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ЭФФЕКТИВНОСТЬ СКРИНИНГОВЫХ МЕТОДЫ ДИАГНОСТИКИ БОЛЕЗНИ 

ВИЛЬСОНА-КОНОВАЛОВА У ДЕТЕЙ 
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 Резюме 

В статье отражена эффективность скринирующих методов диагностики заболевания 

Вильсена-Коновалова у детей. Использование комбинации клинических симптомов, данных 

лабораторных и функциональных методов исследования: снижение уровня 

циролоплазмина, повышение экскреции меди с мочой, данные ультразвукового исследования, 

наличие колец Кайзера Флейшера и молекулярно-генетическое исследование позволяют 

верифицировать диагноз 

Ключевые слова: болезнь Вельсена-Коновалова, дети, скринирующие методы 

диагностики заболевания 

 

BOLALARDA UILSON-KONOVALOV KASALLIGINI ANIQLASH UCHUN SKRINING 

USULLARINING SAMARADORLIGI 

 

Muratxo'jayeva A.V., Hamdamova E. S. 

 

Toshkent pediatriya tibbiyot instituti, O‘zbekiston 100140, Toshkent, Bog‘ishamol ko‘chasi 223,  

tel: 8 71 260 36 58 E.mail: interdep@tashpmi.uz  

 

 Rezyume 

Maqolada bolalarda Vilsen-Konovalov kasalligini tashxislash uchun skrining usullarining 

samaradorligi aks ettirilgan. Klinik alomatlar kombinatsiyasidan foydalanish, laboratoriya va 

funktsional tadqiqot usullari ma'lumotlari: siroloplazmin darajasining pasayishi, siydik bilan 

misning chiqarilishini ko'payishi, ultratovush ma'lumotlari, Kaiser Fleischer halqalarining 

mavjudligi va molekulyar genetik tekshiruv tashxisni tekshirishga imkon beradi 

Kalit so'zlar: Velsen-Konovalov kasalligi, bolalar, kasallikni aniqlash usullarini skrining qilish 

 

THE EFFECTIVENESS OF SCREENING IS A METHOD FOR DIAGNOSING WILSON-
KONOVALOV'S DISEASE IN CHILDREN

 

Muratxo'jayeva A.V., Hamdamova E. S. 

 

Tashkent Pediatric Medical Institute, Uzbekistan 100140, Tashkent, 223 Bogishamol St,  

tel: 8 71 260 36 58 E.mail: interdep@tashpmi.uz 

 

 Resume 

The article reflects the effectiveness of screening methods for the diagnosis of Wilsen-Konovalov 

disease in children. The use of a combination of clinical symptoms, laboratory data, and functional 

research methods: decreased cyroloplasmin levels, increased urinary copper excretion, ultrasound 

data, the presence of Kaiser Fleischer rings, and molecular genetic testing make it possible to verify 

the diagnosis 

Keywords: Velsen-Konovalov's disease, children, screening methods for the diagnosis of the 

disease  
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Актуальность 

   олезнь   Вильсона – Коновалова   (БВК),   гепатолентикулярная   дегенерация,   генетически  

   обусловленное нарушение обменов металлов, возникающее в результате мутации гена 

АТР7В, который кодирует трансмембранный белок АТФазу 7В, ответственный за выведения ее 

в церулоплазмин. [3, 6, 10] При данном заболевании происходит прогрессирующее накопление 

меди в желчные проходы встраивание ее в церулоплазмин. При данном заболевании происходит 

прогрессирующее накопление меди в различных органах и тканях [2, 4, 8, 9]. 

Клиническая картина заболевания характеризуется значительным полиморфизмом, который 

проявляется вариабельностью возраста дебюта, разнообразием клинических форм и симптомов 

заболевания, тяжестью проявления. [1, 5, 7] Эти особенности заболевания определяют 

значительные трудности ранней диагностики БВК. 

Цель исследования: определить эффективность скринирующих методов диагностики 

болезни Вильсона-Коновалова у детей. 

