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ÂÑÒÓÏ
Ìóêîâ³ñöèäîç (ÌÂ) — íàéïîøèðåí³øå àâòîñîìíî-ðåöåñèâíå çàõâîðþâàí-

íÿ â ºâðîïåî¿äí³é ïîïóëÿö³¿, âîíî óðàæàº ïðèáëèçíî 1 ç 2500 íîâîíàðîäæåíèõ. 
Íåçâàæàþ÷è íà âèñîêó ÷àñòîòó, ÌÂ îïèñàíî ëèøå â ê³íö³ 1930-õ ðîê³â. Ë³êàð³ íå 
çíàëè ïîä³áíî¿ õâîðîáè ÿê îêðåìî¿ êë³í³÷íî¿ îäèíèö³ äî òîãî ÷àñó, õî÷à é ³ñíóþòü 
³ñòîðè÷í³ ¿¿ îïèñè ïåð³îäó Ñåðåäíüîâ³÷÷ÿ. Òîìó ö³ëêîì ìîæëèâî, ùî ïåðåä ïî-
÷àòêîì 20-ãî ñòîë³òòÿ äåÿêèì ïàö³ºíòàì, ÿê³ ìàëè ÌÂ, ñòàâèëè íåïðàâèëüíèé 
ä³àãíîç. Â³í ì³ã áóòè ïðè÷èíîþ ñìåðò³ òàêîæ ³ áàãàòüîõ â³äîìèõ ëþäåé, çîêðåìà, 
ãåí³àëüíîãî ïîëüñüêîãî êîìïîçèòîðà òà ï³àí³ñòà — Ôðèäåðèêà Øîïåíà.

Ó ö³é ñòàòò³ ìè ðîçãëÿíåìî äèôåðåíö³àëüíó ä³àãíîñòèêó ñòàíó, ó ÿêîìó â³í 
ïåðåáóâàâ, ³ ïðîàíàë³çóºìî ìîæëèâ³ àðãóìåíòè ùîäî òîãî, ÷è áóâ öå ÌÂ.

ÊË²Í²×ÍÈÉ ÂÈÏÀÄÎÊ ÔÐÈÄÅÐÈÊÀ ØÎÏÅÍÀ
ª áåçñóìí³âíèì, ùî êîìïîçèòîð ñòðàæäàâ íà õðîí³÷íèé ïîë³îðãàííèé, ³ìî-

â³ðíî, ñïàäêîâèé ðîçëàä. Íèæ÷å ïðåäñòàâëåíî êîðîòêå ðåçþìå éîãî ³ñòîð³¿ 
õâîðîáè.

Äèòèíñòâî
²ñíóþòü ïåâí³ ñóïåðå÷íîñò³ ùîäî äàòè íàðîäæåííÿ Øîïåíà. Çã³äíî ç äàíèìè 

éîãî áàòüêà öå ñòàëîñÿ 22 ëþòîãî ÷è 1 áåðåçíÿ 1810 ðîêó â ïîñåëåíí³ Æåëÿçîâà 
Âîëÿ á³ëÿ Âàðøàâè. ßê ó ñïîãàäàõ ñó÷àñíèê³â, òàê ³ â éîãî îñîáèñòèõ ëèñòàõ 
íàÿâí³ ïîâ³äîìëåííÿ ïðî ñëàáå çäîðîâ’ÿ ³ ð³çíîìàí³òí³ ìåäè÷í³ ñêàðãè ïîë³-
îðãàííîãî ãåíåçó ùå ç ÷àñ³â ðàííüîãî äèòèíñòâà. Ðåöèäèâóþ÷³ ïðîíîñè ³ ÷àñò³ 
ãàñòðîåíòåðîëîã³÷í³ çàõâîðþâàííÿ ìàëè çà íàñë³äîê çìåíøåííÿ ìàñè ò³ëà ³ õóäîð-
ëÿâó îñàíêó äèòèíè. Öå ÷àñòî ñóïðîâîäæóâàëîñÿ ³íôåêö³ÿìè äèõàëüíèõ øëÿõ³â. 
Ó 1826 ðîö³ (ó â³ö³ 16 ðîê³â) êîìïîçèòîð òÿæêî õâîð³â 6 ì³ñÿö³â, ïðè÷îìó âèçíà-
÷àëüíèìè ñèìïòîìàìè áóëè ðåñï³ðàòîðí³ òà áîë³ ãîëîâè. Ó ïîâñÿêäåíí³é àêòèâ-
íîñò³ Øîïåí íå ì³ã çìàãàòèñÿ ³ç ñâî¿ìè ðîâåñíèêàìè òà âèêîíóâàòè ðåêîìåíäàö³¿ 
ë³êàð³â ùîäî ô³çè÷íèõ âïðàâ, çîêðåìà — òðèâàëèõ ïðîãóëÿíîê ïî ñ³ëüñüê³é ì³ñ-
öåâîñò³. Ï³ñëÿ íèõ â³í áóâ “äóæå âèñíàæåíèé ³ ìàéæå áåçäèõàííèé”. Îäèí ³ç ñó-
÷àñíèê³â îïèñàâ êîìïîçèòîðà ÿê “îñëàáëåíîãî, äóæå õóäîãî ÷îëîâ³êà ³ç çàïàëèìè 
ùîêàìè, êîòðèé, ïîä³áíî äî áàãàòüîõ ãåí³¿â, ìàáóòü, ïîìðå ïåðåä÷àñíî”.

