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Хвороба Вільсона (ХВ) — це хронічне захворюван-
ня печінки, яке обумовлене порушенням метаболізму 
міді, що може прогресувати до розвитку фульмінант-
ної печінкової недостатності, хронічного гепатиту (ХГ) 
або цирозу печінки (ЦП).

ХВ має автосомно-рецесивний тип спадковості, її 
розвиток обумовлений мутаціями структурного гена мі-
тохондріальної мідь-транспортуючої АТФази, що при-
зводить до порушення транспорту міді. Ген АТР7В кар-
тований на 13q14.3. При ХВ відбувається накопичення 

міді в печінці, інших паренхіматозних органах, нейронах 
головного мозку з їх токсичним ураженням [1–3, 34].

Поширеність ХВ у світі становить 1  : 30 000, гете-
розиготне носійство мутації АТР7В зустрічається з час-
тотою 1 : 100–1 : 200. Серед європейського населення 
найбільш часта мутація — Н1069Q [4]. Клінічна карти-
на ХВ у більшості випадків має наступні риси: 

— вік маніфестації захворювання від 5 до 45 років;
— практично у всіх хворих є зміни з боку печінки: 

гепатомегалія/гепатоспленомегалія, підвищення рівня 
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Резюме.  У статті наведені дані про етіологію, патогенез та клініку хвороби Вільсона, а також описано 
складний випадок діагностики та особистого клінічного спостереження хвороби Вільсона. Хвороба Вільсона — 
це хронічне захворювання печінки, яке обумовлене порушенням метаболізму міді, що може прогресувати до 
розвитку фульмінантної печінкової недостатності, хронічного гепатиту або цирозу печінки. У дитячому віці 
захворювання тривалий час має латентний перебіг, на початковому етапі клінічно характеризується пере-
важно ознаками ураження печінки. На підставі огляду даних наукової медичної літератури та результатів 
власного спостереження дитини з хворобою Вільсона продемонстровано, що досі наявні труднощі ранньої діа-
гностики хвороби. Проблема зумовлена вираженим клінічним поліморфізмом і недостатньою настороженістю 
практичних лікарів стосовно цього захворювання. Встановленим стандартом діагностики хвороби Вільсона 
є молекулярно-генетичне дослідження та визначення рівня церулоплазміну в сироватці крові, зниження якого 
є характерною ознакою захворювання. Однак, незважаючи на високу специфічність показників загальновиз-
наного стандарту, жоден із вищезазначених тестів не може мати самостійного діагностичного значення. 
Встановлення вірогідного діагнозу забезпечується лише сукупністю різних клінічних, біохімічних і генетичних 
тестів. Важливими для педіатричної категорії пацієнтів залишається своєчасна діагностика та лікуван-
ня хвороби Вільсона. Використання лабораторних досліджень (концентрація міді в добовій сечі, концентрація 
церулоплазміну в сироватці крові), консультації окуліста, невролога та генетичне дослідження для виявлення 
мутацій гена АТР7В дозволяє своєчасно встановити діагноз хвороби Вільсона, призначити адекватний курс 
лікування. Для більш раннього виявлення хвороби Вільсона, вторинної профілактики цирозу печінки, підвищення 
якості життя хворих необхідно досліджувати показники обміну міді у всіх дітей із неуточненою етіологією 
хронічного гепатиту.
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трансаміназ, можлива ізольована спленомегалія, про-
яви стеатозу, ХГ, ЦП, гострої печінкової недостатності 
(ГПН);

— з боку нервової системи можливий тремор, ми-
мовільні рухи кінцівок, голови, порушення координа-
ції рухів, ходи, м’язова дистонія, дизартрія, дисфагія, 
мігренеподібний головний біль;

— з боку органа зору — при огляді в щілинній лампі 
виявляються кільця Кайзера — Флейшнера та помут-
ніння кришталика;

— з боку сечовивідної системи розвивається про-
ксимальна канальцева дисфункція, у деяких випадках 
нефролітіаз;

— з боку крові може бути гемолітична анемія з не-
гативною реакцією Кумбса;

— з боку органів ендокринної та статевої систем 
може мати місце затримка статевого розвитку, гінеко-
мастія, порушення mensis, зниження фертильності, 
спонтанні аборти, порушення толерантності до глюко-
зи, гіпопаратиреоїдизм, акромегалія;

— з боку опорно-рухової системи розвивається ран-
ній остеопороз, спонтанні переломи, артрити, артро-
патії крупних суглобів, рабдоміоліз;

— з боку шкіри може мати місце гіперпігментація та 
голубі лунки біля нігтьового ложа;

— з боку інших органів може мати місце кардіоміо-
патія, холелітіаз, панкреатит [5, 6]. 