 

Материал и метод исследования 
Под наблюдением находились 32 пациента с БВК. Все пациентам проводилось определение 

сывороточных аминотрансфераз (АлТ, АсТ), определение уровня сывороточного 

церулоплазмина, суточной экскреции меди с мочой, офтальмологическое исследование на 

предмет выявления колец Кайзера-Флейшера. Молекулярно-генетическое исследование гена 

АТР7В. 

Данные полученные в результате исследования были статистически обработаны с 

использованием программы Microsoft Excel-2019, с помощь встроенных функций с учетом 

процентного соотношения, средней арифметической (М), стандартного отклонения (m). 

Достоверность данных высчитывали по методу Стьюдента при доверительном кофициенте, t≥2, 

при вероятности достоверности данных р<0,05. 

 

Результат и обсуждение 

Из 32 пациентов в начале заболевания выявился низкий уровень церулопламина, который 

составлял 0,218±0,02 ммоль/л (Р<0,05). Первыми симптомами манифестации заболевания, при 

отсутствии неврологической симптоматики в дебюте болезни, являлось повышение 

цитолитической активности печеночных ферментов: АсТ - 115,3±5 Ед/л; АлТ – 158,1±8,9 Ед/л 

(Р<0,001), щелочная фосфатаза – 245,5±5,9 Ед/л (Р<0,01). Определение свободной меди в 

сыворотке крови 8,0±0,05 ммоль/сут, суточная медь в моче – 6,0±2,3 мкмоль/сут (Р<0,05). 

Кольца Кайзера-Флейшера выявлены у 11 из 32 пациентов. В качестве примера приводим 

случай пациентки с БВК.  Девочка 8 лет Б.М., обратилась в медико-генетическое 

консультативное отделение РСНПЦЗМиР. В возрасте 7 лет при проведении профилактического 

обследования было выявлено увеличение печени и повышение печеночных трансаминаз в 

сыворотке крови (АлТ-297 ЕД/л; АсТ – 214 ЕД/л). Методом ПЦР и ИФА у ребенка были 

исключены вирусные гепатиты А, В, С и Д. Терапия препаратами эсенциальных фосфолипидов 

не дала положительного эффекта.  

При осмотре ребенок правильного телосложения, умеренного питания, жалоб не предъявляет. 

При пальпации отмечается увеличение печени: нижняя граница перкутурно и пальпаторно 

определялась из-под края реберной дуги +3,0 см, по передней подмышечной линии +3,0 см, по 

средней ключичной линии – 5,0 см, по срединной линии край печени закруглен, мягкой и 

эластичной консистенции, без болезненная. Селезенка не пальпировалась. 

Неврологической симптоматики при осмотре не отмечалось. 

При обследовании в биохимических анализах крови выявлены симптомы цитолиза (АлТ-302 

ЕД/л, АсТ – 207 ЕД/л), холестаза (ГГТ – 103 ЕД/л, щелочная фосфатаза в норме). Нарушение 

белирубиннового обмена не регистрировалось. Синтетическая функция печени сохранена. 

При УЗИ органов брюшной полости: печень умеренно увеличена в размерах (верхний нижний 

размер левой доли – 65 мм; правой – 106 мм), контур печени ровный, паренхима с мелкоочаговой 

диффузной неоднородностью на фоне общей повышенной эхогенности. Диаметра ствола 

воротной вены – 6 мм. Селезенка без особенностей, диаметр селезеночной вены – 3 мм (не 

расширен). 

Б
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На основании результатов проведенного клинико-лабораторного и инструментального 

исследования было сделано следующее заключение: хронический гепатит с признаками 

жирового гепатоза. 

 

Заключение 

Сывороточная концентрация церулоплазмина снижена на 0,19 ммоль/л. Кольца Кайзера-

Флейшера при офтальмологическом осмотре щелевой лампой: на роговице незначительное 

напыление. 

При исследовании суточной меди экскреции с мочой было выявлено повышение 8,18 

мколь/сут.  

