
Äîñÿãíåííÿ ìîëåêó-
ëÿðíî¿ á³îëîã³¿ äðóãî¿
ïîëîâèíè ÕÕ ñòîë³òòÿ

íàäàëè â÷åíèì çìîãó ðîçïî-
÷àòè ðåàë³çàö³þ ïðîåêòó ùîäî
ðîçøèôðîâêè ãåíîìà ëþäèíè
(Human Genome Organization —
HUGO). Éîãî áóëî çàâåðøåíî,
â ö³ëîìó, 2001 ð.. Â ïðîöåñ³
âèêîíàííÿ ö³º¿ ïðîãðàìè âèíè-
êëè íîâ³ íàïðÿìè ìîëåêóëÿðíî¿
á³îëîã³¿ — ãåíîì³êà ³ á³î³íôîð-
ìàòèêà. 

Ãåíîì³êà — íàóêà, ùî âèâ-
÷àº ñòðóêòóðó òà ôóíêö³þ ãåí³â.
Âîíà ³íâåíòàðèçóº ãåíè, ñòâî-
ðþþ÷è ãåíîìí³ êàðòè æèâèõ
³ñòîò. Ï³ä ÷àñ ðîáîòè íàä ðîç-
øèôðîâêîþ ãåíîìà, êîìï'þ-
òåðíèé àíàë³ç ì³ëüéîí³â ïîñë³-
äîâíîñòåé ÄÍÊ òðàíñôîðìó-
âàâñÿ â ñàìîñò³éíó íàóêîâó
ãàëóçü — á³î³íôîðìàòèêó. 

Ðîçâèòîê öèõ äâîõ íàóêîâèõ
íàïðÿì³â äîçâîëèâ íàïðèê³íö³
ïåðøîãî åòàïó ïðîåêòó  âèçíà-
÷èòè ïîñë³äîâí³ñòü áëèçüêî
3 ìëðä. ïàð íóêëåîòèä³â ó ãåíî-
ì³ ëþäèíè. ßêùî ïåðøèé ì³ëü-
ÿðä áóëî ïðî÷èòàíî çà ÷îòèðè
ðîêè, òî íàñòóïí³ — çà ÷îòèðè
ì³ñÿö³.

Çàâåðøåííÿ ïðîãðàìè
HUGO, íåçâàæàþ÷è íà ¿¿ ìàñø-

òàáí³ñòü, ïðèçâåëî, ïåâíîþ ì³ðîþ, äî äåÿêîãî ðîç÷à-
ðóâàííÿ ¿¿ ðåçóëüòàòàìè ÿê â íàóêîâèõ êîëàõ, òàê ³ â
ñîö³àëüíèõ ñòðóêòóðàõ. 

Îäíàê ñë³ä ï³äêðåñëèòè îñíîâíèé ¿¿ ðåçóëüòàò — âîíà
ñôîðìóâàëà ãåíîì³êó ÿê íàóêó. Îñòàííÿ ïî÷àëà ñâ³é
³íòåíñèâíèé ðîçâèòîê, ñòâîðþþ÷è òàê³ íàóêîâ³ íàïðÿìè
ÿê ñòðóêòóðíà ãåíîì³êà, ïîð³âíÿëüíà ãåíîì³êà òà
ôóíêö³îíàëüíà ãåíîì³êà (ðèñ. 1).

Ñòðóêòóðíà ãåíîì³êà âèâ÷àº ïîñë³äîâí³ñòü àáî
ñ³êâåíñ (â³ä sequence, àíãë. — ïîñë³äîâí³ñòü) íóêëåî-
òèä³â ç ïåðøîãî äî îñòàííüîãî â êîæí³é õðîìîñîì³. Â
öüîìó íàïðÿì³ â÷åíèì äîâåäåòüñÿ ùå áàãàòî ïîïðà-
öþâàòè äëÿ âèÿâëåííÿ ïîñë³äîâíîñòåé â ãåíîìàõ
áàãàòüîõ ïðîêàð³îò, ðîñëèí òà òâàðèí.

Ðåçóëüòàòè, îòðèìàí³ ñòðóêòóðíîþ ãåíîì³êîþ, º
â³äïðàâíîþ òî÷êîþ äëÿ ïîð³âíÿëüíî¿ ãåíîì³êè, ÿêà
ïîð³âíþº çì³ñò òà îðãàí³çàö³þ ãåíîì³â ð³çíèõ îðãàí³çì³â.
Ìåòîäè÷í³ ï³äõîäè, êîòð³ ðîçðîáëÿëèñÿ ï³ä ÷àñ ñåêâå-
íóâàííÿ ãåíîìà ëþäèíè, äîçâîëèëè çíà÷íî ïðèñêîðèòè
ðîçøèôðóâàííÿ ãåíîì³â áàãàòüîõ ïðîêàð³îò ³ åóêàð³îò. 

Ïåðøèì ïðåäñòàâíèêîì ïðîêàð³îò, ãåíîì ÿêîãî áóëî
ïîâí³ñòþ êàðòîâàíî, áóëà áàêòåð³ÿ H. influenza (1995 ð.),
â íàñòóïíîìó ðîçøèôðóâàëè ãåíîìè ïîíàä äâàäöÿòè
³íøèõ ì³êðîîðãàí³çì³â, çáóäíèê³â âàæêèõ çàõâîðþâàíü
ëþäèíè (òóáåðêóëüîçó, ñèô³ë³ñó òà ³í.). 

1996 ð. áóëî ñåêâåíîâàíî ãåíîì åóêàð³îòè÷íî¿
êë³òèíè — äð³æäæ³â, à çãîäîì íèçêè á³ëüø âèñîêîîð-
ãàí³çîâàíèõ áàãàòîêë³òèííèõ îðãàí³çì³â: íåìàòîäè C.
elegans, ìóõè äðîçîô³ëè, ðîñëèíè àðàáèäîïñèñ, ùóðà,
ìàâï. 

Êàðòóâàííÿ ãåíîì³â ïðåäñòàâíèê³â âèä³â, ÿê³ ïåðå-
áóâàþòü íà ð³çíèõ ð³âíÿõ îðãàí³çàö³¿, äàº ìîæëèâ³ñòü
ïîð³âíÿòè ¿õí³ ïîâí³ ãåíîìè. Ïðè öüîìó âèçíà÷àþòüñÿ
ñï³ëüí³ ãåíè ³ âèä³ëÿþòüñÿ "îñîáèñò³" ãåíè. 

