
Як читати числа. Індекс 0–100 показує, скільки у вас несприятливих генетичних варіантів у системі порівняно з іншими
людьми: 50 — як у більшості, 75+ — варто звернути увагу, нижче 25 — менше, ніж у більшості. Це не ймовірність
захворіти.

1 Серцево-судинна система та ліпіди 74 2 Вуглеводний обмін і маса тіла 5

3 Печінка та травлення 69 4 Вітаміни, мінерали та харчування 87

5 Нирки та сечова кислота 58 6 Кістки, суглоби та сполучна тканина 63

7 Фізична працездатність і відновлення 11 8 Імунітет, запалення та алергія 65

9 Дихальна система 84 10 Ендокринна система 59

11 Психоемоційна сфера, сон і звички 32 12 Шкіра, зір і слух 35
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Генетичний центр
материнства та дитинства
професора Микитенка · Київ

Персональний генетичний звіт

ГенПлан
Wellness
Інтерпретація первинних даних секвенування за
системами організму, фармакогенетикою та
практичними рекомендаціями. Документ не є
медичною діагностикою. Це загальноінформативний
звіт з оцінки полігенних і мультифакторних ризиків;
методика такої оцінки не стандартизована.

Ваш профіль: 12 систем організму. Довжина пелюстки —
індекс, колір — рівень
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Як читати цей звіт
Звіт побудований однаково для всіх систем: показник і графік, короткий опис,
таблиця рекомендацій. Перелік варіантів — наприкінці.

Статус документа

Документ не є медичною діагностикою. Це загальноінформативний звіт з оцінки полігенних і
мультифакторних ризиків; методика такої оцінки не стандартизована.

Обсяг дослідження

Досліджено 169 позицій методом повноекзомного секвенування. Оцінено серцево-судинну
систему, обмін речовин, печінку, нирки, імунітет та інші системи.

Важливо саме для цього звіту

CYP2C9 і NAT2 мають фенотип проміжного метаболізатора, SLCO1B1 — знижену функцію. Клінічно
значущих знахідок не виявлено.

Шкала показника

Індекс 0–100 — перцентиль: 62 означає «несприятливих варіантів більше, ніж у 62 % людей»;
50 — типово. Лише маркери з доведеним ефектом. Це не ймовірність захворіти.

0–24 Нижче середнього
Несприятливих варіантів
менше, ніж у більшості людей

25–74 Типовий
Як у більшості людей

75–94 Підвищений
Більше, ніж у 75 % людей

95–100 Високий
Більше, ніж у 95 % людей
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Зміст

01 Головне з цього звіту 4

02 Профіль систем 5

03 Фармакогенетика: пріоритетні контексти 6

04 Серцево-судинна система та ліпіди 74 9

05 Вуглеводний обмін і маса тіла 5 10

06 Печінка та травлення 69 11

07 Вітаміни, мінерали та харчування 87 12

08 Нирки та сечова кислота 58 13

09 Кістки, суглоби та сполучна тканина 63 14

10 Фізична працездатність і відновлення 11 15

11 Імунітет, запалення та алергія 65 16

12 Дихальна система 84 17

13 Ендокринна система 59 18

14 Психоемоційна сфера, сон і звички 32 19

15 Шкіра, зір і слух 35 20

16 Клінічна навігація для лікаря 21

17 Генетичні варіанти, покладені в основу звіту 22

18 Межі методу та застереження 34
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01 Розділ

Головне з цього звіту
Найважливіші результати: фармакогенетичні особливості CYP2C9, NAT2 і SLCO1B1;
підвищена генетична схильність до ішемічної хвороби серця та жирової хвороби
печінки.

Що визначає тактику · 3

Що варто тримати в полі зору · 3

Найближчі кроки
Напрям Дія Термін

Лікарські призначення Повідомити лікаря про результати CYP2C9, NAT2 і SLCO1B1 перед
призначенням відповідних препаратів.

Зараз

Серцево-судинний
ризик

Обговорити з лікарем оцінку факторів ризику з урахуванням ішемічної
хвороби серця та атеросклерозу артерій ніг.

Планово

Печінка Обговорити з лікарем контроль печінкових показників з урахуванням
схильності до жирової хвороби печінки.

Планово

Перед призначенням препаратів, що залежать від CYP2C9, NAT2 або SLCO1B1, обговорити з лікарем
вибір препарату та режим застосування з урахуванням рекомендацій CPIC.

Генетично підвищена схильність до ішемічної хвороби серця та аневризми аорти й атеросклерозу
артерій ніг; обговорити з лікарем оцінку серцево-судинних факторів ризику.

Генетично підвищена схильність до жирової хвороби печінки; обговорити з лікарем контроль
показників, що стосуються печінки.

Варто тримати в полі зору тригліцериди, оскільки їхня генетично зумовлена тенденція підвищена.

Варто тримати в полі зору вітамін B12, оскільки його генетично зумовлений рівень нижчий.

Варто враховувати підвищену схильність до контрактури Дюпюїтрена та знижену м'язову силу й
масу.
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02 Розділ

Профіль систем
Індекси розраховано за прозорою методикою клініки: лише досліджені позиції з
доведеним ефектом, у порівнянні з популяцією.

Серцево-судинна система та ліпіди
54 маркерів · ADH1B · AGT · ANGPTL4 · APOB

Типовий

Вуглеводний обмін і маса тіла
26 маркерів · ADH1B · ANAPC4 · BDNF-AS

Нижче середнього

Печінка та травлення
19 маркерів · ADH1B · CPS1 · GCKR · LRBA

Типовий

Вітаміни, мінерали та харчування
29 маркерів · ABCA6 · ADH1B · ARHGEF40

Підвищений

Нирки та сечова кислота
18 маркерів · CACNA1S · CERS2 · CLDN8

Типовий

Кістки, суглоби та сполучна
тканина
19 маркерів · ADAMTS17 · INSC · MMP14

Типовий

Фізична працездатність і
відновлення
7 маркерів · AATK

Нижче середнього

Імунітет, запалення та алергія
25 маркерів · CD40 · FUT2 · GCKR · GSDMD

Типовий

Дихальна система
10 маркерів · ADGRG6 · CLUAP1 · EEFSEC

Підвищений

Ендокринна система
5 маркерів · SH2B3 · TLR3

Типовий

Психоемоційна сфера, сон і звички
17 маркерів · BDNF-AS · IGF2BP1 · MEF2D

Типовий

Шкіра, зір і слух
26 маркерів · CFH · EYA4 · FANCA · ILDR1

Типовий

0–24 Нижче середнього
Несприятливих варіантів
менше, ніж у більшості
людей

25–74 Типовий
Як у більшості людей

75–94 Підвищений
Більше, ніж у 75 % людей

95–100 Високий
Більше, ніж у 95 % людей
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03 Розділ

Фармакогенетика:
пріоритетні контексти
Виявлені генетичні особливості можуть змінювати метаболізм або перенос окремих
препаратів. Остаточний вибір і корекцію лікування слід обговорити з лікарем.

Найвища практична вага Контекст за наявності терапії

Як це використовувати
Результати стосуються препаратів і генів, наведених нижче. CYP2C19, CYP2D6, CYP3A4, CYP3A5, DPYD, 
HLA-A, HLA-B та UGT1A1 цим методом не визначено повністю або не визначено. Для CYP2D6 тамоксифен,
кодеїн і трамадол потребують окремого тесту.

Висновок. Найбільш значущі особливості стосуються статинів при SLCO1B1 *1/*5 та окремих
препаратів при CYP2C9 *1/*2 і NAT2 *4/*5. Тактику слід обговорити з лікарем.

30 /100

Технічний індекс

SLCO1B1 *1/*5 — знижена функція; статини:
можливе підвищення ризику міопатії.

