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ПОВНОГЕНОМНИЙ ПОШУК ГЕНЕТИЧНИХ АСОЦIАЦIЙ
ПОШИРЕНИХ ЗАХВОРЮВАНЬ В УКРАЇНI: СУЧАСНI

МЕТОДИ ТА IНСТРУМЕНТИ

Комплекснi неiнфекцiйнi захворювання, зокрема серцево-судиннi, онкологiчнi та
аутоiмуннi, становлять основний тягар для системи охорони здоров’я України. Їх етiо-
логiя є результатом складної взаємодiї генетичних факторiв та впливу навколишнього
середовища. Повногеномнi асоцiативнi дослiдження (GWAS) є ефективним iнструмен-
том для iдентифiкацiї генетичних варiантiв, пов’язаних iз ризиком розвитку цих хво-
роб. Однак iнтерпретацiя результатiв GWAS залишається складним завданням, що
потребує використання сучасних бiоiнформатичних методiв аналiзу.

У статтi узагальнено сучаснi пiдходи та iнструменти для проведення GWAS i
подальшої обробки даних з урахуванням особливостей української популяцiї. Розгля-
нуто основнi етапи дослiдження — вiд контролю якостi генотипових даних до прi-
оритезацiї причинних варiантiв iз застосуванням iнструментiв на основi машинного
навчання, зокрема Combined Annotation Dependent Depletion (CADD) та новiтнiх ме-
тодiв повногеномної регресiї, таких як Regenie. Особливу увагу придiлено зростаючiй
ролi штучного iнтелекту у виявленнi складних нелiнiйних залежностей у геномних
даних. Пiдкреслено унiкальнiсть генофонду населення України, що обґрунтовує необ-
хiднiсть масштабних нацiональних геномних дослiджень для розроблення ефективних
стратегiй персоналiзованої медицини та профiлактики поширених захворювань.

Ключовi слова: повногеномнi асоцiативнi дослiдження, геномний аналiз, бiоiнфор-
матика, машинне навчання, штучний iнтелект, генетичне прогнозування, персоналi-
зована медицина, Україна.

1. Вступ. Сучасна система охорони здоров’я України, як i бiльшостi країн свi-
ту, стикається з проблемою високої поширеностi комплексних (багатофактор-
них) неiнфекцiйних захворювань. За статистичними даними, серцево-судиннi
хвороби спричиняють понад 50% випадкiв смертностi в Українi, а онкологiчнi
патологiї посiдають друге мiсце за цим показником. Значну медико-соцiальну
проблему становлять також ендокриннi захворювання.

Особливе мiсце серед ендокринної патологiї займають аутоiмуннi захворю-
вання щитоподiбної залози (АIЗ ЩЗ) є органоспецифiчними патологiями, якi
вражають близько 2-5% загальної популяцiї, причому поширенiсть серед жi-
нок (5-15%) є суттєво вищою, нiж серед чоловiкiв (1-5%) [1]. Такi патологiї є
наслiдком складної взаємодiї мiж генетичною схильнiстю iндивiда та фактора-
ми навколишнього середовища, зокрема способом життя, харчуванням i станом
екосистеми. Розкриття генетичної архiтектури цих хвороб має ключове значе-
ння для розроблення нових пiдходiв до дiагностики, профiлактики та персона-
лiзованого лiкування.

Революцiйний прогрес у дослiдженнi генетичних чинникiв людини забез-
печили повногеномнi асоцiативнi дослiдження (GWAS), що дають змогу без
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попереднiх гiпотез аналiзувати геном та виявляти варiанти, асоцiйованi з ризи-
ком розвитку захворювань. Завдяки цим дослiдженням iдентифiковано тисячi
локусiв, пов’язаних iз сотнями хвороб та фенотипових ознак. Ефективне за-
стосування GWAS потребує великих обсягiв якiсних геномних даних, значних
обчислювальних ресурсiв i високої квалiфiкацiї фахiвцiв. Для України трива-
лий час це залишалося обмеженням через технологiчнi та фiнансовi бар’єри.