Ãåíîì³êà — Ãåíîì³êà — 
ìåäèöèí³ ìåäèöèí³ 
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Ñêàæ³ìî, áàãàòî ãåí³â íåìàòîäè, êîòðèõ íåìàº ó
îäíîêë³òèííèõ äð³æäæ³â, ìàáóòü, ïîâ'ÿçàí³ ç ì³æêë³òèí-
íèìè âçàºìîä³ÿìè ó áàãàòîêë³òèííîãî îðãàí³çìó. Ó
ëþäèíè ê³ëüê³ñòü ãåí³â ò³ëüêè â 4 — 5 ðàç³â ïåðåâèùóº ¿õ
÷èñåëüí³ñòü ó íåìàòîäè. Âèõîäèòü, ùî áàãàòî ç íèõ
ñï³ëüí³ ç íåìàòîäàìè ³ äð³æäæàìè. Ö³ ðåçóëüòàòè
äîçâîëÿþòü, ïî-ïåðøå, çíà÷íî ïîëåãøèòè ïîøóê
"ñâî¿õ" ãåí³â ëþäèíè, à, ïî-äðóãå, âèçíà÷àþ÷è ñï³ëüí³
ãåíè ëþäèíè ³ ÷åðâ'ÿêà àáî äð³æäæ³â, âèêëþ÷àòè ¿õ ó
íèæ÷å ðîçòàøîâàíèõ  îðãàí³çì³â ³ ç'ÿñîâóâàòè ôóíêö³þ
ïðîäóêò³â öèõ ãåí³â (ñòðóêòóðíèõ á³ëê³â òà ôåðìåíò³â).

Ïîð³âíÿëüíà ãåíîì³êà íàäàñòü ìîæëèâ³ñòü ç'ÿñóâàòè
òîíê³ ìåõàí³çìè åâîëþö³¿ æèâîãî ñâ³òó. Ðåçóëüòàòè
ïîð³âíÿííÿ ñòðóêòóðè ãåíîì³â äîçâîëèëè çðîáèòè
âèñíîâîê, ùî åâîëþö³ÿ ññàâö³â ïðîõîäèëà íå ñò³ëüêè
÷åðåç ïîìíîæåííÿ ð³çíîìàí³òíîñò³ ãåí³â, ñê³ëüêè øëÿ-
õîì ïîñòóïîâîãî êîï³þâàííÿ, ìîäèô³êàö³¿ òà êîìá³íàö³¿
âæå íàÿâíèõ ãåí³â òà øëÿõîì ôîðìóâàííÿ ìåõàí³çì³â ¿õ
ðåãóëÿö³¿. Âñòàíîâëåíî òàêîæ, ùî ëþäèíà â³äð³çíÿºòüñÿ
â³ä øèìïàíçå ïðèáëèçíî 2% ñâî¿õ ãåí³â ³ äåùî á³ëüøå —
â³ä ãîðèëè. Ãåíè ãîìåîáîêñó, ÿê³ êåðóþòü ôîðìîþ ò³ëà ó
ëþäèíè òà ³íøèõ ññàâö³â, äóæå ñõîæ³ ç àíàëîã³÷íèìè
ãåíàìè ó ïðîñò³øèõ ³ñòîò, ÿê³ âèíèêëè 500—600 ìëí.
ðîê³â òîìó.

Ïîð³âíÿííÿ ãåíîì³â ð³çíèõ îðãàí³çì³â äîçâîëèëî
âñòàíîâèòè ó íèõ ñï³ââ³äíîøåííÿ êîäóþ÷èõ òà íåêîäó-
þ÷èõ ³íôîðìàö³þ ä³ëÿíîê. Ñêàæ³ìî, â îäíîêë³òèííèõ
äð³æäæ³â â³äíîñíèé âì³ñò åêçîí³â, ÿê³ êîäóþòü ³íôîðìà-
ö³þ, äóæå âåëèêèé; ó íåìàòîäè C. elegans ñï³ââ³äíî-
øåííÿ åêçîí³â (27%) òà ³íòðîí³â (26%) ïðèáëèçíî
îäíàêîâå, à íåêîäóþ÷³ ä³ëÿíêè ñêëàäàþòü 47%; ó ëþ-
äèíè êîäóþ÷³ ä³ëÿíêè ãåíîìó ñòàíîâëÿòü áëèçüêî 3%. 

Òàêèì ÷èíîì, â ïðîöåñ³ åâîëþö³¿ â³äíîñíà ê³ëüê³ñòü
³íôîðìàö³¿ ïðî á³ëêè òà ÐÍÊ íà äîâæèíó ÄÍÊ çìåí-
øóºòüñÿ. Çíà÷íèé îá'ºì ³íôîðìàö³¿ ÄÍÊ çàëèøàºòüñÿ
íåâ³äîìèì. Ó ñâ³é ÷àñ Ô. Êð³ê íàçâàâ ¿¿ "åãî¿ñòè÷íîþ".
Òåïåð çðîçóì³ëî, ùî ï³ä ÷àñ åâîëþö³¿ âîíà íàäàº á³ëüø
ïðîãðåñèâíèì âèäàì ïåâí³ ïåðåâàãè.