CYP2C9 *1/*2 — проміжний метаболізатор;
фенітоїн і деякі нестероїдні протизапальні
препарати.

NAT2 *4/*5 — проміжний метаболізатор;
гідралазин.

Стандартне дозування за чинними
настановами: алопуринол, азатіоприн,
дапсон, десфлуран, енфлуран, галотан,
ізофлуран, меркаптопурин, метоксифлуран,
метиленовий синій, нітрофурантоїн,
пеглотіказа, примахін, расбуріказа,
севофлуран, суксаметоній, тафенохін,
тіогуанін, толуїдиновий синій.

CYP2C9 *1/*2 — фосфенітоїн і фенітоїн:
рекомендації залежать від настанови;
потрібен контроль ефекту та безпеки.
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Препарати, для яких профіль має значення
Частина 1 з 2. Рекомендації — за міжнародними настановами CPIC і DPWG.

Препарат / група Ген / генотип Рекомендація

аторвастатин SLCO1B1 *1/*5 Обговорити альтернативний статин. Якщо альтернативний варіант
неможливий, застосовувати якомога нижчу дозу та рекомендувати
повідомляти про м’язові симптоми.

флувастатин CYP2C9 *1/*2; 
SLCO1B1 *1/*5

Початкова доза — не більше 20 мг на добу; подальше коригування — за
настановами. Якщо потрібна вища доза, обговорити альтернативний
статин або комбіновану терапію.

ловастатин SLCO1B1 *1/*5 Обговорити альтернативний статин. Якщо терапія ловастатином
необхідна, обмежити дозу до 20 мг на добу.

пітавастатин SLCO1B1 *1/*5 Початкова доза — не більше 2 мг; подальше коригування — за
настановами. Якщо потрібна вища доза, обговорити альтернативний
статин або комбіновану терапію.

правастатин SLCO1B1 *1/*5 Початкову дозу обирати за настановами. Враховувати можливе
підвищення ризику міопатії, особливо при дозах понад 40 мг на добу.

розувастатин ABCG2 G/G; 
SLCO1B1 *1/*5

Початкову дозу обирати за настановами. Враховувати можливе
підвищення ризику міопатії, особливо при дозах понад 20 мг.

симвастатин SLCO1B1 *1/*5 Обговорити альтернативний статин. Якщо симвастатин необхідний, не
перевищувати 20 мг на добу та рекомендувати повідомляти про м’язові
симптоми.

целекоксиб CYP2C9 *1/*2 Почати з рекомендованої початкової дози; використовувати найменшу
ефективну дозу протягом найкоротшого періоду відповідно до цілей
лікування.
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Препарати, для яких профіль має значення ·
продовження
Частина 2 з 2. Рекомендації — за міжнародними настановами CPIC і DPWG.

Препарат / група Ген / генотип Рекомендація

ібупрофен CYP2C9 *1/*2 Почати з рекомендованої початкової дози; використовувати найменшу
ефективну дозу протягом найкоротшого періоду.

мелоксикам CYP2C9 *1/*2 Почати з рекомендованої початкової дози; використовувати найменшу
ефективну дозу протягом найкоротшого періоду відповідно до інструкції.

гідралазин NAT2 *4/*5 Обговорити початкову добову дозу щонайменше 75 мг і подальше
титрування до 300 мг на добу за переносимістю. Проміжним
метаболізаторам зазвичай потрібна на 50–100% вища підтримувальна
доза, ніж повільним.

фенітоїн CYP2C9 *1/*2 За рекомендаціями CPIC корекція типової схеми не потрібна; подальші
дози коригувати за терапевтичним моніторингом, відповіддю та
побічними ефектами. За DPWG для інших доз застосовують 75%
стандартної дози з оцінкою через 7–10 днів.

фосфенітоїн CYP2C9 *1/*2; 
HLA-B

Корекція типової схеми не потрібна; подальші дози коригувати за
терапевтичним моніторингом, відповіддю та побічними ефектами.
Негативний тест на HLA-B*15:02 не усуває ризик тяжких шкірних реакцій.

флурбіпрофен CYP2C9 *1/*2 Почати з рекомендованої початкової дози; використовувати найменшу
ефективну дозу протягом найкоротшого періоду.

Фармакогенетичні дані описують можливу варіабельність відповіді, а не самостійні призначення. Рішення щодо препарату й
дози ухвалює лікар.
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04 Розділ

Серцево-судинна система та
ліпіди
Індекс 74/100: несприятливих варіантів більше, ніж приблизно у 74% людей. Це не
ймовірність захворіти, а узагальнена оцінка генетичних чинників; досліджено 54
маркери.

Ознака Генетична схильність Що варто перевірити

Холестерин ЛПНЩ — схильність до підвищення нижча · 14 ліпідограма (ЛПНЩ, загальний
холестерин)

Холестерин ЛПВЩ — схильність до зниження підвищена · 77 ліпідограма (ЛПВЩ)

Тригліцериди — схильність до підвищення висока · 95 ліпідограма натще (тригліцериди)

Ліпопротеїн(a) — схильність до підвищення нижча · 7 ліпопротеїн(a) — одноразово

Артеріальний тиск — схильність до підвищення типова · 72 домашній контроль тиску

Ішемічна хвороба серця — ризик висока · 96 оцінка серцево-судинного ризику у
лікаря

Схильність до тромбозів — ризик нижча · 16 обговорити з лікарем перед
гормональною контрацепцією,
операціями, тривалими перельотами

Фібриляція передсердь — ризик типова · 73 ЕКГ за показаннями

Фактори, що формують показник

Висновок. Практично важливо обговорити з лікарем контроль ліпідів, артеріального тиску та
загального серцево-судинного ризику; відповідні аналізи наведено в таблиці ознак.

74 /100

Типовий

AGT rs699 · генотип G/G — дві копії G пов’язані з вищим артеріальним тиском; внесок малий.
Доведено.

SH2B3 rs3184504 · генотип T/T — дві копії T пов’язані з вищим тиском і ризиком ішемічної хвороби
серця; ефект малий. Доведено.

PCSK9 rs11591147 · генотип G/G — немає алеля T, пов’язаного з нижчими ЛПНЩ і ризиком ішемічної
хвороби серця. Доведено.
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Вуглеводний обмін і маса тіла
Індекс системи — 5/100: несприятливих варіантів більше, ніж приблизно у 5% людей.
Це не є ймовірністю захворіти; ефекти окремих поширених варіантів невеликі.

Ознака Генетична схильність Що варто перевірити

Цукровий діабет 2 типу — ризик нижча · 11 глюкоза натще, HbA1c

Глюкоза натще — схильність до підвищення нижча · 11 глюкоза натще, HbA1c

Маса тіла (ІМТ) — схильність до підвищення нижча · 10 ІМТ, окружність талії

Абдомінальний розподіл жиру — схильність до
підвищення

нижча · 21 окружність талії

Фактори, що формують показник

Висновок. Профіль відповідає нижчому рівню за оціненими ознаками системи. Практичні орієнтири
— у таблиці ознак; генетичні результати слід оцінювати разом із клінічними даними.

5 /100

Нижче середнього

ADH1B rs1229984 · генотип C/C — алеля T, пов’язаного з нижчою масою тіла (ІМТ), немає; доведено.

BDNF rs6265 · генотип C/C — алеля T, пов’язаного з нижчою масою тіла (ІМТ), немає; доведено.

GIPR rs11672660 · генотип C/C — алеля T, пов’язаного з нижчою масою тіла (ІМТ), немає; доведено.
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Печінка та травлення
Індекс системи — 69/100: несприятливих варіантів більше, ніж приблизно у 69%
людей. Це не ймовірність захворіти; ефект окремих поширених варіантів невеликий.