Äîðîñëå æèòòÿ
Ïîë³òè÷íà íåñòàá³ëüí³ñòü ó Ïîëüø³ ³ áàæàííÿ Øîïåíà âäîñêîíàëèòè ñâî¿ 

ìóçè÷í³ çä³áíîñò³ çìóñèëè éîãî ïîêèíóòè áàòüê³âùèíó â 1830 ðîö³ (éîìó òîä³ 
áóëî 20 ðîê³â). Íà øëÿõó äî Ôðàíö³¿ ìåäè÷í³ ïðîáëåìè êîìïîçèòîðà íå çíèêëè. 
Â³í ìàâ çàãîñòðåííÿ ³íôåêö³éíîãî ïðîöåñó íîñà ³ç íåìîæëèâ³ñòþ äèõàòè ÷åðåç 
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íüîãî (ïîë³ïè?), ³íôåêö³éíå óðàæåííÿ ëåãåíü ³ç ïðîäóêòèâíèì êàøëåì, êðîâî-
õàðêàííÿì ³ ðåöèäèâóþ÷îþ ãàðÿ÷êîþ. Òàêîæ ó íüîãî áóëè ïðîÿâè ñïîâ³ëüíåíîãî 
ñòàòåâîãî äîçð³âàííÿ. Ó â³ö³ 22 ðîê³â Øîïåí ïèñàâ ó ðîçïà÷³: “Ó ìåíå ëèøå îäíî-
á³÷íà áîðîäà — ç äðóãîãî áîêó âîíà ïðîñòî íå ðîñòå”. Êîìïîçèòîð òàê ³ íå ñòàâ 
áàòüêîì, õî÷à é ìàâ ñòàòåâ³ çíîñèíè ç ê³ëüêîìà æ³íêàìè, âêëþ÷àþ÷è òðèâàëèé 
êîíòàêò ³ç Æîðæ Çàíä (ìàò³ð äâîõ ä³òåé â³ä ïîïåðåäíüîãî øëþáó). Öå ìîæå ï³ä-
òâåðäæóâàòè éîãî íåïë³äí³ñòü. Ãàñòðîåíòåðîëîã³÷í³ ïðîáëåìè Øîïåíà ëèøå ïî-
ãëèáëþâàëèñÿ, òîìó çíàéòè äëÿ íüîãî àäåêâàòíó ¿æó áóëî äóæå âàæêî. Çã³äíî ç 
çàïèñàìè Æ. Çàíä ó êîìïîçèòîðà â³äçíà÷àëè àáäîì³íàëüí³ áîë³ ³ ïðîíîñè, îñî-
áëèâî ï³ñëÿ âæèâàííÿ æèðíî¿ ñâèíèíè. Â³í ÷àñòî íàñò³ëüêè âèñíàæóâàâñÿ, ùî 
ï³ñëÿ ñâî¿õ êîíöåðò³â íå ì³ã ï³äíÿòèñÿ ïî ñõîäàõ ³ éîãî òðåáà áóëî íåñòè, êð³ì 
òîãî, ìàâ ñõèëüí³ñòü äî òåïëîâèõ óäàð³â, îñîáëèâî ï³ä ÷àñ ïî¿çäêè íà Ìàéîðêó. 
Ñèìïòîìè ëèøå ïðîãðåñóâàëè, ïðèêîâóþ÷è ìèòöÿ äî ë³æêà íà áàãàòî äí³â, à òî 
é òèæí³â. Øîïåíà ë³êóâàëè áàãàòî ë³êàð³â, á³ëüø³ñòü ³ç ÿêèõ íå áóëè âïåâíåí³ ó 
òî÷íîñò³ ä³àãíîçó.

Ïðîòÿãîì îñòàíí³õ ÷îòèðüîõ ðîê³â êîìïîçèòîð ñòàâ äóæå ³íâàë³äèçîâàíîþ 
îñîáîþ, çàëåæíîþ â³ä äîïîìîãè ³ äîãëÿäó ñâî¿õ áëèçüêèõ äðóç³â. ×åðåç çàãàëüíó 
ñëàá³ñòü â³í íàâ³òü äàâàâ óðîêè íàâ÷àííÿ ãðè íà ôîðòåï³àíî â ïîëîæåíí³ ëåæà÷è. 
Ó íüîãî ñïîñòåð³ãàëè ðàíêîâ³ ïðèñòóïè âèñíàæëèâîãî êàøëþ ³ç âèä³ëåííÿì õàð-
êîòèííÿ ç êðîâ’ÿíèñòèìè äîì³øêàìè, êîòð³ íå êîíòðîëþâàëèñÿ íàâ³òü ïðèéîìîì 
îï³óìó. Òàêîæ Øîïåí ñòðàæäàâ íà äåçîð³ºíòàö³þ ³ í³÷í³ ìàðåííÿ, ³ìîâ³ðíî, óíà-
ñë³äîê ðîçâèòêó äèõàëüíî¿ íåäîñòàòíîñò³.

