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В работе на основании данных литера-
туры и  анализа собственных результатов 
обследования и  лечения 100 больных бо-
лезнью Вильсона — Коновалова (БВК) пред-
ложен алгоритм диаг ностики и  ведения 
пациентов с БВК. Показано, что в настоящее 
время нет ни одного метода, на основа-
нии лишь которого было бы возможно по-
ставить диаг ноз БВК, поэтому диаг ностика 
БВК основывается только на результатах 
нескольких клинических и  биохимических 
исследований.

На протяжении всей жизни, кроме 
прие ма хелаторов и  солей цинка, в  зави-
симости от клиничес кой картины и данных 
лабораторных исследований, необходимо 
1—2  раза в  год проводить курсовую те-
рапию с  применением нейропротекторов, 
гепатопротекторов, вазоактивных и  анти-
оксидантных препаратов.

Ключевые слова: болезнь Вильсона  — 
Коновалова,  диаг ностика, лечение

У роботі на підставі даних літерату-
ри та аналізу власних результатів об-
стеження та лікування 100 хворих на 
хворобу Вільсона  — Коновалова (ХВК) 
запропонований алгоритм діагностики 
та ведення пацієнтів з  ХВК. Показано, 
що в  даний час немає жодного методу, 
на підставі лише якого було б можливо 
поставити діагноз ХВК, тому, діагностика 
ХВК ґрунтується тільки на результатах 
декількох клінічних та біохімічних до-
сліджень.

Протягом усього життя, крім при-
йому хелатора і  солей цинку, залежно 
від клінічної картини і  даних лабора-
торних досліджень, необхідно 1—2 рази 
на рік проводити курсову терапію із за-
стосуванням нейропротекторів, гепато-
протекторів, вазоактивних і  антиокси-
дантних препаратів.

Ключові слова: хвороба Вільсона — 
Коновалова, діаг ностика, лікування

The algorithm of diagnostics and 
conducting of persons with Wilson’s 
disease (WD), based on data of lite-
rature and analysis of own results 
of examination and treatment of 
100  pa tients, is offered in this work. 
The  absence of single method for 
reliable diagnostics of WD this time 
is shown. That is why diagnostics 
of WD should be based on results 
of several clinical and biochemical 
researches only. 

It was made conclusion about ne-
cessity of lifetime repeated courses of 
therapy (once or twice per year de-
pending on clinical picture and results 
of laboratory tests) with application 
of neuroprotectors, hepatoprotectors, 
antioxidants and vasoactive drugs 
(besides helators and zinc salts).
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В последние годы внимание многих авторов вновь 
привлекают различные аспекты болезни Виль сона  — 
Коновалова (БВК). Это обусловлено прежде всего за-
трудненной, а  следовательно, поздней диаг ностикой 
заболевания, что обуславливает несвоевременную 
и  недостаточно патогенетически обоснованную тера-
пию. Все это приводит к ранней инвалидизации и гибели 
больных в молодом возрасте. 4

Болезнь Виль сона  — Коновалова  — относительно 
редкое хроническое заболевание, распространенное 
по всему миру. В среднем, частота гомозиготного носи-
тельства гена АТР7В составляет 1 : 200 тыс. населения [2, 
31]. Однако, по данным других авторов, частота гомози-
готного носительства значительно выше и достигает до 
1 : 30 тыс. населения. Распространенность гетерозиготно-
го носительства при этом на несколько порядков выше 
и составляет 1 : 200. В настоящее время общепризнано, 
что это заболевание встречается значительно чаще, чем 
оно диаг ностируется [9, 24].

Согласно последним данным, развитие болезни 
Вильсона — Коновалова определяет ген АТР7В, распо-
ложенный на длинном плече 13 хромосомы и кодирую-
щий транс мембранный белок АТФ-азу Р-типа, который 
встраи вает молекулу меди в апоцерулоплазмин и осу-
ществляет элиминацию меди в  желчь. Вследствие на-
рушения выделения меди происходит ее накопление не 
только в печени, но и в головном мозге, почках и других 
внепеченочных тканях. При этом клинические проявле-
ния БВК зависят от количества накопившейся свободной 
токсической меди в тех или иных органах [4, 26].

