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В статье представлены сведения об актуальности оказания помощи пациентам с болезнью 
Вильсона-Коновалова, а также представлены результаты проведенного клинико-диагностического  
сопоставления, анализа оказания медицинской помощи военнослужащим с установленным диаг-
нозом «Болезнь Вильсона-Коновалова», а также целесообразности использования оценочных шкал  
с целью определения прогноза и клинических особенностей у этой категории пациентов (диагности-
ческая оценочная шкала болезни Вильсона (Scoring system develope datthe 8th International Meetingon 
Wilson’s disease, Leipzig 2001), прогностический индекс болезни Вильсона (NewWilson Index for Predicting 
Mortality в модификации Dhawanetal).
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WILSON-KONOVALOV DISEASE IN MILITARY PERSONNEL: 
CLINICAL AND DIAGNOSTIC ASPECTS OF MEDICAL CARE  

IN A MULTIDISCIPLINARY MEDICAL INSTITUTION

The article provides information on the relevance of providing care to patients with Wilson-Konovalov 
disease, as well as the results of a clinical and diagnostic comparison, analysis of medical care for military 
personnel diagnosed with Wilson-Konovalov disease, expediency of using evaluation scales to determine the 
prognosis and clinical features in this category of patients (diagnostic evaluation scale of the disease Wilson‘s 
disease (Scoring system develope datthe 8th International Meetingon Wilson‘s disease, Leipzig 2001), the pro-
gnostic index of Wilson‘s disease (NewWilson Index for Predicting Mortality modified by Dhawanetal).
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Болезнь Вильсона-Коновалова (далее – 
 БВК) – редкое (орфанное) генетиче-

ское заболевание, для которого характерна 
манифестация преимущественно в возрасте 
20–30 лет, но могут встречается первые кли-
нические проявления и в иные возрастные 
периоды.

Исторические аспекты и актуальность. 
Впервые это заболевание было описано про-
живающим в Англии американским невроло-
гом С. Вильсоном начале 20 века, который 
обратил внимание на характерные патомор-
фологические изменения головного мозга  
и печени, выявил их взаимосвязь с клиниче-
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скими симптомами заболевания (гиперкине-
зы, мышечная ригидность, дисфагия и дизар-
трия, иногда психические расстройства), фи-
налом которых был атрофический цирроз пе-
чени и грубые неврологические расстройства.  
В 1912 году С. Вильсон эти все нарушения 
предложил рассматривать как «прогрессиру-
ющую лентикулярную дегенерацию», и выска-
зал предположение, что это «семейное заболе- 
вание нервной системы, сочетающееся с цир-
розом печени».

Вместе с тем, за 30 лет до исследования  
С. Вильсона, другими неврологами – К. Вест-
фалем и А. Штрюмпеллем, было описано за-
бо левание, которое характеризовалось рит-
мичными непроизвольными движениями, 
повы шением мышечного тонуса, амимией, 
дизартрией и выраженными психическими 
нарушениями вплоть до слабоумия и, по ана-
логии с клиническими проявлениями рассе-
янного склероза, получило название «псевдо-
склероз». 

В дальнейшем оказалось, что описанная 
С. Вильсоном прогрессирующая лентикуляр-
ная дегенерация и псевдосклероз К. Вестфа-
ля и А. Штрюмпелля, являются разными фор-
мами одного и того же заболевания, которое 
Галль назвал гепатолентикулярной дегенера-
цией. А в 1960 году советский российский 
учёный невропатолог Н. Коновалов детально 
описал неврологические симптомы и окон- 
чательно сгруппировал эти три очень схожих 
болезни (Вильсона, Вестфавеля-Штрюмпеля  
и Гааля) в одну, которую назвали болезнь 
Вильсона-Коновалова.