Ï³ñëÿ òîãî ÿê éîãî çâ’ÿçîê ³ç Æ. Çàíä áóâ ðîç³ðâàíèé ó 1847 ðîö³, ñòàí çäî-
ðîâ’ÿ êîìïîçèòîðà ð³çêî ïîã³ðøèâñÿ — âèíèêëè ïðîáëåìè ç â³äõîäæåííÿì õàð-
êîòèííÿ, áîë³ ó ãðóäí³é êë³òö³ ³ çíèæåííÿ ìàñè ò³ëà. Â³í ïðèïèíèâ çàéìàòèñÿ 
ìóçèêîþ, ùî âèêëèêàëî âèðàæåíó äåïðåñ³þ. Ïðîòÿãîì îñòàííüîãî ðîêó æèòòÿ 
ìèòåöü ïðàêòè÷íî íå âñòàâàâ ç ë³æêà, ãîëîâíèì ÷èíîì ÷åðåç ñèëüí³ ñóãëîáîâ³ 
áîë³. Äåùî ï³çí³øå ïðèºäíàëèñÿ ³íø³ ñèìïòîìè — íàáðÿêè í³ã, çàäóõà ïðè íàâàí-
òàæåííÿõ ³ îõðèïë³ñòü ãîëîñó, â³í ³ íàäàë³ ìóñèâ ëåæàòè. Çà ê³ëüêà äí³â äî ñìåðò³ 
Øîïåí êàçàâ ñâî¿ì äîãëÿäàëüíèêàì: “Äóæå ìó÷èòü çàäóõà... áëàãàþ, íå íàêðè-
âàéòå ìåíå í³÷èì, àáè ÿ íå îïèíèâñÿ ïîõîðîíåíèì çàæèâî”. Àãîí³ÿ êîìïîçèòîðà 
òðèâàëà ÷îòèðè äí³. Â³í áóâ ïðèòîìíèé ³ ì³ã ãîâîðèòè, àëå ìàâ íàáðÿêëå ³ òåìíå 
(ö³àíîç?) îáëè÷÷ÿ. Â îñòàííþ í³÷ ïåðåä ñìåðòþ â íüîãî âèíèêëè ñóäîìè íåâ³äî-
ìî¿ åò³îëîã³¿, ñèëüí³ áîë³ ³ âèñíàæëèâèé êàøåëü.

Ïðîòÿãîì îñòàíí³õ ÷îòèðüîõ ì³ñÿö³â æèòòÿ êîìïîçèòîðà ë³êóâàâ Æàí Êðþ-
âåëüº, îäèí ³ç íàéîñâ³÷åí³øèõ ë³êàð³â òîãî ÷àñó. Ó Ïàðèæ³ éîãî ââàæàëè ïðîâ³ä-
íèì ñïåö³àë³ñòîì ç ïàòîëîã³¿ ³ ôòèç³àòð³¿, à íàïèñàíó íèì “Ïàòîëîã³÷íó àíàòî-
ì³þ ëþäñüêîãî ò³ëà” ùå äîñ³ òðàêòóþòü ÿê îäèí ³ç íàéêðàùèõ ï³äðó÷íèê³â ç ö³º¿ 
ñïåö³àëüíîñò³. Ñàìå â³í êîíñòàòóâàâ ñìåðòü Øîïåíà, çðîáèâ àâòîïñ³þ éîãî ò³ëà 
³ âèäàëèâ ñåðöå, ÿêå, çã³äíî ç çàïîâ³òîì ìèòöÿ, ìàëî áóòè ïîõîâàíå â Ïîëüù³. 
Ñâ³äîöòâî ïðî ñìåðòü ìèòöÿ âêàçóº ÿê ¿¿ ïðè÷èíó “òóáåðêóëüîç ëåãåíü ³ ãîðòàí³”. 
Âèñíîâêè àâòîïñ³¿ áóëè çàãóáëåí³ ó ïîæåæàõ âîºí, æåðòâàìè ÿêèõ çãîäîì ñòàâ 
Ïàðèæ. Ðàçîì ç òèì çáåðåãëîñÿ òðè çàïèñè, ÿê³ öèòóþòü äîêòîðà Êðþâåëüº, ùî 
ïðè÷èíîþ ñìåðò³ Øîïåíà áóëà “õâîðîáà, äîñ³ íå çíàíà”.

