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Актуальность. Болезнь Вильсона (БВ) — аутосомно-ре-
цессивное заболевание, обусловленное мутациями в гене
ATP7B и характеризующееся полиморфизмом клинических
проявлений. В настоящее время убедительных данных о свя-
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зи генотипа и фенотипа при БВ не выявлено, однако подоб-
ных исследований у сибсов не проводилось.

Цель: определить фенотипические особенности течения
и исходы БВ у сибсов.

Материалы и методы. В рамках ретроспективного иссле-
дования проанализированы клинико-анамнестические данные
47 детей из 21 семьи. Проведена оценка фенотипов (хрониче-
ский гепатит, острый гепатит, смешанная форма) и исходов БВ
у сибсов. В работу включ ён 21 пробанд с установленным ди-
агнозом БВ и 26 сибсов, из которых у 19 (73%) также диагно-
стирована БВ и только 7 (27%) сибсов здоровы.

Результаты. Несмотря на аутосомно-рецессивный тип на-
следования, частота встречаемости БВ в 25% случаев выявле-
на только в 1 семье, в то время как в 12 семьях она составила
100%, в 3 — 50%, в остальных 5 семьях — около 75%. В 12
(57%) семьях у сибсов наблюдался одинаковый фенотип, из
них в 11 семьях заболевание протекало в форме хроническо-
го гепатита с разной степенью повреждения печени, и в 1 се-
мье — в смешанной форме БВ. Фенотипическая вариабель-
ность наблюдалась в 3 (14,3%) семьях, из них в 2 семьях отме-
чалось сочетание хронического гепатита с неврологическими
проявлениями, выявленными у старших сибсов, что, вероят-
но, обусловлено длительным периодом постановки диагноза
и отсутствием специфической хелаторной терапии, а в 1 семье
фенотипы сибсов соответствовали хроническому и острому
гепатиту. Причиной обследования пробандов в 7 семьях стал
отягощённый наследственный анамнез: из них в 2 — в связи с
проведённой трансплантацией печени и в 4 — смертью стар-
шего сибса вследствие декомпенсированного цирроза печени
в исходе БВ, а в 1 случае — в исходе фульминантного гепати-
та. У данной группы пациентов заболевание характеризова-
лось более лёгким течением.

Заключение. Аутосомно-рецессивный тип наследования
БВ не позволяет предугадать частоту возникновения заболе-
вания в рамках одной семьи. Самой распространённой фор-
мой БВ у детей является изолированный хронический гепатит,
который при отсутствии адекватной терапии характеризуется
неуклонным прогрессированием с развитием необратимых из-
менений и летальным исходом. Проведение семейного скри-
нинга на ранних этапах позволяет существенно изменить те-
чение и прогноз заболевания.

* * *

                             
                                
         
                                

                                           

                                            
                                            
                                                   
       
                                                 
                                               
      

                                            
                                            
                           

                                                    
                                                        

                                                          
                                                        
                                                       
                                         

                                                    
                                                        
                                 

                                                   
                                                            
                                                       
                                                         
                                                         
                                                      
                                                       
                                                             
                                                          
                                                          
                                                      
                                                        
                                                          
                    

                                                  
                                                        
                                                        
                                                         
                                                        
                                                        
                                                             
                                                           
                                                       
                                                        
                                                      
                                                          
                                                         
                                                         
                                                        
                               

                                                      
                                                       
                                                         
                                                        
                                                       
                                    

     

                              
                                
                                    
        
                             
                                          
                                           
                                            
                                                   
      

                                                   
                                    

                                                   
                                                       
                                                         


