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Резюме. В работе подробно изучены и проанализированы генетические особенности бо-лез-
ни Вильсона-Коновалова. Частота заболевания в Беларуси составляет 1:18000 человек.

Ключевые слова. Болезнь Вильсона-Коновалова. 
Resume. The work studied in detail and analyzed the genetic characteristics of the Wilson dis-ease. 

The incidence in the Belarus is 1: 18000.
Keywords. Wilson disease.

Актуальность. К настоящему времени известно более 2500 нозологических 
форм наследственных заболеваний метаболического дефекта, но только для части из 
них установлен точный уровень метаболического блока и характер ферментативного 
дефекта. Одна из трудностей ранней диагностики заключается в том, что в период но-
ворожденности у этих детей нет специфических расстройств, а поздние проявле-ния 
фенотипически схожи с заболеваниями ненаследственного генеза. Вторая осо-бен-
ность состоит в том, что для наследственных заболеваний обмена веществ харак-те-
рен клинический полиморфизм, обусловленный генетической гетерогенностью. 

Болезнь Вильсона-Коновалова (БВК) — наследственное заболевание, в основе 
которого лежит нарушение метаболизма меди в организме, приводящее к избыточ-но-
му накоплению микроэлемента в нервной и печеночной тканях, сопровождающее-ся 
локальными поражениями головного мозга и печени [1-4]. 

Цель: изучить молекулярный механизм развития БВК, генетические особен-
но-сти и популяционную частоту заболевания в РБ.

Задачи: 
1.Определить генетические аспекты и фенотипические проявления болезни 

БВК.
2.Рассмотреть возможности ранней диагностики и профилактики БВК.
3.Изучить клинические особенности у людей с данным заболеванием в популя-

ции жителей Беларуси.
Материал и методы. Материалом для исследования явились данные оте-

че-ственной и зарубежной литературы, научные публикации в https://medconfer.com. 
Проведен анализ научной литературы по вопросам патогенеза БВК на молекулярно-ге-
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нетическом уровне, фенотипических проявлений, основных аспектов диагностики, 
лечения и профилактики БВК, а также на основе научных публикаций белорусских 
ученых были собраны данные по заболеванию в РБ. 

Результаты и их обсуждение. Встречаемость БВК в большинстве популя-
ций мира составляет 1:30000 человек. Тип наследования – аутосомно-рецессивный. 
Ча-стота гетерозиготного носительства 1:90-100. Основной причиной заболевания 
явля-ется мутация гена ATP7B, кодирующего АТФ-азу 7В транспортирующую медь. 
Ген локализован в позиции 13q14.3, секвенирован. Выявлено около 300 мутаций этого 
гена. В белорусской популяции мутация H1069G в гене ATP7B составляет 57% всех 
мутантных аллелей [2]. Мутация точечная: аминокислота гистидин заменяется на глу-
тамин в положении 1069. 

АТФаза 7В транспортирует ионы меди из клетки за счет энергии расщепле-
ния АТФ, она также трансформирует апоцерулоплазмин в функционально актив-
ный це-рулоплазмин, который выделяется в кровь. Отсутствие АТФазы 7В нарушает 
осво-бождение меди из головного мозга в кровь, из крови в желчь и далее с калом из 
ор-ганизма [1].

Основным звеном прогрессирования БВК является хроническая интоксикация 
медью. Транспортный белок CMT1 перемещает медь внутрь клеток, всасывающую-
ся из желудочно-кишечного тракта. Значительная часть меди связывается с металло-
ти-онеином, а другая — перемещается в сеть Гольджи транспортным белком ATOX1. 
Вследствие повышения концентрации меди в аппарате Гольджи фермент ATP 7A вы-с-
вобождает этот микроэлемент через воротную вену в печень. Белок ATP 7B связы-вает 
медь с церулоплазмином, и свободная медь высвобождается в кровь. В конеч-ном сче-
те избыток меди удаляется с жёлчью. Обе функции белка ATP 7B нарушены при БВК: 
микроэлемент накапливается в ткани печени, а церулоплазмин продолжает выделять-
ся. Как только концентрация меди в печени преобладает над концентрацией белков, 
связывающих ее за счёт реакции Фентона, происходит окислительное повре-ждение 
печени: воспаление, фиброз и цирроз. 

К основным симптомам БВК относятся: разнообразные непроизвольные дви-же-
ния в конечностях и туловище, мышечная ригидность, приводящая к скованности, 
дисфагия и дизартрия, психические расстройства. Первые клинические симптомы 
болезни обычно проявляются в возрасте от 5 до 45 лет. БВК может быть индуци-
ро-вана воздействием неблагоприятных факторов внешней среды: инфекции, череп-
но-мозговая травма, токсические воздействия техногенной природы, проживание в 
местностях, с повышенным содержанием меди в окружающей среде (например, в Ке-
меровской области). Заболевание носит прогрессирующий характер, сопровожда-ется 
снижением качества и продолжительности жизни. 

БВК можно заподозрить, если у пациента обнаруживаются следующие явле-ния: 
признаки заболевания печени, кольцо Кайзера-Флейшера, выявляемое при оф-таль-
мологическом обследовании, приобретенная гемолитическая анемия, психиче-ские и 
неврологические симптомы и др.

Лечение основано на уменьшение поступления меди с пищей, уменьшение 
за-пасов меди в организме.



702

Прогноз при болезни Вильсона-Коновалова зависит от продолжительности 
за-болевания и сроков начала терапии. Он благоприятный у тех пациентов, которым 
эффективная терапия проводилась до начала поражения печени и нервной системы.

В Республике Беларусь исследования БВК проводят в Республиканском на-
уч-но-практическом центре (РНПЦ) «Мать и дитя» и РНПЦ неврологии и нейрохи-
рур-гии. В ходе неврологического обследования, определения показателей обмена 
меди, молекулярно-генетической диагностики установлено, что в РБ преобладают 
пациен-ты с дрожательной формой (начинается в возрасте 20-30 лет, течёт довольно 
мед-ленно наблюдается гипотония мышц, изменения психики). Мутация гена обна-
ружена у 29 (57%) пациентов в группе 1 с заболеваниями печени (всего 57 человек) 
и у 15(40%) пациентов в группе 2 с заболеваниями ЦНС (всего 37 человек), которых 
об-следовали.

При сопоставлении частоты случав БВК с уровнем рождаемости (2000-2010 гг.) 
установлено, что частота БВК в РБ составляет 1:18000 человек [2, 3]. 

Заключение. Клиническая картина БВК отличатся широким полиморфизмом 
и часто не специфична, что приводит к позднему распознаванию болезни (в среднем 
спустя 10 лет после возникновения первых симптомов).

Так как БВК моногенное заболевание, то выявление гомозиготного носи-
тель-ства мутаций H1069G с использованием молекулярно-генетических технологий, 
проводимых в РБ, позволяет диагностировать патологию метаболизма в доклини-
че-ской стадии.
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