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Âñòóï: ïîøèðåí³ñòü åï³ëåïñ³¿ â ñâ³ò³ ñêëàäàº 0,5-0,9% â
çàëåæíîñò³ â³ä ðåã³îíó. Ìàéæå 40% õâîðèõ ñêëàäàþòü ïàö³-
ºíòè ³ç ³ä³îïàòè÷íîþ ôîðìîþ åï³ëåïñ³¿, ïðè ÿê³é ãåíåòè÷í³
ôàêòîðè â³ä³ãðàþòü âàæëèâå, à ³íêîëè é îñíîâíå çíà÷åííÿ
[3]. ×àñòî ñïîñòåð³ãàþòüñÿ ð³çí³ õâîð³ çà ôåíîòèïîì, àëå ³ç
îäíàêîâèìè íåâðîëîã³÷íèìè ðîçëàäàìè, ÿê³ ìàþòü ºäèíó
ãåíåòè÷íó ïðèðîäó. Çîêðåìà öå ñòîñóºòüñÿ òàêèõ çàõâî-
ðþâàíü – àáñàíñíà äèòÿ÷à åï³ëåïñ³ÿ, þâåí³ëüíà ì³îêëî-
í³÷íà åï³ëåïñ³ÿ, ðîëàíäè÷íà åï³ëåïñ³ÿ, ôåáðèëüí³ ñóäîìè
[2]. Â³äïîâ³äíî äî óçàãàëüíåíèõ ë³òåðàòóðíèõ äàíèõ 8,9–
68% õâîðèõ íà ðîëàíäè÷íó åï³ëåïñ³þ ìàþòü ðîäè÷³â , ÿê³
ñòðàæäàþòü íà åï³ëåïñ³þ àáî ìàëè ñóäîìí³ íàïàäè â àíàì-
íåç³, ³ äî 30% – ìàþòü ðîäè÷³â, ó ÿêèõ íà ÅÅÃ ñïîñòåð³ãà-
þòüñÿ ðîëàíäè÷í³ ñïàéêè ïðè â³äñóòíîñò³ íàïàä³â. ×àñòî-
òà âèÿâëåííÿ ñïàéê³â ó ñèáñ³â ïðîáàíä³â òà ä³òåé ðîäè÷³â,
ÿê³ ñòðàæäàþòü íà ÐÅ – 25–36% (â ïîïóëÿö³¿ çäîðî-
âîãî íàñåëåííÿ 1,4–5%) [1]. ²ä³îïàòè÷í³ ãåíåðàë³çî-
âàí³ åï³ëåïñ³¿ º ãåíåòè÷íî äåòåðì³íîâàíèìè. Ð³çí³
êë³í³÷í³ ôîðìè óñïàäêîâóþòüñÿ ð³çíèìè øëÿõàìè,
ÿê ìîíîãåííèìè òàê ³ ïîë³ãåííèìè, àëå íàéìåíø
éìîâ³ðíî, ùî âîíè ìàþòü ìóëüòèôàêòîðíó åò³îëî-
ã³þ [4]. Âñòàíîâëåíî çâ’ÿçîê ïåâíîãî ëîêóñà ãåí³â ³ç
êîíêðåòíèì òèïîì åï³ëåïñ³¿ (³ä³îïàòè÷íî¿). Êîíêîð-
äàíòí³ñòü äëÿ ìîíîçèãîòíîèõ áëèçíþê³â ñêëàäàº
75%, ùî ï³äòâåäæóº âàæëèâå çíà÷åííÿ ñïàäêîâîñò³
[5]. Âñ³ ö³ çàõâîðþâàííÿ ïîºäíóº íàÿâí³ñòü ãåííî¿
ìóòàö³¿, ùî âèêëèêàº êàíàëîïàò³þ, àáî áåç òàêî¿.
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Ñàìå ïàòîëîã³ÿ ³îííèõ êàíàë³â º îäíèì ³ç ïóñêîâèõ ìå-
õàí³çì³â ðîçâèòêó ïåðøîãî åï³ëåïòè÷íîãî íàïàäó , à â ïî-
äàëüøîìó ³ äæåðåëîì âèíèêíåííÿ åï³ëåïòîãåíåçó òà ÷àñ-
òî ìîæå áóòè îñíîâîþ ïîÿâè ôàðìàêîðåçèñòåíòíîñò³ ó
öèõ õâîðèõ (äèâ. ðèñ. 1).