С учетом большого количества мутаций гена ATP7B 
(более 350) для БВК характерны как патоморфологичес-
кий, так и клинический полиморфизм, а отсюда — и вы-
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сокая неспецифичность как структурных изменений, так 
и клинических симптомов и синдромов заболевания.

По мере накопления свободной меди в  структурах 
головного мозга преневрологическая абдоминальная 
стадия заболевания переходит в  неврологическую, 
с  развитием различных неврологических и  психопато-
логических симптомов и синдромов.

Такой выраженный клинический полиморфизм этого 
заболевания значительно затрудняет своевременную 
постановку диаг ноза, в то время как только ранняя диаг-
ностика позволяет проводить эффективную терапию.

Несмотря на то, что БВК является наследственно об-
условленным заболеванием, диаг ноз устанавливают в ос-
новном не на основании генетического исследования, 
а  на основании клинико-лабораторных исследований. 
Данная ситуация обусловлена тем, что генетический ана-
лиз весьма дорогостоящий и довольно трудоемкий из-за 
большого количества (более 350) мутаций гена АТР7В.

Диагностика БВК основывается на результатах не-
скольких, клинических и биохимических исследований. 
Однако каждое диаг ностическое исследование имеет 
свои ограничения, и  только комбинация клинических, 
биохимических, инструментальных и генетических тес-
тов обеспечивает функциональный и надежный инстру-
мент для диаг ностики этого заболевания с выраженным 
клиническим полиморфизмом.

В настоящее время общепризнанным стандартом 
поста нов ки диаг ноза БВК является наличие колец Кай  зе-
ра — Флейшера, снижение церулоплазмина в сы воротке 
крови ниже 0,200  г/л (норма: 0,200—0,600  г/л); уве-
личение экскреции меди с мочой более 60—100 мкг сут ки 
(норма: менее 60 мкг/сутки), концентра ция меди в сухом 
остатке био птата ткани печени — более 100 мкг/г.

Дополнительными методами диаг ностики являются 
генетические исследования, нейровизуализационные 
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методы (магнитно-резонансная томография — MPT, маг-
ниторезонансная спектроскопия — МР-спектроскопия), 
ультразвуковое исследование (УЗИ) органов брюшной 
полости, определение уровня мочевой кислоты в сыво-
ротке крови  [1, 8, 9, 26]. Однако, несмотря на высокую 
специфичность показателей общепризнанного стан-
дарта, ни один из них не может иметь самостоятельного 
диаг ностического значения.

На обследовании и  лечении в  клинике Института 
неврологии, психиатрии и  наркологии НАМН Украины 
находилось 100 пациентов с  БВК. Из них 32 человека 
наблюдались в  динамике от одного до пяти лет. Наша 
выборка больных является одной из больших в Европе 
и самой большой в Украине.

Из всех 100 пациентов 45 были женщинами, 55  — 
мужчинами. На период госпитализации в  клинику 
возраст больных находился в  пределах 5—55  лет, 
в среднем — 27,6 ± 5,9 лет. Возраст больных на момент 
дебюта заболевания был от 1 года до 48 лет, в среднем — 
21,5 ± 3,2 года.

Время от появления первых симптомов заболевания 
до установки окончательного диаг ноза БВК, а следо-
вательно  — до начала этиопатогенетической терапии, 
составило в среднем 2,6 года и колебалось в пределах 
0—7 лет.

В зависимости от клинических проявлений до поступ-
ления в институт, больные лечились в медицинских уч-
реждениях различного профиля с разными диаг нозами: 
болезнь Боткина — 7, хронический гепатит — 8, цирроз 
печени — 6, болезнь Паркинсона — 7, энцефалит — 12, 
рассеянный склероз  — 3, торсионная дистопия  — 2, 
шизофрения — 1, детский церебральный паралич — 8.

