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Резюме 

На современном этапе развития медицины все большее число орфанных 

заболеваний имеют высокоэффективные методы патогенетической тера-

пии. Примером такой патологии является гепатолентикулярная дегенера-

ция. Кафедра неврологии и нейрохирургии ДВГМУ на протяжении многих 

лет проводит работу по изучению этого заболевания в Хабаровском крае. 

Оценка распространенности гепатолентикулярной дегенерации в регионе, 

детальное клинико-эпидемиологическое и молекулярно-генетическое изу-

чение заболевания позволят повысить эффективность ранней диагностики, 

что обеспечит своевременность назначения патогенетической терапии и 

медико-социальную реабилитацию пациентов с редким наследственным 

заболеванием. 
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Summary 
Currently, there are highly effective pathogenetic therapy methods for a growing 

number of orphan diseases. Hepatolenticular degeneration is an example of such 

a pathology. The Department of Neurology and Neurosurgery at the Far Eastern 

Medical University has been conducting research on this disease in Khabarovsk 

Kray for many years. The prevalence rate of hepatolenticular degeneration in the 

region, detailed clinical and epidemiological, and molecular genetic studies of 

the disease will help to increase the effectiveness of early disease detention 

which will result in a timely prescription of pathogenetic therapy and sociomedi-

cal rehabilitation of patients with a rare genetic disorder. 
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Введение  

Гепатолентикулярная дегенерация 

(ГЛД, болезнь Вильсона – Коновалова 

(БВК)) – редкое наследственное прогрес-

сирующее заболевание, характеризующе-

еся избыточным накоплением в организ-

ме и токсическим воздействием меди. 

Болезнь сопровождается сочетанным по-

ражением внутренних органов и структур 

головного мозга [4]. 

Постановлением Правительства 

Российской Федерации № 403 «О поряд-

ке ведения Федерального регистра лиц, 

страдающих жизнеугрожающими и хро-

ническими прогрессирующими редкими 

(орфанными) заболеваниями, приводя-

щими к сокращению продолжительности 

жизни граждан или их инвалидности и 

его регионального сегмента» 26 апреля 

2012 года БВК была занесена в перечень 

орфанных заболеваний [6] . 

 

Обсуждение результатов 

Орфанным считается хроническое, 

угрожающее жизни либо вызывающее 

инвалидизирующие расстройства, редко 

встречающееся в популяции заболевание 

с частотой не более чем 1 случай на 2000 

жителей [12].  

Распространенность ГЛД в популя-

циях мира колеблется в широких преде-

лах – 0,4 - 6,8:100 000 населения с нерав-

номерным географическим и этническим рас-

пространением [11, 13]. В отдельных регионах 

и этнических группах имеет место повышение 

частоты заболевания, связанное с эффектом 

инбридинга [3]. Известно, что ГЛД чаще 

встречается в Японии (1,90 - 6,80:100 000), Ки-

тае (5,87:100 000), на острове Сардиния (3,36 

на 100 000), в кровном родстве оказывается 

54% заболевших, а семейные случаи состав-

ляют 47% [9, 10, 14]. Реже заболевание встре-

чается в Шотландии (0,40:100 000), Австралии 

(1,0 на 100 000) [2]. По данным Olivarez и со-

авт. (2001), частота ГЛД в США в среднем 1 

случай на 55 000 новорожденных [15]. В Рос-

сии имеются эпидемиологические данные по 

отдельным регионам - распространенность со-

ставляет 0,30 - 1,86:100 000 населения [1]. Бо-

лее высокие цифры наблюдаются в республике 

Башкортостан, Кемеровской и Саратовской 

областях. Заявленная частота, как правило, 

меньше реально существующей, так как бо-

лезнь в большинстве случаев не диагностиру-

ется [3, 5]. По результатам обследования 17 

муниципальных районов и 7 городских окру-

гов Хабаровского края, распространенность 

ГЛД в регионе составила 1,50:100 000 населе-

ния, что сопоставимо со средними мировыми 

показателями [8, 13]. Во временной период 

1990 - 2020 гг. в Хабаровском крае зареги-

стрировано 20 больных ГЛД из 17 семей в 

возрасте от 15 до 52 лет (средний возраст со-

ставил 36,35±1,72 лет). Трое больных являлись 
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родными сибсами в одной семье, и двое в 

другой. Гендерное распределение боль-

ных было следующим: 7 (35,00%) муж-

чин и 13 (65,00%) женщин. Распростра-

ненность заболевания, на первый взгляд, 

не высока, но абсолютное число случаев 

достаточно значимо для орфанного забо-

левания. На кафедре неврологии и нейро-

хирургии ДВГМУ ведется динамическое 

диспансерное наблюдение больных, 

страдающих ГЛД [7, 8].  Ведение персо-

нифицированного учета больных с ред-

кой патологией в каждом регионе являет-

ся важным звеном на этапе организации 

фармацевтической и медицинской помо-

щи этим пациентам.  

Основными органами мишенями, 

которые страдают от накопления меди 

при ГЛД являются печень и головной 

мозг, но другие органы и системы также 

вовлекаются в патологический процесс, 

что приводит к достаточно полиморфной 

клинической картине и неспецифичности 

выявляемых симптомов как на стадии 

манифестации, так и на стадии разверну-

той картины болезни [4, 8]. Не являются 

специфичными для диагностики и соче-

тание совокупности клинических прояв-

лений с данными лабораторных и ин-

струментальных методов обследования, 

включая изменения показателей медно-

лигандного обмена. В сомнительных слу-

чаях постановки диагноза ГЛД абсолют-

ным критерием может являться только резуль-

тат молекулярно-генетического анализа, кото-

рый в настоящее время является экономически 

достаточно затратным. Все это значительно 

затрудняет своевременность диагностики, в 

том числе и диагностики на досимптоматиче-

ской стадии болезни.  

 Болезнь Вильсона – Коновалова являет-

ся примером орфанного заболевания, для ко-

торого разработаны высокоэффективные ме-

тоды лечения, систематическое применение 

которых даже при появлении тяжелой симп-

томатики оказывает «драматический» эффект, 

вплоть до исчезновения всех симптомов или 

резкого их уменьшения [4, 8]. Существующие 

методы высокоэффективной патогенетической 

терапии диктуют необходимость ранней, в 

возможных случаях превентивной диагности-

ки заболевания, что предотвратит непоправи-

мые повреждения в организме и будет способ-

ствовать реабилитации пациентов. 

 

Заключение 

Из Таким образом, низкая частота встре-

чаемости ГЛД, как примера орфанной патоло-

гии, приводит к следующим проблемам: за-

паздывание своевременной диагностики, низ-

кая настороженность врачей, малая доступ-

ность генетических исследований, отсутствие 

необходимого патогенетического лечения, от-

сутствие адекватного диспансерного наблюде-

ния и медико-социальной реабилитации паци-

ентов. Для решения этих проблем требуется 
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комплексный, системный подход, обес-

печивающий развитие соответствующей 

базы знаний, раннюю диагностику, до-

ступность высокотехнологогичных моле-

кулярно-генетических исследований, ме-

дико-генетическую помощь, адекватную 

терапевтическую стратегию и персони-

фицированный подход к каждому паци-

енту с орфанной патологией. 
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