Ознака Генетична схильність Що варто перевірити

Жирова хвороба печінки — ризик підвищена · 80 АЛТ, АСТ, ГГТ; УЗД печінки

Печінкові ферменти (АЛТ, ГГТ) — схильність до
підвищення

типова · 70 АЛТ, АСТ, ГГТ

Білірубін (синдром Жильбера) описова ознака загальний і прямий білірубін

Жовчнокам'яна хвороба — ризик типова · 68 УЗД жовчного міхура за скаргами

Гастроезофагеальний рефлюкс — ризик типова · 50 гастроентеролог за скаргами

Синдром подразненого кишечника — ризик типова · 73 гастроентеролог за скаргами

Дивертикулярна хвороба — ризик нижча · 24 харчові волокна; колоноскопія за віком

Фактори, що формують показник

Висновок. Найбільше практичне значення має увага до стану печінки та травлення. Результати не є
діагнозом; подальші обстеження обговорити з лікарем за показаннями.

69 /100

Типовий

GCKR rs1260326 · T/T — алель T підвищує ризик жирової хвороби печінки; доведено.

PNPLA3 rs738408 · C/T — алель T підвищує ризик жирової хвороби печінки; доведено.

CPS1 rs1047891 · A/A — алель A підвищує печінкові ферменти; доведено.
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Вітаміни, мінерали та
харчування
Індекс 87/100: несприятливих варіантів більше, ніж приблизно у 87% людей;
досліджено 29 маркерів. Це не ймовірність захворіти, а оцінка генетичних
особливостей системи.

Ознака Генетична схильність Що варто перевірити

Вітамін D — схильність до зниження підвищена · 94 25(OH)D у сироватці

Вітамін B12 — схильність до зниження нижча · 23 B12, за потреби — голотранскобаламін

Фолатний цикл і гомоцистеїн — схильність до
підвищення

типова · 41 гомоцистеїн, фолати, B12

Обмін заліза описова ознака феритин, залізо, насичення
трансферину

Омега-3 жирні кислоти — схильність до зниження підвищена · 82 омега-3 індекс за бажанням

Магній, цинк, селен — схильність до зниження типова · 55 магній, цинк у сироватці за
показаннями

Вітаміни A, C, E і каротиноїди — схильність до
зниження

типова · 32 за показаннями

Кальцій описова ознака кальцій (загальний/іонізований)

Фактори, що формують показник

Висновок. Практично важливо зіставити генетичні особливості з результатами аналізів у таблиці
ознак; ефект окремих поширених варіантів невеликий. Добавки обговорити з лікарем.

87 /100

Підвищений

GC rs4588 · генотип T/T — дві копії алеля T, пов’язаного з нижчим рівнем вітаміну D; доведено.

TMPRSS6 rs855791 · генотип A/A — дві копії алеля A, пов’язаного з нижчим рівнем гемоглобіну;
доведено.

FUT2 rs602662 · генотип G/A — одна копія алеля G, пов’язаного з нижчим рівнем вітаміну B12;
ймовірно.
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Нирки та сечова кислота
Індекс 58/100: несприятливих варіантів більше, ніж у приблизно 58% людей. Це не
ймовірність захворіти, а узагальнення генетичних асоціацій; досліджено 18 маркерів.

Ознака Генетична схильність Що варто перевірити

Сечова кислота і подагра — схильність до
підвищення

типова · 28 сечова кислота в крові

Фільтраційна функція нирок — схильність до
зниження

підвищена · 93 креатинін/цистатин C, рШКФ, аналіз
сечі

Сечокам'яна хвороба — ризик типова · 60 питний режим; аналіз сечі за скаргами

Фактори, що формують показник

Висновок. Генетичний профіль не визначає захворювання. Практично важливо обговорити з
лікарем контроль ознак із підвищеним рівнем і враховувати, що ефект окремих варіантів
невеликий.

58 /100

Типовий

GCKR rs1260326 · T/T — 2 копії T: вищі сечова кислота й ризик сечокам’яної хвороби; доведено.

CLDN8 rs686364 · A/G — 1 копія G: вищий рівень сечової кислоти; внесок невеликий, доведено.

SLC2A9 rs10939650 · C/T — 1 копія C: ймовірно вищий рівень сечової кислоти; внесок невеликий.
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Кістки, суглоби та сполучна
тканина
Індекс системи — 63/100: несприятливих варіантів більше, ніж у приблизно 63%
людей. Це не є ймовірністю захворіти; ефекти окремих варіантів невеликі.

Ознака Генетична схильність Що варто перевірити

Мінеральна щільність кісток — схильність до
зниження

типова · 71 денситометрія за віком і факторами
ризику; вітамін D, кальцій

Ризик остеопорозу та переломів — ризик типова · 50 денситометрія за віком

Остеоартроз — ризик нижча · 8 контроль ваги, силові вправи

Паховa грижа — ризик типова · 58 —

Тунельний синдром зап'ястка — ризик типова · 82 невролог за скаргами

Контрактура Дюпюїтрена — ризик підвищена · 75 —

Фактори, що формують показник

Висновок. Результат не встановлює діагнозу. Практично важливо враховувати симптоми зап’ястка й
долонь та обговорювати з лікарем оцінку кісткової тканини за віком і факторами ризику.

63 /100

Типовий

ADAMTS17 rs72755233 · G/A — одна копія алеля A підвищує ризик тунельного синдрому зап’ястка;
доведено.

MMP14 rs1042704 · G/A — одна копія алеля A підвищує ризик контрактури Дюпюїтрена; доведено.

SRPX rs35318931 · G/G — алеля A, пов’язаного з нижчим ризиком пахової грижі, немає; ймовірно.
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Фізична працездатність і
відновлення
Індекс 11/100: несприятливих варіантів більше, ніж приблизно у 11% людей. Це не є
ймовірністю захворіти; ефекти окремих поширених варіантів невеликі.

Ознака Генетична схильність Що варто перевірити

М'язова сила та маса — схильність до зниження нижча · 8 —

Витривалість і фізична активність — схильність до
зниження

типова · 73 —

Фактори, що формують показник

Висновок. Генетичні особливості можуть частково впливати на м’язову силу, масу та витривалість.
Практичні кроки й аналізи наведено в таблиці ознак; їх варто обговорити з лікарем.

11 /100

Нижче середнього

AATK rs36000545 · A/G — 1 копія G знижує м’язову силу та масу; доведено (кілька великих
досліджень).

SLC39A8 rs13107325 · C/C — алель T підвищує витривалість і фізичну активність; ймовірно (два
дослідження).

CCDC92 rs7133378 · G/A — 1 копія A знижує витривалість і фізичну активність; можливо (одне
дослідження).
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Імунітет, запалення та алергія
Індекс системи — 65/100: несприятливих варіантів більше, ніж приблизно у 65%
людей. Це узагальнений генетичний показник, а не ймовірність захворіти.
Досліджено 25 маркерів.

Ознака Генетична схильність Що варто перевірити

Системне запалення (СРБ) — схильність до
підвищення

типова · 60 hs-СРБ

Алергія, атопічний дерматит, астма — ризик типова · 44 за скаргами — алерголог

Аутоімунні захворювання — ризик типова · 68 за скаргами

Фактори, що формують показник

Висновок. Генетичні варіанти мають невеликий сукупний ефект і не визначають захворювання.
Практичні кроки та потребу в обстеженнях обговорити з лікарем з урахуванням симптомів і даних
таблиці ознак.

65 /100

Типовий

SH2B3 rs3184504 · генотип T/T — дві копії алеля T, пов’язаного з вищим ризиком автоімунних
захворювань; внесок варіанта невеликий. Доведено (кілька великих досліджень).

