. Батьки можуть передавати епігенетичні маркери 
або тільки наступному поколінню, або багатьом поко-
лінням. У будь-якому випадку зміни мають тимчасо-
вий характер, оскільки змінюють не саму послідовність 
ДНК, а спосіб її вираження. Доведено, що деякі ліки та-
кож можуть спричинювати зміни в епігенетичних мар-
керах і призводити до розвитку деяких МФЗ у нащадків.

Епігенетичні механізми беруть участь у геномному 
імпринтингу (епігенетично вибірковій експресії тільки 
одного з алельних генів, успадкованих від батьків), який 
реалізується шляхом метилювання ДНК в промоторах 
з наступним блокуванням процесу транскрипції [20].

Екологічні фактори здійснюють ініціаторні сиг-
нали через епігенетичні механізми. Враховуючи широ-
кий спектр епігенетичних ланок, доцільно зупинитися 
на основних епігенетичних механізмах: метилювання 
ДНК, модифікації гістонів та некодуючих мікро-РНК.

Метилювання ДНК
Метилювання ДНК в клітині контролює гене-

тичні процеси (реплікацію, репарацію, рекомбіна-
цію, транскрипцію, інактивацію Х-хромосоми). При 
цьому метильні групи порушують ДНК-білкову взає-
модію, впливають на структуру хроматину, блокують 
транскрипційні репресори [2, 8, 31]. Водночас про-
філь метилювання ДНК (активація або супресія) змі-
нюється залежно від середовищних факторів [14]. 
Експериментально встановлено, що метилювання 
ДНК виконує роль захисного механізму та пригнічує 
значну частину геному чужорідного походження (віру-
сні та інші повторювані послідовності).

Метилювання ДНК відбувається шляхом зворотньої 
хімічної реакції азотистої основи цитозину, внаслі-
док чого метильна група СН

3
 приєднується до вуглецю 

з утворенням 5-метилцитозину. Ковалентне приєд-
нання метильної групи відбувається у промоторній ді-
лянці гена –  універсальний механізм регуляції генної 
експресії (повне виключення гена); у некодуючих ре-
гіонах геному –  забезпечує підтримку конформаційної 
структури хроматину і репресію мобільних генетичних 
елементів. Метилюються цитозини обох комплементар-
них ланцюгів ДНК [12]. Цей процес каталізується фер-
ментами метилтрансферазами. 

Метилювання забезпечують два класи ферментів 
ДНК-метилтрансфераз: DNMT3a, DNMT3b приєд-
нують метильні групи до неметильованих послідовно-
стей ДНК, а також DNMT1 – підтримуюча метилаза, 
яка забезпечує відтворювання статусу метилювання (пе-
редача по спадковості). Водночас для метилювання ци-
тозину необхідний гуанін, в результаті утворюються два 
нуклеотиди, які розділені фосфатом (CpG). В організмі 
людини метильовано приблизно 1% геному, а скуп-
чення неактивних послідовностей CpG називається 
острівцями CpG, які нерівномірно представлені в ге-
номі (більшість в промоторах генів, транскрипційних 

ділянках, міжгенному просторі). Гіперметильовані ос-
трівці призводять до інактивації гена, що порушує вза-
ємодію регуляторних білків з промоторами.

Важливо зазначити, що метилювання ДНК чинить 
потужний вплив на експресію генів, функцію клітин, 
тканин та організму в цілому. Пасивне деметилювання 
(видалення метильних груп з ДНК внаслідок відсут-
ності метилазної активності) реалізується після реплі-
кації ДНК. В активному деметилюванні бере участь 
ферментна система, яка перетворює 5-метилцитозин 
на цитозин незалежно від реплікації. 

Метилювання ДНК має найбільш вагоме 
прикладне значення серед усіх епігенетичних 

механізмів, оскільки профіль метилювання 
змінюється залежно від середовищних факторів 

(харчового раціону, емоційного статусу) [15].