Âîëüòàæ çàëåæí³ ³îíí³ êàíàëè â íîðì³ òà ïðè ìóòàö³¿,
ÿêà ñïðèÿº çíèæåííþ ïîðîãó äåïîëÿðèçàö³¿ òà âèíèêíåí-
íþ åï³ëåïòè÷íîãî íàïàäó.

  Íà ñüîãîäí³øí³é äåíü â³äîìî 27 ãåííèõ ìóòàö³é, ÿê³
ñïðè÷èíÿþòü åï³ëåïòè÷í³ íàïàäè. Êîæíà êàíàëîïàò³ÿ âèê-
ëèêàíà ìóòàö³ºþ ïåâíîãî ëîêóñà ãåííà (â îñíîâíîìó â 15
õðîìîñîì³), òà º ïðè÷èíîþ âèíèêíåííÿ ïåâíî¿ ôîðìè
åï³ëåïñ³¿ (äèâèñü ðèñ. 2).

Ïðè÷îìó ïîòð³áíî çàóâàæèòè, ùî äàí³ ìóòàö³¿ óñïàä-
êîâóþòüñÿ, òîìó âèâ÷åííÿ ãåíåàëîã³÷íîãî äåðåâà ïàö³ºí-

Ðèñ. 2

Ðèñ. 1
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òà ³ç åï³ëåïòè÷íèì íàïàäîì º äóæå âàæëèâèì äëÿ
âñòàíîâëåííÿ ä³àãíîçó òà âèáîðó òàêòèêè ë³êó-
âàííÿ. Çà äàíèìè Robinson R. at al. [6], ìàéæå
40–50% âñ³õ õâîðèõ íà åï³ëåïñ³þ ìàþòü ãåíåòè÷í³
ðîçëàäè, ÿê³ ìîæíà âñòàíîâèòè ³ ç ÷àñîì ë³êóâà-
òè. Îñîáëèâî âàæëèâî º ñâîº÷àñíî âñòàíîâèòè
ä³àãíîç åï³ëåï³ñÿ òà ïðèçíà÷èòè àäåêâàòíå ë³êó-
âàííÿ. Âðàõîâóþ÷è ãåíåòè÷í³ àñïåêòè âèíèêíåí-
íÿ åï³ëåïñ³¿, ÿê³ íàâåäåí³ âèùå, àêòóàëüíèì ñòàº
ïèòàííÿ âèâ÷åííÿ ãåíåàëîã³¿ ïàö³ºíòà ³ç åï³ëåï-
òè÷íèìè íàïàäàìè.

Ìåòà äîñë³äæåííÿ: âèâ÷èòè ãåíåàëîã³þ
ïàö³ºíò³â ³ç åï³ëåïñ³ºþ òà âñòàíîâèòè ÷àñòîòó
åï³ëåïñ³¿ ó ðîäè÷³â ïðîáàíä³â.