Попри значнi досягнення, трансляцiя результатiв GWAS у клiнiчну практи-
ку залишається складним завданням. Бiльшiсть виявлених асоцiацiй локалiзу-
ються в некодуючих дiлянках геному, мають незначний iндивiдуальний ефект,
а їхня функцiональна роль часто невiдома [2]. Це зумовлює появу проблеми
пост-GWAS аналiзу: серед тисяч статистично значущих асоцiацiй необхiдно ви-
окремити бiологiчно релевантнi варiанти, встановити причиннi гени та механi-
зми.

Розв’язання цiєї проблеми потребує iнтеграцiї геномних даних iз функцiо-
нальною анотацiєю, що здiйснюється за допомогою сучасних бiоiнформатичних
iнструментiв, методiв машинного навчання та штучного iнтелекту [3].

Метою цiєї статтi є огляд сучасних методiв проведення GWAS та подальшого
аналiзу з акцентом на їх застосуваннi для вивчення поширених в Українi захво-
рювань. Розглянемо ключовi обчислювальнi iнструменти, зокрема Regenie для
ефективного регресiйного моделювання та CADD для функцiональної прiори-
тезацiї варiантiв. Окремо обґрунтуємо необхiднiсть проведення повногеномних
дослiджень на українськiй популяцiї, зважаючи на її унiкальну генетичну рi-
зноманiтнiсть.

2. Основний результат.
2.1. Генетичнi дослiдження в Українi. Однiєю з ключових проблем су-

часної бiомедичної науки в Українi є вiдсутнiсть великомасштабних геномних
дослiджень поширених захворювань. Бiльшiсть проведених у свiтi повногеном-
них асоцiативних дослiджень (GWAS) базуються на вибiрках осiб переважно
європейського походження, що обмежує можливiсть прямої екстраполяцiї їхнiх
результатiв на українську популяцiю.

Нещодавнi дослiдження геномної рiзноманiтностi населення України, вико-
нанi пiд керiвництвом Тараса Олексика, засвiдчили унiкальнiсть українського
генофонду. У ходi секвенування геномiв 97 осiб було виявлено понад 13 мiльйо-
нiв генетичних варiантiв, серед яких близько 500 тисяч ранiше не були описанi.
Встановлено також, що частоти багатьох клiнiчно значущих мутацiй в українцiв
iстотно вiдрiзняються вiд iнших європейських популяцiй [4].

Цi данi пiдкреслюють необхiднiсть проведення системних дослiджень гене-
тичних детермiнант поширених в Українi патологiй. Зокрема, iснує висока ймо-
вiрнiсть, що фактори генетичного ризику для серцево-судинних, ендокринних
та онкологiчних захворювань у представникiв української популяцiї мають спе-
цифiчнi вiдмiнностi вiд тих, що виявленi в iнших етнiчних групах.

У цьому контекстi актуальними стратегiчними завданнями є:
• створення нацiональної iнфраструктури для проведення геномних дослi-
джень, включно з формуванням бiобанкiв для збору, зберiгання та аналiзу
бiологiчних зразкiв;

• реалiзацiя повномасштабних GWAS, спрямованих на виявлення популя-
цiйно специфiчних генетичних маркерiв ризику поширених захворювань.
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Важливим кроком у цьому напрямi стало ухвалення Кабiнетом Мiнiстрiв
України «Порядку збору, зберiгання та використання бiологiчних зразкiв лю-
дини з дослiдницькою метою» [5], що створює необхiдне правове пiдґрунтя для
розвитку бiобанкiнгу та геномних iнiцiатив у країнi.