Втрата здатності підтримувати метилювання ДНК 
може призводити до імунодефіцитних порушень, он-
копатології та інших захворювань. Для визначення ме-
тилювання ДНК клітини необхідно провести секве-
нування з метою дослідження експресії генів; існують 
методи повногеномного аналізу розподілу метильова-
них нуклеотидів.

Профіль метилювання ДНК є динамічним, зміню-
ється з віком [12, 14]. Вікові зміни метилювання отри-
мали назву «епігенетичний дрейф». З віком спостері-
гається деметилювання (гіпометилювання) і повязана 
з цим хромосомна нестабільність, що вказує на ймовір-
ний взаємозв’язок між метилюванням ДНК та біоло-
гічним віком людини (біогеронтологічні дослідження). 

В 2013 р. Стів Хорват запропонував використовувати 
епігенетичний годинник (годинник Хорвата), що вклю-
чав сукупність більше ніж 300 обраних послідовностей 
CpG, які мають сильну кореляцію з біологічним ста-
рінням. Епігенетичний годинник можна використо-
вувати як алгоритм (інструмент) прогнозування віку, 
захворювань, визначення прискорення старіння (по-
рівняння метилювання ділянок годинника окремої лю-
дини з середнім для її віку) та перевірки ефективності 
біогеронтологічної терапії. Також були створені й інші 
годинники:  годинник Ханнума, який характеризується 
специфічністю, –  зразки ДНК беруться з клітин крові, 
а також новий епігенетичний маркер DNAm PhenoAge. 
Необхідно зазначити, що порівняння епігенетичного 
і хронологічного віку має прогностичну цінність для 
оцінки ризику смертності та розвитку багатьох МФЗ.

Епігенетичні феномени (механізми) відіграють про-
відну роль у функціонуванні організму та допомагають 
сфокусувати увагу науковців на нових прогностичних 
біомаркерах старіння, формуванні різних МФЗ, зо-
крема БА, з наступною розробкою превентивних за-
ходів. 

Зміни в метилюванні ДНК можуть виникнути 
в результаті недостатності фолатів, метіоніну або 
селену, що може призвести до тяжких дефектів 

нервової трубки, онкологічних захворювань, 
атеросклерозу та інших патологій.

Доведено залежність епігенетичних змін від наявно-
сті у продуктах донорів метильних груп та ко-факторів. 
Бажано харчовий раціон доповнювати донорами фолі-
євої кислоти (зелений чай, зеленi листові овочі, мор-
ква, бобові, висівки, злаки, горіхи, дріжджі, апельсини, 
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банани, коренеплоди, гарбуз та ін.), донорами метіо-
ніну (м’ясо яловиче і куряче, печінка, тріска, сир, курячі 
яйця, крупи, бобові). Можливо, у майбутньому будуть 
широко використовувати медикаментозні препарати, 
які активно впливатимуть саме на цей епігенетичний 
механізм.

Ацетилювання (модифікація) гістонів
Гістони є основними структурними протеїнами хро-

мосом, навколо яких закручена молекула ДНК і утво-
рює нуклеосому. Існує значна кількість посттрансля-
ційних модифікацій гістонів, які формують хроматин. 
Ферменти ацетилювання і деацетилювання (ацетил-
трансферази) гістонів опосередковано впливають 
на процеси транскрипції (каталізують ацетилювання 
локальних гістонів, що послаблює зв’язок між ДНК 
і гістонами). Ацетилювання полягає в приєднанні хі-
мічної ацетил-групи (амінокислота лізин) до вільної ді-
лянки гістону. Це епігенетичний механізм зміни екс-
пресії генів. При цьому шаблон, за яким відбувається 
модифікація ядерних білків, називають гістоновим ко-
дом. Більшість гістонових модифікацій, на відміну від 
метилювання, варіабельні. Вони впливають на експре-
сію генів, збереження структури хроматину, диферен-
ціацію клітин, процеси старіння, диференціацію ДНК, 
канцерогенез, реплікацію, транскрипцію.