Начало заболевания больные связывают с  различ-
ными психотравмирующими факторами, а  12  — с  че-
репно-мозговыми травмами. Первично диаг ноз БВК был 
определен у менее чем половины больных. У некоторых 
больных до установления диаг ноза БВК, на протяжении 
нескольких лет диаг ноз менялся 3—4 раза.

В клинике института, кроме контроля обмена меди, 
больным была проведена МРТ и  MP-спектроскопия 
головного мозга. С помощью УЗИ изучены структурные 
изменения печени и почек. Функциональное состояние 
печени оценивали с  помощью таких показателей как 
общий билирубин (прямой, непрямой), аланинамино-
трансфераза (АЛТ), аспартатаминотрансфераза (ACT), 
щелочная фосфатаза (ЩФ) и гамма-глютамилтранспепти-
даза (ГГТ). Функциональное состояние почек оценивали 
с помощью таких показателей как скорость клубочковой 
фильтрации и суточная экскреция мочевой кислоты.

Все больные были осмотрены окулистом на предмет 
наличия у них колец Кайзера — Флейшера. Для уточне-
ния диаг ноза 20 больным БВК было проведено молеку-
лярно-генетическое обследование. При установке диаг-
ноза по возможности проводился семейный скрининг.

Одной из ведущей составляющей диаг ностики БВК 
является определение уровня белка церулоплазмин. 
Однако, у  нас, как и  у  других авторов, этот показатель 
у  15 больных находился в  пределах нормы  [23, 26]. 
Диагностически низкий уровень (менее 0,2 г/л) отмечен 
у 85 пациентов. В группу с нормальным уровнем церуло-
плазмина вошли больные, у которых дебют заболевания 
был после 30 лет, а само заболевание протекало добро-
качественно. Одна больная из этой группы поступила 

в клинику института после ортотопической трансплан-
тации печени. Нормальный уровень церулоплазмина мо-
жет определяться и при активном воспалительном про-
цессе в печени, так как он является реактантом острой 
фазы различных воспалительных процессов [9, 28].

Вместе с тем необходимо учесть и тот факт, что низкая 
концентрация церулоплазмина в  плазме крови может 
быть не только при БВК. Низкий уровень церулоплазмина 
отмечается у больных с острым и хроническими гепати-
тами другого генеза, при наследственной гипо- и  аце-
рулоплазминемии, а также у гетерозиготных носителей 
с  единственным мутантным геном и  без клинических 
проявлений болезни [6, 9, 10, 27].

Содержание меди в  сыворотке крови у  наших 
больных колебалось от 1,5 мкМоль/л до 18,7 мкМоль/л 
и  в  среднем составило 6,16  мкМоль/л. Концентрация 
меди в  сыворотке крови ниже нормы была отмечена 
у 87,8 % больных, в пределах нормы концентрация меди 
была у 12,2 % больных. Выше нормы концентрации меди 
в сыворотке крови не было ни у одного нашего больного.

Что касается такого диаг ностического критерия как 
суточная экскреция меди с мочой, большинство авторов 
считают, что выделение меди с мочой повышено прак-
тически у всех пациентов с симптомами БВК, и что этот 
метод является важным и  доступным для диаг ностики 
данного заболевания  [10, 23]. На  фоне терапии пре-
паратами с  медьэлиминирующими свойствами (купре-
нил) степень купрурии может возрастать многократно, 
а  снижение количества экскретируемой меди может 
служить маркером уменьшения запасов меди в органах 
и тканях [9, 27].

Однако, необходимо учитывать и  тот факт, что экс-
креция меди с мочой может быть повышена и при других 
заболеваниях, в  частности при холестатических забо-
леваниях печени  — первичном биллиарном циррозе 
печени, первичном склерозирующем холангите и др. [8].