Попри обмежену кiлькiсть масштабних проектiв, в Українi вже реалiзую-
ться перспективнi науковi iнiцiативи, якi демонструють значний потенцiал у
галузi геномiки. Зокрема, мiжнародний проєкт «Геномiка цукрового дiабету 1
типу в Українi» передбачає залучення 20000 учасникiв (10000 пацiєнтiв та 10000
осiб контрольної групи) для проведення повноекзомного секвенування та гено-
типування. Незважаючи на обмеження, пов’язанi з воєнними дiями, у межах
проєкту вже зiбрано понад 13500 зразкiв i отримано високоякiснi данi майже
для 10000 учасникiв, що заклало основу для формування першого у Схiднiй Єв-
ропi каталогу генетичних варiантiв ЦД1 та дозволило iдентифiкувати випадки
моногенного дiабету [6].

2.2. GWAS i штучний iнтелект у сучасних геномних дослiдженнях.
Методологiя GWAS: вiд даних до асоцiацiй. Проведення GWAS є бага-

тоетапним процесом, що потребує ретельного планування та суворого контролю
якостi на всiх стадiях дослiдження [7]. Вихiднi генотипнi данi зазвичай форму-
ються у форматi VCF (Variant Call Format), однак з огляду на значнi обсяги
iнформацiї та обчислювальнi вимоги їх часто конвертують у бiнарнi формати,
сумiснi зi спецiалiзованими iнструментами аналiзу. Найбiльш поширеним серед
таких iнструментiв є програмний пакет PLINK, який фактично став стандартом
для опрацювання GWAS-даних.

Однiєю з ключових складових аналiтичного конвеєра є контроль якостi да-
них, спрямований на мiнiмiзацiю впливу технiчних артефактiв i помилок гено-
типування, що можуть зумовлювати хибнопозитивнi асоцiацiї. Типовий прото-
кол контролю якостi, реалiзований у PLINK, передбачає фiльтрацiю як зраз-
кiв, так i генетичних варiантiв за показниками частки пропущених генотипiв,
частоти мiнорного алеля (MAF) та вiдхилення вiд рiвноваги Хардi–Вайнберга
(HWE), а також iдентифiкацiю та усунення прихованої спорiдненостi мiж уча-
сниками дослiдження [8].

Важливим аспектом є також урахування популяцiйної стратифiкацiї, оскiль-
ки iгнорування популяцiйної структури може призводити до систематичних змi-
щень оцiнок асоцiацiї. З огляду на складну демографiчну iсторiю української
популяцiї, доцiльним є застосування аналiзу головних компонент (PCA), який
дає змогу виявити основнi напрями генетичної варiабельностi мiж iндивiдами
та включити вiдповiднi компоненти як коварiати у регресiйнi моделi.

Статистичний аналiз у GWAS ґрунтується на тестуваннi асоцiацiї мiж ко-
жним окремим генетичним варiантом (SNP) i дослiджуваною ознакою, зокре-
ма за допомогою лiнiйної або логiстичної регресiї залежно вiд типу фенотипу.
Отриманi результати зазвичай вiзуалiзують у виглядi мангеттенських графi-
кiв, що вiдображають геномний розподiл сигналiв асоцiацiї. Оскiльки кiлькiсть
проведених тестiв сягає мiльйонiв, обов’язковим є застосування корекцiй на
множиннi порiвняння, серед яких одним iз найконсервативнiших пiдходiв є ко-
рекцiя Бонферронi.

2.3. Приклад застосування GWAS: аутоiмуннi захворювання щи-
топодiбної залози. Аутоiмуннi захворювання щитоподiбної залози, зокрема
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аутоiмунний тиреоїдит (тиреоїдит Хашимото), є показовою моделлю компле-
ксних патологiй, генетична архiтектура яких iнтенсивно вивчається за допо-
могою GWAS. Результати таких дослiджень засвiдчили наявнiсть численних
генетичних локусiв, що вiдображають складну взаємодiю мiж системною iмун-
ною схильнiстю та тиреоїд-специфiчними бiологiчними механiзмами [9].