Дуже рідкий, але можливий варіант ХВ — розви-
ток гострої печінкової недостатності, яка проявляється 
гострим внутрішньосудинним гемолізом, гемолітич-
ною Кумбс-негативною анемією, коагулопатією, що 
не корегується парентеральним введенням вітаміну 
К, швидко прогресуючою нирковою недостатністю, 
збільшенням рівня трансаміназ при нормальному або 
субнормальному рівні лужної фосфатази. Прогноз 
ГПН при ХВ несприятливий, такі діти потребують 
трансплантації [7, 34].

З урахуванням тяжкості клінічної картини та ура-
жень, що розвиваються з боку різних органів і систем, 
необхідна рання діагностика ХВ, в ідеалі на досимп-
томатичній стадії [8, 9]. Найбільшу небезпеку стано-
вить ситуація, коли хвороба не розпізнана та дитина 
не отримує специфічного лікування. При своєчасній 
діагностиці можливий ранній початок специфічної 
терапії, яка має бути довічною та безперервною. Тому 
діти з незрозумілим підвищенням рівня трансаміназ, 
з найменшою підозрою на ХВ потребують ретельного 
обстеження та проведення діагностичних тестів [8–10]:

— визначення рівня церулоплазміну (Ср) сироват-
ки крові. Нормальне значення Ср — 200–400 мг/л або 
170–270 од/л. Для ХВ характерне зниження рівня Ср, 
але це не патогномонічно. Нормальні показники Ср не 
виключають наявність ХВ. Тільки вкрай низькі цифри 
Ср (< 50 мг/л) строго вказують на наявність ХВ [11, 12];

— добова екскреція міді з сечею. Нормальний по-
казник до 45 мкг/добу. Рівень більше за 100 мкг/добу 
при наявності клінічних симптомів вказує на ХВ  
[13–15];

— наявність кілець Кайзера — Флейшнера, але їх 
відсутність не виключає хвороби Вільсона [35];

— біопсія печінки для кількісного визначення міді: 
якщо визначено менше за 250 мкг/г сухої речовини в 
тканині печінки, то це є підтвердженням діагнозу ХВ 
[16, 35];

— проведення молекулярно-генетичного дослі-
дження для визначення мутацій гена АТР7В.

Найбільш доцільною є поетапна діагностика ХВ. 
Першим етапом є обстеження цільових груп. Стратегія 
діагностичного обстеження спрямована на раннє ви-
явлення груп високого ризику носійства мутацій гена 
АТР7В [17, 18].

Для пацієнтів з наявністю патологічних симптомів:
— захворювання печінки неясної етіології, підви-

щення рівня печінкових ферментів, яке не можна по-
яснити, гепатомегалія у віці 3–45 років [19];

— наявність клінічних ознак автоімунного гепатиту 
при неефективності стандартної терапії кортикостеро-
їдами;

— метаболічно асоційована стеатотична хвороба 
печінки;

— гостра печінкова недостатність, що супроводжу-
ється гемолітичною анемією.

Для пацієнтів без скарг та симптомів захворюван-
ня — сібсів пацієнтів з ХВ:

— загальний аналіз крові, печінкові проби, про-
тромбіновий індекс (ПТІ);

— Ср сироватки крові (при субнормальних показ-
никах дослідження необхідно повторити) та добова 
екскреція міді з сечею [20–22];

— офтальмологічне дослідження за допомогою щі-
линної лампи;

— молекулярно-генетичне дослідження: пошук му-
тацій гена АТР7В.