Ìåòîäè òà ìàòåð³àëè: íàìè áóëî îïèòàíî òà
ïðîàíàë³çîâàíî àíàìíåç 309 õâîðèõ íà åï³ëåïñ³þ.
Îïèòóâàííÿ õâîðèõ ñòàâèëî çà ìåòó âèÿâèòè íà-
ÿâí³ñòü åï³ëåïñ³¿ ó ðîäè÷³â ïðîáàíäà äî òðåòüîãî
ïîêîë³ííÿ. Çá³ð àíàìíåçó ñêëàäàâñÿ ³ç 3 åòàï³â. Ïåð-
øèé åòàï – îïèòóâàííÿ õâîðîãî òà äåòàëüíèé çá³ð
àíàìíåçó ï³ä ÷àñ ÿêîãî ñòàâèâñÿ àêöåíò íà íàÿâí³ñòü
åï³ëåïñ³¿ ó ðîäè÷³â ïðîáàíäà. Äðóãèé åòàï âêëþ-
÷àâ ïîâòîðíå îïèòóâàííÿ ïðîáàíäà òà îáîâ’ÿçêî-
âî ³íäèâ³äóàëüíå îïèòóâàííÿ éîãî ðîäè÷³â. Òðåò³é
åòàï – öå ïîâòîðíå îïèòóâàííÿ ïðîáàíäà òà, ïî
ìîæëèâîñò³, îïèòóâàííÿ éîãî çíàéîìèõ òà êîëåã. Äîñë³äæó-
âàíà ãðóïà âêëþ÷àëà 183 ÷îëîâ³ê³â òà 126 æ³íîê, â³êîì â³ä 5 äî
62 ðîê³â. Âñ³ ïàö³ºíòè õâîð³ëè íà åï³ëåïñ³þ íå ìåíøå òðüîõ
ðîê³â òà ìàëè íåîäíîðàçîâî ï³äòâåðäæåíèé ä³àãíîç åï³ëåïñ³¿.
Âñ³ ïàö³ºíòè áóëè ðîçïîä³ëåí³ çà ä³àãíîçîì íà òðè ãðóïè –
õâîð³ ³ç êðèïòîãåíîþ, ñèìïòîìàòè÷íîþ òà ³ä³îïàòè÷íîþ åï³-
ëåïñ³ºþ. Ðåçóëüòàòè äàíîãî ðîçïîä³ëó íàâåäåí³ íà ä³àãðàì³ 1.

Ðåçóëüòàòè òà ¿õ îáãîâîðåííÿ: ïðîòÿãîì çáîðó àíàì-
íåçó ó 309 õâîðèõ ³ç åï³ëåïñ³ºþ áóëî ïðîâåäåíî àíàë³ç íà-
ÿâíîñò³ äàíî¿ ïàòîëîã³¿ ó 3903 ñèáñ³â. Áóëî âñòàíîâëåíî,
ùî ó 121 ïàö³ºíòà ³ç åï³ëåïñ³ºþ áóëè ðîäè÷³, ÿê³ õâîð³ëè íà
äàíó ïàòîëîã³þ â ò³é ÷è ³íø³é ¿¿ ôîðì³ (äèâ ä³àãðàìó 2).

Îòæå, ìàéæå 40% ïàö³ºíò³â ³ç åï³ëåïñ³ºþ ìàþòü ðî-
äè÷³â, ÿê³ òàêîæ ñòðàæäàþòü àáî ñòðàæäàëè äàíîþ ïàòîëî-
ã³ºþ. Íàÿâí³ñòü ñ³ìåéíîãî àíàìíåçó â òàêî¿ âåëèêî¿ ê³ëüêîñò³
ïàö³ºíò³â ï³äòâåðäæóº âàæëèâó ðîëü ãåíåòèêè ó âèíèê-
íåíí³ òà ðîçâèòêó åï³ëåïñ³¿.

Âðàõóâàííÿ ãåíåàëîã³¿ ïàö³ºíòà ñïðèÿº ñâîº÷àñíîìó
âñòàíîâëåííþ ïðàâèëüíîãî ä³àãíîçó ó ïàö³ºíò³â ³ç åï³ëåï-
òè÷íèìè íàïàäàìè â àíàìíåç³. Ìè äëÿ êîæíîãî ³ç îáñòå-
æóâàíèõ ïàö³ºíò³â ñòâîðèëè ãåíåàëîã³÷íå äåðåâî, äå áóëî
÷³òêî çàô³êñîâàíî âñ³õ ñèáñ³â ³ ïîêàçàíî òèõ, ÿê³ ñòðàæäàëè
íà åï³ëåïñ³þ (äèâèñü ðèñóíîê 3).