Суточная экскреция меди с мочой у наших больных 
находилась в пределах от 21,2 мкг/сутки до 830 мкг/сут-
ки и  в  среднем составила 199,1  мкг/сутки. Суточное 
вы деление меди с мочой менее 60 мкг было отмечено 
только у 8,5 % больных, а у 91,5 % больных меди с мочой 
выделялось в  несколько раз больше, особенно после 
начала лечения больных таким хелатером как купренил.

Золотым стандартом для диаг ностики БВК считается 
такой тест как определение содержания меди в печени. 
В норме содержание меди в  печени редко превышает 
показатель 50 мкг/г сухого веса [2, 7, 26]. Однако, в на-
стоящее время нет единого мнения в отношении вели-
чин порогового значения содержания меди в  печени 
больных БВК. Тем более необходимо учитывать и  тот 
факт, что не всегда медь распространяется гомогенно 
по всей печени, поэтому взятый биоптат не всегда может 
отражать истинное содержание меди в печени. Следует 
учитывать и то, что при циррозе печени нежелательно 
проводить биопсию из-за выраженной коагулопатии 
и тромбоцитопении [8, 18, 26].

В диаг ностический набор БВК обязательно входит 
и такой тест как кольца Кайзера — Флейшера, которые 
представляют собой отложения меди в  десцеметовой 
мембране роговой оболочки глаза. Частота наличия 
этих колец зависит от формы заболевания, а  также 
от качества и  длительности лечения. Более часто они 
встречаются у  больных с  неврологическими формами, 
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чем у  больных с  абдоминальными формами заболе-
вания  [8, 9, 23]. Кольца Кайзера  — Флейшера в  нашей 
выборке были обнаружены у 78 больных из 100. У всех 
больных с абдоминальной формой заболевания кольца 
Кайзера — Флейшера отсутствовали. У одного больного 
годичный прием хелатора купренила привел к исчезно-
вению колец.

Несмотря на то, что генетический анализ  — до-
рогостоящий и  довольно трудоемкий из-за большого 
количества мутаций гена АТР7В, в  последнее время 
молекулярно-генетические исследования стали чаще 
применяться и  в  клинической практике. В настоящее 
время предпочтение отдается прямому анализу мутаций. 
Интерпретация результатов остается довольно сложной, 
так как большинство пациентов являются гетерозиготами 
с  различными мутациями в  каждой аллели. Наиболее 
ценен этот метод в очерченных популяциях, которые об-
ладают ограниченным спектром мутаций АТР7В. К таким 
популяциям относятся испанцы, корейцы, японцы. В вос-
точной Европе также имеются популяции, в  которых 
преобладает мутация H1069QGln [19, 33].

По данным российских авторов, у половины больных 
БВК выявляется одна и та же мутация в 14-м экзоне гена, 
приводящая к замене в 1069-м положении аминокислоты 
гистидина на глутамин [3—5, 8].

В Украине молекулярно-генетические исследования 
пациентов с  болезнью Вильсона  — Коновалова до на-
стоящего времени не проводились. Анализ проведен-
ного нами молекулярно-генетического обследования 
20  больных БВК показал, что мутации выявлены у  14 
из 20 больных (70 %). У всех 14 пациентов в гене ATP7B 
была выявлена лишь мутация His1069  Gln. Две другие 
мутации (DelC3402 и Gly1667 Arg) не были обнаружены 
ни у одного из наших больных. Мутация His1069 Gln гена 
ATP7B была найдена у 7 больных (50 %) в гомозиготном 
состоянии и у 7 больных (50 %) — в компаунд-гетерози-
готном состоянии.

Как дополнительные методы диаг ностики у 32 боль-
ных БВК были использованы РТ и  MP-спект ро скопия. 
У 87,5 % больных были выявлены патологи ческие изме-
нения на MP-томограммах в области подкорковых узлов 
полушарий головного мозга, что характерно для этого 
заболевания. МР-спектроскопически у  77  % больных 
было выявлено наличие нейродегенеративного про-
цесса в базальных ганглиях полушарий мозга.