В 1953 г. был установлен аутосомно-ре-
цессивный тип наследования, в последующем 
было доказано, что это заболевание вызвано 
мутагенными изменениями в 13 хромосоме. 
За последние десятилетия интерес к изуче-
нию БВК усилился, что связано с открытием  
в 1993 году первичного молекулярного де-
фекта заболевания – гена АТР7В, изменив-
шим понимание патогенеза, представление  
о распространенности БВК и обусловившем 
надежду на возможность ранней диагностики 
этого патологического состояния.

Актуальность. Актуальность данной проб-
лемы обусловлена трудностью диагностики 
БВК на ранних этапах развития заболевания, 
что имеет решающее значение для сохранения 

здоровья пациентов с БВК, а позднее выявле-
ние, может стать причиной ранней инвалиднос-
ти и гибели этих пациентов в молодом возрасте. 

Вместе с тем, значимость современных 
методов молекулярно-генетического обследо-
вания для ранней диагностики БВК, имеет ог-
раничения в связи с широким спектром мута-
ций гена АТР7В и их различными сочетаниями. 
В связи с этим, возможность использования  
в практической деятельности ДНК-анализа  
в качестве основного диагностического кри-
терия этого заболевания ограничена. Поэтому 
диагностика БВК осуществляется преимуще-
ственно по данным лабораторных исследова-
ний и соответствующей клинико-неврологиче-
ской симптоматики с учетом анамнестических 
данных. 

Для установления диагноза и назначения 
лабораторных исследований необходима на-
стороженность практических врачей в отно-
шении этого заболевания, при этом основным 
препятствием к ее осуществлению становится 
необычайный полиморфизм клинических про-
явлений и недостаточная осведомленность 
врачей первичного звена вариантов ее тече-
ния. Своевременная диагностика и адекват-
ная терапия дают шанс этой категории паци-
ентов на сохранение здоровья, реабилитаци-
онного потенциала, значительное улучшение 
качества жизни [1, 4]. 

Знание этиопатогенеза заболевания, по-
зволяет рассматривать его в числе тех немно-
гих наследственных болезней, для которых 
разработана эффективная патогенетическая 
терапия [2, 3].

В настоящее время диагностика БВК осу-
ществляется как по данным лабораторных ис-
следований (низкому уровню сывороточного 
церрулоплазмина (менее 200 мг/л), увеличе-
нию экскреции меди с мочой (более 1,26 мк-
моль/сут)), клинических признаков (наличие 
кольца Кайзера-Флейшнера и др.), так и моле-
кулярно-генетического исследования. 

В данной работе представлены результаты 
проведенного клинико-диагностического со-
поставления и анализа оказания медицинской 
помощи военнослужащим с оценкой обосно-
ванности проведенных лечебно-диагности-
ческих мероприятий и установлением целе - 
со образности применением диагностических 
оценочных шкал.
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Цель и объект исследования. Проведе-
ние клинико-диагностического сопоставления 
и ана  лиза оказания медицинской помощи во-
еннослужащим срочной военной службы, во-
еннослужащим, проходящим военную службы 
по контракту, военным пенсионерам с правом 
обслуживания (далее – военнослужащие) по 
поводу БВК. Объект исследования: военнослу-
жащие госпитализированные в 432 ГВКМЦ  
в 2017–2019 гг.

Материалы и методы

Проведен ретроспективный, с элемента-
ми проспективного, анализ 6 случаев диагно-
стированного заболевания БВК с оказанием 
медицинской помощи в стационарных услови-
ях, в том числе и повторные госпитализации 
(11 эпизодов стационарного лечения по меди-
цинским картам стационарных пациентов).  
В ходе исследования также были изу чены 
данные анамнеза, сомато-неврологическо-
го осмотра, клинико-инструментальной (МРТ, 
УЗИ ОБП и др.) и лабораторной диагностики, 
заключения осмотров врачей-специалистов; 
были использованы оценочные шкалы с целью 
проведения диагностики и опре деления про-
гноза у военнослужащих с БВК (диагности-
ческая оценочная шкала болезни Вильсона 
(Scoring system develope datthe 8th Internati-
onal Meetingon Wilson’s disease, Leipzig 2001), 

прогностический индекс болезни Вильсона 
(NewWilson Index for Predicting Mortality в мо-
дификации Dhawanetal).

