
 
 
 

МОЛЕКУЛЯРНА ГЕНЕТИКА ТА ГЕНОМІКА 

34  ISSN 2415-3826 (Online), ISSN 2219-3782 (Print). Фактори експериментальної еволюції організмів 2026. Том 38 

УДК 575.113.1:577.21 https://doi.org/10.7124/FEEO.v38.1799 

 

ГРИНЧАК Н. М.  

СПРУТ О. В.  

ВАСЕНКО Т. Б.               © 

 
Вінницький національний медичний університет ім. М. І. Пирогова, 

Україна, 21018, м. Вінниця, вул. Пирогова, 56 

Grinchak.nata@ukr.net 

 

МОЛЕКУЛЯРНО-ГЕНЕТИЧНІ МЕХАНІЗМИ РЕГУЛЯЦІЇ  

ЕКСПРЕСІЇ ГЕНІВ У НОРМІ ТА ПРИ ПАТОЛОГІЇ 

 

                                                                                                                                                                                

 © 2026 Гринчак Н. М., Спрут О. В., Васенко Т. Б. This work is licensed under CC BY 

4.0. To view a copy of this license, visit https://creativecommons.org/licenses/by/4.0/ 
 

Мета. Узагальнити сучасні уявлення про 

молекулярно-генетичні механізми регуляції 

експресії генів у нормі та при патологічних ста-

нах організму людини, а також оцінити їх роль 

у підтриманні клітинного гомеостазу і розвитку 

захворювань. Методи. Проведено аналітичний 

огляд і систематизацію сучасних наукових пуб-

лікацій вітчизняних та зарубіжних авторів 

останніх років, присвячених транскрипційній, 

посттранскрипційній та епігенетичній регуляції 

експресії генів, механізмам ремоделювання 

хроматину, а також ролі некодуючих РНК у 

фізіологічних і патологічних процесах. Резуль-

тати. Встановлено, що експресія генів контро-

люється складною багаторівневою системою 

регуляторних механізмів, які забезпечують про-

сторово-часову специфічність реалізації генети-

чної інформації, клітинну диференціацію та 

адаптацію організму до змін навколишнього 

середовища. Показано, що порушення транск-

рипційного контролю, епігенетичних модифіка-

цій ДНК і гістонів, а також дисфункція некоду-

ючих РНК є ключовими ланками патогенезу 

спадкових, онкологічних і мультифакторіальних 

захворювань. Висновки. Дослідження молеку-

лярно-генетичних механізмів регуляції експресії 

генів має важливе значення для поглиблення 

розуміння молекулярних основ патології, удо-

сконалення методів молекулярної діагностики, 

прогнозування перебігу захворювань та розвит-

ку персоналізованої медицини. 

Ключові слова: експресія генів, епігенети-

ка, транскрипція, некодуючі РНК, патологія. 

 

Регуляція експресії генів є ключовим про-

цесом, який забезпечує правильне функціону-

вання клітин, тканин і органів людини, визначає 

диференціацію клітин та адаптаційні реакції 

організму на зміни внутрішнього і зовнішнього 

середовища. На молекулярному рівні цей про-

цес контролюється складною системою механі-

змів, включаючи транскрипційні фактори, епі-

генетичні модифікації ДНК та гістонів, а також 

некодуючі РНК, які взаємодіють між собою та 

забезпечують просторово-часову специфічність 

експресії генів. Сучасні дослідження показують, 

що транскрипційна регуляція включає не лише 

безпосереднє зв’язування факторів транскрипції 

з промоторами та енхансерами генів, а й складні 

взаємодії між різними регуляторними елемен-

тами хроматину. Посттранскрипційні механіз-

ми, зокрема альтернативний сплайсинг, стабіль-

ність мРНК та контроль трансляції, забезпечу-

ють додатковий рівень регуляції експресії генів 

і дозволяють клітинам швидко адаптуватися до 

змін середовища. Особливе значення у регуляції 

експресії генів мають некодуючі РНК, серед 

яких мікроРНК та лонґ-некодуючі РНК вико-

нують роль посттранскрипційних модифікаторів 

та сигнальних молекул. Вони здатні пригнічува-

ти або стимулювати експресію певних генів, 

впливати на процеси клітинного росту, апопто-

зу, проліферації та диференціації, а також брати 

участь у формуванні патогенетичних механізмів 

різноманітних захворювань, включаючи онко-

логічні та мультифакторіальні хвороби. Епіге-

нетичні механізми, такі як метилювання ДНК, 

ацетилювання та метилювання гістонів, а також 

ремоделювання хроматину, забезпечують дов-
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гострокове підтримання програм експресії генів 