Ультразвуковые исследования органов брюшной по-
лости показали, что у всех больных с неврологическими 
формами БВК имеются структурные патологические из-
менения в печени. У 58 % пациентов изменения соответ-
ствуют таковым при хронических гепатитах, а у 42 % — 
при циррозе печени.

Такие относительно специфические показатели функ-
ционального состояния печени как АЛТ, ACT и ГГТ у боль-
шинства наших больных находились близко к верхней 
границе нормы и лишь у 28 % пациентов эти показатели 
несколько превышали норму.

Болезнь Вильсона — Коновалова — одно из немно-
гих наследственных заболеваний, которое поддается 
лечению. Несмотря на то, что более чем за 55 лет в мире 
накоплен большой опыт лечения БВК такими хелаторами 
как купренил и триентин, а также солями цинка, и в на-
стоящее время нет единого мнения о том, когда и какой 
препарат предпочтительнее применять больным с той 

или иной формой и симптоматикой заболевания, а также 
об алгоритме ведения и реабилитации этих больных на 
протяжении всей жизни.

Медь является незаменимым микроэлементом, не-
обходимым для жизнедеятельности человека. Сред не-
статистический рацион питания человека обеспечивает 
избыточное поступление меди в организм (2—5 мг/день), 
в то время как потребность составляет лишь 0,9 мг/день.

С учетом того, что с пищей в организм поступает меди 
почти в 5 раз больше от потребности в ней, естественно, 
при этом заболевании основные лечебные мероприятия 
должны быть направлены на ограничение поступления 
меди в  организм и  на ускоренное ее выведение для 
предотвращения накопления и  осаждения свободной 
токсической меди в печени, мозге и почках.

Когда в 1948 году была обоснована роль меди в пато-
генезе болезни Вильсона, Cumings  J.  N. (1948) предпо-
ложил, что такой хелатообразователь как британский 
антилюизит (БАЛ) может быть использован для лечения 
этого заболевания  [14]. В  1951  году Denny-Brown and 
H. Porter подтвердили эффективность внутримышечного 
введения БАЛ при лечении болезни Вильсона [15].

В 1956 году J. M. Walshe предложил в качестве хела-
тирующего агента для удаления меди из организма пе-
ницилламин (купренил) [32]. Данный препарат оказался 
более эффективен и  менее токсичен, чем БАЛ. Важно 
и то, что он был не инъекционным, а таблетированным 
пероральным препаратом.

За более чем 55 лет в мире накоплен большой опыт 
лечения БВК этим препаратом. Доказаны как его боль-
шая эффективность, так и нередкие осложнения при его 
применении [20, 23]. К хелаторам относится и триентин, 
который несколько менее эффективен чем купренил, 
но реже дает осложнения.

Для нормализации количества меди в организме есть 
два пути: один  — это ускоренное выведение меди из 
организма, а другой путь — это ограничить поступление 
меди в организм. Купренил и триентин, являясь хелато-
рами, ускоряют выведение свободной токсической меди 
из организма с  мочой через почки. Для ограничения 
поступления меди в организм применяются препараты 
цинка.

Цинк вмешивается в  захват меди из желудочно-ки-
шечного тракта. Он индуцирует металлотионин (эндо-
генный хелатор), который связывает медь в энтероцитах 
тонкого кишечника и  гепатоцитах печени и  замедляет 
ее выход в портальную циркуляцию. Таким образом, по-
ступившая с пищей и связанная в кишечнике медь не ад-
сорбируется и выводится из организма с фекалиями [13, 
26, 28]. Препараты цинка действуют несколько слабее 
и медленнее, но при этом мягче тиоловых соединений 
и обладают минимальной токсичностью [11].

В настоящее время начинает применяться комбини-
рованная терапия с использованием цинка в сочетании 
с хелаторами. При этом, наряду с блокированием захва та 
меди, происходит удаление ее излишков из организ-
ма [7, 25, 26].