Iдентифiкованi гени-асоцiати умовно групуються за їхньою бiологiчною ро-
ллю у формуваннi ризику захворювання. Одна частина з них пов’язана iз за-
гальною аутоiмунною схильнiстю та пiдвищує ймовiрнiсть розвитку рiзних ау-
тоiмунних патологiй, включно з цукровим дiабетом 1 типу та ревматоїдним ар-
тритом. До цiєї категорiї належить регiон HLA на 6-й хромосомi, який кодує бiл-
ки головного комплексу гiстосумiсностi та вiдiграє ключову роль у презентацiї
антигенiв Т-лiмфоцитам. Вагомий внесок також мають варiанти гена PTPN22,
що кодує тирозинфосфатазу – негативний регулятор активацiї Т-клiтин, пору-
шення функцiї якого може знижувати контроль iмунної вiдповiдi. Подiбно до
цього, ген CTLA4 залучений до пiдтримання iмунної толерантностi через iнгi-
бування активацiї Т-лiмфоцитiв, а його полiморфiзми асоцiйованi з пiдвищеним
ризиком автоiмунних реакцiй.

Iнша група генiв має бiльш безпосереднiй зв’язок iз бiологiєю щитоподiбної
залози. Зокрема, FOXE1 кодує транскрипцiйний фактор, критично важливий
для ембрiонального розвитку та морфогенезу щитоподiбної залози, що зумов-
лює його значення у формуваннi органоспецифiчної схильностi. Водночас ген
TSHR, який кодує рецептор тиреотропного гормону, є важливим функцiональ-
ним елементом регуляцiї тиреоїдної активностi; його генетичнi варiанти найча-
стiше демонструють асоцiацiї з хворобою Грейвса. У сукупностi цi данi пiдкре-
слюють полiгенну природу АIЗ ЩЗ i свiдчать про поєднання загальноiмунних
i органоспецифiчних генетичних чинникiв у патогенезi цих захворювань.

Цей приклад демонструє, як GWAS допомагає виявляти складнi бiологiчнi
шляхи, що лежать в основi патологiї, вказуючи на конкретнi гени та механiзми,
якi можуть стати цiлями для подальших дослiджень та розробки терапiї.

2.4. Regenie: тестування на основi повногеномної регресiї. Тради-
цiйнi GWAS-моделi, якi аналiзують кожен варiант окремо, є обчислювально за-
тратними та не завжди враховують полiгенну природу складних захворювань.
Метод Regenie, розроблений дослiдницькою групою корпорацiї Regeneron, базу-
ється на машинному навчаннi для побудови повногеномної регресiйної моделi.

Пiдхiд Regenie складається з двох етапiв. На першому етапi будується ре-
гресiйна модель на основi пiдмножини високоякiсних генетичних маркерiв, що
дозволяє ефективно врахувати полiгенний ефект, спорiдненiсть та популяцiйну
структуру без необхiдностi обчислення громiздкої матрицi генетичної спорiдне-
ностi (GRM).

На другому етапi проводиться швидке тестування асоцiацiй для кожного ва-
рiанта окремо, враховуючи вже розрахованi на першому етапi полiгеннi преди-
ктори. Такий пiдхiд iстотно прискорює аналiз i дозволяє одночасно працювати
з багатьма фенотипами [10].

Ключовою перевагою Regenie є можливiсть проведення аналiзу на рiвнi ге-
нiв iз використанням агрегованих тестiв (burden, SKAT, ACAT), що забезпечує
виявлення сукупного ефекту рiдкiсних варiантiв у межах одного гена. Це осо-
бливо актуально для виявлення генiв, у яких накопичення рiдкiсних мутацiй
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Рис. 1. Схема повногеномного асоцiативного аналiзу за допомогою Regenie.

може суттєво впливати на ризик захворювання, що часто пропускається стан-
дартними GWAS.

У порiвняннi з BOLT-LMM та SAIGE, алгоритм regenie демонструє суттєвi
переваги з точки зору обчислювальної ефективностi, що є критично важливим
для аналiзу великих когорт.