IL13 rs20541 · генотип A/G — одна копія алеля A, пов’язаного з вищим ризиком алергії, атопічного
дерматиту й астми; внесок варіанта невеликий. Доведено (кілька великих досліджень).

FUT2 rs601338 · генотип G/A — одна копія алеля A, пов’язаного з вищим рівнем системного запалення
(СРБ); внесок варіанта невеликий. Доведено (кілька великих досліджень).
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Дихальна система
Індекс 84/100: несприятливих варіантів більше, ніж приблизно у 84% людей. Це не
ймовірність захворіти, а сукупна оцінка генетичних особливостей; ефект окремого
варіанта невеликий.

Ознака Генетична схильність Що варто перевірити

Хронічне обструктивне захворювання легень —
ризик

типова · 79 спірометрія, особливо курцям

Функція легень (ОФВ1, ЖЄЛ) — схильність до
зниження

типова · 74 спірометрія за показаннями

Фактори, що формують показник

Висновок. Генетичні особливості можуть бути пов’язані з ризиком хронічного обструктивного
захворювання легень і функцією легень, але не визначають їх самостійно. Практичні кроки
наведено в таблиці ознак; їх варто обговорити з лікарем.

84 /100

Підвищений

RREB1 rs1334576 · A/A — дві копії алеля A, пов’язаного з вищим ризиком хронічного обструктивного
захворювання легень; внесок невеликий. Доведено (кілька великих досліджень).

SFTPD rs721917 · A/G — одна копія алеля G, пов’язаного з вищим ризиком хронічного обструктивного
захворювання легень; внесок невеликий. Доведено (кілька великих досліджень).

TNS1 rs2571445 · A/G — одна копія алеля A, пов’язаного з вищим ризиком хронічного обструктивного
захворювання легень; внесок невеликий. Доведено (кілька великих досліджень).
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Ендокринна система
Індекс ендокринної системи — 59/100: несприятливих алелів більше, ніж приблизно
у 59% людей. Це не ймовірність захворіти, а узагальнена оцінка генетичних
особливостей.

Ознака Генетична схильність Що варто перевірити

Щитоподібна залоза (гіпотиреоз) — ризик типова · 59 ТТГ, вільний Т4, антитіла до ТПО

Статеві гормони (тестостерон, ГЗСГ) описова ознака за показаннями

Фактори, що формують показник

Висновок. Генетичні варіанти мають невеликий індивідуальний ефект і не встановлюють діагноз.
Практичне значення мають результати ознак і відповідні обстеження, наведені в таблиці.

59 /100

Типовий

SH2B3 rs3184504 · T/T — дві копії алеля T підвищують ризик гіпотиреозу; внесок варіанта невеликий.
Доведено.

TLR3 rs3775291 · C/T — одна копія алеля T знижує ризик гіпотиреозу. Доведено.

TNFRSF14 rs2234167 · G/A — одна копія алеля A підвищує ризик гіпотиреозу; внесок варіанта
невеликий. Доведено.
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Психоемоційна сфера, сон і
звички
Індекс 32/100: несприятливих варіантів більше, ніж у приблизно 32% людей. Це
узагальнений генетичний показник, а не ймовірність захворіти.

Ознака Генетична схильність Що варто перевірити

Настрій і стресостійкість — ризик нижча · 20 —

Схильність до безсоння — ризик типова · 75 гігієна сну

Мігрень — ризик типова · 58 —

Схильність до нікотинової залежності — схильність
до підвищення

типова · 37 —

Апное сну — ризик мало даних (1 з 1) сомнолог при хропінні й денній
сонливості

Синдром неспокійних ніг — ризик нижча · 24 феритин при симптомах

Фактори, що формують показник

Висновок. Практично важливо зважати на особливості сну та інші фактичні симптоми; окремі
поширені варіанти мають невеликий ефект. Дії наведено в таблиці ознак.

32 /100

Типовий

TCF4 rs8766 · C/C — дві копії алеля C, пов’язаного з вищим ризиком схильності до безсоння; внесок
невеликий. Доведено.

IGF2BP1 rs4643373 · T/T — алеля C, пов’язаного з нижчим ризиком схильності до безсоння, немає.
Ймовірно.

MEF2D rs1925950 · G/A — одна копія алеля G, пов’язаного з вищим ризиком мігрені; внесок невеликий.
Ймовірно.
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Шкіра, зір і слух
Індекс 35/100: несприятливих варіантів більше, ніж у приблизно 35% людей. Це не є
ймовірністю захворіти; ефект кожного поширеного варіанта невеликий.

Ознака Генетична схильність Що варто перевірити

Вікова макулярна дегенерація — ризик типова · 47 огляд очного дна після 50 років

Глаукома і внутрішньоочний тиск — ризик нижча · 20 вимірювання внутрішньоочного тиску
після 40 років

Короткозорість — ризик типова · 39 —

Катаракта — ризик типова · 45 огляд офтальмолога після 50

Вікове зниження слуху — ризик типова · 92 аудіометрія за скаргами; захист від
шуму

Шум у вухах — ризик нижча · 5 —

Акне — ризик типова · 61 дерматолог за скаргами

Андрогенна алопеція — схильність до підвищення типова · 41 трихолог за бажанням

Фактори, що формують показник

Висновок. Генетичні відмінності мають невеликий внесок і не визначають захворювання. Практичні
кроки та відповідні обстеження наведено в таблиці ознак.

35 /100

Типовий

TRIOBP rs5756795 · генотип C/C — 2 копії алеля C, ймовірно підвищують ризик вікового зниження
слуху; доведеність — ймовірно.

EYA4 rs9493627 · генотип G/A — 1 копія алеля A, ймовірно підвищує ризик вікового зниження слуху;
доведеність — ймовірно.

ILDR1 rs2877561 · генотип A/C — 1 копія алеля A, ймовірно підвищує ризик вікового зниження слуху;
доведеність — ймовірно.
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16 Розділ

Клінічна навігація для лікаря
Результати можуть уточнювати оцінку ризиків і вибір тактики, але не встановлюють
діагнозів. Найбільше практичне значення мають фармакогенетичні профілі та
показники серцево-судинної системи, печінки й харчового статусу.

Напрям Що враховувати

Фармакогенетика: CYP2C9 Виявлено проміжний метаболізаторський фенотип CYP2C9 (*1/*2). Під час
призначення препаратів, для яких має значення CYP2C9, обговорити з лікарем вибір і
контроль терапії.

Фармакогенетика: NAT2 і 
SLCO1B1

Для NAT2 (*4/*5) визначено проміжний метаболізаторський фенотип; для SLCO1B1 (*1/
*5) — знижену функцію. Обговорити з лікарем значення цих результатів для
препаратів, які планують призначати.

Серцево-судинна система Індекс системи — 74. Виявлено високу схильність до ішемічної хвороби серця,
підвищену — до аневризми аорти та атеросклерозу артерій ніг, а також високі
тригліцериди. Обговорити з лікарем оцінку ліпідного профілю та серцево-судинних
факторів ризику.

Печінка та травлення Індекс системи — 69. Виявлено підвищену схильність до жирової хвороби печінки;
варіанти GCKR rs1260326 і PNPLA3 rs738408 пов’язані з цим показником. Обговорити з
лікарем контроль стану печінки.

Вітаміни та харчування Індекс системи — 87. Виявлено нижчий показник вітаміну B12, підвищений — вітаміну
D і підвищену схильність до вищого гемоглобіну. Обговорити з лікарем доцільність
лабораторної перевірки відповідних показників.

Додатково

Генетичні показники є доповненням до клінічних даних, огляду та лабораторних результатів; тактику визначає лікар.

У фолатному циклі та реакціях метилювання показник типовий; генетичних підстав для окремої
зміни тактики за цим параметром не наведено.