і визначають клітинну ідентичність. Порушення 

цих процесів часто слугує молекулярною осно-

вою розвитку спадкових і набутих патологій 

(Syvolob and Afanasieva, 2013, Bibekanand and 

Zhumur, 2012). 

Транскрипція є першим кроком у експре-

сії генів і одним з найважливіших регуляторних 

моментів. Білки, що беруть участь у регуляції 

транскрипції, відомі як фактори транскрипції. 

Саме їхня взаємодія зі специфічними послідов-

ностями ДНК регулює процес транскрипції ге-

нів. Транскрипційна регуляція виступає ключо-

вим механізмом контролю активності геному, 

забезпечуючи включення або пригнічення генів 

відповідно до потреб клітини та умов зовніш-

нього середовища. Рівень транскрипції визнача-

ється складною взаємодією транскрипційних 

факторів із промоторними, енхансерними та 

іншими регуляторними ділянками ДНК. Транс-

крипційні фактори можуть як стимулювати, так 

і пригнічувати синтез мРНК, визначаючи тка-

нинну специфічність експресії генів та їх актив-

ність на різних стадіях розвитку організму. У 

фізіологічних умовах транскрипційні фактори 

забезпечують точне регулювання експресії генів 

у різних типах клітин (Syvolob and Afanasieva, 

2013, Afanasieva and Sivolob, 2019). Так, серце-

во-специфічні фактори контролюють синтез 

білків, необхідних для скоротливості кардіоміо-

цитів, а нейрон-специфічні фактори регулюють 

виробництво нейротрансмітерів і рецепторів у 

клітинах центральної нервової системи. Завдяки 

такій регуляції один і той самий ген може про-

дукувати різні білкові ізоформи завдяки альтер-

нативному сплайсингу та забезпечувати специ-

фічні функції в різних тканинах. Порушення 

транскрипційного контролю відіграє важливу 

роль у патогенезі численних захворювань. Зок-

рема, при онкологічних процесах спостерігаєть-

ся дисрегуляція онкогенів та генів-супресорів 

пухлин: надмірна активація онкогенів стимулює 

неконтрольоване розмноження клітин, а пригні-

чення генів-супресорів зменшує апоптоз і спри-

яє прогресуванню пухлини. Дослідження пока-

зали, що порушення активності транскрипцій-

них факторів MYC, p53 та NF-κB пов’язане з 

розвитком агресивних форм лімфом та карци-

ном. Крім того, транскрипційні фактори відіг-

рають важливу роль у метаболічних та нейроде-

генеративних процесах. Наприклад, дисрегуля-

ція факторів PPAR та SREBP спричиняє пору-

шення ліпідного обміну, атеросклероз та стеатоз 

печінки. У нейрональних клітинах зміни актив-

ності транскрипційних факторів CREB та REST 

можуть впливати на когнітивні функції та 

пам’ять, що потенційно пов’язано з розвитком 

хвороби Альцгеймера (Smith et al., 2025, 

Afanasieva et al., 2013). 

Епігенетичні процеси забезпечують дов-

готривалу регуляцію експресії генів, не зміню-

ючи при цьому нуклеотидну послідовність 

ДНК. Вони визначають доступність генів для 

транскрипційного апарату та модулюють актив-

ність геному у різних клітинах і на різних стаді-

ях розвитку організму. Основні механізми епі-

генетичної регуляції включають метилювання 

ДНК, модифікації гістонів, ремоделювання 

хроматину, а також вплив некодуючих РНК, які 

можуть формувати стабільні епігенетичні ком-

плекси (Lupan et al., 2024). 

