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років тому. Мутацію, що відповідає за фенотип даної хвороби, було 

ідентифіковано лише в 1993 році. За даними ВООЗ, у світі хворим є 1 на 

30 тисяч осіб, а от гетерозиготним носієм – 1 на 90–150 осіб. За даними 

МОЗ України, у нашому регіоні офіційна статистика не ведеться, але 

згідно з результатами певних досліджень, можна стверджувати, що в 

гастроентерологічних стаціонарах серед пацієнтів із хронічним 

ураженням печінки 7% хворіють на ХВК [1]. Відомо, що перші симптоми 

з’являються у віці від 5 до 35 років, хоча менш ніж у 3% випадків це може 

статись і в старшому віці. Оскільки клінічна картина є дуже 

різноманітною, а симптоми неспецифічними, виявлення даної хвороби 

на ранньому етапі є майже неможливим.  

Мета. Визначити перші ознаки ХВК, з’ясувати, які симптоми можуть 

бути нетиповими та ускладнювати процес діагностування даної хвороби, 

зазначити основні методи діагностики та лікування захворювання.  

Результати та обговорення. Хвороба Вільсона-Коновалова (також 

відома як гепатолентикулярна дегенерація) – генетичне захворювання, 

що виникає через порушення екскреції міді із жовчу та накопичення її в 

печінці, нирках, рогівці та головному мозку, через дефект білка, що 

транспортує мідь. Таке порушення викликає мутація гена, що розташо-

ваний у 13 хромосомі, АТР7В, функцією якого є кодування трансмем-

бранної АТФази типу В, що відповідає за транспортування міді [2]. 

Як уже було зазначено раніше, клінічна картина може бути різною та 

охоплювати багато органів та систем, але, якщо не встановити діагноз та 

ранніх стадіях, це призведе до серйозних ускладнень (наприклад, гостра 

печінкова недостатність, яка без термінової трансплантації спричинить 

смерть). Найпоширенішими проявами є печінкові (близько 50%) – це 

жирова дистрофія печінки, гепатит (хронічний чи гострий), 

гепатомегалія, цироз печінки, що має симптоми портальної гіпертензії, 

та гостра печінкова недостатність. Рідше (близько 35%) наявні 

неврологічні прояви – мігренеподібні головні болі, безсоння, слинотеча, 

ознаки синдрому Паркінсона. Також близько в 10% випадків 

спостерігаються психіатричні прояви – психоз, афективні розлади та 

розлади особистості. Рідше можуть зустрічатись порушення у 

функціонуванні інших органів та систем – статева (затримка статевого 

розвитку, постійні викидні, зникнення менструації), серцево-судинна 

(кардіоміопатія, порушення ритму серця) [2]. 

Для діагностики хвороби проводять ряд досліджень. Аналіз крові. У 

більшості пацієнтів наявне збільшення активності сироваткових 

трансаміназ. Сильно знижена концентрація церулоплазміну в сироватці 

крові (<50 мг/л) є чітким показником хвороби, хоча показник <100 мг/л 

також її не виключає. Також наявне зменшення в сироватці крові вмісту 

загальної міді (<1 мг/л). Аналіз сечі. У близько 80% хворих виділення із 
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сечею міді на добу перевищує ВМН (100 мкг/добу). Візуалізаційні 

дослідження. УЗД – у залежності від стадії хвороби, спленомегалія, що 

є ознакою портальної гіпертензії, або гепатомегалія. МРТ і КТ – у 

пацієнтів, у яких наявні неврологічні симптоми, зміни в церебральних 

базальних гангліях. Гістологічне дослідження зразка печінки. Патології 

наявні в усіх пацієнтів, хоча не завжди є специфічними. Виявити можна 

цироз, стеатоз та фіброз печінки, а також ознаки гепатиту. Генетичні 

дослідження. У генетичних тестах використовуються методи 

секвенування нового покоління для виявлення мутацій екзонів 8, 13, 14 

та 15 гена АТР7В. У якості матеріалу використовують слину, кров або 

букальний мазок [3]. 

Оскільки хвороба є генетично зумовленою, досягти повного 

одужання пацієнта неможливо. Через це лікування потрібно 

продовжувати протягом усього життя. Розрізняють декілька методик. 

Фармакотерапія. Для лікування ХВК застосовують спеціальні препарати, 

які сприяють виведенню надлишкової міді з організму. Найчастіше 

використовуються ті, що мають хелатуючу дію: пеніциламін, триєтин або 

тетрациклін. Ці препарати зв’язують мідь та сприяють її екскреції із 

сечею. Супровідна (немедикаментозна) терапія. Пацієнти з хворобою 

Вільсона-Коновалова також потребують підтримуючої терапії: 

призначення вітамінів (особливо вітаміну Е) та інших антиоксидантів, 

що допомагають знизити окислювальний процес в організмі. Також 

можуть призначатись кортикостероїдні препарати для контролю 

запалення та зниження імунної реакції. До того ж необхідна відмова від 

алкоголю та продуктів, що містять мідь, не менш як на рік 

медикаментозного лікування. Трансплантація печінки. У важких 

випадках даної хвороби, коли печінка ушкоджена акумульованою міддю, 

є необхідною трансплантація. Це єдиний метод, після якого подальше 

лікування ХВК не потрібне. 

Лікування можливе під час вагітності, але потрібно корегувати 

дозування препаратів. У той же час лікування під час годування груддю 

продовжувати не рекомендують [3; 4]. 

Висновки. ХВК – важке невиліковне генетичне захворювання, що 

важко діагностується та потребує обов’язкової медикаментозної терапії. 

Складність полягає ще в тому, що хвороба не є до кінця вивченою, через 

те, що діагноз почали встановлювати менше ста років тому. Симптоми 

можуть бути дуже різноманітними та змазувати клінічну картину, тому, 

для того щоб розробити правильний план лікування, потрібно зробити 

повне обстеження хворого. У разі пізнього встановлення діагнозу чи 

відсутності медикаментозної терапії можливі ускладнення, такі як цироз 

печінки, що спричиняють смерть.  
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Фармація – це галузь охорони здоров’я, яка дуже залежна від 
фінансових можливостей населення. І завдання держави, при 
неможливості фінансово підтримати певні верстви населення в питаннях 