Існують чіткі показання для початку лікування ХВ:
— діагностована ХВ у пацієнтів, що мають клінічні 

прояви;
— діагностована ХВ під час сімейного скринінгу у 

пацієнтів старше 3 років.
Загальні рекомендації з ведення пацієнтів з ХВ:
— оцінка печінкової недостатності за шкалою про-

гностичного індексу проводиться за уніфікованим клініч-
ним протоколом первинної та вторинної (спеціалізова-
ної) медичної допомоги «Хвороба Вільсона» [34] (табл. 1); 

— призначення дієти з виключенням продуктів, що 
мають високий уміст міді (печінка, інші субпродукти, 
горіхи, шоколад, баранина, качка, курка, ковбаса, риба, 
ракоподібні, печериці, бобові, крес-салат, щавель, ци-
буля-порей, редис, гриби). Слід зазначити, що дієтичні 
обмеження міді можуть мати певне значення для пере-
бігу та прогресування захворювання, але дієтотерапія ні 
в якому разі не може застосовуватися як монотерапія;

— призначаються комплекси вітамінів та мінералів, 
до складу яких не входить мідь;

— допустима кількість міді у препаратах для енте-
рального харчування не повинна перевищувати 1,5 мг 
на добу; 

— повинен здійснюватися контроль рівня міді в 
питній воді (вода повинна бути тестована на вміст міді 
та кількість міді повинна бути не більше ніж 0,1  % у 
90 % вимірювань);
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— при ураженні печінки лікувальна тактика, як при 
хронічних гепатитах;

— симптоматична корекція неврологічних пору-
шень;

— психічні симптоми потребують своєчасного роз-
пізнавання депресивних розладів, суїцидальних думок 
та призначення психофармакологічної корекції;

— якщо є дисфагія, то у випадку її без аспірації при-
значається рідка або напіврідка їжа; у випадку дисфагії 
з аспірацією проводиться гастростомія та призначаєть-
ся ентеральне харчування;

— проводиться обов’язкова профілактика додатко-
вого ураження печінки: вакцинування проти вірусних 
гепатитів А, В, виключається вживання алкоголю та за 
можливості не призначаються гепатотоксичні препарати.

Базове лікування
Загальні принципи. Для елімінації міді із організму 

застосовується D-пеніциламін (РА), для пригнічення 
абсорбції міді в кишечнику призначаються солі цинку 
(ZS). Лікування проводиться протягом усього життя. 
Перерви в лікуванні збільшують ризик декомпенсації 
захворювання. У випадках прогресуючого ураження 
печінки, вираженої печінкової недостатності єдиним 
методом лікування залишається ортотопічна тран-
сплантація печінки. Ціль початкової фази терапії — до-
сягнення негативного балансу міді. Ціль підтримуваль-
ної фази терапії — підтримка досягнутого балансу міді 
[23–25, 35] (табл. 2, 3).

Бажане та можливе досягнення повного ефекту: у 
процесі лікування досягнуті цільові рівні добової екс-
креції міді з сечею та концентрації не зв’язаної з церу-
лоплазміном міді в сироватці. Неповний ефект: зни-
ження тільки добової екскреції міді з сечею або тільки 
концентрації вільної міді в сироватці крові (табл. 4). 
Кратність моніторингу може збільшуватися при погір-
шенні клініко-лабораторних показників, розвитку по-

бічних реакцій, підозрі на недостатню комплаєнтність 
пацієнта [26].

При адекватному лікуванні, дотриманні режиму те-
рапії кільця Кайзера — Флейшера зникають або змен-
шуються, але з’являються повторно при недотриманні 
режиму медикаментозного лікування [27–30].

Моніторинг лікування:
— контроль динаміки клінічних проявів захворю-

вання, біохімічних показників та комплаєнтності па-
цієнта; 

— виявлення та корекція побічних реакцій терапії.
Прогноз захворювання залежить від часу початку 

лікування — клінічні симптоми не розвиваються та 
прогноз добрий, якщо лікування почато на пресимп-
томатичній стадії. Пацієнти з наявними клінічними 
симптомами при адекватному лікуванні можуть розра-
ховувати на стабілізацію й поліпшення процесу в пе-
чінці та нормалізацію функцій печінки. Неврологічні 
прояви дуже варіабельні, психічні симптоми зазвичай 
зменшуються. Тривалість життя на тлі лікування на-
ближається до середньої у популяції [31, 32].