Для CYP2C19, CYP3A4, CYP3A5, DPYD і UGT1A1 аналіз частковий; окремі варіанти не прочитані.

Не оцінені CYP2B6, CYP2D6, CYP4F2, HLA-A, HLA-B, IFNL3 і VKORC1.
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Генетичні варіанти,
покладені в основу звіту
Перелік із 34 позицій, відібраних з первинних даних за правилами клініки. Порядок —
за спаданням практичної значущості.

Ген Варіант
Нуклеотидна та
білкова зміна Генотип Категорія Асоційований стан або ознака

CYP2C9 rs1799853 C/T Гетерозигота Фармакол. *1/*2 — проміжний метаболізатор.

NAT2 rs1801280 T/C Гетерозигота Фармакол. *4/*5 — проміжний метаболізатор.

NAT2 rs1208 G/A Гетерозигота Фармакол. *4/*5 — проміжний метаболізатор.

SLCO1B1 rs4149056 T/C Гетерозигота Фармакол. *1/*5 — знижена функція.

AGT rs699 c.803T>C
p.Met268Thr

Гомозигота Модифікатор AGT rs699: алель G і артеріальний тиск

CPS1 rs1047891 c.4235C>A
p.Thr1412Asn

Гомозигота Модифікатор CPS1 rs1047891: ліпопротеїн(a), м’язи,
фолатний цикл і нирки

GC rs4588 c.1364C>A
p.Thr455Lys

Гомозигота Модифікатор GC rs4588: варіант, пов’язаний із
рівнем вітаміну D

HIVEP1 rs2228213 c.4827G>A
p.Met1609Ile

Гомозигота Модифікатор HIVEP1 rs2228213: алель G і вищий
ІМТ

KIAA1614 rs3795503 c.2649C>T
p.Asn883Asn

Гомозигота Модифікатор KIAA1614 rs3795503: фільтраційна
функція нирок

LIME1 rs1056441 c.∗96T>C Гомозигота Модифікатор LIME1 rs1056441: алель C і рівень СРБ

NFKBIA rs8904 c.∗2C>T Гомозигота Модифікатор NFKBIA rs8904: алель A пов’язаний із
вищим артеріальним тиском

NT5DC2 rs66782572 c.137T>C
p.Val46Ala

Гомозигота Модифікатор NT5DC2 rs66782572: генетична
схильність до рівня гемоглобіну

PTTG1IP rs235314 c.259G>A
p.Ala87Thr

Гомозигота Модифікатор PTTG1IP rs235314: ЛПВЩ і печінкові
ферменти

RREB1 rs1334576 c.583G>A
p.Gly195Arg

Гомозигота Модифікатор RREB1 rs1334576: абдомінальний
розподіл жиру



ТестовийПацієнт Д. М. · Звіт від 27.09.2026 Генетичні варіанти

Генетичний центр материнства та дитинства 23

Генетичні варіанти · продовження

Ген Варіант
Нуклеотидна та
білкова зміна Генотип Категорія Асоційований стан або ознака

SH2B3 rs3184504 c.784T>C
p.Trp262Arg

Гомозигота Модифікатор SH2B3 rs3184504: ризики автоімунних і
серцево-судинних ознак

TMPRSS6 rs855791 c.2246T>C
p.Val749Ala

Гомозигота Модифікатор TMPRSS6 rs855791: варіант, пов’язаний
з обміном заліза

TPCN2 rs3829241 c.2201G>A
p.Gly734Glu

Гомозигота Модифікатор TPCN2 rs3829241: мінеральна
щільність кісток

UBE2H-DT rs11556924 c.1088G>A
p.Arg363His

Гомозигота Модифікатор UBE2H-DT rs11556924: ризик ішемічної
хвороби серця

VTN rs704 c.1199C>T
p.Thr400Met

Гомозигота Модифікатор VTN rs704: алель A і рівень холестерину
ЛПНЩ

WDFY4 rs7097397 c.5447G>A
p.Arg1816Gln

Гомозигота Модифікатор WDFY4 rs7097397: асоціація з ризиком
аутоімунних захворювань

AATK rs36000545 c.3797T>C
p.Phe1266Ser

Гетерозигота Модифікатор AATK rs36000545: м'язова сила та маса

ADAMTS17 rs72755233 c.1337C>T
p.Thr446Ile

Гетерозигота Модифікатор ADAMTS17 rs72755233: ризик
тунельного синдрому зап'ястка

ANAPC4 rs34811474 c.1397G>A
p.Arg466Gln

Гетерозигота Модифікатор ANAPC4 rs34811474: вплив на масу тіла
(ІМТ)

APOB rs1367117 c.293C>T
p.Thr98Ile

Гетерозигота Модифікатор APOB rs1367117: вплив на холестерин
ЛПНЩ

ARHGEF40 rs12889267 c.877A>G
p.Lys293Glu

Гетерозигота Модифікатор ARHGEF40 rs12889267: варіант,
пов’язаний із гемоглобіном

BAG3 rs2234962 c.451T>C
p.Cys151Arg

Гетерозигота Модифікатор BAG3 rs2234962: варіант, пов’язаний із
ризиком серцевої недостатності

CD40 rs1883832 c.-1T>C Гетерозигота Модифікатор CD40 rs1883832: алель C та ризик
аутоімунних захворювань

CDKN1B rs2066827 c.326T>G
p.Val109Gly

Гетерозигота Модифікатор CDKN1B rs2066827: варіант і ризик
цукрового діабету 2 типу
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Генетичні варіанти · продовження

Ген Варіант
Нуклеотидна та
білкова зміна Генотип Категорія Асоційований стан або ознака

CLDN8 rs686364 c.451T>C
p.Ser151Pro

Гетерозигота Модифікатор CLDN8 rs686364: сечова кислота і
подагра

COL4A1 rs1975514 c.2969-31A>G Гомозигота Модифікатор COL4A1 rs1975514: аневризма аорти та
хвороби артерій ніг

CPT1A rs2229738 c.823G>A
p.Ala275Thr

Гетерозигота Модифікатор CPT1A rs2229738: вплив на рівень
омега-3 жирних кислот

DBH rs6271 c.1645C>T
p.Arg549Cys

Гетерозигота Модифікатор DBH rs6271: алель C пов’язаний із
вищим артеріальним тиском

FADS2 rs174546 c.∗53G>A Гетерозигота Модифікатор FADS2 rs174546: варіант, пов’язаний із
тригліцеридами

FANCA rs3743860 c.3066+55A>G Гетерозигота Модифікатор FANCA rs3743860: глаукома та
внутрішньоочний тиск
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Опис варіантів
CYP2C9 rs1799853 · C/T · гетерозигота

Механізм Проміжний метаболізм може змінювати експозицію препаратів, що метаболізуються за участю
CYP2C9.

Клінічно Для целекоксибу, флубіпрофену, ібупрофену, лорноксикаму, мелоксикаму, піроксикаму та
теноксикаму рекомендовано починати з рекомендованої початкової дози й використовувати
найменшу ефективну дозу протягом найкоротшого періоду. Для фенітоїну рекомендації CPIC і
DPWG відрізняються; рішення слід обговорити з лікарем.

NAT2 rs1801280 · T/C · гетерозигота

Механізм Проміжна активність NAT2 може змінювати швидкість ацетилювання гідралазину.

Клінічно Для гідралазину обговорити початкову добову дозу щонайменше 75 мг і подальше титрування
за переносимістю; проміжним метаболізаторам може бути потрібна вища підтримувальна
доза.

SLCO1B1 rs4149056 · T/C · гетерозигота

Механізм Знижена функція транспортера SLCO1B1 може підвищувати концентрацію окремих статинів і
ризик міопатії.