Ôóíêö³îíàëüíà ãåíîì³êà âèâ÷àº ôóíêö³¿ íåùî-
äàâíî â³äêðèòèõ ãåí³â òà òàê çâàíèõ "ãåííèõ ìåðåæ", ùî
âèçíà÷àþòü ðîçâèòîê òêàíèí ³ îðãàí³â â íîðì³ òà ¿õ ïîðó-
øåííÿ ïðè ð³çíèõ çàõâîðþâàííÿõ. Âíàñë³äîê ðîçøèô-
ðîâêè ãåíîìà ëþäèíè ³äåíòèô³êîâàíî ïîíàä 30 òèñ.
ãåí³â ³ âñòàíîâëåíî ôóíêö³þ ïðèáëèçíî 8 òèñ. ãåí³â.
Ôóíêö³ÿ ðåøòè êàðòîâàíèõ ³ íåêàðòîâàíèõ ãåí³â çàëè-
øàºòüñÿ íåâ³äîìîþ. Ç'ÿñóâàííÿ ¿õ — îñíîâíå çàâäàííÿ
ïðîãðàìè "Ôóíêö³îíàëüíà ãåíîì³êà". Çàðàç âîíà
ðåàë³çóºòüñÿ øâèäêèìè òåìïàìè ³ îñîáëèâà óâàãà
ïðèä³ëÿºòüñÿ ïîë³ìîðô³çìó ïîîäèíîêèõ íóêëåîòèä³â
(single nucleotide polymorphism — SNP àáî ñí³ï).
Ââàæàþòü, ùî çà âåñü ÷àñ ³ñíóâàííÿ ëþäèíè ÿê á³î-
ëîã³÷íîãî âèäó íàêîïè÷åíà äîñòàòíÿ ê³ëüê³ñòü SNPs
(ïðèáëèçíî îäíà ìóòàö³ÿ íà òèñÿ÷ó íóêëåîòèä³â).

Çàì³íà íóêëåîòèä³â, ùî âèíèêàº â ðåãóëÿòîðíèõ
ä³ëÿíêàõ ÄÍÊ, íàïðèêëàä, ó ïðîìîòîðàõ ñòðóêòóðíèõ
ãåí³â, ñóòòºâî âïëèâàº íà åêñïðåñ³þ öèõ ãåí³â, ùî
ï³äâèùóº ðèçèê âèíèêíåííÿ ó ëþäèíè ð³çíèõ õâîðîá
(çëîÿê³ñí³ ïóõëèíè, ä³àáåò òîùî). Ö³ ìóòàö³¿ óñïàäêîâó-
þòü íàñòóïí³ ïîêîë³ííÿ. SNPs, ïîâ'ÿçàí³ ç ãåíàìè, ÿê³
ì³ñòÿòüñÿ ïîðÿä, ñëóæàòü ãåíåòè÷íèìè ìàðêåðàìè, çà
äîïîìîãîþ ÿêèõ ìîæíà òî÷íî âñòàíîâèòè ëîêàë³çàö³þ
ãåí³â â õðîìîñîìàõ. Öå äóæå ñêëàäíà òà êðîï³òêà
ðîáîòà, ÿêà â áàãàòüîõ ëàáîðàòîð³ÿõ ñâ³òó  âèêîíóºòüñÿ ç
ñåðåäèíè 1990-õ ðð., ïðîòå âîíà º îäíèì ³ç øëÿõ³â äî
"ïåðñîíàë³çîâàíî¿ ìåäèöèíè". 

Íà ïî÷àòêó ðîáîòè íàä ïðîåêòîì ùîäî ñêëàäàííÿ
çâåäåíî¿ êàðòè ñí³ï³â éîãî àâòîðè ââàæàëè, ùî äîñ-

òàòíüî áóäå âñòàíîâèòè 150 òèñ. SNPs, àëå ïîò³ì
íåîáõ³äí³ñòü â íèõ çðîñëà äî 500 òèñ.

Ç'ÿñîâàíî çâ'ÿçîê SNPs â ãåíàõ, ÿê³ ì³ñòÿòü ñïàäêîâó
³íôîðìàö³þ ïðî ôåðìåíòè, ùî ìåòàáîë³çóþòü ë³êàðñüê³
çàñîáè â îðãàí³çì³ ëþäèíè, òà â ãåíàõ, ÿê³ ìàþòü
â³äíîøåííÿ äî òðàíñïîðòó öèõ ôåðìåíò³â, ó ãåíàõ, ÿê³
ïîâ'ÿçàí³ ç ðåöåïòîðàìè êë³òèí, ç òåðàïåâòè÷íîþ àêòèâ-
í³ñòþ, ïîá³÷íèìè åôåêòàìè òà òîêñè÷í³ñòþ ë³êàðñüêèõ
ïðåïàðàò³â. Âèâ÷åííÿ òî÷êîâèõ âàð³àö³é ó çàçíà÷åíèõ
ãåíàõ òà ¿õíÿ ðîëü ó äîë³ ë³ê³â â îðãàí³çì³ ëþäèíè —
îñíîâíå çàâäàííÿ ôàðìàêîãåíîìèêè. Øâèäêå âèçíà-
÷åííÿ SNPs â êëþ÷îâèõ ãåíàõ ôåðìåíò³â òðàíñïîðòó òà
ìåòàáîë³çìó ë³ê³â äîçâîëÿº ³íäèâ³äóàë³çóâàòè äîçóâàííÿ
ë³ê³â, óõèëèòèñÿ â³ä ïîá³÷íèõ ä³é ³ çìåíøèòè âàðò³ñòü ë³-
êóâàííÿ õâîðèõ. Ïîâ'ÿçàíà ç SNPs—ïîë³ìîðô³çìîì
ð³çíîìàí³òí³ñòü ³çîôîðì öèòîõðîìó Ð450 ïðîÿâëÿºòüñÿ
â ïîâ³ëüíîìó, íîðìàëüíîìó àáî øâèäêîìó ìåòàáîë³çì³
ë³ê³â.