Новым эффективным медегонным препаратом, 
который в  настоящее время применяется для лечения 
БВК в некоторых зарубежных клиниках, является тетра-
тиомолибдат аммония. Этот препарат действует на оба 
основных звена обмена меди. Он уменьшает адсорбцию 
меди в желудочно-кишечном тракте, а также связывает 



УКРАЇНСЬКИЙ ВІСНИК ПСИХОНЕВРОЛОГІЇ — ТОМ 23, ВИП. 1(82) — 201526

ДІАГНОСТИКА ТА ЛІКУВАННЯ НЕВРОЛОГІЧНИХ РОЗЛАДІВ

прочной связью свободную токсическую медь крови 
с  альбуминами, превращая таким образом свободную 
медь в неактивную, нетоксичную форму, которая через 
почки удаляется с мочой.

В последние годы обсуждается вопрос о показаниях 
и противопоказаниях применения такого радикального 
метода лечения БВК как пересадка печени. Schilsky M. L. 
et al. (1994) и Eghtesad В. et al. (1999) считают, что орто-
топическая трансплантация печени показана больным 
БВК, если у  них имеется острая или прогрессирующая 
печеночная недостаточность, не поддающиеся кон-
сервативному лечению [16, 28]. Такого же мнения при-
держиваются Kassam N. et al. (1998), Emre S. et al. (2001) 
и Четкина Т. С. (2011) [11, 17, 20].

В работах Bax R. T. et al. (1998), Eghtesad B. et al. (1999) 
и Schumacher G. et al. (1997), Sorbello O. et al. (2011) пере-
садка печени рекомендуется и больным БВК, у которых 
отсутствует печеночная недостаточность, но не эффек-
тивна медикаментозная терапия психоневрологических 
проявлений болезни. Свои рекомендации они обо-
сновывают тем, что у больных после пересадки печени 
отмечается улучшение психоневрологического статуса. 
Однако в работах не приведен катамнез этих больных, 
не указано, сколько месяцев или лет они прожили после 
пересадки печени и каково дальнейшее качество жизни 
этих больных [12, 16, 29, 30].

На основании анализа результатов лечения нами 
100 больных мы также считаем, что препаратом выбора 
начала лечения неврологических форм БВК должен 
быть такой хелатор как купренил или триентин. Однако 
необходимо учитывать, что в первые недели и месяцы 
лечебный купрурический эффект выражен максимально 
и экскреция меди с мочой может возрастать в 10 и бо-
лее раз, что довольно часто приводит не к улучшению, 
а  к  резкому ухудшению состояния больных. Для  све-
дения к минимуму периода обострения в начале лече-
ния купренилом мы использовали метод титрования 
малыми дозами хелатора под контролем выделения 
меди с мочой.

С учетом того, что купренил обладает выраженным 
токсическим влиянием, мы на предсимптомном этапе ле-
чения пациентов (в основном родственников больных), 
у которых в сыворотке крови содержание церулоплаз-
мина было менее 20 мг/дл применяли монотерапию пре-
паратами цинка (цинктерал по 124 мг 3—4 раза в день).

На этапе поддерживающей терапии, на наш взгляд, 
лучше применять комбинированное лечение небольши-
ми дозами купренила (до 2—3-х таблеток в сутки) в со-
четании с солями цинка (цинктерал по 124 мг 3—4 раза 
в  сутки) с  последующим переходом на монотерапию 
цинком. При плохой переносимости купренила лучше 
сразу переходить на монотерапию препаратами цинка. 
Наш опыт ведения больных БВК показал, что признаками 
непереносимости купренила являются резкое повыше-
ние температуры до 40—41 градуса в первые дни приема 
купренила, выраженный болевой синдром, выраженное 
ухудшение неврологической симптоматики.