Іноді на тлі лікування може розвинутися погіршен-
ня, але в усіх випадках без лікування відбувається про-
гресування ХВ, що призводить до смерті пацієнта. При 
фульмінантній печінковій недостатності прогноз без 
трансплантації печінки поганий [33].

Клінічний випадок
Під нашим спостереженням перебуває хлопчик 8 

років. Перше звернення до лікаря було навесні 2023 
року, коли дитина пред’являла скарги на слабкість, 
підвищену втомлюваність. Клінічні аналізи крові, сечі, 
ЕКГ, копрограма в межах норми. З боку серцевої, ди-
хальної, ендокринної, сечовивідної систем змін не 
було виявлено. При огляді психофізичний розвиток 
дитини відповідає віку, кістково-м’язова система без 
ознак патології, периферичні лімфовузли не збільше-

Таблиця 1. Прогностичний індекс при хворобі Вільсона в модифікації Dhawan et al.

Показники 1 бал 2 бали 3 бали 4 бали

Білірубін сироватки 
крові, мкмоль/л 100–150 151–200 201–300 > 300

АСТ, од/л 100–150 151–300 301–400 > 400

МНІ 1,3–1,6 1,7–1,9 2,0–2,4 > 2,4

Лейкоцити, × 109/л 6,8–8,3 8,4–10,3 10,4–15,3 > 15,3

Альбумін, г/л 34–44 25–33 21–24  < 21

Результат ≥ 11 асоційований з високою ймовірністю смерті без трансплантації печінки

Таблиця 2. Препарати та режими лікування

Препарати Дози Спосіб застосування

D-пеніциламін 
(купреніл, метал­
каптаза)

Початкова терапія: 250–500 мг/добу, збільшуючи дозу на 250 мг 
кожні 4–7 днів до максимальної 1000–1500–2000 мг/добу. Ді­

тям 20 мг/кг/добу, від 12 років — 750–1000 мг/добу; мінімальна 
доза — 500 мг/добу. При досягненні ремісії та утриманні негатив­

ного балансу міді підбирається підтримувальна доза

У 2–3 прийоми за 1 
годину до прийому їжі 

або через 2 години 
після їжі

Цинку сульфат (ZS) 25–150 мг елементарного цинку на добу У 2–3 прийоми
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ні, безболісні. Шкіра та видимі слизові оболонки чисті, 
звичайного кольору. Над легенями — ясний легеневий 
звук, везикулярне дихання. Передсерцева ділянка без 
особливостей, межі відносної тупості відповідають 
віку, тони ритмічні, ясні. Живіт овальної форми, симе-
тричний, бере участь в акті дихання, м’який, доступний 
пальпації, при глибокій пальпації безболісний. Печін-
ка виступає з-під краю правої реберної дуги на 1,5 см, 
безболісна, щільна, малорухома. При подальшому об-
стеженні було виявлено синдром цитолізу зі збільшен-
ням трансаміназ в 9–10 разів, при ультразвуковому 
дослідженні — гепатомегалія, дифузні зміни парен-
хіми печінки. Для виключення захворювань печінки 
було проведено дослідження маркерів гепатитів А, В, 
С, герпетичної групи вірусів, рівня α1-антитрипсину, 
церулоплазміну, рівня специфічних автоантитіл. У ди-
тини були відсутні антигени та антитіла до вірусів А, В, 
С, герпесу VI типу, Епштейна — Барр вірусу та цитоме-
галовірусу; рівень α1-антитрипсину був в межах нор-
ми, рівень церулоплазміну був на нижній межі норми. 
При імуноферментному дослідженні було виявлено 
межовий рівень антитіл до розчинного антигена пе-
чінки (SLA-LP) та позитивні антитіла до цитозольного 
антигена печінки (LC-1), що дозволило діагностувати 