Õâîðà Æ., 23 ð., æ³íêà, ÿêà ³ç 16 ðîê³â ìàëà ãåíåðàë³çî-
âàí³ òîí³êî-êëîí³÷í³ íàïàäè (ÃÒÊÍ) ï³ä ÷àñ ñíó.

¯¿ ñåñòðà, 20 ð., ìàëà ÃÒÊÍ ï³ä ÷àñ ñíó ³ç 15 ðîê³â, ó
ðàííüîìó äèòèíñòâ³ ( ó â³ö³ 1 ì³ñÿöü) ìàëà ôåáðèëüí³ ñóäîìè.

Äâîþð³äíèé áðàò ìàâ ÃÒÊÍ ³ç 24 ðîê³â.
Ò³òêà ñåñòåð, 55 ð., ï³ñëÿ ïîâòîðíîãî îïèòóâàííÿ, çãà-

äàëà ïðî ì³îêëîí³÷í³ íàïàäè ³ç 18 äî 21 ðîêó.
Áàáêà ïðîáàíä³â, 85 ð., ìàëà ð³äê³ ÃÒÊÍ ³ç 23 ðîê³â,

ïðèéìàº ô³íëåïñ³í ïåð³îäè÷íî.
Ïðàáàáêà, ³ç ðîçïîâ³äåé ïîäðóãè ñ³ì’¿, ìàëà ñóäîìí³

íàïàäè ï³ä ÷àñ æèòòÿ.

Ä³àãðàìà 1
Ðîçïîä³ë õâîðèõ çà òèïîì åï³ëåïñ³¿

Ä³àãðàìà 2
Àíàë³ç ÷àñòîòè åï³ëåïñ³¿ ó ñèáñ³â ïàö³ºíò³â

³ç äàíîþ ïàòîëîã³ºþ

Ðèñ. 3. Ãåíåàëîã³÷íå äåðåâî õâîðî¿ Æ.23 ð.

Ìàìà ñåñòåð ³ç 26 ðîê³â ìàº âàæêó ôîðìó ì³ãðåí³ (äîáðå
ä³º òîï³ðàìàò).

Íàìè áóëî ïðîàíàë³çîâàíî íàÿâí³ñòü ñèáñ³â õâîðèõ íà
åï³ëåïñ³þ â çàëåæíîñò³ â³ä ôîðìè åï³ëåïñ³¿ íà ÿêó õâîð³ëè
ïðîáàíäè. ßê ³ î÷³êóâàëè íàéá³ëüøà ÷àñòîòà åï³ëåïñ³¿ ó
ñèáñ³â òèõ ïðîáàíä³â, ÿê³ ìàëè ³ä³îïàòè÷íó ôîðìó åï³ëåïñ³¿.
Íà ñó÷àñíîìó åòàï³ öå ï³äòâåðäæóºòüñÿ ðîáîòàìè ö³ëîãî
ðÿäó äîñë³äíèê³â [7,8,9,10 ].

Ìè ïðîâåëè ðîçïîä³ë âñ³õ õâîðèõ íà òðè ãðóïè â çàëåæ-
íîñò³ â³ä ôîðìè åï³ëåïñ³¿: êðèïòîãåííà, ñèìïòîìàòè÷íà
òà ³ä³îïàòè÷íà ôîðìà åï³ëåïñ³¿ ³ ïðîâåëè âèçíà÷åííÿ
ê³ëüêîñò³ ïðîáàíä³â ÿê³ ìàþòü ñèáñ³â ³ç åï³ëåïñ³ºþ â êîæí³é
ãðóï³. Ðåçóëüòàòè íàâåäåíî íà ä³àãðàì³ 3.