Прием купренила необходимо постоянно монитори-
ровать лабораторными и инструментальными методами 
исследования и  определять не только содержание 
церулоплазмина в сыворотке крови и меди в моче, но 
и проводить клинический анализ крови, коагулограмму, 
ревмопробы, печеночные и почечные пробы.

Кроме лечебных мероприятий, направленных на 
снижение адсорбции меди из кишечника, необходимым 
условием нормализации обмена меди является и  сни-
жение поступления меди в кишечник с пищей. Поэтому, 
диета этих больных должна исключать такие продукты 
с высоким содержанием меди как печень, орехи, шоко-
лад, икра, морепродукты, кофе и др.

Так как при БВК расстройство обмена меди вызывает 
нейродегенеративный процесс с целым каскадом других 
метаболических нарушений, лечебные и  реабилита-
ционные мероприятия должны быть направлены не 
только на нормализацию обмена меди, но и на протек-
цию мозга и  печени, а  также на нормализацию других 
нарушенных функций.

С учетом того, что купренил является антагонистом 
витамина В6, в систему лечебных мероприятий у боль-
ных, принимающих этот хелатор, должен быть включен 
комплекс витаминов группы В (Мильгамма, Нейрорубин, 
Нейробион).

Так как БВК относится к  нейродегенеративным за-
болеваниям, необходимо учесть тот факт, что у больных 
этой группы нервная система характеризуется ограни-
ченной способностью к репарации, регенерации и пре-
дотвращению гибели клеток [22]. Поэтому в терапевти-
ческую стратегию лечения пациентов БВК необходимо 
вводить препараты, обладающие широким спектром 
нейротрофических факторов. Таким плейотропным 
многофакторным характером действия на нервную сис-
тему обладает церебролизин.

Также нейропротекторное, ноотропное и  антиок-
сидантное воздействие на мозг оказывает Кортексин. 
Так как эти препараты оказывают и стимулирующее дей-
ствие на мозг, то нежелательно применять их больным 
с  выраженными гиперкинезами, а  также в  состоянии 
психомоторного возбуждения.

В комплекс лечебных мероприятий мы обязательно 
включали гепатопротекторы и детоксиканты Гепа Мерц, 
Гептрал, Гепасол Нео 8 %, а также глутаргин 40 %.

Согласно нашим исследованиям, у  больных БВК 
имеются как структурные, так и функциональные нару-
шения в системе церебральной гемодинамики, поэтому 
в  комплекс лечебно-реабилитационных мероприятий 
необходимо включать и  вазоактивные препараты  — 
акто вегин, милдронат и др.

Таким образом, на основании данных литературы 
и собственных данных, необходимо отметить, что в на-
стоящее время нет ни одного метода, на основании 
лишь которого было бы возможно поставить диаг ноз 
БВК. Кроме того, у многих врачей нет должной насторо-
женности в отношении этого редкого наследственного 
заболевания и  больные часто годами наблюдаются 
с  другими диаг нозами, что ведет к  неуклонному про-
грессированию заболевания с развитием необратимых 
изменений в клетках печени и структур головного мозга.

Это обусловлено тем, что при БВК имеется полиор-
ганное, полисистемное и  полиморфное проявление 
заболевания. Поэтому для раннего получения достовер-
ного диаг ноза необходимо использовать алгоритм  — 
систему правил последовательного выполнения диаг-
ностического процесса.

Необходимо в  клинической практике обращать 
внимание на ранние симптомы и  синдромы, пусть 
и  не совсем специфические, но часто встречающиеся 
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при этом заболевании. В частности, больные должны 
подлежать обследованию на предмет БВК во всех слу-
чаях неустановленной причины поражения печени как 
с выраженными, так и минимальными нарушениями био-
химических показателей функциональных проб печени, 
а также с различной патологической морфологической 
картиной поражения печени.