Клінічно Для аторвастатину, флувастатину, ловастатину, пітавастатину, правастатину, розувастатину та
симвастатину враховувати ризик міопатії. Для частини статинів рекомендовано обговорити
альтернативу або обмеження дози; слід повідомляти лікаря про м’язові симптоми.

AGT rs699 · c.803T>C p.Met268Thr · гомозигота

Механізм AGT пов’язаний із регуляцією артеріального тиску. Для rs699 алель G асоційований із
підвищенням артеріального тиску, а алель A діє протилежно; ефект окремого поширеного
варіанта невеликий. Це доведено в кількох великих дослідженнях.

Клінічно Генотип G/G: так у ~18 % людей європейського походження. Артеріальний тиск: дві копії алеля
G, пов’язаного з вищим рівнем; внесок окремого варіанта невеликий. Зв’язок доведено в
кількох великих дослідженнях.



ТестовийПацієнт Д. М. · Звіт від 27.09.2026 Опис варіантів

Генетичний центр материнства та дитинства 26

CPS1 rs1047891 · c.4235C>A p.Thr1412Asn · гомозигота

Механізм Міссенс-варіант rs1047891 змінює амінокислоту в білку CPS1. Ефекти варіанта невеликі:
зв’язок із м’язовою масою та фільтраційною функцією нирок доведено в кількох великих
дослідженнях, із ліпопротеїном(a) — підтверджено у двох дослідженнях, а з фолатним циклом і
гомоцистеїном — описано в одному дослідженні.

Клінічно Генотип A/A: так у ~10 % людей європейського походження. Холестерин ЛПВЩ: дві копії алеля
A, пов’язаного з нижчим рівнем; внесок окремого варіанта невеликий. Артеріальний тиск: дві
копії рідшого алеля A, пов’язаного з нижчим рівнем (сприятливий варіант). М'язова сила та
маса: дві копії рідшого алеля A, пов’язаного з вищим рівнем (сприятливий варіант). Зв’язок
доведено в кількох великих дослідженнях.

GC rs4588 · c.1364C>A p.Thr455Lys · гомозигота

Механізм Варіант rs4588 у гені GC пов’язаний із рівнем вітаміну D. Алель G підвищує рівень/значення
ознаки «Вітамін D», а алель T діє протилежно. Цей ефект окремого поширеного варіанта
невеликий; його доведено в кількох великих дослідженнях.

Клінічно Генотип T/T: так у ~8 % людей європейського походження. Вітамін D: дві копії алеля T,
пов’язаного з нижчим рівнем; внесок окремого варіанта невеликий. Зв’язок доведено в
кількох великих дослідженнях.

HIVEP1 rs2228213 · c.4827G>A p.Met1609Ile · гомозигота

Механізм Варіант rs2228213 у гені HIVEP1 пов’язаний із відмінностями в масі тіла та ІМТ. Алель G
підвищує значення цієї ознаки, а алель A діє протилежно; ефект окремого поширеного
варіанта невеликий.

Клінічно Генотип G/G: так у ~43 % людей європейського походження. Маса тіла (ІМТ): рідшого алеля A,
пов’язаного з нижчим рівнем, немає — як у більшості людей. Зв’язок доведено в кількох
великих дослідженнях.

KIAA1614 rs3795503 · c.2649C>T p.Asn883Asn · гомозигота

Механізм Варіант KIAA1614 rs3795503 пов’язаний із фільтраційною функцією нирок. Алель T підвищує
рівень/значення цієї ознаки, а алель C діє протилежно; ефект окремого поширеного варіанта
невеликий. Зв’язок доведено в кількох великих дослідженнях.

Клінічно Генотип C/C: так у ~47 % людей європейського походження. Фільтраційна функція нирок:
рідшого алеля T, пов’язаного з вищим рівнем, немає — як у більшості людей. Зв’язок доведено
в кількох великих дослідженнях.
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LIME1 rs1056441 · c.∗96T>C · гомозигота

Механізм Варіант rs1056441 розташований у 3′-нетрансльованій ділянці гена LIME1. За наявними
даними, алель C пов’язаний із вищим рівнем системного запалення, оціненого за СРБ; ефект
окремого поширеного варіанта невеликий.

Клінічно Генотип C/C: так у ~49 % людей європейського походження. Системне запалення (СРБ):
рідшого алеля T, пов’язаного з нижчим рівнем, немає — як у більшості людей. Зв’язок
доведено в кількох великих дослідженнях.

NFKBIA rs8904 · c.∗2C>T · гомозигота

Механізм Варіант rs8904 розташований у 3′-нетрансльованій ділянці NFKBIA. У дослідженнях алель A
був пов’язаний із вищим артеріальним тиском, а алель G — із протилежним напрямом ефекту;
ефект окремого поширеного варіанта невеликий. Це доведено в кількох великих
дослідженнях.

Клінічно Генотип A/A: так у ~14 % людей європейського походження. Артеріальний тиск: дві копії алеля
A, пов’язаного з вищим рівнем; внесок окремого варіанта невеликий. Зв’язок доведено в
кількох великих дослідженнях.

NT5DC2 rs66782572 · c.137T>C p.Val46Ala · гомозигота

Механізм Варіант у гені NT5DC2 пов’язаний із рівнем гемоглобіну. Алель A асоційований із вищим рівнем/
значенням цієї ознаки, а алель G — із протилежним напрямом; ефект окремого поширеного
варіанта невеликий.

Клінічно Генотип G/G: так у ~30 % людей європейського походження. Гемоглобін: рідшого алеля A,
пов’язаного з вищим рівнем, немає — як у більшості людей. Зв’язок доведено в кількох
великих дослідженнях.

PTTG1IP rs235314 · c.259G>A p.Ala87Thr · гомозигота

Механізм PTTG1IP — ген, пов’язаний із варіаціями рівня холестерину ЛПВЩ та печінкових ферментів.
Для цього варіанта конкретний механізм не деталізований; ефект кожного алеля невеликий.

Клінічно Генотип T/T: так у ~29 % людей європейського походження. Холестерин ЛПВЩ: рідшого алеля
C, пов’язаного з вищим рівнем, немає — як у більшості людей. Печінкові ферменти (АЛТ, ГГТ):
алеля C, пов’язаного з вищим рівнем, немає. Зв’язок доведено в кількох великих
дослідженнях.
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RREB1 rs1334576 · c.583G>A p.Gly195Arg · гомозигота

Механізм Варіант у гені RREB1 пов’язаний з абдомінальним розподілом жиру. Точний механізм цього
зв’язку не визначений; ефект поширеного варіанта невеликий.

Клінічно Генотип A/A: так у ~17 % людей європейського походження. Хронічне обструктивне
захворювання легень: дві копії алеля A, пов’язаного з вищим ризиком; внесок окремого
варіанта невеликий. Зв’язок доведено в кількох великих дослідженнях.

SH2B3 rs3184504 · c.784T>C p.Trp262Arg · гомозигота

Механізм rs3184504 — поширений варіант у гені SH2B3, що змінює амінокислоту в білку. Варіант
пов’язаний із кількома імунними, серцево-судинними та іншими ознаками; ефект кожного
генотипу невеликий.

Клінічно Генотип T/T: так у ~24 % людей європейського походження. Аутоімунні захворювання: дві копії
алеля T, пов’язаного з вищим ризиком; внесок окремого варіанта невеликий. Ішемічна
хвороба серця: дві копії алеля T, пов’язаного з вищим ризиком; внесок окремого варіанта
невеликий. Артеріальний тиск: дві копії алеля T, пов’язаного з вищим рівнем; внесок окремого
варіанта невеликий. Зв’язок доведено в кількох великих дослідженнях.