Нуклеотидні основи ДНК можуть бути 

модифіковані шляхом приєднання метильних 

груп в різних місцях. Додавання цих метильних 

груп відбувається після синтезу ДНК і контро-

люється ферментами, які додають метильні фра-

гменти до конкретних областей ДНК. Найбільш 

поширеною модифікованою нуклеотидною ос-

новою є 5-метилцитозин (5mC) завдяки актив-

ності ферменту ДНК (цитозин-5) метилтранс-

ферази (МЕТ). MET розпізнає неметильовану 

щойно репліковану нитку ДНК і включає ме-

тильну групу, якщо нитка шаблону була мети-

льованою (геміметильованою). Статус метилю-

вання корелює з експресією генів, про що свід-

чить низький рівень метилювання в областях 

геному, що зазнають активної транскрипції 

(Kashuba and Kozhukharova, 2024). 

Метилювання цитозину у CpG-островах 

промоторів генів зазвичай призводить до приг-

нічення транскрипції, оскільки метильна група 

перешкоджає зв’язуванню транскрипційних 

факторів із ДНК. На противагу цьому, ацетилю-

вання гістонів розпушує хроматин, підвищуючи 

доступність генів для транскрипційного апарату 

і сприяючи їх активації. Ремоделювання хрома-

тину, що включає пересування нуклеосом та 

зміну їх конформації, також є критично важли-

вим для регуляції експресії генів, особливо у 

відповідь на сигнали внутрішнього і зовнішньо-

го середовища. Порушення епігенетичних ме-

ханізмів асоціюється з численними захворюван-

нями людини. Наприклад, гіперметилювання 

генів-супресорів пухлин є типовим маркером 

багатьох онкологічних патологій, зокрема раку 

молочної залози, колоректального та легеневого 
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раку (Baarsma et al., 2013). Навпаки, гіпомети-

лювання онкогенів може призвести до їх надмі-

рної експресії, стимулюючи неконтрольоване 

клітинне розмноження та прогресування пух-

линного процесу. Крім того, зміни модифікацій 

гістонів, таких як ацетилювання H3K27 та ме-

тилювання H3K9, пов’язані з розвитком нейро-

дегенеративних захворювань (наприклад, хво-

роби Паркінсона та Альцгеймера) та імунних 

дисфункцій. Слід підкреслити, що епігенетичні 

зміни не є статичними. Вони динамічно модифі-

куються під впливом факторів навколишнього 

середовища, включаючи харчування, фізичний 

та психологічний стрес, хімічні токсини та ін-

фекційні агенти. Наприклад, дослідженнями 

продемонстровано, що раціон, багатий на мети-

льні донори (фолієва кислота, вітаміни групи B, 

холін), здатен впливати на метилювання ДНК і 

може діяти на епігенетичні процеси та асоцію-

ватися зі змінами ризику розвитку окремих за-

хворювань. Також епігенетичні механізми бе-

руть участь у адаптаційних процесах, дозволя-

ючи клітинам змінювати експресію генів відпо-

відно до зовнішніх та внутрішніх сигналів без 

потреби у генетичних мутаціях. Сучасні дослі-

дження підкреслюють інтеграцію епігенетичних 

процесів із іншими рівнями регуляції генів, 

включно з транскрипційними та посттранскри-

пційними механізмами. Такий комплексний 

підхід дозволяє краще зрозуміти патогенез бага-

тьох захворювань і розробляти нові терапевтич-

ні стратегії, зокрема епігенетичні препарати, які 

можуть модифікувати метилювання ДНК або 

змінювати ацетилювання гістонів для нормалі-

зації експресії критично важливих ге-

нів (Prykhodko et al., 2017). 

Після синтезу первинної РНК її подальша 

доля визначається складною системою посттра-

нскрипційних механізмів, що забезпечують ста-

більність, правильну обробку та функціональ-

ність мРНК. Основні процеси посттранскрип-

ційної регуляції включають сплайсинг, редагу-

вання РНК, контроль стабільності та деградації 

мРНК, транспорт молекул РНК до цитоплазми, 

а також взаємодію з некодуючими РНК 

(Kovalchuk et al., 2021). 

Особливе значення має альтернативний 

сплайсинг, який дозволяє одній генній послідо-

вності продукувати кілька різних білкових ізо-

форм. Цей механізм суттєво збільшує проте-

омне різноманіття організму та забезпечує фун-

кціональну спеціалізацію клітин. Наприклад, у 

нервовій системі альтернативний сплайсинг 

дозволяє утворювати різні варіанти рецепторів 

нейротрансмітерів, що визначає специфіку сиг-

налізації та адаптацію нейронів до змін середо-

вища. Порушення посттранскрипційної регуля-

ції може мати серйозні наслідки для організму. 

