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Практичне заняття № 6 
 
Тема: Фармакогенетика 
 
Мета: обговорити питання успадкування захворювань та 
схильності до них у людини, вивчити класифікації спадкових 
захворювань 
 

Питання для обговорення: 
 

1. Фармакогенетика як наука 
2. Генетичний контроль синтезу ферментів 
3. Фармакогенетичні аспекти спадкових патологій 

 
Завдання 1. Обговорити фармакогенетику та її завдання  
 
Фармакогенетика – наука, що вивчає залежність реакцій 

організму на лікувальні засоби від спадкових чинників, а також 
генетичні особливості пацієнта, що впливають на його 
фармакологічну реакцію.  

Мета фармакогенетики - дослідження взаємозв'язку між 
генетичними варіаціями та відповіддю на ліки у конкретних 
пацієнтів. Головною метою фармакогенетики є забезпечення 
індивідуального підходу до лікування, з урахуванням генетичних 
особливостей кожного пацієнта. 

Основні завдання фармакогенетики полягають в 
наступному: 

✓ виявлення генетичних маркерів, які впливають на 
ефективність та безпеку лікарських засобів; 

✓ розробка тестів для визначення наявності таких 
генетичних маркерів у пацієнтів; 

✓ встановлення зв'язку між наявністю генетичних 
маркерів та ефективністю та безпекою ліків; 

✓ розробка індивідуальних рекомендацій щодо дозування 
та режиму прийому лікарських засобів на основі 
генетичних особливостей пацієнта; 

✓ виявлення нових молекул, які можуть бути 
потенційними ліками, з урахуванням генетичних 
варіацій пацієнтів. 

Фармакогенетика може допомогти зменшити негативний 
вплив лікарських засобів на здоров'я пацієнтів, покращити 



ОСНОВИ МЕДИЧНОЇ ГЕНЕТИКИ  

ефективність та безпеку лікування, а також зменшити витрати 
на лікування за рахунок індивідуального підходу до призначення 
ліків. Однією з задач фармакогенетики є вивчення впливу 
генетичних варіацій у відповідях на ліки.  

 
Малюнок 1: Інтеграція даних наступного покоління 

послідовного аналізу у прийняття рішень щодо лікування. 
Звичайне лікування включає клінічні, демографічні та інші 
індивідуальні дані пацієнта, але не використовує інформацію про 
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генотип пацієнта (ліва колонка). На відміну від цього, 
фармакогенетично-орієнтоване лікування використовує 
генетичну інформацію для індивідуалізації лікарського засобу та 
дозування (права колонка). Для цього ідентифікується профіль 
варіантів, специфічних для кожного пацієнта, з даних 
цілковитого екзомного або геномного секвенування (WES та WGS, 
відповідно). Відомі варіанти інтерпретуються на основі наявних 
рекомендацій, тоді як рідкісні та нові варіації з невідомими 
функціональними наслідками оцінюються за допомогою 
кількісних обчислювальних алгоритмів передбачення, які 
спеціально навчені на фармакогенетичних даних. Як відомі, так 
і невідомі варіанти інтегруються в бали активності, які подальше 
перекладаються в індивідуальні прогнози ефективності 
лікарських засобів та їх схильності до викликання небажаних 
реакцій на ліки. На основі цієї інформації формуються 
індивідуальні прогнози ефективності лікарських засобів та їх 
схильності до викликання небажаних реакцій на ліки, що 
використовуються як директиви для прийняття клінічних рішень 
щодо призначення ліків.  

 
Завдання 2. Приклади розв’язання задач з 

фармакогенетики  
Задача 1: Дослідити вплив генетичних варіацій на 

ефективність та безпеку лікування антикоагулянтами у пацієнтів 
з фібриляцією передсердь. 

Розв'язання: Фібриляція передсердь - це порушення ритму 
серця, яке може призводити до ризику тромбоемболічних 
ускладнень. Лікування фібриляції передсердь зазвичай включає в 
себе призначення антикоагулянтів, які зменшують ризик 
утворення тромбів. Однак, ефективність та безпека 
антикоагулянтів можуть відрізнятися у різних пацієнтів залежно 
від генетичних особливостей. 

Для дослідження цієї проблеми можна провести аналіз 
генетичних варіацій, які можуть впливати на метаболізм та 
ефективність антикоагулянтів у пацієнтів. Наприклад, варіації 
гена CYP2C9 можуть впливати на метаболізм варфарину - одного 
з найпоширеніших антикоагулянтів, що використовуються для 
профілактики тромбоемболічних ускладнень. Варіації гена 
VKORC1 також можуть впливати на ефективність варфарину. 