TMPRSS6 rs855791 · c.2246T>C p.Val749Ala · гомозигота

Механізм Ген TMPRSS6 пов’язаний із регуляцією обміну заліза. Для цього поширеного варіанта описано
невеликий ефект на відповідну ознаку; асоціацію підтверджено у двох дослідженнях.

Клінічно Генотип A/A: так у ~19 % людей європейського походження. Гемоглобін: дві копії алеля A,
пов’язаного з нижчим рівнем; внесок окремого варіанта невеликий. Обмін заліза (описова
ознака): немає копій алеля G, пов’язаного з вищим показником. Зв’язок доведено в кількох
великих дослідженнях.

TPCN2 rs3829241 · c.2201G>A p.Gly734Glu · гомозигота

Механізм Варіант у гені TPCN2 пов’язаний із мінеральною щільністю кісток. Алель A підвищує значення
цієї ознаки, а алель G діє протилежно; ефект окремого поширеного варіанта невеликий.
Доведено в кількох великих дослідженнях.

Клінічно Генотип G/G: так у ~37 % людей європейського походження. Мінеральна щільність кісток:
рідшого алеля A, пов’язаного з вищим рівнем, немає — як у більшості людей. Зв’язок доведено
в кількох великих дослідженнях.
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UBE2H-DT rs11556924 · c.1088G>A p.Arg363His · гомозигота

Механізм Варіант rs11556924 у UBE2H-DT пов’язаний з ішемічною хворобою серця. Точний біологічний
механізм у цих даних не наведено; ефект поширеного варіанта невеликий.

Клінічно Генотип C/C: так у ~38 % людей європейського походження. Ішемічна хвороба серця: рідшого
алеля T, пов’язаного з нижчим ризиком, немає — як у більшості людей. Артеріальний тиск:
рідшого алеля T, пов’язаного з нижчим рівнем, немає — як у більшості людей. Серцева
недостатність: рідшого алеля T, пов’язаного з нижчим ризиком, немає — як у більшості людей.
Зв’язок доведено в кількох великих дослідженнях.

VTN rs704 · c.1199C>T p.Thr400Met · гомозигота

Механізм VTN — ген, варіант якого пов’язаний із рівнем холестерину ЛПНЩ. Для rs704 алель A
пов’язаний із підвищенням ЛПНЩ, а алель G — із протилежним напрямом; ефект окремого
поширеного варіанта невеликий.

Клінічно Генотип G/G: так у ~27 % людей європейського походження. Тригліцериди: рідшого алеля A,
пов’язаного з нижчим рівнем, немає — як у більшості людей. Холестерин ЛПНЩ: алеля A,
пов’язаного з вищим рівнем, немає. Зв’язок доведено в кількох великих дослідженнях.

Харчування Для підтримання сприятливого рівня ЛПНЩ дотримуйтеся раціону з обмеженням насичених
жирів.

WDFY4 rs7097397 · c.5447G>A p.Arg1816Gln · гомозигота

Механізм rs7097397 — міссенс-варіант у гені WDFY4, який змінює послідовність білка. Алель G
асоційований із підвищенням ризику ознаки «Аутоімунні захворювання», а алель A — із
протилежним напрямом; ефект окремого поширеного варіанта невеликий.

Клінічно Генотип G/G: так у ~40 % людей європейського походження. Аутоімунні захворювання:
рідшого алеля A, пов’язаного з нижчим ризиком, немає — як у більшості людей. Зв’язок
доведено в кількох великих дослідженнях.

AATK rs36000545 · c.3797T>C p.Phe1266Ser · гетерозигота

Механізм Варіант rs36000545 у гені AATK пов'язаний із рівнем м'язової сили та маси. Механізм цього
зв'язку у вхідних даних не деталізований; ефект окремого поширеного варіанта невеликий.

Клінічно Генотип A/G: так у ~48 % людей європейського походження. М'язова сила та маса: одна копія
алеля G, пов’язаного з нижчим рівнем; внесок окремого варіанта невеликий. Зв’язок доведено
в кількох великих дослідженнях.
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ADAMTS17 rs72755233 · c.1337C>T p.Thr446Ile · гетерозигота

Механізм Варіант rs72755233 у гені ADAMTS17 пов’язаний із тунельним синдромом зап’ястка. Алель A
підвищує ризик ознаки, а алель G діє протилежно; ефект окремого поширеного варіанта
невеликий. Доведено в кількох великих дослідженнях.

Клінічно Генотип G/A: так у ~19 % людей європейського походження. Тунельний синдром зап'ястка:
одна копія алеля A, пов’язаного з вищим ризиком; внесок окремого варіанта невеликий.
Зв’язок доведено в кількох великих дослідженнях.

ANAPC4 rs34811474 · c.1397G>A p.Arg466Gln · гетерозигота

Механізм ANAPC4 бере участь у клітинних процесах, пов’язаних із регуляцією білків. Варіант rs34811474
може бути пов’язаний із відмінностями маси тіла та ІМТ; ефект окремого поширеного варіанта
невеликий.

Клінічно Генотип G/A: так у ~34 % людей європейського походження. Маса тіла (ІМТ): одна копія
рідшого алеля A, пов’язаного з нижчим рівнем (сприятливий варіант). Зв’язок доведено в
кількох великих дослідженнях.

Харчування Збалансований раціон і регулярна фізична активність допомагають контролювати масу тіла.

APOB rs1367117 · c.293C>T p.Thr98Ile · гетерозигота

Механізм Варіант rs1367117 у APOB пов’язаний із рівнем холестерину ЛПНЩ. Алель A підвищує рівень
цієї ознаки, а алель G діє протилежно; ефект окремого поширеного варіанта невеликий.

Клінічно Генотип G/A: так у ~43 % людей європейського походження. Холестерин ЛПНЩ: одна копія
алеля A, пов’язаного з вищим рівнем; внесок окремого варіанта невеликий. Зв’язок доведено
в кількох великих дослідженнях.

Харчування Для підтримки рівня ЛПНЩ обговоріть раціон з обмеженням насичених жирів.

ARHGEF40 rs12889267 · c.877A>G p.Lys293Glu · гетерозигота

Механізм Варіант у гені ARHGEF40 пов’язаний із рівнем гемоглобіну. Алель A асоційований із вищим
значенням, а алель G — із протилежним напрямом; ефект окремого поширеного варіанта
невеликий.

Клінічно Генотип A/G: так у ~27 % людей європейського походження. Гемоглобін: одна копія алеля G,
пов’язаного з нижчим рівнем; внесок окремого варіанта невеликий. Зв’язок доведено в
кількох великих дослідженнях.
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BAG3 rs2234962 · c.451T>C p.Cys151Arg · гетерозигота

Механізм Варіант розташований у гені BAG3. Для цього маркера описано зв’язок із ризиком серцевої
недостатності; ефект окремого поширеного варіанта невеликий.

Клінічно Генотип T/C: так у ~33 % людей європейського походження. Серцева недостатність: одна копія
рідшого алеля C, пов’язаного з нижчим ризиком (сприятливий варіант). Зв’язок доведено в
кількох великих дослідженнях.

CD40 rs1883832 · c.-1T>C · гетерозигота

Механізм Варіант rs1883832 розташований у 5′-нетрансльованій ділянці гена CD40. Для алеля C описано
підвищення ризику ознаки «Аутоімунні захворювання», а для алеля T — протилежний
напрямок ефекту.

Клінічно Генотип T/C: так у ~38 % людей європейського походження. Аутоімунні захворювання: одна
копія рідшого алеля T, пов’язаного з нижчим ризиком (сприятливий варіант). Зв’язок доведено
в кількох великих дослідженнях.

CDKN1B rs2066827 · c.326T>G p.Val109Gly · гетерозигота

Механізм rs2066827 — міссенс-варіант у гені CDKN1B, який змінює амінокислоту в білку. Для цього
варіанта алель G пов’язаний із підвищенням ризику цукрового діабету 2 типу, а алель T — із
протилежним напрямом ефекту; ефект окремого поширеного варіанта невеликий.