Неправильний сплайсинг або дефекти в стабі-

льності мРНК можуть призводити до синтезу 

нефункціональних або патологічних білків, що 

лежить в основі багатьох спадкових захворю-

вань. Прикладом є таласемії, де мутації в регу-

ляторних елементах сплайсингу порушують 

нормальне формування гемоглобіну. Інші прик-

лади включають ферментопатії обміну речовин, 

коли дефектна обробка мРНК призводить до 

виробництва білків з порушеною структурою та 

функцією, що зумовлює метаболічні розлади 

(Wang et al., 2023). 

Крім того, посттранскрипційна регуляція 

тісно інтегрована з епігенетичними та транск-

рипційними механізмами, утворюючи єдину 

регуляторну мережу, яка дозволяє клітині шви-

дко і точково реагувати на внутрішні та зовніш-

ні сигнали. Дослідження показали, що дисрегу-

ляція посттранскрипційних процесів також віді-

грає роль у розвитку онкологічних, нейродеге-

неративних та серцево-судинних захворювань, 

підкреслюючи важливість цих механізмів для 

нормального функціонування організму. Завдя-

ки глибокому вивченню посттранскрипційної 

регуляції з’являються нові можливості для роз-

робки терапевтичних стратегій, спрямованих на 

відновлення нормального сплайсингу та стабі-

льності мРНК, що відкриває перспективи пер-

соналізованої медицини і лікування генетичних 

захворювань (Bibekanand and Zhumur, 2012, 

Chodurska and Kunej, 2025). 

Окрім класичних посттранскрипційних 

механізмів, важливу роль у регуляції експресії 

генів також відіграють некодуючі РНК. Ці мо-

лекули забезпечують додатковий рівень контро-

лю, взаємодіючи з мРНК, транскрипційними 

факторами та епігенетичними комплексами, що 

дозволяє клітині більш точно регулювати синтез 

білка відповідно до потреб організму. Некодую-

чі РНК виконують ключову роль у підтриманні 

клітинного гомеостазу та координуванні біоло-

гічних процесів. До них належать мікроРНК 

(miRNA), довгі некодуючі РНК (lncRNA), малi 

ядерні РНК (snRNA) та інші класи молекул, що 

не кодують білок, але мають високу регулятор-

ну активність. МікроРНК здатні специфічно 

зв’язуватися з мРНК, пригнічувати їх трансля-

цію або сприяти деградації, у такий спосіб регу-
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люючи кількість білків у клітині. Довгі некоду-

ючі РНК, також можуть взаємодіяти з хромати-

ном, транскрипційними факторами та мРНК, 

беручи участь у координації епігенетичних і 

транскрипційних процесів, формуючи складні 

молекулярні комплекси та сигнальні мережі 

(Lupan et al., 2024, Prykhodko et al., 2017). 

Збій у регуляторній діяльності некодую-

чих РНК пов’язаний із розвитком широкого 

спектра патологій. Наприклад, надмірна експре-

сія miR-21 спостерігається при різних видах 

раку, стимулюючи проліферацію клітин та інгі-

буючи апоптоз, тоді як зниження рівня miR-133 

асоціюється із серцевою гіпертрофією і пору-

шеннями скоротливої функції міокарда. Інші 

класи некодуючих РНК беруть участь у розвит-

ку нейродегенеративних процесів, метаболічних 

порушень та серцево-судинних захворювань, 

підкреслюючи їхню універсальну роль у регу-

ляції фізіології та патології. 

Сучасні дослідження показують, що тран-

скрипційні, епігенетичні та посттранскрипційні 

механізми функціонують у тісній взаємодії, 

формуючи єдину регуляторну мережу, здатну 

гнучко адаптувати клітини до змін у внутріш-

ньому та зовнішньому середовищі. Порушення 

на будь-якому рівні цієї системи може призвес-

ти до розвитку патології, а комбінація дефектів 

у декількох механізмах часто супроводжується 

більш тяжким перебігом захворювання (Kashuba 

and Kozhukharova, 2024, Ferrer and Dimitrova, 

2024). 