Для окончательной верификации диагноза проведено молекулярно-генетическое 

исследование гена АТР7В, выявлено наличие мутации с3207С> А в гомозиготном состоянии. 

Таким образом, использование скринирующих методов исследования, включающих: 

определение уровня цирулоплазмина в крови, наличие колец Кайзера-Флейшера, определение 

суточной экскреции меди с мочой, результаты биохимических исследований трансфера с 

высокой степенью вероятности позволяет установить предположительный диагноз, который 

верифицируется молекулярно-генетическим исследованием гена АТР7В при гомозиготном или 

компаунт гетерозиготном носительстве патологического гена. 
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	Эхинококкоз печени является серьезной медицинской проблемой, особенно в эндемичных регионах. Осложнения заболевания, такие как прорыв кисты в желчные протоки с развитием механической желтухи, встречаются у 10–30% пациентов и значительно утяжеляют клин...
	Актуальность проблемы заключается в высокой частоте осложнений и диагностических трудностей, что требует дальнейшего совершенствования методов лечения и внедрения малоинвазивных технологий.
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	 Rezyume
	Jigarning exinokokkozi, ayniqsa endemik mintaqalarda jiddiy tibbiy muammodir. Mexanik sariqlik rivojlanishi bilan oʼt yoʼllariga kistaning kirib borishi kabi kasallikning asoratlari bemorlarning 10-30% uchraydi va kasallikning klinik kechishini sezila...
	Muammoning dolzarbligi asoratlarning yuqori chastotasi va diagnostik qiyinchiliklarida yotadi, bu esa davolash usullarini yanada takomillashtirish va miniinvaziv texnologiyalarni joriy etishni talab qiladi.
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	 Resume
	Hepatic echinococcosis is a serious medical issue, especially in endemic regions. Complications of the disease, such as cyst rupture into the bile ducts leading to the development of mechanical jaundice, occur in 10-30% of patients and significantly w...
	The relevance of the issue lies in the high frequency of complications and diagnostic challenges, which necessitates further improvement of treatment methods and the implementation of minimally invasive technologies.
	Key words: Echinococcosis of the liver, mechanical jaundice, cyst breakthrough into the bile ducts, cystobiliary fistulas, endoscopy, complications.
	Актуальность
	хинококкоз печени представляет  собой  серьезную  медицинскую  проблему,  особенно  в
	регионах с высоким уровнем эндемичности заболевания. В последние годы все больше внимания уделяется осложненным формам эхинококкоза, таким как прорыв кист в желчные протоки, приводящий к развитию механической желтухи, а при затяжном его течении до ...
	Эхинококкоз печени, осложненный прорывом кисты в желчные пути, представляет серьезную угрозу жизни пациента и является значительной клинической проблемой из-за трудностей в своевременной диагностике и лечении. Согласно исследованию Мохамеда и соавт. (...
	Клинические проявления во многом зависят от характера поражений желчных путей. Наиболее серьезным осложнением при прорыве кисты в желчные протоки является холангит. Хирургическое лечение эхинококкоза, осложнённого развитием желчных свищей, представляе...
	Согласно данным Курбонова К. М. и соавт., клиническая картина у этих пациентов может варьироваться от тяжёлой формы с выраженной симптоматикой, связанной с механической желтухой. Она характеризуется тяжелым течением и возникает при прорыве содержимого...
	Существуют также стертые клинические формы, при которых цистобилиарный свищ образуется с сегментарными желчными протоками. В этих случаях полной обтурации не происходит, так как крупные дочерние пузыри и частицы хитиновой оболочки не могут проникнуть ...
	Наблюдались и лёгкие формы заболевания, которые обусловлены небольшим перфоративным отверстием и сохранностью хитиновой оболочки паразита. В этих случаях присутствует только перицистобилиарный свищ, который является наиболее распространённой формой ци...
	Патологоанатомически процесс формирования свища проходит три стадии: 1) эрозивная, 2) стадия разрыва и 3) полная фистула. По мере роста паразита происходит увеличение всех компонентов кисты, что приводит к повышению внутрикистозного давления и растяже...
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