Результаты исследования  
и их обсуждение

Возраст включенных в исследование во-
еннослужащих с установленным диагнозом 
БВК: от 19 до 55 лет; медиана возраста соста-
вила 21±3 года.  Категории пациентов с БВК: 
3 – военнослужащие срочной службы (50 %), 
1 – военнослужащий, проходящий службу по 
контракту (16,3 %), 1 – призывник (16,3 %),  
1 – военный пенсионер с правом обслужива-
ния в 432 ГВКМЦ (16,3 %) (рис. 1).

 На основании данных анамнеза, средний 
возраст манифестации БВК военнослужащих 
составил 21 ± 3 года, длительность заболева-
ния у 3 военнослужащих (50 %) составила от  
5 до 25 лет.

В большинстве случаев госпитализация 
осуществлялась по направлению врача воин-
ской части – n = 3 (50 %) (рис. 2). Средняя дли-
тельность госпитализации – 25 койко-дней. 
длительность заболевания у 3 военнослужа-
щих (50 %) составила от 5 до 25 лет.

Наибольший удельный вес (67 %; n = 4) со-
ставили пациенты с неврологическими прояв-
лениями, среди которых преобладали гипер-
кинезы верхних конечностей, что и послужило 

Рис. 1. Распределение военнослужащих по категориям

Рис. 2. Госпитализированы по направлению
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причиной для обращения за медицинской по-
мощью. У 2 пациентов (33 %) диагноз был вы-
ставлен на основании изменений биохимиче-
ского анализа крови (рис. 3). При углубленном 
обследовании были выявлены также когни-
тивные и поведенческие расстройства у 2 па-
циентов (33 %).

У всех пациентов, которым было проведе-
но исследование крови на определение уровня 
церрулоплазмина, и определен уровень меди 
в крови, выявлено значимое снижение этих 

показателей. По результатам МРТ ГМ у 1 па-
циента (16,7 %) выявлены явные изменения  
в подкорковых структурах головного мозга 
(рис. 4) и изменения печени (хронический  
гепатит) методом УЗИ ОБП выявлены также  
у 1 пациента (16,7 %) (рис. 5).

По результатам исследования с приме-
нением диагностических оценочных (рис. 6)  
и прогностических шкал (рис. 7) установ- 
лен благоприятный прогноз для всех паци- 
ентов.

Рис. 3. Проявления заболевания по системам

Рис. 4. Результаты проведения магнитно-резонансной томографии головного мозга

Рис. 5. Результаты проведения ультразвукового исследования органов брюшной полости

Рис. 6. Результаты использования диагностической оценочной шкалы БВК 
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Выводы

1. Военнослужащим с установленным ди-
агнозом болезнь Вильсона-Коновалова была 
оказана медицинская помощь в достаточном 
объеме в установленном порядке.

2. Имелись единичные случаи технических 
дефектов оформления медицинской докумен-
тации военнослужащих с БВК, а также непол-
ное предоставление анамнестических сведе-
ний об амбулаторном этапе.

3. По результатам исследования, установ-
лено, что ведущими проявлениями являлись 
гиперкинезы верхних конечностей, а у 1 паци-
ента (16,7 %) выявлены явные изменения пе-
чени (цирроз печени).

4. Целесообразно применение диагности-
ческих оценочных шкал и проведение меди-
ко-генетического консультирования всем па-
циентам с БВК военнослужащим, а также их 
близким родственником на амбулаторном эта-
пе для определения тактики лечения и инди-
видуального прогноза.

5. Актуальность проблемы БВК обуслав-
ливают целесообразность продолжения изу-
чения значимых аспектов оказания меди-
цинской по мощи военнослужащим с этой па-
тологией.
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