Íàñòóïíèé íàïðÿì ó âèâ÷åíí³ ãåííî¿ åêñïðåñ³¿ —
òðàíñêðèïòîì³êà, äî çàâäàííÿ ÿêî¿ íàëåæèòü âèÿâëåí-
íÿ â êë³òèí³ ³íôîðìàö³éíèõ ÐÍÊ (³-ÐÍÊ) òà ðîçøèôðîâêà
¿õ ôóíêö³é, ùî ââàæàºòüñÿ îäíèì ³ç ïåðñïåêòèâíèõ
øëÿõ³â ó âèâ÷åíí³ ðîáîòè ãåí³â. Âîäíî÷àñ êë³òèíà âè-
ðîáëÿº âåëèêó ê³ëüê³ñòü ð³çíèõ ³-ÐÍÊ. Ðîçøèôðóâàííÿ
öèõ ³-ÐÍÊ äîçâîëèòü âèÿâèòè âñ³ ãåíè, ÿê³ ïðàöþþòü ö³º¿
ìèò³. Âèëîâëþþòü ³ ï³çíàþòü ³-ÐÍÊ çà äîïîìîãîþ ÄÍÊ-
ì³êðî÷³ï³â. Ïåâíà ³-ÐÍÊ âçàºìîä³º (ã³áðèäèçóºòüñÿ) ç³
ñâî¿ì ãåíîì àáî éîãî ôðàãìåíòîì â ÄÍÊ. Â ð³çíèõ
êë³òèíàõ åêñïðåñóþòüñÿ ð³çí³ ãåíè, òîìó êàðòèíè ã³áðè-
äèçàö³¿ áóäóòü ð³çíèìè ì³æ öèìè êë³òèíàìè. Êàðòèíà
ã³áðèäèçàö³¿ ãåí³â, ÿê³ åêñïðåñóþòüñÿ â êë³òèí³, íàçè-
âàºòüñÿ ïàòòåðíîì (â³çåðóíêîì, ñõåìîþ) ã³áðèäèçàö³¿, à
äàí³ ïðî îäíî÷àñíó åêñïðåñ³þ ïåâíîãî ãåíà â ð³çíèõ
êë³òèíàõ — ïðîô³ëåì åêñïðåñ³¿ ãåíà. Êàðòèíà åêñïðåñ³¿
ãåí³â ìîæå áóòè êðèòåð³ºì îö³íêè ôóíêö³îíàëüíîãî
ñòàíó êë³òèíè.

Íà ï³äñòàâ³ ãåíîì³êè âèíèêëà ïðîòåîì³êà, ÿêà
âèâ÷àº áóäîâó ³ ôóíêö³þ á³ëê³â, ñèñòåìàòèçóº ¿õ. Ïðîòå-
îì³êà çàñòîñîâóº âèñîêîòåõíîëîã³÷í³ ìåòîäè âèâ÷åííÿ
á³ëê³â. Çà äîïîìîãîþ ¿õ ìîæíà âèçíà÷èòè ê³ëüê³ñòü òîãî
÷è ³íøîãî á³ëêà â çðàçêàõ, ³äåíòèô³êóâàòè éîãî, óòî÷íèòè
ïåðâèííó ñòðóêòóðó, à òàêîæ ï³ñëÿòðàíñëÿö³éí³ ìîäè-
ô³êàö³¿. 

Ïðîòåîìíèé àíàë³ç çä³éñíþþòü çà òðè åòàïè. Ñïî-
÷àòêó âèêîíóþòü äâîì³ðíèé åëåêòðîôîðåç íîðìàëüíî¿ ³
ïàòîëîã³÷íî çì³íåíî¿ òêàíèíè, ùî äîçâîëÿº âèÿâèòè äî
10 òèñ. ð³çíèõ á³ëê³â. Àíàë³ç åëåêòðîôîðåãðàìè äàº
ìîæëèâ³ñòü âñòàíîâèòè, ÿê³ á³ëêè ³ íàñê³ëüêè çá³ëüøè-
ëèñü ÷è çìåíøèëèñü ó çì³íåí³é òêàíèí³. Îñòàíí³ ìîæóòü
ñòàòè ìàðêåðàìè äëÿ êîíêðåòíîãî çàõâîðþâàííÿ ³ ïî-
òåíö³éíèìè ì³øåíÿìè äëÿ ë³êàðñüêèõ çàñîá³â, ùî
ðîçðîáëÿþòüñÿ. Çàçíà÷åí³ á³ëêè â íàñòóïíîìó âèâ÷à-
þòüñÿ íà ìàñ-ñïåêòðîìåòð³ (äëÿ âèçíà÷åííÿ ìîëåêó-
ëÿðíî¿ ìàñè) ³ íà ñåêâåíàòîð³ (äëÿ âèçíà÷åííÿ ïåðâèííî¿
ñòðóêòóðè). Äîñë³äæóâàòè á³ëêè ìîæíà â ñóì³ø³, íå
ðîçä³ëÿþ÷è ¿õ. Ùîïðàâäà, ðîáîòà óñêëàäíþºòüñÿ òèì,
ùî çà äîïîìîãîþ åëåêòðîôîðåçó âàæêî ðîçä³ëèòè
ã³äðîôîáí³ á³ëêè, à âîíè ÿêðàç ³ º íàéö³êàâ³øèìè äëÿ
ìåäèöèíè, îñê³ëüêè äî íèõ íàëåæàòü á³ëêè-ðåöåïòîðè —
ãîëîâí³ ì³øåí³ ë³êàðñüêèõ çàñîá³â. Êð³ì òîãî, ìîëå-
êóëÿðíà ìàñà ³ ïåðâèííà ñòðóêòóðà íå äàþòü ïîâíî¿ óÿâè
ïðî ðîáîòó á³ëêà, áî éîãî ôóíêö³ÿ, çíà÷íîþ ì³ðîþ,
âèçíà÷àºòüñÿ éîãî ïðîñòîðîâîþ ñòðóêòóðîþ. Îñòàííÿ
äóæå ÷óòëèâà äî ä³¿ îòî÷óþ÷èõ á³ëêîâó ìîëåêóëó
ôàêòîð³â. 

Ñêëàäí³ñòü äîñë³äæåíü ó ïðîòåîì³ö³ ïîëÿãàº â òîìó,
ùî ñóêóïí³ñòü ãåí³â ó êîæí³é êë³òèí³ îäíàêîâà, à íàá³ð

Á³îëîã³÷í³ ÷èòàííÿ
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á³ëê³â ó ð³çíèõ êë³òèíàõ äîñèòü ð³çíîìàí³òíèé, ³ ð³çíèöÿ
ìîæå îá÷èñëþâàòèñÿ ïîðÿäêàìè. Ïðîòåîì êîæíî¿
êë³òèíè, íà â³äì³íó â³ä ãåíîìó, çì³íþºòüñÿ  çàëåæíî â³ä ¿¿
ôóíêö³îíàëüíîãî ñòàíó. ² âñå æ, ³íòåíñèâíèé ðîçâèòîê
ïðîòåîì³êè òðèâàº. 