автоімунний гепатит та призначити преднізолон у дозі 
1 мг/кг маси тіла на добу. Після призначення предні-
золону в перші два тижні відбулося значне зниження 
рівня трансаміназ (з 250–300 до 30–40 од/л), але потім 
трансамінази почали поступово підніматися та дій
шли до початкового високого рівня. При обстеженні 
у хлопчика рівень АЛТ коливався від 250 до 300 од/л, 
АСТ — від 55 до 80 од/л; рівні загального білка, альбу-
міну, білірубіну, гамма-глутамілтрансферази та лужної 
фосфатази були в межах норми. Скринінг антинукле-
арних антитіл IgG — негативний. Рівні тиреотропного 
гормону та Т4 вільного — в межах норми. Еластографія 
печінки методом зсувної хвилі: медіана еластичності — 
5,6 кПа; стеатометрія — 0,77 db/cm/MHz. Двофотон-
на рентгенівська абсорбціометрія: всього тіла: BMD 
0,609, Z-score — 1,2; поперекового відділу: BMD 0,535, 
Z-score — 0,6. При УЗД — ознаки гепатоспленомегалії, 
дифузних змін паренхіми печінки. Було проведено до-
слідження рівня церулоплазміну, який виявився зни-
женим — 14,8 мг/дл (при нормі 20–40), та екскреції міді 
з сечею, яка виявилася підвищеною — 0,104 мг/добу.  
Після отриманих результатів було проведено молеку-
лярно-генетичне дослідження: аналіз гена АТР7В за 
допомогою ПЛР — с.3207>А(р.His 1069Gin) — вияв-

Таблиця 3. Моніторинг ефективності та безпеки медикаментозної терапії

Препарат
Критерії 

ефективності
Частота контролю Критерії безпеки Частота контролю

D-пеніциламін 
(купреніл, ме­
талкаптаза)

Добова екскреція 
міді з сечею мен­
ше за 500 мкг 

На початку лікування, 
через 1, 3, 6, 12 місяців, 
потім 1 раз на рік 

Загальний аналіз 
крові, функціональні 
печінкові проби, 
креатинін, сечовина

Перший місяць — 1 
раз на 7 днів, 2–3-й 
місяці лікування — 1 
раз на місяць; 4–6-й 
місяць — 1 раз на 
місяць, далі — 1 раз 
на 6 місяців

Цинку сульфат 
(ZS)

Добова екскреція 
міді з сечею мен­
ше за 75 мкг 

Перші 6 місяців лікуван­
ня — 1 раз на 3 місяці, 
наступні 2 роки — 1 раз на 
6 місяців, далі — щорічно 

Загальний аналіз 
крові, функціональні 
печінкові проби, 
креатинін, сечовина

1 раз на рік

Мінімальний спектр досліджень при моніторингу лікування:
— опитування та фізикальне дослідження;
— офтальмологічне дослідження;
— загальний аналіз крові та сечі;
— альбумін, ПТІ або МНЧ;
— сечовина, креатинін;
— церулоплазмін;
— загальна мідь сироватки, не зв’язана з церулоплазміном мідь сироватки крові;
— добова екскреція міді з сечею

Таблиця 4. Особливості медикаментозної терапії в певних клінічних ситуаціях

Клінічна ситуація Особливості введення

Преклінічна стадія Цинку сульфат (ZS)

Вагітність

Продовження специфічного лікування; препарат вибору — цинку сульфат (ZS); доза 
цинку залишається попередньою, дозу РА знижують до 25–50 % від дози, призна­
ченої до вагітності. Критерії ефективності терапії ті ж самі. Моніторинг ефективності 
терапії — 1 раз на 3 місяці

Період лактації Препарат вибору — цинку сульфат (ZS)

Хірургічне втручання Зниження дози РА сприяє пришвидшенню загоєння ран
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лено в гомозиготному стані. Консультація офтальмо-
лога — міопічний астигматизм; даних щодо наявності 
кілець Кайзера — Флейшнера немає.

Таким чином, з урахуванням гепатоспленомегалії, 
наявності дифузних змін паренхіми печінки, неефек-
тивності терапії кортикостероїдами, зниження рівня 
церулоплазміну, підвищення екскреції міді з сечею та 
результатів молекулярно-генетичного дослідження 
хлопчику було встановлено діагноз: хвороба Вільсона, 
печінкова форма, помірна активність гепатиту. Міопіч-
ний астигматизм.