Ñ³ìåéíèé àíàìíåç
Îáîº áàòüê³â êîìïîçèòîðà ïîìåðëè â ï³çíüîìó â³ö³; ìàòè ó â³ö³ 77 ðîê³â 

(1784–1861), à áàòüêî — 73 (1770–1844). Ìàòè áóëà ïîëüêîþ ³ õàðàêòåðèçóâà-
ëàñÿ äóæå äîáðèì çäîðîâ’ÿì, òîä³ ÿê áàòüêî, ôðàíöóç Í³êîëÿ Øîïåí, ïðîòÿãîì 
æèòòÿ ìàâ ðåöèäèâóþ÷³ çàõâîðþâàííÿ ëåãåíü. ²ç òðüîõ ñåñòåð ìèòöÿ ëèøå îäíà, 
²çàáåëëà (1811–1881), ñåðéîçíî íå õâîð³ëà.
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Éîãî íàéñòàðøà ñåñòðà, Ëþäâ³êà (1807–1855), ìàëà ëåãåíåâ³ ïðîáëåìè, êîòð³ 
çðåøòîþ ³ ñòàëè ïðè÷èíîþ ¿¿ ïåðåä÷àñíî¿ ñìåðò³ ó â³ö³ 47 ðîê³â; íàéìîëîäøà æ 
ñåñòðà, Åì³ë³ÿ (1813–1827), çàâæäè áóëà îñëàáëåíîþ, âèñíàæåíîþ äèòèíîþ, ùî 
ñòðàæäàëà íà ðåöèäèâóþ÷³ ïíåâìîí³¿ òà çàäóõó, ùî ñóïðîâîäæóâàëèñÿ êàøëåì ³ 
êðîâîõàðêàííÿì. Âîíà ïîìåðëà â³í ìàñèâíî¿ øëóíêîâî-ñòðàâîõ³äíî¿ êðîâîòå÷³ ó 
â³ö³ ëèøå 14 ðîê³â.

Êîëè Øîïåí ïîñòóïîâî âìèðàâ, í³õòî íå ñóìí³âàâñÿ â ä³àãíîç³ òóáåðêóëüî-
çó, õî÷à âñ³ éîãî ë³êàð³-ñó÷àñíèêè â îäèí ãîëîñ ñòâåðäæóâàëè ïðî òðóäíîù³ ó ç’ÿ-
ñóâàíí³ òî÷íî¿ ïðè÷èíè ñìåðò³. Óñï³õè ìåäèöèíè ³ áðàê òî÷íèõ ðåçóëüòàò³â post 
mortem ïðèâåëè äî íîâèõ ã³ïîòåç ùîäî ìîæëèâî¿ õâîðîáè êîìïîçèòîðà. Çã³äíî 
ç âèñíîâêàìè ð³çíèõ äîñë³äíèê³â öå ìîãëè áóòè åìô³çåìà ëåãåíü (íåäîñòàòí³ñòü 
α

1
-àíòèòðèïñèíó1), áðîíõîåêòàòè÷íà õâîðîáà, ÌÂ, òóáåðêóëüîç ëåãåíü, ã³ïîãàì-

ìàãëîáóë³íåì³ÿ, ì³òðàëüíèé ñòåíîç, àëåðã³÷íèé áðîíõîëåãåíåâèé àñïåðã³ëüîç2, 
íåäîñòàòí³ñòü òðèñòóëêîâîãî êëàïàíà, ñèíäðîì ×àðãà-Ñòðàóññà3, ãåìîñèäåðîç 
ëåãåíü4, ëåãåíåâà àðòåð³îâåíîçíà ìàëüôîðìàö³ÿ. Á³ëüø³ñòü ³ç íèõ º äóæå ð³äê³ñ-
íèìè êë³í³÷íèìè îäèíèöÿìè ³, íà íàøó äóìêó, ìàþòü ìàëî ñï³ëüíîãî ç àêòóàëü-
íèì çàõâîðþâàííÿì ìèòöÿ.

Ìîæíà ïðèïóñòèòè ëèøå äâà ³ìîâ³ðí³ ä³àãíîçè ³ îáèäâà âîíè ãåíåòè÷í³ — ÌÂ 
³ íåäîñòàòí³ñòü α

1
-àíòèòðèïñèíó.

1 α
1
-àíòèòðèïñèí — á³ëîê ïëàçìè ç ìîëåêóëÿðíîþ ìàñîþ áëèçüêî 53 000, ùî ñèíòåçóºòüñÿ â 

ïå÷³íö³, ãàëüìóº àêòèâí³ñòü åëàñòàçè, êàòåïñèíó G, òðèïñèíó òà ³íøèõ ïðîòåîë³òè÷íèõ ôåðìåíò³â.
2 Àëåðã³÷íèé áðîíõîëåãåíåâèé àñïåðã³ëüîç — áðîíõîëåãåíåâèé àñïåðã³ëüîç ³ç àëåðã³÷íèì êîì-

ïîíåíòîì, ïðîÿâëÿºòüñÿ ñèìïòîìàìè ïîäðàçíåííÿ áðîíõ³â, ³íêîëè â³äõàðêóâàííÿì æîâòèõ àáî êîðè÷-
íåâèõ áðîíõ³àëüíèõ ïðîáîê, óòâîðåíèõ åîçèíîô³ëàìè ³ ãðèáêîâèìè ã³ôàìè. ×àñòî íàøàðîâóºòüñÿ íà 
àñòìó àáî ÌÂ, ìîæå âèêëèêàòè óòâîðåííÿ áðîíõîåêòàç³â àáî áðîíõ³àëüíèé ãðàíóëüîìàòîç.