Îäíèì ç ïåðøèõ ¿¿ âàãîìèõ çäîáóòê³â º äîñë³äæåííÿ
ïðîòåîìíîãî ñòàòóñó æ³íêè-äîíîðà. Â³í âì³ùóâàâ ³í-
ôîðìàö³þ ïðî 150 òèñ. á³ëê³â (¿õ îòðèìàëè ³ç 150 á³î-
ïòàò³â), ÿê³ êîäóâàëèñÿ äâàíàäöÿòüìà òèñÿ÷àìè ãåí³â. 

Çàðàç éäå ìîâà ïðî ñòâîðåííÿ "êàòàëîãó ïðîòå-
¿í³â". Òàê³ ïðîåêòè âæå çàïî÷àòêîâàíî, àëå âîíè íå
ñòàëè óñï³øíèìè. Ëèøå  ï³ñëÿ ðîçøèôðóâàííÿ ãåíîìó
ëþäèíè ñòàëè ìîæëèâèìè ìàñøòàáí³ äîñë³äæåííÿ
ïðîòåîìó êë³òèíè ëþäèíè. Äëÿ öüîãî â 2001 ð. áóëî
ñòâîðåíî ì³æíàðîäíó îðãàí³çàö³þ, åêâ³âàëåíòíó äî
HUGO — HUPO (Human Proteome Organization). Îäíèì ç
ãîëîâíèõ ¿¿ çàâäàíü º ñòâîðåííÿ àòëàñó á³ëê³â ëþäèíè.

Ç ãåíîì³êîþ òà ïðîòåîì³êîþ ïîâ'ÿçàíèé ùå îäèí
íàóêîâèé íàïðÿì, ùî ³íòåíñèâíî ðîçâèâàºòüñÿ —
ìåòàáîëîì³êà, ÿêà âèâ÷àº ìåòàáîë³÷í³ øëÿõè, êîòð³
ìàþòü ì³ñöå â êë³òèí³ ó ¿õ âçàºìîçâ'ÿçêó ç àêòèâí³ñòþ
ãåí³â ³ âì³ñòîì â³äïîâ³äíèõ á³ëê³â-ôåðìåíò³â, ÿê³ êîíòðî-
ëþþòü ïåâí³ åòàïè êîæíîãî ìåòàáîë³÷íîãî øëÿõó. Ïðè
âèâ÷åíí³ ³íòåãðàëüíèõ ïîêàçíèê³â ó ìåòàáîëîì³ö³ øè-
ðîêî âèêîðèñòîâóþòü êîìï'þòåðí³ ìåòîäè.

Â êë³í³÷í³é ïðàêòèö³ ð³äêî áóâàº òàê, ùîá îäíà
ðå÷îâèíà áóëà íàä³éíèì ìàðêåðîì õâîðîáè. Òà é
ö³íí³ñòü éîãî äëÿ ä³àãíîñòèêè ìîæå áóòè ñóìí³âíîþ.
Íàïðèêëàä, ð³âåíü õîëåñòåðèíó â êðîâ³ íå çàâæäè
â³äïîâ³äàº êë³í³÷íîìó ñòàíó õâîðîãî. Íà æàëü, áàãàòî ç
á³îõ³ì³÷íèõ ïîêàçíèê³â ïðè ò³é ÷è ³íø³é õâîðîá³ íåäî-
ñòàòí³ äëÿ òî÷íî¿ ä³àãíîñòèêè. Äëÿ ïîâíî¿ õàðàêòåðèñ-
òèêè õâîðîáè íåîáõ³äí³ êîìïëåêñè ïîêàçíèê³â.

Ùå íà ïî÷àòêó ïðîåêòó HUGO áóëî çðîçóì³ëèì, ùî
áåç ñèñòåìíîãî êîìï'þòåðíîãî àíàë³çó ñîòåíü ì³ëü-
éîí³â ïîñë³äîâíîñòåé ÄÍÊ ðîçøèôðóâàòè ãåíîì ó
çàçíà÷åíèé òåðì³í íåìîæëèâî. Ïðè âèêîíàíí³ ö³º¿
ïðîãðàìè òàêèé êîìï'þòåðíèé àíàë³ç ïåðåòâîðèâñÿ â
ñàìîñò³éíó íàóêó — á³î³íôîðìàòèêó.

Äëÿ äåøèôðóâàííÿ ³íôîðìàö³¿, ÿêà çàïèñàíà â ÄÍÊ,
áóëî ñòâîðåíî ñïåö³àëüí³ ïðîãðàìè, íàïðèêëàä, ïðîã-
ðàìà äëÿ ñòàòèñòè÷íîãî àíàë³çó ðîçïîä³ëó íóêëåîòèä³â â
ÄÍÊ. Ç ¿õíüîþ äîïîìîãîþ âèð³øåíî ÷èìàëî á³îëîã³÷íèõ
çàäà÷. Áóëî ç'ÿñîâàíî, ùî ñïîëó÷åííÿ íóêëåîòèä³â â
êîäóþ÷èõ ä³ëÿíêàõ ÄÍÊ ï³äêîðÿºòüñÿ ïåâíèì ïðàâèëàì,
à â ì³æãåííèõ ä³ëÿíêàõ ñïîëó÷åííÿ íóêëåîòèä³â áëèçüêå
äî âèïàäêîâîãî. 

Ñòàòèñòè÷íèé àíàë³ç ïîñë³äîâíîñòåé íóêëåîòèä³â
äîçâîëèâ óñòàíîâèòè ä³ëÿíêè ãåíîìó ç âèçíà÷åíèìè
âëàñòèâîñòÿìè. Íàïðèêëàä, ó áàêòåð³é á³ëüø³ñòü ãåí³â
ðîçòàøîâàíî â "îñòð³âêàõ ïàòîãåííîñò³", â ÿêèõ º ïåâíà
÷àñòîòà íàÿâíîñò³ ïàð íóêëåîòèä³â À-Ò ³ Ã-Ö. Â³äïîâ³äíå
ñïîëó÷åííÿ íóêëåîòèä³â âêàçóº íà åêçîí ÷è ³íòðîí ãåíà,
à ¿õ ìåæ³ çàçíà÷åí³  ñïåö³àëüíèìè íóêëåîòèäíèìè
ñïîëó÷åííÿìè. Ï³ñëÿ ñåêâåíóâàííÿ ÄÍÊ ïîøóê ãåíà
çàéìàº õâèëèíè ïðè íàÿâíîñò³ äîáðèõ àëãîðèòì³â
ïîøóêó.