Некодуючі мікроРНК
Молекули РНК виконують в клітині низку функ-

цій, зокрема регулюють експресію генів (відповіда-
ють регуляторні РНК). До них належать антизмістові 
РНК (aRNA), мікроРНК (miRNA), малі інтерферуючі 
РНК (siRNA). Регуляторні РНК пригнічують експре-
сію генів шляхом комплементарного приєднання ре-
гуляторної РНК до мРНК з утворенням дволанцюгової 
молекули (длРНК), що призводить до порушення зв’я-
зування мРНК з рибосомою та пригнічує процеси тран-
сляції. Можливий також феномен РНК-інтерференції.

МікроРНК –  це клас малих РНК довжиною близько 
22 нуклеотидів регуляторних РНК, які є продуктами 
малих протеїн-некодуючих генів. Сприяють деградації 
комплементарної інформаційної мРНК або (частіше) 
супресують трансляцію відповідних протеїнів (кіль-
кість у людини –  близько 37 тис., більше ніж 1 000 з них 
було передбачено за допомогою комп’ютерних техноло-
гій, понад 400 з цих miRNA-генів на даний момент вже 
ідентифіковано за рахунок експериментального клону-
вання miRNAs). Існує окрема наукова галузь –  РНК-
епігенетика, яка вивчає епігенетичні процеси, пов’язані 
з РНК, в тому числі метилювання інформаційної РНК.

Успадкування епігенетичних змін (трансгенеративна 
епігенетична спадковість) відбувається в процесі мейозу 
або мітозу. Важливо зазначити, що епігенетичні меха-
нізми забезпечують запуск процесів у хроматині через 
модифікацію гістонів і метилювання ДНК. Доведено 
роль гістонів у регуляції трансляції та виявлений гісто-
новий код (неоднакова модифікація гістонів у різних 
ділянках геному). Видозмінені гістонові коди можуть 
призводити до активації або репресії генів.

Аналізуючи вищезазначену інформацію, можна наве-
сти узагальнену схему взаємозв’язку генетичних і епіге-
нетичних факторів (рис. 2).

Останніми роками відкрито низку епігенетичних фе-
номенів, а саме ефект положення (зміни фенотипового 

ефекту гена залежно від сусідніх генів), парамутація, 
трансвекція, РНК-інтерференція, явище пріонізації, 
супресія транспозонів, геномний імпринтинг, інак-
тивація Х-хромосоми. При цьому коректна експресія 
та ефективна транскрипція генів залежить від стану 
промоторної ділянки, стану коротких ділянок РНК, 
локального стану хроматину, що оточує промотори 
й енхансери.

Діагностичні можливості епігенетики активно роз-
виваються, впроваджуються нові технології аналізу 
епігенетичних змін (рівень метилювання ДНК, екс-
пресія мікроРНК, посттрансляційні модифікації гісто-
нів): імунопреципітація хроматину, проточна цитоме-
трія, лазерне сканування, що сприятиме ідентифікації 
біомаркерів МФЗ.

Найбільш вивченими епігенетичними механізмами 
розвитку БА, які змінюють експресію генів без зміни 
структури ДНК, є метилювання ДНК, модифікації 
гістонів, некодуючі мікро-РНК, стан конденсації 
хроматину [6, 7, 13, 16, 32]. Ці механізми регулюють 
імунні реакції (диференціація та регуляція Т-клітин) 
та експресію запальних генів при БА та алергії [23]. 
Екологічні фактори здійснюють ініціаторні сигнали 
через епігенетичні механізми (рис. 3).

Враховуючи важливе значення епігенетики в іму-
нологічних змінах при БА, проведення повногеном-
них досліджень статусу метиляції на різних локусах 
можуть ідентифікувати нові ініціюючі та моделюючі 
БА гени [22]. 

В епітелії дихальних шляхів виділяють такі основні 
епігенетичні регуляторні фактори: метилювання ДНК, 
ацетилювання гістонів та некодуюча РНК (рис. 4).