3 Ñèíäðîì ×àðãà-Ñòðàóññà — ôîðìà ñèñòåìíîãî íåêðîòè÷íîãî âàñêóë³òó ³ç âèðàæåíèì óðàæåí-
íÿì ëåãåí³â, òÿæêîþ àñòìîþ, åîçèíîô³ë³ºþ ³ ãðàíóëüîìàòîçíèìè ðåàêö³ÿìè. Ïðîÿâëÿþòüñÿ òàêîæ 
øê³ðí³ óðàæåííÿ — âóçëèêè, âåëèê³ åêõ³ìîòè÷í³ áëÿøêè òà ³íôàðêòè.

4 Ãåìîñèäåðîç ëåãåíü — â³äêëàäåííÿ âåëèêèõ ê³ëüêîñòåé ãåìîñèäåðèíó â ëåãåíÿõ óíàñë³äîê 
êðîâîâèëèâ³â ó íèõ. Ãåìîñèäåðèí òðàïëÿºòüñÿ ïåðåâàæíî ó ìàêðîôàãàõ ïîâ³òðÿíèõ ïðîì³æê³â, à òàêîæ 
â ³íòåðñòèö³¿. Ïðîÿâëÿºòüñÿ ïðè áàãàòüîõ ñòàíàõ, çîêðåìà äîñèòü ÷àñòî — ïðè òÿæê³é çàñò³éí³é ñåð-
öåâ³é íåäîñòàòíîñò³ ç ïîâòîðíèìè êðîâîâèëèâàìè â ëåãåí³.

5 Ñèìïòîì “áàðàáàííèõ ïàëè÷îê” — äåôîðìàö³ÿ ïàëüö³â, âèêëèêàíà ïðîë³ôåðàö³ºþ ì’ÿêèõ 
òêàíèí á³ëÿ ê³íöåâèõ ôàëàíã áåç ñò³éêèõ ê³ñòêîâèõ çì³í. Ñïîñòåð³ãàºòüñÿ ïðè ð³çíèõ õðîí³÷íèõ 
çàõâîðþâàííÿõ îðãàí³â ãðóäíî¿ êë³òêè.

Òàáëèöÿ 1. Ðåçþìå ñèìïòîì³â ³ ïðîÿâ³â
çàõâîðþâàííÿ Ôðèäåðèêà Øîïåíà

Ñ³ìåéíèé àíàìíåç Ñèìïòîìè Ñîìàòè÷í³ ïðîÿâè

Äâ³ ïåðåä÷àñíî 
ïîìåðë³ ñåñòðè ³ç 
ïîä³áíèìè ñèìïòî-
ìàìè

Ñèìïòîìè õðîí³÷íîãî ëåãåíåâîãî çàõâîðþ-
âàííÿ (ïðîäóêòèâíèé êàøåëü, êðîâîõàðêàí-
íÿ, çàäóõà) ç äèòÿ÷îãî â³êó.
Çàãàëüí³ ñêàðãè (íåïåðåíîñèì³ñòü ô³çè÷íèõ 
íàâàíòàæåíü, çàãàëüíà ñëàá³ñòü, çíèæåíà 
ìàñà ò³ëà).
Áåçïë³ääÿ.
Òåïëîâ³ óäàðè.
Àðòðàëüã³ÿ (îñòåîàðòðîïàò³ÿ?)

Íåâèñîêèé çð³ñò (170 ñì) ³ íåâå-
ëèêà âàãà (48 êã).
Áî÷êîïîä³áíà ãðóäíà êë³òêà, 
àòðîô³÷í³ ê³íö³âêè (ïåðèôåðè÷í³ 
íàáðÿêè ï³ä ê³íåöü æèòòÿ).
Ö³àíîç?
Â³äñóòí³ñòü ñèìïòîìó “áàðàáàí-
íèõ ïàëè÷îê”5?
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×ÎÌÓ ÑÀÌÅ ÃÅÍÅÒÈ×ÍÅ ÇÀÕÂÎÐÞÂÀÍÍß?
Àðãóìåíòè íà êîðèñòü ãåíåòè÷íîãî ï³ä´ðóíòÿ ìåäè÷íèõ ïðîáëåì Øîïåíà ïå-

ðåêîíëèâ³ ³ çá³ãàþòüñÿ ç äàíèìè ñó÷àñíî¿ íàóêè. Ïî-ïåðøå, çã³äíî ç ñ³ìåéíèì 
àíàìíåçîì äâ³ ç éîãî òðüîõ ñåñòåð ìàëè ñõîæ³ ñèìïòîìè ³ ïåðåä÷àñíî ïîìåðëè. 
Ïî-äðóãå, âñ³ òðè ÷ëåíè ðîäèíè (êîìïîçèòîð ³ çíîâó æ òàêè äâ³ éîãî ñåñòðè) ìàëè 
ïðîãðåñóþ÷³ ñèìïòîìè ïîë³îðãàííîãî çàëó÷åííÿ, ùî ïî÷àëèñÿ â ìîëîäîìó â³ö³ ³ 
íå áóëè ñïðè÷èíåí³ ³íøîþ â³äîìîþ ïðè÷èíîþ.