Ìåòîäè á³î³íôîðìàòèêè âèêîðèñòîâóþòü íå ò³ëüêè
äëÿ ïîøóêó ãåí³â, àëå é äëÿ âèÿâëåííÿ ðåãóëÿòîðíèõ
ä³ëÿíîê â ÄÍÊ, ïåðåäáà÷åííÿ ñòðóêòóðè òà ôóíêö³¿ á³ëêà,
éîãî ëîêàë³çàö³¿ â êë³òèí³ äëÿ ç'ÿñóâàííÿ øëÿõ³â
ìåòàáîë³çìó.  Ðåêîíñòðóêö³ÿ âçàºìîïîâ'ÿçàíèõ ðåàêö³é
ìåòàáîë³çìó — ãîëîâíå ñïðÿìóâàííÿ íàñòóïíèõ ï³ñëÿ
ðîçøèôðóâàííÿ ãåíåòè÷íèõ äîñë³äæåíü.

Òàêèì ÷èíîì, á³î³íôîðìàòèêà, ùî âèíèêëà ÿê
íàóêîâà äèñöèïë³íà íà ï³äñòàâ³ ãåíîì³êè, ñóïðîâîäæóº ¿¿
ïîñòóïîâèé ðîçâèòîê. 

Á³î³íôîðìàòèêà, ôàêòè÷íî, ñòàëà îäí³ºþ ç³ ñïîëó-
÷åíèõ ëàíîê ó êîìïëåêñ³ ºäèíîãî ëàíöþãà: ãåíîì³êà —
òðàíñêðèïòîì³êà — ïðîòåîì³êà — ìåòàáîëîì³êà
(ðèñ. 1). Íà öüîìó ðèñóíêó ïîêàçàíî íå ò³ëüêè âçàºìî-
çâ'ÿçîê ãàëóçåé ìîëåêóëÿðíî¿ á³îëîã³¿, ùî äèíàì³÷íî
ðîçâèâàþòüñÿ, àëå é ³íòåãðàö³þ ¿õ â ºäèíó ñèñòåìó äëÿ
âèâ÷åííÿ îñíîâ æèòòÿ.

Ðîçøèôðóâàííÿ ñòðóêòóðè ãåíîì³â ð³çíèõ çà ð³âíåì
îðãàí³çàö³¿ æèâèõ ³ñòîò ïîêàçàëî, ùî â íèõ º âåëèêèé
çàïàñ ôóíêö³îíàëüíî¿ ³íôîðìàö³¿, ïðî ÿêó â÷åíèì ìàëî
ùî â³äîìî. Êð³ì òîãî, ñòàëî çðîçóì³ëèì, ùî ìåõàí³÷íå
îá'ºäíàííÿ  ñêëàäíèê³â íå äàº ö³ë³ñíî¿ óÿâè ïðî ôóíê-
ö³îíàëüí³ ïðîöåñè â êë³òèí³, òèì á³ëüø ó ñêëàäíîìó
áàãàòîêë³òèííîìó îðãàí³çì³. Â öèõ ïðîöåñàõ çàä³ÿíà
âåëèêà ê³ëüê³ñòü ïðîì³æíèõ ñêëàäíèê³â. Âîíè, âçàºìî-
ä³þ÷è îäèí ³ç îäíèì, ôîðìóþòü áàãàòîì³ðí³ ïðîñòî-
ðîâî-÷àñîâ³ ìåðåæè. Íàÿâí³ ìåòîäè äîñë³äæåíü òàêèõ
ñêëàäíèõ ñèñòåì íå äîçâîëÿþòü âèâ÷èòè ¿õ íà â³ä-
ïîâ³äíîìó ð³âí³.

²ç çàçíà÷åíîãî âèïëèâàº íåîáõ³äí³ñòü ñèñòåìíîãî
ï³äõîäó äî âèâ÷åííÿ æèâî¿ êë³òèíè, ÿêà º ñòðóêòóðíî-
ôóíêö³îíàëüíîþ îäèíèöåþ æèâîãî. Ñêëàäí³ñòü ó òîìó,
ùî íåéìîâ³ðíà ê³ëüê³ñòü êë³òèí ñêëàäíîãî îðãàí³çìó
â³äð³çíÿºòüñÿ ì³æ ñîáîþ çà ôóíêö³îíàëüíèì ñòàíîì ¿õ-
íüîãî ãåíîìó ³, â³äïîâ³äíî, ñòðóêòóðîþ òà ôóíêö³ºþ
á³ëê³â òà ³íøèõ ðå÷îâèí, ÿê³ ì³ñòÿòüñÿ â íèõ. Êð³ì òîãî,
îðãàí³çìè îäíîãî âèäó íåîäíàêîâ³, îñê³ëüêè â³äð³ç-
íÿþòüñÿ ì³æ ñîáîþ çà ãåíîòèïîì ³ ôåíîòèïîì. 

Íà íèí³øíüîìó åòàï³ ðîçâèòêó ìîëåêóëÿðíî¿ á³îëîã³¿,
äå âñå ùå ïàíóº ðåäóêö³îí³çì ó âèâ÷åíí³ æèâèõ ñèñòåì,
ïðîäîâæóºòüñÿ íàêîïè÷åííÿ ³íôîðìàö³¿ ïðî ñòðóêòóðó ³
ôóíêö³þ ãåí³â òà ¿õí³õ ïðîäóêò³â (ÐÍÊ, á³ëê³â). Ïàðà-
ëåëüíî ðîçðîáëÿþòüñÿ òà âäîñêîíàëþþòüñÿ òåõíîëîã³¿,
çà äîïîìîãîþ ÿêèõ ìîæíà äîñë³äæóâàòè êë³òèíó â
òðèâèì³ðíîìó ïðîñòîð³ ³ ó äèíàì³ö³. Âåëèê³ íàä³¿ ïîêëà-
äàþòü íà á³î³íôîðìàòèêó, êîòðà äîçâîëÿº ñèñòåìàòè-
çóâàòè òà ³íòåãðóâàòè ôàêòè ñòîñîâíî áóäîâè ³ ôóíêö³¿
ìîëåêóëÿðíèõ òà ñóáêë³òèííèõ óòâîðåíü òà ïîêàçàòè, ÿê
âîíè ïðàöþþòü ðàçîì. Òàêèì ÷èíîì, ïåðåäáà÷åíî âèð³-
øèòè ùå áàãàòî ïèòàíü, ÿê³ ïîñòàâëåí³ ãåíîì³êîþ, ïðî-
òåîì³êîþ òà ìåòàáîëîì³êîþ, ùîá âèéòè íà ÿê³ñíî íîâèé
ð³âåíü ðîçóì³ííÿ îñíîâ æèâîãî.