Àíàë³çóþ÷è ä³àãðàìó 3 ìè ï³äòâåðäæóºìî, ùî ó õâî-
ðèõ ³ç ³ä³îïàòè÷íîþ ôîðìîþ åï³ëåïñ³¿ íàé÷àñò³øå çóñòð³-
÷àëèñÿ ðîäè÷³ ³ç äàíîþ ïàòîëîã³ºþ – ó 60 ïàö³ºíò³â ³ç 99
îáñòåæóâàíèõ ó äàí³é ãðóï³, ùî ñòàíîâèëî 60,6%. Ó ãðóï³
³ç êðèïòîãåííîþ ôîðìîþ åï³ëåïñ³¿, ÿâèùå óñïàäêóâàííÿ
äàíî¿ ïàòîëîã³¿ çóñòð³÷àëîñÿ ð³äøå – ó 45 ïàö³ºíò³â ³ç 123
îáñòåæóâàíèõ ó ö³é ãðóï³, ùî ñòàíîâèëî 36,5%. Íàéìåí-
øà ÷àñòîòà óñïàäêóâàííÿ åï³ëåïñ³¿ âèÿâëåíà ó ãðóï³ õâî-
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ðèõ íà ñèìïòîìàòè÷íó ôîðìó åï³ëåïñ³¿ – 16
ïàö³ºíò³â ³ç 87 îáñòåæóâàíèõ ó ö³é ãðóï³, ùî
ñòàíîâèëî 18,4%.

Òðåáà â³äì³òèòè, ùî äëÿ âñòàíîâëåííÿ ãå-
íåàëîã³÷íîãî äåðåâà õâîðîãî íà åï³ëåïñ³þ òà
âèÿâëåííÿ â íüîìó ðîäè÷³â, ùî õâîð³ëè àáî
õâîð³þòü íà äàíó ïàòîëîã³þ ìè ïðîâîäèëè
íåîäíîðàçîâå îïèòóâàííÿ ÿê ñàìîãî ïðîáàí-
äà, òàê ³ éîãî áàòüê³â, ÿê ðàçîì òàê ³ îêðåìî,
ùî äàâàëî äîñèòü âèñîêèé ðåçóëüòàò. Â øåñòè
âèïàäêàõ äàí³ ïðî íàÿâí³ñòü åï³ëåïñ³¿ ó ñèáñ³â
äàíîãî ïðîáàíäà íàì íàäàëè çíàéîì³ òà äðóç³
ïàö³ºíòà. Åòàïè îïèòóâàííÿ ïàö³ºíòà, éîãî
ðîäè÷³â òà çíàéîìèõ íàâåäåí³ íà ä³àãðàì³ 4.

Âèñíîâîê: äåòàëüíå âèâ÷åííÿ àíàìíåçó,
â³äòâîðåííÿ ãåíåàëîã³÷íîãî äåðåâà òà âñòàíîâ-
ëåííÿ ðîäè÷³â, ÿê³ õâîð³ëè àáî õâîð³þòü íà åï³-
ëåïñ³þ ìîæëèâå ó á³ëüøîñò³ ïàö³ºíò³â, ùî çâåð-
òàþòüñÿ äî ë³êàðÿ ³ç äàíîþ ïàòîëîã³ºþ. Ãåíåàëî-
ã³÷íå äîñë³äæåííÿ ìàº âàæëèâå çíà÷åííÿ äëÿ
âñòàíîâëåííÿ ä³àãíîçó ó õâîðèõ ³ç ð³äêèìè åï³-
ëåïòè÷íèìè íàïàäàìè, ÿê³ íå ï³äòâåðäæåí³ íà
ÅÅÃ, à òàêîæ ìàº ñëóãóâàòè ìåòîäîì â³äáîðó
õâîðèõ äëÿ ïðîâåäåííÿ ãåíåòè÷íèõ îáñòåæåíü.
Öÿ ðîáîòà º ôðàãìåíòîì ÍÄÐ “Ä³àãíîñòèêà,
ë³êóâàííÿ òà ïðîãíîçóâàííÿ ðîçâèòêó ñèìïòî-
ìàòè÷íî¿ åï³ëåïñ³¿ ó ïàö³ºíò³â ³ç íåâðîëîã³÷íè-
ìè çàõâîðþâàííÿìè” ¹ 0104U010447, êàôåä-
ðè íåâðîëîã³¿, íåéðîõ³ðóðã³¿ òà ïñèõ³àòð³¿ ìåäè÷-
íîãî ôàêóëüòåòó ÓæÍÓ.