×ÎÌÓ ÑÀÌÅ ÌÂ?
Àíàë³çóþ÷è äîêàçè çà ³ ïðîòè ÌÂ ³ íåäîñòàòíîñò³ α

1
-àíòèòðèïñèíó â ìèòöÿ, 

ìè, ñêîð³øå ï³äòðèìàëè áè ïåðøèé ä³àãíîç, îñê³ëüêè â³í ïîÿñíþº âñ³ íàÿâí³ 
ñèìïòîìè (òàáëèöÿ 1).

Ãîëîâíèìè (õî÷ ³ íå àáñîëþòíèìè) êîíòðàðãóìåíòàìè ïðîòè íåäîñòàòíîñ-
ò³ α

1
-àíòèòðèïñèíó º: (1) àíàìíåñòè÷í³ äàí³ ùîäî õðîí³÷íî¿ ä³àðå¿, ñïðè÷èíåíî¿ 

íåäîñòàòí³ñòþ ï³äøëóíêîâî¿ çàëîçè, ³ (2) â³äñóòí³ñòü æîâòÿíèö³ ³ àñöèòó, ÿêùî 
ñìåðòü Øîïåíà ³ éîãî ñåñòðè Åì³ë³¿ âèêëèêàíà êðîâîòå÷åþ ç ðîçøèðåíèõ âåí 
ñòðàâîõîäó ï³ñëÿ ðîçâèòêó ïîðòàëüíî¿ ã³ïåðòåíç³¿.

Îñòàíí³ æ äîñë³äæåííÿ ëåãêî ñïðîñòîâóþòü äîêàçè ïðîòè ä³àãíîçó ÌÂ, ÿê 
ãîëîâíî¿ ïðè÷èíè ñòðàæäàíü ³ ñìåðò³ êîìïîçèòîðà. Âèçíà÷àëüíèì ç íèõ º òå, ùî 
â åïîõó äîêë³í³÷íîãî âïðîâàäæåííÿ àíòèá³îòèê³â ð³âåíü âèæèâàííÿ ïàö³ºíò³â ³ç 
ö³º¿ õâîðîáîþ áóâ äóæå íèçüêèé ³ á³ëüø³ñòü ³ç íèõ âìèðàëè â ïåðø³ 10 ðîê³â ï³ñëÿ 
íàðîäæåííÿ âíàñë³äîê ëåãåíåâèõ ³íôåêö³é ³ ïðàâîøëóíî÷êîâî¿ ñåðöåâî¿ íåäî-
ñòàòíîñò³. Ñüîãîäí³ ìè çíàºìî, ùî ñïåêòð êë³í³÷íèõ ïðîÿâ³â ÌÂ êîëèâàºòüñÿ â³ä 
øâèäêîãî ëåòàëüíîãî íàñë³äêó ÷åðåç ðåñï³ðàòîðí³ àáî ïå÷³íêîâ³ óñêëàäíåííÿ íà 
ïî÷àòêó ïåðøî¿ äåêàäè æèòòÿ äî ðîçâèòêó ðåàëüíèõ êë³í³÷íèõ ïðîáëåì ó â³ö³ àæ 
áëèçüêî 50 ðîê³â. Òåïåð ìè òàêîæ ðîçóì³ºìî, ùî âàæê³ñòü ñèìïòîì³â ÌÂ ãîëîâ-
íèì ÷èíîì âèçíà÷àºòüñÿ ãåíåòè÷íèì ï³ä´ðóíòÿì.

ÙÎ ÑÏÐÈ×ÈÍßª Ð²ÇÍÎÌÀÍ²ÒÍ²ÑÒÜ ÏÐÎßÂ²Â 
ÌÂ? ÑÓ×ÀÑÍÅ ÐÎÇÓÌ²ÍÍß ÃÅÍÎÒÈÏÍÎ-
ÔÅÍÎÒÈÏÍÈÕ Â²ÄÍÎØÅÍÜ ÏÐÈ ÖÜÎÌÓ 
ÇÀÕÂÎÐÞÂÀÍÍ²
Ãåíîòèïíî-ôåíîòèïí³ â³äíîøåííÿ ïðè ÌÂ äîñèòü êîìïëåêñí³, íåçâàæàþ÷è 