Розуміння взаємодії цих механізмів відк-

риває нові перспективи для персоналізованої 

медицини. Наприклад, у сучасній онкології ак-

тивно розробляються препарати, що впливають 

на метилювання ДНК або ацетилювання гісто-

нів, відновлюючи нормальну експресію генів-

супресорів пухлин. Використання інгібіторів 

мікроРНК дозволяє впливати на сигнальні шля-

хи, які сприяють росту і виживанню ракових 

клітин. У кардіології аналіз специфічних мікро-

РНК може слугувати раннім біомаркером сер-

цевої недостатності, що дає змогу запроваджу-

вати превентивні заходи ще до появи клінічних 

проявів хвороби. Таким чином, інтеграція знань 

про некодуючі РНК та інші молекулярно-

генетичні механізми регуляції експресії генів не 

лише поглиблює розуміння патогенезу захво-

рювань, але й стає основою для розробки новіт-

ніх терапевтичних стратегій, що враховують 

індивідуальні особливості організму пацієнта 

(Liu et al., 2023). 

Висновки 

Регуляція експресії генів є надзвичайно 

складним багаторівневим процесом, що забез-

печує точне функціонування клітин і підтри-

мання гомеостазу всього організму. Вона вклю-

чає взаємопов’язані механізми транскрипційно-

го, епігенетичного та посттранскрипційного 

контролю, а також регуляцію з боку некодую-

чих РНК. Кожен з цих рівнів забезпечує специ-

фічну просторово-часову активність генів, фор-

мує функціональне різноманіття білків і дозво-

ляє клітинам адекватно реагувати на внутрішні 

та зовнішні сигнали. Порушення будь-якого з 

рівнів регуляції може призводити до розвитку 

широкого спектру патологій, включаючи спад-

кові хвороби, онкологічні процеси, нейродеге-

неративні та метаболічні розлади. Систематичне 

дослідження молекулярно-генетичних механіз-

мів регуляції експресії генів дозволяє глибше 

розуміти патогенез захворювань і відкриває 

перспективи для розробки нових діагностичних, 

профілактичних та терапевтичних стратегій. 

Зокрема, накопичення знань у цій галузі є фун-

даментом для розвитку персоналізованої меди-

цини, де терапевтичні підходи можуть бути 

адаптовані до індивідуальних генетичних і епі-

генетичних особливостей пацієнта. Таким чи-

ном, інтеграція даних про транскрипційний, 

епігенетичний та посттранскрипційний конт-

роль експресії генів формує основу для сучасної 

медичної біології, сприяє підвищенню ефектив-

ності лікування та прогнозування захворювань і 

відкриває нові можливості для наукових дослі-

джень у сфері молекулярної генетики та геномі-

ки. 
Інформація про фінансову підтримку, подяки: 
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MOLECULAR GENETIC MECHANISMS OF GENE EXPRESSION REGULATION IN NORMAL AND 

PATHOLOGICAL STATES 

Aim. To summarize current concepts of molecular genetic mechanisms of gene expression regulation in normal and 

pathological states of the human body, as well as to evaluate their role in maintaining cellular homeostasis and 

development of diseases. Methods. An analytical review and systematization of recent scientific publications by global 

literature were conducted. The study focuses on transcriptional, post-transcriptional, and epigenetic regulation of gene 

expression, chromatin remodeling mechanisms, and the role of non-coding RNAs in physiological and pathological 

processes. Results. It has been established that gene expression in controlled by a complex, multi-level system of 

regulatory mechanisms that ensure the spatiotemporal specificity of genetic information realization, cellular 

differentiation, and the body’s adaptation to environmental changes. It is shown that disruption in transcriptional 

control, epigenetic modifications of DNA and histones, as well as dysfunction of non-coding RNAs, are key links in the 

pathogenesis of hereditary, oncological, and multifactorial diseases. Conclusions. Research into the molecular genetic 

mechanisms of gene expression regulation is essential for deepening the understanding of the molecular basis of 

pathology, improving molecular diagnosis methods, predicting disease progression, and advancing personalized 

medicine.  

Keywords: gene expression, epigenetics, transcription, non-coding RNAs, pathology. 
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