Швидкодiя regenie суттєво перевищує BOLT-LMM, забезпечуючи понад 30-
разове загальне прискорення на етапах побудови нульової моделi та асоцiатив-
ного тестування. Порiвняно з SAIGE, regenie приблизно у 350 разiв швидшим
на кроцi 1, використовував лише 40% пам’ятi, а на кроцi 2 демонстрував у деся-
тки разiв менший час виконання завдяки ефективнiй паралелiзацiї. Максималь-
не використання оперативної пам’ятi для regenie становило 12,9 ГБ, натомiсть
BOLT-LMM потребував до 50 ГБ.

Поєднання високої швидкодiї та помiрного використання пам’ятi дозволяє
regenie забезпечувати стабiльну масштабованiсть для аналiзу як кiлькiсних, так
i бiнарних фенотипiв, включно з ознаками з вираженим дисбалансом «випадок-
контроль». Це робить regenie оптимальним вибором для високопродуктивних
GWAS-аналiзiв у великих популяцiйних дослiдженнях.

2.5. CADD: iнструмент прiоритезацiї варiантiв на основi машин-
ного навчання. Iнтеграцiя алгоритмiв передбачення патогенностi варiантiв
дозволяє iдентифiкувати мутацiї, що потенцiйно впливають на ризик розви-
тку захворювання. Одним iз найефективнiших таких iнструментiв є Combined
Annotation Dependent Depletion (CADD), який поєднує десятки анотацiй у єди-
ну оцiнку шкiдливостi (C-score) за допомогою моделi машинного навчання.

CADD навчається розрiзняти нейтральнi варiанти, що збереглися в еволю-
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цiї, та симульованi de novo мутацiї, використовуючи рiзноманiтнi геномнi хара-
ктеристики (рiвень консервативностi, данi ENCODE, функцiональнi наслiдки
тощо).

PHRED-шкальована оцiнка CADD забезпечує iнтуїтивну iнтерпретацiю ре-
зультатiв, оскiльки її значення вiдображають вiдносний ранг потенцiйної шкi-
дливостi варiанта в масштабi всього геному: показник 10 вiдповiдає верхнiм
10% iмовiрно найбiльш шкiдливих варiантiв, 20 – 1%, а 30 – 0,1%. Така шка-
ла спрощує порiвняння варiантiв мiж собою та створює зручну основу для їх
прiоритезацiї у подальших функцiональних дослiдженнях [11].

Водночас, попри широку застосовнiсть, пiдхiд CADD має низку концепту-
альних i методологiчних обмежень, якi не завжди належно враховуються пiд
час iнтерпретацiї результатiв. Одним iз них є проблема циклiчностi, що зу-
мовлена використанням у моделi як предикторiв виходiв iнших iнструментiв,
зокрема SIFT i PolyPhen, унаслiдок чого CADD частково успадковує їхнi си-
стематичнi похибки. Додатковим джерелом невизначеностi є упередженiсть на-
вчальних мiток, адже припущення про шкiдливiсть усiх симульованих мутацiй
є спрощенням, яке не вiдображає значної частки нейтральних варiантiв у гено-
мi. Це призводить до зашумлення тренувальної вибiрки та зниження точностi,
особливо в некодуючих регiонах. Крiм того, включення частоти алелiв як однiєї
з ознак формує схильнiсть моделi автоматично присвоювати вищi бали рiдкi-
сним варiантам, що може змiщувати оцiнку їхнього функцiонального значен-
ня. У сукупностi цi чинники зумовлюють необхiднiсть обережної iнтерпретацiї
CADD-скору та його використання у поєднаннi з iншими джерелами доказiв.