íà òå, ùî öå ìîíîãåííèé ðîçëàä. Ôåíîòèï³÷í³ ïðîÿâè çàõâîðþâàííÿ âèêëèêàí³ 
ïàòîëîã³÷íèì ôóíêö³îíóâàííÿì õëîðèäíèõ êàíàë³â, àáî CFTR (Ðåãóëÿòîðà òðàíñ-
ìåìáðàííèõ ïðîâ³äíèê³â ïðè ÌÂ), ëîêàë³çîâàíèõ íà àï³êàëüí³é ìåìáðàí³ åï³òå-
ë³þ, òîìó âîíî êë³í³÷íî ïðîÿâëÿºòüñÿ ç áîêó äèõàëüíèõ øëÿõ³â, òðàâíî¿ ñèñòåìè 
(ãîëîâíèì ÷èíîì ï³äøëóíêîâî¿ çàëîçè), ïîòîâèõ çàëîç ³ ÷îëîâ³÷èõ ñ³ì’ÿâèíîñ-
íèõ ïðîòîê. Ãåí ÌÂ, ùî êîäóº á³ëîê CFTR, áóâ ³äåíòèô³êîâàíèé íà äîâãîìó ïëå÷³ 
7 õðîìîñîìè â 1989 ðîö³. Öå â³äêðèòòÿ òàêîæ ï³äòâåðäèëî àâòîñîìíî-ðåöåñèâ-
íèé òèï óñïàäêóâàííÿ õâîðîáè, ùî ïðèïóñêàëè ùå ç ÷àñ³â êë³í³÷íîãî ¿¿ îïèñó. Çà 
âåñü äîñë³äæóâàíèé ïåð³îä ïðè ÌÂ îïèñàíî ïîíàä 1000 ìóòàö³é. Ââàæàþòü, ùî, 
íàïðèêëàä, ó ºâðîïåî¿äí³é ïîïóëÿö³¿ ÷àñòîòà ¿õ íîñ³¿â ñÿãàº 5%. Íåçâàæàþ÷è íà 
³íòåíñèâí³ ìîëåêóëÿðí³ äîñë³äæåííÿ, çíà÷íà ê³ëüê³ñòü ïîâ’ÿçàíèõ ç ÌÂ õðîìî-
ñîì ó ð³çíèõ ãðóïàõ íàñåëåííÿ çàëèøàºòüñÿ íåäîñòàòíüî îõàðàêòåðèçîâàíîþ. 
Äîñë³äæåí³ æ õðîìîñîìè ðîçä³ëåí³ íà 5 êëàñ³â íà îñíîâ³ ìîëåêóëÿðíèõ ìåõàí³ç-
ì³â, ùî ïîðóøóþòü óòâîðåííÿ ÷è ôóíêö³îíóâàííÿ á³ëêà CFTR. Ãåíîòèïíî-ôåíî-
òèïí³ äîñë³äæåííÿ âêàçóþòü, ùî çíèæåííÿ àêòèâíîñò³ CFTR àñîö³þºòüñÿ ç ïðî-
ãðåñóþ÷èì çàëó÷åííÿì ³íøèõ ñèñòåì. Âèÿâëåíî, ùî ìóòàö³¿, ÿê³ ñïðèÿþòü ÷àñò-
êîâîìó ôóíêö³îíóâàííþ CFTR, ÷³òêî ïîëåãøóþòü âàæê³ñòü óðàæåíü ï³äøëóíêîâî¿ 
çàëîçè. Ï³äãðóïà öèõ ìóòàö³é ñïðèÿº äîñòàòí³é àêòèâíîñò³ CFTR, ùîá ìîäóëþ-
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âàòè ñòóï³íü äèñôóíêö³¿ ïîòîâèõ çàëîç, ³ äåÿê³ âèêëèêàþòü â³äíîñíî äîáðîÿê³ñíå 
óðàæåííÿ ëåãåíü. Ïðè á³ëüøîñò³ ç öèõ ìóòàö³é óðàæàºòüñÿ ðîçâèòîê ðåïðîäóêòèâ-
íî¿ ñèñòåìè â ÷îëîâ³ê³â — éìîâ³ðíî, öåé ïðîöåñ ïîòðåáóº íàéâèùî¿ àêòèâíîñò³ 
CFTR. Âàð³àáåëüí³ñòü ôåíîòèï³÷íèõ ïðîÿâ³â ÌÂ çíà÷íîþ ì³ðîþ ïîâ’ÿçàíà ç ìó-
òàö³ÿìè CFTR, õî÷à òàêîæ ìîäóëþºòüñÿ (1) ãåíàìè ³íøèìè, í³æ ò³, ùî ñòîñóþòüñÿ 
CFTR, ³ (2) âïëèâîì çîâí³øíüîãî ñåðåäîâèùà.