Клінічно Генотип T/G: так у ~37 % людей європейського походження. Цукровий діабет 2 типу: одна
копія алеля G, пов’язаного з вищим ризиком; внесок окремого варіанта невеликий. Зв’язок
доведено в кількох великих дослідженнях.

CLDN8 rs686364 · c.451T>C p.Ser151Pro · гетерозигота

Механізм Ген CLDN8 пов’язаний з ознакою «Сечова кислота і подагра». Алель G підвищує рівень або
значення цієї ознаки, а алель A діє протилежно; ефект окремого поширеного варіанта
невеликий і доведений у кількох великих дослідженнях.

Клінічно Генотип A/G: так у ~37 % людей європейського походження. Сечова кислота і подагра: одна
копія алеля G, пов’язаного з вищим рівнем; внесок окремого варіанта невеликий. Зв’язок
доведено в кількох великих дослідженнях.
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COL4A1 rs1975514 · c.2969-31A>G · гомозигота

Механізм Варіант rs1975514 розташований в інтроні гена COL4A1. Алель C пов’язаний із підвищенням
ризику аневризми аорти та атеросклерозу артерій ніг, а алель T — із протилежним напрямом
ефекту. Ефект окремого поширеного варіанта невеликий; асоціацію підтверджено у двох
дослідженнях.

Клінічно Генотип C/C: так у ~14 % людей європейського походження. Аневризма аорти та атеросклероз
артерій ніг: дві копії алеля C, пов’язаного з вищим ризиком; внесок окремого варіанта
невеликий. Зв’язок підтверджено у двох дослідженнях.

CPT1A rs2229738 · c.823G>A p.Ala275Thr · гетерозигота

Механізм Варіант rs2229738 у гені CPT1A пов’язаний із рівнем омега-3 жирних кислот. Алель C має
напрям ефекту на підвищення цієї ознаки, а алель T — протилежний; ефект окремого
поширеного варіанта невеликий. Це доведено в кількох великих дослідженнях.

Клінічно Генотип C/T: так у ~14 % людей європейського походження. Омега-3 жирні кислоти: одна
копія алеля T, пов’язаного з нижчим рівнем; внесок окремого варіанта невеликий. Зв’язок
доведено в кількох великих дослідженнях.

DBH rs6271 · c.1645C>T p.Arg549Cys · гетерозигота

Механізм Ген DBH пов’язаний із регуляцією артеріального тиску. Варіант rs6271 змінює амінокислоту в
білку; описаний ефект невеликий.

Клінічно Генотип C/T: так у ~13 % людей європейського походження. Артеріальний тиск: одна копія
рідшого алеля T, пов’язаного з нижчим рівнем (сприятливий варіант). Зв’язок доведено в
кількох великих дослідженнях.

FADS2 rs174546 · c.∗53G>A · гетерозигота

Механізм FADS2 бере участь у метаболізмі жирних кислот. Варіант rs174546 пов’язаний із рівнем
тригліцеридів; ефект окремого поширеного варіанта невеликий і доведений у кількох великих
дослідженнях.

Клінічно Генотип C/T: так у ~45 % людей європейського походження. Тригліцериди: одна копія алеля T,
пов’язаного з вищим рівнем; внесок окремого варіанта невеликий. Зв’язок доведено в кількох
великих дослідженнях.

Харчування Для підтримки рівня тригліцеридів обговоріть раціон із обмеженням насичених жирів.
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FANCA rs3743860 · c.3066+55A>G · гетерозигота

Механізм rs3743860 — поширений варіант у некодуючій ділянці FANCA. У кількох великих дослідженнях
алель T був пов’язаний із підвищеним ризиком глаукоми та внутрішньоочного тиску, а алель C
— із протилежним напрямом; ефект окремого варіанта невеликий.

Клінічно Генотип T/C: так у ~48 % людей європейського походження. Глаукома і внутрішньоочний тиск:
одна копія рідшого алеля C, пов’язаного з нижчим ризиком (сприятливий варіант). Зв’язок
доведено в кількох великих дослідженнях.
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18 Розділ

Межі методу та застереження

Що цей звіт робить Чого цей звіт не робить

Технічні обмеження
Обмеження Практичний наслідок

Обсяг аналізу Повноекзомне секвенування: кодуюча частина геному (~20 000 генів), набір захоплення
IDT xGen Exome Research Panel v2. Позиції поза зоною захоплення не досліджуються.

Не досліджено або
досліджено частково

CFTR — частково (не прочитано: 3849+10kbC->T); CYP2C19 — частково (не прочитано:
rs12248560); CYP3A4 — частково (не прочитано: *22); CYP3A5 — частково (не прочитано:
*3); DPYD — частково (не прочитано: c.1129-5923C>G); UGT1A1 — частково (не
прочитано: *80); CYP2B6; CYP2D6; CYP4F2; HLA-A; HLA-B; IFNL3; VKORC1

Фармакогени з
псевдогенами

CYP2D6: число копій гена за VCF не визначається; диплотип — дослідницький режим
PharmCAT.

Індекси систем Перцентиль за частотами gnomAD для досліджених позицій з доведеним ефектом; не є
валідованою полігенною шкалою ризику.

Версії баз ClinVar 2026-09-13, PharmCAT 3.4.0, rules-0.1 (2026-09-24).

Носійство генетичного варіанта не є прямою причиною захворювання. Клінічно значущі знахідки
потребують підтвердження іншим методом і консультації лікаря-генетика.

Лікар-генетик · підпис, ПІБ Дата видачі звіту

Показує фармакогенетичні контексти за
настановами CPIC і DPWG.

Оцінює системи організму за прозорою
панеллю варіантів з рівнями доказовості.

Розрізняє «варіант не виявлено» і «позицію
не досліджено».

Документ не є медичною діагностикою. Це
загальноінформативний звіт з оцінки
полігенних і мультифакторних ризиків;
методика такої оцінки не стандартизована.

Не є підставою для призначення,
скасування чи зміни лікування.

Не виявляє великих делецій/дуплікацій,
повторів, транслокацій і низького
мозаїцизму.



ТестовийПацієнт Д. М. · Звіт від 27.09.2026 Нотатки

Генетичний центр материнства та дитинства 35

Нотатки
Для записів під час консультації з лікарем.



Генетичний центр
материнства та дитинства

професора Микитенка · Київ

Адреса Київ, вул. Польова, 73

Телефон +38 (095) 133-21-15

Пошта office@genetics.kyiv.ua

Сайт genetics.kyiv.ua

Звіт підготовлено генетичним центром і перевірено лікарем-генетиком. Генетичні дані конфіденційні.


	ГенПланWellness
	Як читати цей звіт
	Зміст
	Головне з цього звіту
	Найближчі кроки

	Профіль систем
	Фармакогенетика:пріоритетні контексти
	Як це використовувати

	Препарати, для яких профіль має значення
	Препарати, для яких профіль має значення · продовження
	Серцево-судинна система та ліпіди
	Вуглеводний обмін і маса тіла
	Печінка та травлення
	Вітаміни, мінерали та харчування
	Нирки та сечова кислота
	Кістки, суглоби та сполучна тканина
	Фізична працездатність і відновлення
	Імунітет, запалення та алергія
	Дихальна система
	Ендокринна система
	Психоемоційна сфера, сон і звички
	Шкіра, зір і слух
	Клінічна навігація для лікаря
	Додатково

	Генетичні варіанти,покладені в основу звіту
	Генетичні варіанти · продовження
	Генетичні варіанти · продовження
	Опис варіантів
	Межі методу та застереження
	Технічні обмеження

	Нотатки