Как показали наши исследования, для больных не-
врологическими формами БВК характерна полиморфная 
неврологическая симптоматика, в составе которой нет 
симптомов, специфичных только для этого заболевания. 
Однако, при наличии у  больного в  неврологическом 
статусе гиперкинезов типа "risus sardonicus" и  типа 
"fl epping" — «взмаха крыла птицы», а также специфичес-
кого подкоркового типа моторной афазии, необходимо 
заподозрить БВК и проверить уровень церулоплазмина 
в сыворотке крови, содержание меди в моче и наличие 
колец Кайзера — Флейшера. В тоже время, при поста-
новке диаг ноза необходимо учесть, что у больных БВК 
почти не встречаются нарушения таких специфических 
корковых функций как моторная афазия Брока и сенсор-
ная афазия Вернике.

Говоря о  таком важном диаг ностическом критерии 
БВК как уровень церулоплазмина, необходимо подчер-
кнуть, что чрезвычайно низкий уровень сывороточного 
церулоплазмина (менее 0,1  г/л) можно рассматривать 
в качестве убедительного доказательства диаг ноза БВК. 
Незначительный субнормальный уровень церулоплаз-
мина должен предполагать дальнейшее уточнение диаг-
ноза. Уровень церулоплазмина в нормальном диапазоне 
не исключает диаг ноза болезни Вильсона — Коновалова.

Для ранней диаг ностики БВК весьма эффективным 
является скрининг семьи. Родственники первой степени 
родства любого пациента, которому поставлен диаг ноз 
БВК, должны быть обследованы на это заболевание. 
В сис тему скрининга необходимо включать краткую исто-
рию болезни, связанную с заболеванием печени, нали-
чием желтухи, возможными признаками неврологичес-
ких и психических нарушений. Лабораторные исследо-
вания должны включать определение в сыворотке крови 
содержания церулоплазмина и меди, функционального 
состояния печени, включая уровень аминотрансферазы, 
альбумина, связанного и  не связанного билирубина; 
учет количества меди, выделяемой с  мочой за сутки. 
С помощью щелевой лампы определять наличие колец 
Кайзера  — Флейшера, а  с  помощью ультразвукового 
обследования брюшной полости определять структуру 
печени и почек. Если имеются какие-либо сомнения, то 
для подтверждения диаг ноза БВК показано проведение 
биопсии печени, а при возможности — и молекулярно-
генетическое исследование мутантного гена ATP7B.

При выборе стратегии лечения перед врачом всегда 
стоит вопрос: «Как отреагирует организм больного на 
токсическое влияние хелатора купренила и  насколько 
эффективны для больного соли цинка?». К сожалению, 
до настоящего времени таких маркеров нет. Поэтому, для 
уменьшения риска развития патологической реакции 
организма на купренил, необходимо при первом его 
назначении больному применять минимальную дозу, 
с  постепенным ее увеличением. При лечении солями 
цинка эффективность контролировать функциональным 
состоянием печени (АЛТ, АСТ, ГГТ), количеством меди 
в суточной моче и анализом качества жизни больного.

При первом назначении купренила перед врачом 
встает еще один весьма важный вопрос «Появившееся 
ухудшение состояния больного является временным 
и  оно обусловлено увеличенной мобилизацией и  вы-
бросом с  мочой свободной токсической меди, или это 
ухудшение обусловлено непосредственным токсическим 
влиянием самого купренила?». При первом варианте 
необходимо снизить дозировку препарата, а затем по-
степенно, в  течение месяца, под контролем суточного 
выделения меди с мочой, увеличивать дозу купренила. 
При втором варианте купренил сразу же должен быть 
заменен на соли цинка.

Больные БВК на протяжении всей жизни должны 
исключать из рациона питания продукты с высоким со-
держанием меди. В зависимости от клинической карти-
ны и данных лабораторных исследований, необходимо 
1—2 раза в год проводить курсовую терапию с приме-
нением нейропротекторов, гепатопротекторов, вазо-
активных и  антиоксидантных препаратов. Пациентам, 
получающим купренил, необходимо регулярно, не реже 
1 раза в месяц, проводить полный анализ крови и мочи.
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