Ðîçóì³ííÿ ãåíåòèêè ÌÂ ³ äîñòóïí³ñòü éîãî ìîëåêóëÿðíî¿ ä³àãíîñòèêè ðîç-
øèðèëè ñïåêòð öüîãî çàõâîðþâàííÿ äî ëåãêèõ ³ àòèïîâèõ êë³í³÷íèõ âàð³àíò³â. ²ç 
ïîãëèáëåííÿì íàøèõ çíàíü ïðî ÌÂ çá³ëüøóºòüñÿ ê³ëüê³ñòü ïàö³ºíò³â, ÿêèì öåé 
ä³àãíîç âñòàíîâëþþòü ó äîðîñëîìó â³ö³. Çã³äíî ç Ðåºñòðîì ïàö³ºíò³â Àìåðè-
êàíñüêî¿ ôóíäàö³¿ ç âèâ÷åííÿ ÌÂ â³äñîòîê òàêèõ õâîðèõ, êîòðèì ïîñòàâèëè 
ä³àãíîç ó äîðîñëîìó â³ö³, çà ïåð³îä 1994–1997 ðð. çá³ëüøèâñÿ ç 5,8% äî 11,5%, 
òîáòî ïîäâî¿âñÿ. Ïîð³âíÿëüí³ êîãîðòí³ äîñë³äæåííÿ õâîðèõ íà ÌÂ çàëåæíî â³ä â³êó 
âñòàíîâëåííÿ ä³àãíîçó çàñâ³ä÷èëè, ùî ò³, êîìó ïîñòàâèëè ä³àãíîç ï³çíî, äîñòîâ³ð-
íî â³äð³çíÿëèñÿ â³ä ïàö³ºíò³â, ä³àãíîç ÿêèì âñòàíîâëåíî â ðàííüîìó â³ö³. Ó õâîðèõ 
ç ä³àãíîçîì, ïîñòàâëåíèì ï³ñëÿ 16–18 ðîê³â æèòòÿ, â³äñîòîê ëåãêèõ ìóòàö³é áóâ 
âèùèì. Öå òàêîæ â³äîáðàæàëîñÿ â ¿õíüîìó ôåíîòèï³: ó íèõ íå âèÿâëÿëè íåäî-
ñòàòíîñò³ ï³äøëóíêîâî¿ çàëîçè, à ëåãåíåâ³ çì³íè áóëè ìåíø ïðîãðåñóþ÷³, ðàçîì 
ç òèì òàê³ ïàö³ºíòè çàçâè÷àé çâåðòàþòüñÿ äî ë³êàðÿ ç ïðèâîäó ïóëüìîíîëîã³÷-
íèõ ïðîáëåì (÷è íîñîâèõ ïîë³ï³â) àáî áåçïë³ääÿ. Ïîð³âíÿíî ç ³íøèìè ºâðîïå-
î¿äíèìè ãðóïàìè õâîðèõ íà ÌÂ ïîëüñüêà ïîïóëÿö³ÿ õàðàêòåðèçóºòüñÿ çíà÷íîþ 
ãåíåòè÷íîþ ãåòåðîãåíí³ñòþ — ó í³é ëåãê³ ìóòàö³¿ ïîøèðåí³ á³ëüøå, í³æ äå³íäå. 
Ó ë³òåðàòóð³ íåìàº àæ íàäòî áàãàòî äàíèõ ïðî ïîëÿê³â, õâîðèõ íà ÌÂ, ç ä³àãíî-
çîì, ïîñòàâëåíèì ó äîðîñëîìó â³ö³, ðàçîì ç òèì ïàö³ºíò³â ³ç ëåãêèìè ôîðìàìè 
ñë³ä àêòèâíî øóêàòè ñàìå â ö³é ï³äãðóï³. Áàãàòî òàêèõ äîðîñëèõ õâîðèõ ³ç äîáðî-
ÿê³ñíèì ïåðåá³ãîì õâîðîáè ÷àñòî íå ë³êóþòüñÿ àíòèá³îòèêàìè â äèòèíñòâ³, ³ ñàìå 
¿õí³é ãåíåòè÷íèé áàçèñ (à íå ³íòåíñèâíà òåðàï³ÿ) âèçíà÷àº, ùî âîíè ïîð³âíÿíî 
äîâãî æèâóòü.

ÂÈÑÍÎÂÊÈ
Íå ³ñíóº îñòàòî÷íîãî âèñíîâêó ùîäî òâåðäæåííÿ â çàãîëîâêó ö³º¿ ñòàòò³ ³ 

äóæå âàæêî çíàéòè øëÿõ äî òî÷íîãî ç’ÿñóâàííÿ ä³àãíîçó Ôðèäåðèêà Øîïåíà. 
Íàâ³òü ãåíåòè÷íèé àíàë³ç ÄÍÊ òêàíèí êîìïîçèòîðà ìîæå ïðèçâåñòè äî îìàíëè-
âèõ òâåðäæåíü, çà âèíÿòêîì ñèòóàö³¿, êîëè áóäå âèÿâëåíî äâ³ ìóòàö³¿ CFTR. ×è íå 
íàñòàâ ÷àñ çðîáèòè òàêèé êðîê? ×è º âèïðàâäàíèì ïîãëèáèòè íàø³ çíàííÿ ïðî 
ãåí³àëüíîãî ìèòöÿ Ïîëüù³ òà ªâðîïè, àëå ðàçîì ç òèì äàòè íàä³þ ³ ñåíñ æèòòÿ 
òèì, õòî ñüîãîäí³ ñòðàæäàº íà ãåíåòè÷í³ çàõâîðþâàííÿ? ×è íå âàðòî çðîáèòè 
ñïðîáó äîâåñòè áàãàòüîì ñòðàæäåííèì ëþäÿì, ùî â æèòò³ áàãàòî ðå÷åé âàæàòü 
íàáàãàòî á³ëüøå, í³æ îñëàáëåíà ïëîòü, ³ ùî ¿ì íàïåðåä íå âèçíà÷åíî ïðîñòî 
çíèêíóòè ç çåìë³, íå çàëèøèâøè ùîñü òàêå, ùî âïëèâàòèìå íà íèõ, íàäèõàòèìå 
³ çáàãà÷óâàòèìå íàñòóïí³ ïîêîë³ííÿ?

Ï³äãîòóâàâ Þð³é Ìàòâ³ºíêî