Після аналізу генетичних варіацій можна розробити 
індивідуальний підхід до призначення антикоагулянтів у 
пацієнтів з фібриляцією передсердь.  
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Задача 2: У популяції частота генотипу CYP2C9 *1/*1 
становить 55%, *1/*2 - 35%, а *2/*2 - 10%. Який відсоток 
населення може мати високий ризик геморагічних ускладнень 
при лікуванні варфарином? 

Розв'язання: Для вирішення цієї задачі потрібно 
використати знання про взаємодію між варфарином та 
ферментом CYP2C9. Варфарин - це антикоагулянт, який часто 
використовується для профілактики тромбоемболічних 
ускладнень. Фермент CYP2C9 відповідає за метаболізм 
варфарину, тому його активність може впливати на ефективність 
лікування варфарином та ризик геморагічних ускладнень. 

Генотип *1/*1 відповідає за нормальну активність ферменту 
CYP2C9, *1/*2 - за знижену активність, а *2/*2 - за дуже низьку 
активність. Люди з генотипами *1/*1 та *1/*2 можуть бути 
віднесені до групи з низьким ризиком геморагічних ускладнень, 
тоді як люди з генотипом *2/*2 можуть бути віднесені до групи з 
високим ризиком. 

Тому, для обчислення відсотку населення з високим 
ризиком, необхідно визначити частоту генотипу *2/*2. Згідно з 
умовою задачі, ця частота становить 10%. 

Отже, в популяції 10% населення можуть мати генотип 
*2/*2, що призводить до високого ризику геморагічних 
ускладнень при лікуванні варфарином. 

Задача 3: Пацієнт з діабетом не відчуває покращення після 
призначення інсуліну. Генетичні тести виявили наявність 
варіанту гена, який впливає на метаболізм цього лікарського 
засобу. Які можливі наслідки та рішення у цій ситуації? 

Розв’язання: Зважаючи на генетичні особливості пацієнта, 
його організм може бути менш ефективним у метаболізмі 
інсуліну. Це може призвести до нестачі інсуліну в організмі та 
погіршення стану хворого, а також розвитку інших ускладнень. 

Для вирішення цієї проблеми можна використати результати 
генетичного тестування, щоб визначити, які гени відповідають за 
метаболізм інсуліну у конкретного пацієнта. Залежно від 
результатів тестування, можна призначити індивідуальну дозу 
інсуліну для пацієнта, щоб забезпечити йому оптимальну терапію. 
Також можна розглянути можливість використання 
альтернативних препаратів, які можуть бути більш ефективними 
для цього пацієнта, враховуючи його генетичні особливості. Крім 
того, може бути корисним провести регулярне моніторинг рівня 
цукру в крові пацієнта та його стану загалом, щоб вчасно 
коригувати дозу та препарати, які використовуються в терапії. 
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Завдання 3. Ситуативні задачі з фармакогенетики для 
самостійного вирішення 

Задача 1. Пацієнт з депресією не відчуває покращення після 
призначення антидепресанту. Його генетичні тести показали 
наявність варіанту гена, який відповідає за метаболізм цього 
лікарського засобу. Які можливі наслідки та рішення у цій 
ситуації? 

Задача 2. Жінка, яка приймає протизапальний засіб, почала 
відчувати неприємні побічні ефекти. Її генетичні тести виявили 
наявність варіанту гена, який відповідає за обробку цього 
лікарського засобу в організмі. Які можливі наслідки та рішення 
у цій ситуації? 

Задача 3. Лікар хоче призначити антикоагулянт пацієнту, 
який має історію тромбозів. Генетичні тести показали наявність 
варіанту гена, який впливає на реакцію на цей лікарський засіб. 
Які можливі наслідки та рішення у цій ситуації? 

Задача 4. Пацієнт з артеріальною гіпертензією має 
підвищену рівень побічних ефектів після призначення 
антигіпертензивного засобу. Генетичні тести показали наявність 
варіанту гена, який впливає на метаболізм цього лікарського 
засобу. Які можливі наслідки та рішення у цій ситуації? 

 
Зробити висновки та записати їх до зошиту. 
 

Питання для самоперевірки: 
 

1. Які основні завдання фармакогенетики? 
2. Які особливості успадкування враховують при вирішенні 

задач з фармакогенетики?  
3. Які основні шляхи вирішення ситуативних задач з 

фармакогенетики? 
4. Які фахівці потребують знань з фармакогенетики? 
5. Яких захворювань стосується царина інтересу 

фармакогенетики? 
6. Яку діагностику застосовують для вирішення ситуативних 

задач?  