Екологічні фактори (наприклад, алергени або ві-
руси) можуть пошкодити цілісність епітеліальних 
клітин дихальних шляхів (перша захисна ланка). 
Деякі гени сприйнятливості, експресовані в епіте-
ліальних клітинах дихальних шляхів (наприклад, 
ADAM33), можуть додатково погіршувати цей 
структурний дефект через процес епітеліально-ме-
зенхімальної трофічної одиниці (EMT) і, таким чи-
ном, заохочувати реконструкцію дихальних шляхів 
та гіперреактивність (рис. 5). Інші гени чутливо-
сті до БА (наприклад, ІRАКМ) можуть опосеред-
ковано сприяти активації запальних реакцій. Деякі 
гени відіграють більш захисну роль (наприклад, 
SPINK5 та TSLP). Окрім того, епігенетичні регуля-
торні механізми можуть впливати на деякі з цих ге-
нів (наприклад, гіперметилювання ADAM33 та при-
гнічення HLA-G мікро-РНК) [9].

Враховуючи вищезазначене, комплексна система 
оцінки пацієнта з БА охоплює заходи, спрямовані 
на досягнення контролю симптомів і підтримку нор-
мального рівня активності; мінімізацію майбут-
ніх ризиків загострень, ефективну оцінку лікування 

Рис. 2. Схема взаємозв’язку генетичних і епігенетичних факторів

Епігенетичні модифікації

ДНК Гени
Білок Фермент 

Ознака
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та коморбідної патології з обов’язковим врахуван-
ням генетично-епігенетичного профілю. Це обумов-
лює необхідність наступних комплексних досліджень 
генетичних чинників у поєднанні з епігенетичними 
механізмами, які можуть відігравати провідну роль 
у розвитку БА, з розробкою превентивно-предиктив-
них (запобіжно-прогностичних) маркерів формування 
БА (рис. 6).

Генетико-епігенетичні маркери дають змогу опти-
мізувати клінічний маршрут спадково-обтяженого 
паціента згідно з розробленим алгоритмом діагнос-
тики таких хворих. Іншим перспективним напрямом 
дослідждень є проведення фармакогенетичних дослі-
джень, які дають змогу оптимізувати комплексне лі-
кування БА та контролювати перебіг захворювання 
у конкретного пацієнта.

Перспективи вивчення МФЗ
Основою предиктивної персоналізованої ме-

дицини майбутнього є портретування пацієнта. 
Комплексний портрет будь-якого пацієнта охоплює 

генетично-епігенетичний, метаболічний, алерго-
логічний та імунологічний паспорти. Актуальним 
є поєднання клінічних даних, генетичних та епіге-
нетичних результатів і створення на цій основі біоін-
формаційної моделі МФЗ, що, безумовно, становить 
суть нового системного генетично-епігенетичного 
підходу до їх вивчення та прогнозування.

Таким чином, медицина майбутнього –  це пер-
соналізована медицина, яка акцентуватиме увагу 
на розробці індивідуальних заходів діагностики 
й лікування на основі геноміки, протеоміки та ін-
ших «омік»-технологій; тестуванні на схильності 
до захворювань (гени схильності), ефективних пре-
вентивних заходах та моніторингу лікування (рис. 7).

Водночас персоналізована медицина пов’язана 
з трансляційною медициною (медицина 7 «П»), яка 
займається питаннями впровадження нових досягнень 
і біоінформаційних технологій в медичну практику.

Рис. 3. Роль епігенетичних факторів  
в патогенезі БА

(адаптовано за Zahra Alizadeh et al., 2017 [32])

Рис. 4. Епігенетичні регуляторні фактори 
в епітелії дихальних шляхів

(адаптовано за Fatemeh Moheimani et al., 2016 [9])
Примітки: А) метилювання ДНК: білі кола є неметильованими CpG, які 
індукують експресію генів (наприклад, KRT5), чорні кола – метильовані 
CpG, які пригнічують експресію генів (наприклад, STAT5A); 
В) ацетилювання гістону: зелені кола позначають ацетильований 
гістон-хвіст, який стимулює експресію генів (наприклад, ΔNp63), 
червоні кола вказують на вільні хвости гістонів, які пригнічують 
експресію генів; С) некодуюча РНК: мікроРНК впливають на експресію 
генів шляхом розпаду РНК або трансляційного гальмування. Таким 
чином, мікроРНК (наприклад, miR-19a) можуть пригнічувати експресію 
мРНК (наприклад, TGF-β рецептор 2)