Ïðîïîíóºìî âèêîðèñòîâóâàòè âèâ÷åííÿ
ãåíåàëîã³÷íîãî äåðåâà õâîðèõ ³ç ï³äîçðîþ íà
åï³ëåïñ³þ, ùî äàº çìîãó ñâîº÷àñíî âñòàíîâè-
òè ä³àãíîç òà âèáðàòè àäåêâàòíó òàêòèêó ë³êó-
âàííÿ ó äàíîãî ïàö³ºíòà.
Ðåöåíçåíò: ä.ìåä.í., ïðîôåñîð Íàïðåºíêî Î.Ê.
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ÃÅÍÅÀËÎÃÈß ÁÎËÜÍÛÕ ÍÀ ÝÏÈËÅÏÑÈÞ

Îðîñ Ì.Ì.
Èíñòèòóò ìîçãà, Óæãîðîäñêèé Íàöèîíàëüíûé
óíèâåðñèòåò, ã. Óæãîðîä

Ðåçþìå. Áûë ïðîâåäåíî àíàëèç ãåíåàëîãè÷åñêîãî
äðåâà ó 309 ïàöèåíòîâ èç ýïèëåïñèåé, äëÿ ýòîãî áûëî
îáðàáîòàíî àíàìíåç æèçíè 3901 ñèáñà îáñëåäîâàííûõ
ïðîáàíäîâ. Ñîãëàñíî ðåçóëüòàòîâ èññëåäîâàíèÿ – 39.1%
îáñëåäîâàííûõ ïàöèåíòîâ èìåëè ðîäñòâåííèêîâ , ÷òî
áîëåëè íà ýïèëåïñèþ. Ïîýòîìó, äåòàëüíîå èçó÷åíèå
àíàìíåçà, âîñïðîèçâåäåíèå ãåíåàëîãè÷åñêîãî äðåâà è
óñòàíîâêà ðîäñòâåííèêîâ, êîòîðûå áîëåëè èëè áîëåþò
ýïèëåïñèåé âàæíî ó áîëüøèíñòâà ïàöèåíòîâ, îáðàùàþ-
ùèõñÿ ê âðà÷ó ñ äàííîé ïàòîëîãèåé. Ãåíåàëîãè÷åñêîå
èññëåäîâàíèå èìååò áîëüøîå çíà÷åíèå äëÿ óñòàíîâëå-
íèÿ äèàãíîçà ó áîëüíûõ ñ ðåäêèìè ýïèëåïòè÷åñêèìè
ïðèïàäêàìè, êîòîðûå íå ïîäòâåðæäåíû ÝÝÃ, à òàêæå
ÿâëÿåòñÿ ìåòîäîì îòáîðà áîëüíûõ äëÿ ïðîâåäåíèÿ ãå-
íåòè÷åñêèõ èññëåäîâàíèé.

Êëþ÷åâûå ñëîâà: ýïèëåïñèÿ, ãåíåàëîãèÿ, ãåíåòèêà.

GENEALOGY OF PATIENTS WITH EPILEPSY

Oros M.M.
Uzhgorod National University, Institute for the Brain

Summary. Analysis was conducted in the family tree of
309 patients with epilepsy, this was handled life history of
3901 sibs of probands tested. According to the results of
the study 39.1% of surveyed patients had relatives that were
ill for epilepsy. Therefore, a detailed study of the history play
a family tree and plant relatives who were ill or suffer from
epilepsy, possibly the majority of patients seeking medical
attention with this pathology. Genealogical research is
essential to establish the diagnosis in patients with
infrequent seizures that are not supported by the EEG, as
well as serve as a method to select patients for genetic
studies.

Keywords: epilepsy, genealogy, genetics