2.6. Пост-GWAS аналiз та роль штучного iнтелекту. Окрiм CADD
та Regenie, якi самi по собi є прикладами застосування машинного навчання,
штучний iнтелект (ШI) все глибше iнтегрується в геномнi дослiдження. Мо-
делi глибокого навчання (Deep Learning), зокрема згортковi нейроннi мережi
(CNN), демонструють високу ефективнiсть у прогнозуваннi функцiонального
впливу некодуючих варiантiв, аналiзуючи послiдовнiсть ДНК безпосередньо та
виявляючи складнi регуляторнi мотиви.7

Iдентифiкацiя статистично значущого SNP не обов’язково означає виявлен-
ня причинної мутацiї. Через явище нерiвноважного зчеплення (LD), знайдений
SNP часто є лише маркером для цiлого геномного регiону, що мiстить десятки
або сотнi варiантiв, будь-який з яких може бути функцiональним [12]. Для ви-
значення найбiльш ймовiрних причинних варiантiв застосовують методи пост-
GWAS аналiзу, що iнтегрують данi функцiональної геномiки [13].

Застосування методiв штучного iнтелекту у пост-GWAS аналiзi суттєво роз-
ширює аналiтичнi можливостi дослiдження генетичних асоцiацiй та їхнього
бiологiчного тлумачення. Зокрема, алгоритми глибокого навчання використо-
вуються для пiдвищення точностi прiоритезацiї генетичних варiантiв i генiв-
кандидатiв. Такi моделi, як DeepSEA, здатнi прогнозувати функцiональнi на-
слiдки генетичних варiантiв, зокрема їхнiй вплив на епiгенетичнi маркери у
рiзних типах клiтин, що дає змогу оцiнювати регуляторний потенцiал варiантiв
поза межами кодувальних дiлянок геному.

Крiм того, пiдходи на основi ШI вiдкривають можливiсть виявлення нелi-
нiйних мiжгенних взаємодiй, або епiстазу, коли сукупний ефект кiлькох варi-
антiв не зводиться до простої суми їхнiх iндивiдуальних внескiв. Такi складнi
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взаємозв’язки часто залишаються поза межами класичних статистичних моде-
лей, але можуть мати вагоме значення для формування ризику складних за-
хворювань. Важливою перевагою є також здатнiсть ШI iнтегрувати рiзнорiднi
мультиомiкснi данi, включно з геномiкою, транскриптомiкою та протеомiкою,
у межах єдиних аналiтичних моделей, що сприяє бiльш цiлiсному розумiнню
молекулярних механiзмiв хвороби.

Окремий напрям становить пояснюваний штучний iнтелект (XAI), який орi-
єнтований на пiдвищення iнтерпретованостi моделей. Використання таких пiд-
ходiв дає змогу iдентифiкувати SNP або гени, що роблять найбiльший внесок у
прогноз, тим самим поєднуючи високу прогностичну здатнiсть моделей iз мо-
жливiстю їхнього бiологiчного тлумачення [14].

2.7. Результати дослiджень в Українi. В Українi вже здiйснюються ва-
жливi кроки у сферi медичної геномiки. Одним iз прикладiв є перше системне
дослiдження генетичних причин затримки розвитку та iнтелектуальної недо-
статностi у дiтей, у якому було проаналiзовано 417 випадкiв iз використанням
секвенування екзому та таргетних панелей. Це дозволило встановити молеку-
лярний дiагноз у 15,8% випадкiв i пiдтвердило ефективнiсть використання ло-
кальних геномних даних для iнтерпретацiї рiдкiсних варiантiв [15].

На конференцiї AHSG 2024 було представлено попереднi результати GWAS
у рамках проєкту «Геномiка цукрового дiабету 1 типу в Українi» на основi
9 000 зразкiв, що охоплюють усi регiони країни. Iдентифiковано низку генiв-
кандидатiв на хромосомах 1, 6 та 11, а розширений аналiз наразi готується до
публiкацiї.

Цi iнiцiативи демонструють здатнiсть української наукової спiльноти iнте-
груватися у свiтовий геномний простiр i формують пiдґрунтя для майбутнiх
нацiональних проєктiв у сферi персоналiзованої медицини.

3. Висновки. Повногеномнi асоцiативнi дослiдження, у поєднаннi з су-
часними бiоiнформатичними iнструментами та методами машинного навчання,
становлять потужний пiдхiд до розкриття генетичних механiзмiв поширених
захворювань. Однак ефективнiсть цього пiдходу безпосередньо залежить вiд
належної репрезентацiї генетичної рiзноманiтностi популяцiй, що дослiджую-
ться.