Рис. 5. Ключові гени та епігенетичні регуляторні механізми, 
пов’язані з БА, в епітеліальних клітинах дихальних шляхів 

(адаптовано за Fatemeh Moheimani et al., 2016 [9])

Рис. 6. Ваги, які демонструють значення генетичних і 
епігенетичних маркерів в сучасній медицині

Рис. 7. Портретування хворого на БА

Генетичний 
Епігенетичний 

паспорт

Алергічний 
Імунологічний 

паспорт

Метаболічний 
паспорт

Персоналізована медицина

Медицина 5 «П»

Медицина 7 «П»

Майбутнє портретування пацієнта
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Висновки
1. БА належить до мультифакторних патологій з по-

лігенним типом успадкування, розвивається внаслідок 
взаємодії факторів довкілля, спадкової схильності, епі-
генетичних та стохастичних чинників.

2. Першим кроком у діагностиці спадкової схильно-
сті до бронхолегеневої патології є клініко-генеалогічне 
дослідження, що дає змогу виділити групу спадково об-
тяжених пацієнтів, встановити тип успадкування та ви-
явити ймовірність розвитку БА у нащадків.

3. В цілому світі ведеться активний пошук генів, які 
відповідають за формування схильності до АЗ, що зумов-
лено актуальністю вивчення факторів ризику розвитку 
АЗ, однак без комплексного та послідовного аналізу ді-
агностичного ланцюга «гени–епігенетичні чинники–
відповідні ферменти» неможливий розвиток медицини 
7 «П» та персоналізованого підходу до пацієнта.

4. Діагностичний алгоритм визначення ризику виник-
нення БА, який базується на генетичному, епігенетич-
ному, метаболічному, алергічному та імунологічному 
портретуванні, сприяє комплексному підходу та ство-
ренню генетико-епігенетичного портрета (профіля) па-
цієнта і розвитку предиктивного напряму медицини.
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СоВРЕМЕННыЕ ВЗгляДы НА Роль гЕНЕтичЕСКих и эПигЕНЕтичЕСКих ФАКтоРоВ В ФоРМиРоВАНии 

БРоНхиАльНой АСтМы
Н. В. Чернюк, Р. И. Яцишин, Л.Е. Ковальчук, В. Я. Каминский
ГВУЗ «Ивано-Франковский национальный медицинский университет»

Резюме 
В статье проанализированы механизмы взаимосвязей генетических и эпигенетических (метилирование ДНК, модификация гисто-

нов, микроРНК) факторов возникновения и формирования мультифакториальных заболеваний, в частности бронхиальной астмы. 
Предложен диагностико-прогностический алгоритм, который обеспечивает возможность создания генетико-эпигенетического пор-
трета (профиля) больного бронхиальной астмой.

Ключевые слова: генетика, эпигенетика, бронхиальная астма, предиктивная медицина.

Modern views on the role oF genetic and epigenetic Factors in the ForMation oF bronchial asthMa
N. V. Cherniuk, R. I. Yatsyshyn, L.Ye. Kovalchuk, V. Ya. Kaminskyi
Ivano-Frankivsk National Medical University

Abstract 
The mechanisms of interconnections of genetic and epigenetic (DNA methylation, histone modification, microRNA) factors of multifactorial 

diseases occurence and formation, in particular bronchial asthma, are analyzed in the article. A diagnostic and prognostic algorithm, which pro-
vides the possibility of creating a genetic-epigenetic portrait (profile) of a patient with bronchial asthma, is proposed.

Key words: genetics, epigenetics, bronchial asthma, predictive medicine.
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