Проведено лікування: дієта, урсодезоксихолева 
кислота 500 мг на добу; преднізолон 20 мг на добу з по-
ступовим зниженням дози та відміною препарату; ві-
тамін В

6
 25 мг на добу, цинк 75 мг на добу; металкаптаза 

(пеніциламін) 150 мг на добу.
Призначене лікування призвело до поліпшення ста-

ну хлопчика, нормалізації рівня трансаміназ, концен-
трації міді в добовій сечі, концентрації церулоплазміну 
в сироватці крові. На сьогодні хлопчик кожні 6 місяців 
оглядається дитячим гастроентерологом, проходить опи-
тування, фізикальне та офтальмологічне дослідження, 
здає загальний аналіз крові та сечі, аналізи на альбумін, 
ПТІ, сечовину, креатинін, церулоплазмін, не зв’язану з 
церулоплазміном мідь сироватки крові, добову екскре-
цію міді з сечею. Отримує металкаптазу в дозі 20 мг/кг 
маси тіла, полівітамінні препарати, до складу яких не 
входить мідь. На тлі призначеної терапії має нормальні 
показники печінкових проб, рівні церулоплазміну та міді 
сироватки, розвивається відповідно до віку.

Висновки
Використання лабораторних досліджень (концен-

трація міді в добовій сечі, концентрація церулоплазмі-
ну в сироватці крові), консультації окуліста, невролога 
та генетичне дослідження для виявлення мутацій гена 
АТР7В дозволяють своєчасно встановити діагноз хво-
роби Вільсона, призначити адекватний курс лікуван-
ня. Для більш раннього виявлення хвороби Вільсона, 
вторинної профілактики цирозу печінки, підвищення 
якості життя хворих необхідно досліджувати показни-
ки обміну міді у всіх дітей із неуточненою етіологією 
хронічного гепатиту.

Конфлікт інтересів. Автори заявляють про відсут-
ність конфлікту інтересів та власної фінансової заці-
кавленості при підготовці даної статті.

Інформація про фінансування. Робота виконана з 
використанням ресурсів авторів проєкту.

Внесок авторів. Бабаджанян О.М. — дизайн дослі-
дження, аналіз результатів, написання тексту; Шуто-
ва О.В. — обробка матеріалів та робота з літературою; 
Павленко Н.В. — аналіз отриманих даних; Солодов-
ниченко І.Г. — формування списку літератури; Воло-
шин К.В. — виконання дослідження.
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Wilson’s disease in a child: a difficult path to diagnosis (clinical case)
Abstract.  The article presents data on the etiology, pathogenesis 
and clinical manifestations of Wilson’s disease, and also describes 
a diagnostically complex clinical case and own observation of a 
patient with Wilson’s disease. Wilson’s disease is a chronic liver di
sease caused by impaired copper metabolism, which can progress 
to fulminant hepatic failure, chronic hepatitis or liver cirrhosis. 
In childhood, the disease has a latent course for a long time, it is 
clinically characterized by signs of liver damage at the initial stage 
mainly. Based on the review of scientific medical literature and 
the results of our own observation of a child with Wilson’s disease, 
it was demonstrated that there are still difficulties in early diag-
nosis. The problem is due to pronounced clinical polymorphism 
and insufficient vigilance of practicing physicians regarding this 
disease. Currently, the generally accepted standard for diagnosing 
Wilson’s disease is molecular genetic testing and a decrease in ce-
ruloplasmin serum level. However, despite the high specificity of 

the common standard indicators, none of the above tests can have 
an independent diagnostic value. Establishing a reliable diagnosis 
is ensured only by a combination of various clinical, biochemi-
cal and genetic tests. Timely diagnosis and treatment of pediat-
ric patients with Wilson’s disease remains important. The use of 
laboratory tests (levels of copper in daily urine, ceruloplasmin in 
blood serum), consultations of an ophthalmologist, neurologist 
and genetic research to detect mutations of the ATP7B gene al-
lows making a timely diagnosis of Wilson’s disease, prescribing 
an adequate course of treatment. For earlier detection of Wilson’s 
disease, secondary prevention of liver cirrhosis, and improvement 
of patients’ quality of life, it is necessary to study the indicators 
of copper metabolism in all children with unspecified etiology of 
chronic hepatitis.
Keywords:  Wilson’s disease; diagnostic criteria; ceruloplasmin; 
copper metabolism
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