Ñë³ä ï³äêðåñëèòè, ùî ãåíîì³êà âèíèêëà ÿê íàóêà â
ïðîöåñ³ ðîçøèôðóâàííÿ ãåíîìó ëþäèíè. Ìàáóòü, ó
çâ'ÿçêó ç öèì, ¿¿ äîñÿãíåííÿ ìàþòü áåçïîñåðåäíº ïðàê-
òè÷íå âò³ëåííÿ â ôóíäàìåíòàëüí³ òà ïðèêëàäí³ íàïðÿìêè
ìåäèöèíè. Íàî÷íèìè ïðèêëàäàìè ìîæóòü áóòè ÷èñëåíí³
ñïàäêîâ³ çàõâîðþâàííÿ, ïðè÷èíîþ ÿêèõ º äåôåêòè ó
â³äïîâ³äíèõ ãåíàõ. ÄÍÊ-ä³àãíîñòèêà áàòüê³â, ïëîäà òà
íîâîíàðîäæåíèõ ó ðîäèíàõ ç³ ñõèëüí³ñòþ äî òîãî ÷è
³íøîãî çàõâîðþâàííÿ äîçâîëÿº àáî çàâ÷àñíî (çà
ð³øåííÿì áàòüê³â) ïåðåðâàòè âàã³òí³ñòü, àáî ñâîº÷àñíî
ðîçïî÷àòè ë³êóâàííÿ äèòèíè. 

Íà öåé ÷àñ ³äåíòèô³êîâàíî áàãàòî ãåí³â, ç äå-
ôåêòàìè ÿêèõ ïîâ'ÿçàí³ ñïàäêîâ³ õâîðîáè (ìóêîâ³ñ-
öèäîç, ì'ÿçîâà äèñòðîô³ÿ Äþøåííà, õîðåÿ Ãåíò³íã-
òîíà, õâîðîáà Àëüöãåéìåðà, òàëàññåì³ÿ òà ³íø³). 

Íàéîïòèìàëüí³øèì ð³øåííÿì öèõ ïðîáëåì áóëà á
çàì³íà äåôåêòíèõ ãåí³â. Ïðîòå âîíà ïîêè ùî çàëè-
øàºòüñÿ íåâèð³øåíîþ. Íåîáõ³äíî çíàòè òî÷íó ëîêàë³-
çàö³þ ãåíà â ãåíîì³. Ââåäåíèé ãåí ìàº ïðîíèêíóòè ó
á³ëüø³ñòü êë³òèí îðãàí³çìó. Êð³ì òîãî, íå â³äîìî, ÿê ââå-
äåíèé ãåí áóäå ïîâîäèòè ñåáå â ñâî¿é "ãåíí³é ñ³òö³" â
ïðîöåñ³ ðåàë³çàö³¿ ê³íöåâî¿ ñòðóêòóðè àáî ôóíêö³¿. Íå-
çâàæàþ÷è íà çàçíà÷åí³ òðóäíîù³, äîñë³äæåííÿ â öüîìó
íàïðÿìêó ïðîâîäÿòüñÿ é, ³ìîâ³ðíî, çàçíà÷åí³ ïåðåïîíè
áóäå ïîäîëàíî.
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Ñïàäêîâ³ çàõâîðþâàííÿ, ÿê áàãàòî ¿õ íå áóëî á, ñòà-
íîâëÿòü ïðèáëèçíî 2% âñ³º¿ ïàòîëîã³¿ ó ëþäñòâà. Òîáòî,
âîíè íå º ñîö³àëüíî çíà÷óùèìè. Ðåøòà 98% õâîðîá, ÿê³
äîñèòü ðîçïîâñþäæåí³, à áàãàòî ç íèõ ïîñ³äàþòü
ïðîâ³äí³ ì³ñöÿ ñòîñîâíî ñìåðòíîñò³ òà ³íâàë³äíîñò³¿ ñî-
òåíü ì³ëüéîí³â ëþäåé, çàëèøàþòüñÿ çà ìåæàìè ìåäè÷-
íî¿ ãåíåòèêè. 

Ðîçâèòîê ãåíîì³êè òà ³íøèõ íàïðÿìê³â ìîëåêóëÿðíî¿
á³îëîã³¿, ðîçðîáêà íîâ³òí³õ íàäøâèäê³ñíèõ àâòîìàòè-
çîâàíèõ àïàðàòíèõ êîìïëåêñ³â äëÿ àíàë³çó ãåí³â òà ¿õí³õ
ïðîäóêò³â, äîçâîëèëè â³äêðèòè ìîëåêóëÿðí³ ìåõàí³çìè
áàãàòüîõ çàõâîðþâàíü, ïîâ'ÿçàíèõ ç ãåíåòè÷íîþ ñõèëü-
í³ñòþ, ÿêà, â ñïîëó÷åíí³ ç íåñïðèÿòëèâèìè íàâêîëèø-
í³ìè ôàêòîðàìè, º îñíîâîþ ðîçâèòêó ñîìàòè÷íèõ, îíêî-
ëîã³÷íèõ, ³íôåêö³éíèõ çàõâîðþâàíü.

Ãåíîì³êà ñïðè÷èíèëà òðàíñôîðìàö³þ ôàðìàêî-
ãåíåòèêè, ÿêà ñïèðàëàñÿ íà ôåíîìåíîëîã³þ ð³çíî¿ ÷óò-
ëèâîñò³ õâîðèõ äî ë³êàðñüêèõ çàñîá³â, ó ôàðìàêî-
ãåíîì³êó, ùî âèâ÷àº ä³þ îñîáëèâîñòåé áóäîâè ãåí³â, ÿê³
âèçíà÷àþòü ìåòàáîë³çì â³äïîâ³äíèõ ë³ê³â. Ôàðìàêî-
ãåíîì³êà àêóìóëþº òàêîæ äîñÿãíåííÿ òðàíñêðèïòîì³êè,
ïðîòåîì³êè, ìåòàáîëîì³êè (ðèñ. 2). 