Аналiз останнiх дослiджень чiтко демонструє, що населення України має
унiкальну генетичну структуру, яка наразi недостатньо представлена в мiж-
народних геномних базах даних. Це створює «слiпу зону» у розумiннi генети-
чних ризикiв найпоширенiших в Українi захворювань. Використання резуль-
татiв GWAS, отриманих на iнших популяцiях, може бути неточним i навiть
помилковим.

Таким чином, проведення масштабних повногеномних асоцiативних дослi-
джень, орiєнтованих на українську популяцiю, є не лише науковим прiорите-
том, а й стратегiчною передумовою для розвитку нацiональної системи охорони
здоров’я. Це вiдкриє можливiсть:

• iдентифiкувати генетичнi маркери ризику, специфiчнi для української
популяцiї;

• поглибити розумiння патогенезу поширених захворювань у мiсцевому
контекстi;

• створити основу для розробки програм генетичного скринiнгу та профi-
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лактики;
• прокласти шлях до впровадження принципiв персоналiзованої медицини,
де лiкування та профiлактичнi заходи пiдбираються з урахуванням iнди-
вiдуального генетичного профiлю пацiєнта.

Створення нацiональних бiобанкiв та розвиток обчислювальної iнфрастру-
ктури для аналiзу геномних даних iз використанням передових iнструментiв,
таких як Regenie, CADD та моделей штучного iнтелекту, є критично важли-
вими кроками на цьому шляху. Iнтеграцiя зусиль наукової спiльноти, медичної
галузi та державних iнституцiй дозволить Українi стати повноцiнним учасни-
ком глобальної геномної революцiї та зробити вагомий внесок у покращення
громадського здоров’я.

Конфлiкт iнтересiв

Автор заявляє, що немає конфлiкту iнтересiв щодо даного дослiдження,
включаючи фiнансовий, особистий, авторський або будь-який iнший, який мiг
би вплинути на дослiдження, а також на результати, представленi в данiй
статтi.

Фiнансування

Дослiдження здiйснено в рамках мiжнародного проєкту «Геномiка цукрово-
го дiабету 1 типу в Українi».

Доступнiсть даних

Усi данi доступнi в цифровiй або графiчнiй формi в основному текстi руко-
пису.

Використання штучного iнтелекту

Автор пiдтверджує, що при створеннi даної роботи не використовував
технологiї штучного iнтелекту.
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Complex non-communicable diseases, including cardiovascular, oncological, and autoim-
mune disorders, represent a major burden on the healthcare system of Ukraine. Their
etiology results from a complex interplay between genetic determinants and environmental
factors. Genome-wide association studies (GWAS) are an effective tool for identifying ge-
netic variants associated with disease susceptibility. However, the interpretation of GWAS
findings remains a challenging task that requires advanced bioinformatic analysis.

This article summarizes modern approaches and tools for conducting GWAS and sub-
sequent data processing, with a particular focus on the Ukrainian population. The key
stages of analysis are outlined — from genotype data quality control to causal variant
prioritization using machine learning–based tools, such as Combined Annotation Depen-

Роздiл 2: Iнформатика, комп’ютернi науки та прикладна математика



ПОВНОГЕНОМНИЙ ПОШУК ГЕНЕТИЧНИХ АСОЦIАЦIЙ ПОШИРЕНИХ . . . 171

dent Depletion (CADD) and advanced genome-wide regression methods, such as Regenie.
Special attention is given to the growing role of artificial intelligence in detecting com-
plex nonlinear patterns in genomic data. The uniqueness of the Ukrainian gene pool is
emphasized, highlighting the need for large-scale national genomic studies to support the
development of effective strategies for personalized medicine and prevention of common
diseases.

Keywords: genome-wide association studies (GWAS), genomic analysis, bioinformat-
ics, machine learning, artificial intelligence, genetic risk prediction, personalized medicine,
Ukraine.
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