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возбудителю. Была выбрана следующая тактика ведения пациента: Азатиоприн 

50 мг 2 р.всут., пошаговое уменьшение дозы кортизона с контролем 

клинической симптоматики и гуморальной воспалительной активности. В 

случае развития хронической формы болезни Стилла, рекомендовано начать 

иммуносупрессивную терапию посредством препаратов, 

блокирующихинтерлейкинI рецепторы. 

Выводы: 

1. Клиническая манифестация парвовирусной инфекции в данном 

клиническом случае позволила проводить дифференциальную диагностику 

данного заболевания со многими другими: острое респираторное заболевание, 

аллергический дерматит, псевдотуберкулѐз, восходящий пиелонефрит, болезнь 

Стилла. 

2. В данном клиническом случае болезнь Стилла, вероятно, является 

реактивным синдромом, патологический процесс которого был запущен 

парвовирусной инфекцией. 

3. Необходимо выявлять пациентов с парвовирусной инфекцией для 

возможного предупреждения развития генетически детерминированных 

аутоиммунных заболеваний. 
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Болезнь Вильсона-Коновалова (БКВ) – наследственное, относительно 

редкое хроническое нейродистрофическое заболевание. Течение 

гепатоцеребральной дистрофии – прогрессирующее, с периодами ремиссии и 

обострений. Это заболевание распространено по всему миру, отмечается среди 

различных национальностей и этнических групп. В среднем, частота 

гомозиготного носительства гена БВК составляет 1: 30 000 населения с 

неравномерным географическим и этническим распространением [2]. Чаще 

болезнь Вильсона-Коновалова впервые выявляется в возрасте 14 – 25 лет. В 

отличие от других наследственных заболеваний симптоматическое лечение 

болезни может быть успешным [3]. 

Цель исследования – оценка особенностей лабораторной диагностики 

болезни Вильсона-Коновалова и дефекты, которые генетически ее вызывают. 

Материалы и методы исследования 

Актуальность данной темы обусловлена необходимостью обобщения и 

систематизации сведений о вариантах диагностики болезни Вильсона- 

Коновалова. 

Использование статистических данных за 2006-2012 годы, анализ 

литературы. 

Результаты исследования и их обсуждение 

БВК (гепатоцеребральная дистрофия) представляет собой генетически 

обусловленное нарушение метаболизма меди в печени, приводящее к 

снижению ее экскреции в желчь и избыточному накоплению в головном мозге, 

печени, селезенке, почках, радужке глаз и других органах. БВК опосредуется 

рецессивным геном ATP7B, кодирующим металлопереносящуюАТФазуР-типа, 

которая в основномэкспрессируется в гепатоцитах и действует как 

трансмембранный переносчик меди. Отсутствующая или ослабленная функция 



I Международная (71 Всероссийская) научно-практическая конференция 

«Актуальные вопросы современной медицинской науки и здравоохранения» 

 

1392 

АТФазы приводит к снижению гепатоцеллюлярного выделения меди в желчь. 

Кроме того, при нарушении функции АТФазы снижается и способность 

встраивать медь в церулоплазмин — белок, который синтезируется в печени и 

является основным переносчиком меди в крови (содержит 90 % меди крови). 

Эти два фактора приводят к тому, что свободная токсическая медь из печени 

поступает в кровоток и откладывается в мозге, почках и роговой оболочке 

глаза,расположенным в 13-й хромосоме[1]. 

Диагностические критерии [3,4,6]: низкий уровень церулоплазмина 

сыворотки (ниже 20мг/ дл); увеличение экскреции меди с мочой (выше 100 

мкг/сут); концентрация меди в ткани печени более 250мкг/г сухой массы; 

наличие роговичного «медного» кольца Кайзера-Флейшера, которое 

представляет собой отложение коричневато- зеленоватого пигмента в 

десцементовой оболочке по периферии задней поверхности роговицы. При 

вовлечении ЦНС встречается почти в 100% случаев, а при отсутствии- 50-70%  

больных. 

Дополнительными методами диагностики являются: генетические 

исследования, нейровизуализационные методы (МРТ головного мозга, МР- 

спектроскопия головного мозга); УЗИ органов брюшной полости, определение 

уровня мочевой кислоты.  Важно отметить, что, несмотря на высокую 

специфичность показателей общепринятого стандарта, ни один из них не может 

иметь самостоятельного диагностического значения [5]. 

Выводы 

Как видно по данным литературы, БВК встречается в популяции 

значительно чаще, чем диагностируется. Данная ситуация обусловлена 

полиморфизмом клинических проявлений болезни и недостаточной 

настороженностью врачей в отношении этого наследственного заболевания.  

Для увеличения выявляемости и ранней диагностики форм болезни необходимо 

обращать внимание на ведущие симптомы и синдромы, которые часто 

встречаются при этом заболевании. 
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