Íàïðèêëàä, ç ïðîòåîì³êîþ ïîâ'ÿçàíå ñòâîðåííÿ ë³ê³â
ñïðÿìîâàíî¿ ä³¿. Çíàííÿ òî÷íî¿ áóäîâè àêòèâíîãî öåíòðó
ôåðìåíòó, äåôåêò ÿêîãî âèêëèêàº çàõâîðþâàííÿ ³ ÿêèé
ïîòð³áíî ïîñëàáèòè, äîçâîëèòü ìîäåëþâàòè äëÿ öüîãî
â³äïîâ³äíó õ³ì³÷íó ñïîëóêó. Îòðèìàí³ ë³êè áóäóòü åôåê-
òèâí³øèìè ³ ìåíø òîêñè÷íèìè. Íà ï³ä´ðóíò³ ïðîòåîì³êè
ðîçðîáëÿþòüñÿ, â ïåðøó ÷åðãó, ë³êè äëÿ ë³êóâàííÿ îíêî-
ëîã³÷íèõ çàõâîðþâàíü. 

Â³äîìî, ùî ïóõëèíí³ êë³òèíè ìàþòü íà ñâî¿é ïîâåðõí³
á³ëêè-ìàðêåðè, êîòð³ â³äñóòí³ ó çäîðîâèõ êë³òèí. Ïðè-
÷îìó, ö³ á³ëêè ñïåöèô³÷í³ äëÿ êîæíîãî âèäó ïóõëèí.
Ñòâîðþþòüñÿ êîìïîíåíòè ë³êàðñüêèõ çàñîá³â, ùî

âï³çíàþòü â³äïîâ³äíèé á³ëîê, ïðèºäíóþòüñÿ äî íüîãî ³,
òàêèì ÷èíîì, ïîëåãøóºòüñÿ ïðîíèêíåííÿ ë³ê³â â
óðàæåíó êë³òèíó. Êð³ì òîãî, ñòàí á³ëê³â ó êë³òèíàõ
â³äïîâ³äíèõ îðãàí³â ìàº âåëèêå çíà÷åííÿ äëÿ
ä³àãíîñòèêè. Çàõâîðþâàííÿ ìîæå ³í³ö³þâàòèñÿ çîâí³ø-
í³ìè ÷èííèêàìè àáî ïîìèëêîþ, ùî çàêîäîâàíà â ãåí³.
Ïðîòå, íàñë³äêè ó âñ³õ âèïàäêàõ ïðîÿâëÿþòüñÿ íà ð³âí³
á³ëê³â.

Âàæëèâå çíà÷åííÿ äëÿ âäîñêîíàëåííÿ ä³àãíîñòè÷íèõ
ìåòîä³â ó ñó÷àñí³é ìåäèöèí³ ìàþòü äîñÿãíåííÿ ìåòà-
áîëîì³êè. ßê âæå çàçíà÷àëîñÿ, ìåòàáîëîì³êà âèâ÷àº
ìåòàáîë³÷í³ øëÿõè. Ìåòàáîë³çì ïîðóøóºòüñÿ ïðàêòè÷íî
ïðè âñ³õ çàõâîðþâàííÿõ. 

Çà äîïîìîãîþ ñó÷àñíèõ ìåòîä³â ìåòàáîëîì³êè çñóâè
â îáì³í³ ðå÷îâèí ìîæíà âèÿâèòè ùå äî ðîçâèòêó
êë³í³÷íèõ ñèìïòîì³â ³ íàâ³òü äî çì³í ïîêàçíèê³â ðóòèííèõ
ìåòîä³â êë³í³÷íî¿ ëàáîðàòîð³¿. Ï³ä ìåòàáîë³÷íèì
àíàë³çîì ìàþòüñÿ íà óâàç³ äîñë³äæåííÿ ïàòòåðíà
ìåòàáîë³çìó îðãàí³çìó â ö³ëîìó. Äëÿ öüîãî âèêî-
ðèñòîâóþòü êîìï'þòåðí³ ïðîãðàìè ðîçï³çíàâàííÿ îáðà-
ç³â ïðè äîñë³äæåíí³ ³íòåãðàëüíèõ ïîêàçíèê³â. Òàê³ ïîêàç-
íèêè ñòàíîâëÿòü îñíîâó ïîë³ñèñòåìíîãî ìîí³òîðèíãó
îö³íêè ôóíêö³îíàëüíîãî ñòàíó ÿê îêðåìèõ ñèñòåì
îðãàí³â, òàê ³ îðãàí³çìó â ö³ëîìó.

Òàêèì ÷èíîì, íà öåé ÷àñ íà îñíîâ³ ìîëåêóëÿðíî¿
á³îëîã³¿ ïî÷èíàº ôîðìóâàòèñÿ ãåíåòè÷íà ìåäèöèíà
(ðèñ. 2). Âîíà ãàðìîí³þº ç ôóíäàìåíòàëüíèìè ïðèí-
öèïàìè äîêàçîâî¿ ìåäèöèíè, ÿê³ âèìàãàþòü íåçàïå-
ðå÷íèõ äîêàç³â ä³àãíîñòè÷íî¿ ö³ííîñò³ òèõ ÷è ³íøèõ
ìåòîä³â ³ òåðàïåâòè÷íî¿ åôåêòèâíîñò³ ïðèçíà÷åíèõ ë³ê³â.

Ìîæíà ïåðåäáà÷óâàòè, ùî ö³ äâà íàïðÿìè áóäóòü
ëîêîìîòèâàìè ðóõó ìåäèöèíè ÕÕ² ñòîë³òòÿ, ÿêà ìàº
ñòàòè ñïðàâä³ ïðåäèêòèâíîþ, ïðåâåíòèâíîþ ³ ïåðñî-
íàë³çîâàíîþ.

Ðèñ. 2.
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