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СПАДКОВА ХВОРОБА ВІЛЬСОНА 
В ПРАКТИЦІ ПЕДІАТРА ТА СІМЕЙНОГО 
ЛІКАРЯ (КЛІНІЧНІ ВИПАДКИ)

Резюме.
Актуальність проблеми полягає у високому ступені можливого летального наслідку та інвалідизації у дітей 

з хворобою Вільсона.
Мета роботи� – на власному клінічному досліді спостереження дітей з хворобою Вільсона продемонструвати 

сучасний стан даної проблеми в умовах обмеженого досвіду роботи лікарів-педіатрів та сімейних лікарів з подібними 
рідкісними патологіями у дітей.

Матеріал та методи дослідження. В основу дослідження покладено обстеження та лікування дітей з хворобою 
Вільсона. Комплекс діагностичних заходів включав: клінічні, біохімічні дослідження, ультразвукові дослідження, 
доплерографію, гістологічні дослідження.

Результати дослідження. У статті представлено 2 клінічних випадки хвороби Вільсона з різним клінічним 
перебігом. Перший клінічний випадок спостерігали у пацієнтки 14 років при надходженні в стаціонар у тяжкому 
стані внаслідок білірубінової інтоксикації, набряково-асцитичного синдрому. Попри комплексну терапію, у відділенні 
інтенсивної терапії спостерігали негативну динаміку внаслідок наростання синдрому поліорганної недостатності, 
ДВЗ-синдрому, гемодинамічних порушень. На 10‑у добу перебування в реанімації констатована біологічна смерть 
внаслідок гострої печінково-ниркової недостатності. Хвороба Вільсона у цьому випадку також була підтверджена на 
підставі патологоанатомічного дослідження.

Другий клінічний випадок хвороби Вільсона був запідозрений у дівчинки 5,5 років в амбулаторних умовах, коли батьки 
звернулися за консультацією з приводу функціонального порушення органів травлення. При біохімічному обстеженні крові 
виявлено підвищення печінкових трансаміназ, зниження рівня церулоплазміну, інфекційні маркери були негативні. Дитина 
була направлення на комплексне обстеження в центр дитячої гепатології ДУ «ІПАГ НАМНУ», де була діагностована 
хвороба Вільсона. Печінкова форма. Пацієнтка отримує медикаментозне лікування хелатором міді (D-пеніциліамін) 
протягом останніх 6 років та дотримується спеціальної дієти з униканням споживання продуктів з високим вмістом 
міді. Спостерігається позитивна динаміка хвороби без прогресування, що впливає на якісне життя дитини.

Висновки. Несвоєчасна діагностика хвороби Вільсона та відсутність медикаментозного лікування зазвичай призводить 
до смертельного результату в різні вікові періоди внаслідок печінково-ниркової недостатності та інших ускладнень.

Ключові слова: хвороба Вільсона; спадкова хвороба; діагностика; клінічні прояви; печінкова форма; лікування.

Вступ
Хвороба Вільсона (також звана гепатолентикуляр‑

ною дегенерацією, гепатоцеребральною дистрофією) – 
це генетичне захворювання з аутосомно-рецесивним 
типом успадкування, яке виникає внаслідок порушення 
метаболізму міді, що призводить до накопичення міді 
в печінці та інших тканинах, включаючи мозок. Хво-
роба Вільсона поширена в усьому світі та становить 
1 випадок на 30000 живонароджених у більшості по-
пуляцій. Значна поширеність хвороби відзначається 
в регіонах, де існують шлюби з високим рівнем кровної 
спорідненості (Іран, Ємен, Ірландія, Індія, Південні ре-
гіони Італії). Чоловіки та жінки однаково страждають 
на зазначену хворобу, хоча у жінок частіше розвива-
ється гостра печінкова недостатність [1, 2].

Хвороба Вільсона спричинена дефектом гена АТР7В 
на хромосомі 13, що кодує білок транспорту міді – АТФ-
фазний протеїн Р-типу. Зв’язок хвороби з мутацією гена 
підтверджено у 1980‑1990 рр. У пацієнтів з хворою Віль-
сона виявлено понад 500 різних мутацій гена АТР7В. 
Мутації гену призводять до зниження транспортування 
міді з печінки у жовч, що призводить до надлишку міді 
в печінці. Підвищений вміст міді в печінці у поєднанні 
з пошкодженням гепатоцитів спричиняє вивільнення 
міді в кров, де вона зв’язується з альбуміном. У крові 
підвищується концентрація «вільної» міді (мідь, яка не 
пов’язана з церулоплазміном – цей білок синтезується 

в гепатоцитах, у молекулах якого міститься 7 атомів міді. 
Збільшення нецерулоплазмінозв’язаної міді у сироватці 
крові є причиною відкладення міді та пошкодження ін-
ших органів, головним чином ЦНС [2, 3].

Характерним є варіабельність початку хвороби 
у віці, що відображає відмінності у мутаціях та впливу 
факторів навколишнього середовища, включаючи ді-
єту. У більшості пацієнтів симптоми розвиваються 
у віці від 3 до 55 років. Спектр проявів коливається від 
безсимптомних пацієнтів до пацієнтів із симптомами, 
пов’язаними з порушеннями функцій печінки, невро-
логічними та/або психіатричними захворюваннями. 
Печінка – це перший орган, який пошкоджується при 
хворобі Вільсона. Клінічні прояви ураження печінки 
коливаються від безсимптомного підвищення біохі-
мічних показників печінки до її гострого ураження 
з розвитком хронічного гепатиту та цирозу. Клінічні 
ознаки змінюються залежно від ступеня ураження пе-
чінки: біль у животі, жовтяниця, гепатомегалія, асцит, 
кровотеча з верхніх відділів ШКТ внаслідок варикозу 
або портальної гіпертензивної гастропатії, зміни пси-
хічного стану внаслідок печінкової енцефалопатії. Біль-
шість дітей із симптомами (віком до 18 років) мають 
лише захворювання печінки, але хвороба печінки про-
гресує «тихо», часто до підліткового віку та пізніше, 
коли може розвинутися гостра печінкова недостатність 
або ускладнення – цироз [1‑3].
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У більшості пацієнтів неврологічні ураження 
з’являються при відсутності лікування, частіше у віці 
19‑20 років. Серед неврологічних уражень спостері-
гається принаймні одну з наступних ознак: дизартрія, 
мозочкова атаксія, дистонія, тремор, паркінсонізм, хо-
рея/атетоз (частіше спостерігається у молодших паці-
єнтів віком ≤ 16 років), когнітивні порушення, судоми, 
дизавтономія. Психіатричні симптоми – можуть ви-
никати окремо або в поєднанні з печінковими та/або 
неврологічними проявами. Симптоми неспецифічні: 
депресія, психози, порушення сну, дратівливість, ім-
пульсивність [3, 6].

Характерною ознакою для хвороби Вільсона є фор-
мування жовто-коричневого кільця на краю рогівки 
ока (кільце Кайзера-Флейшера – дрібні пігментовані 
зернисті відкладення міді на периферії рогівки), яке 
виявляється майже у всіх пацієнтів із неврологічними 
захворюваннями та у 50% пацієнтів із захворюваннями 
печінки [7, 8].

При хворобі Вільсона може бути ураження інших 
органів: аномалії нирок – синдром Фанконі; ревмато-
логічні – включають міопатію проксимальних м’язів 
кінцівок і артропатію з передчасним артритом; серце – 
кардіоміопатія; ендокринні органи – гіпопаратиреоз; 
гігантизм; жіноче безпліддя та/або повторна втрата 
вагітності; чоловіча сексуальна дисфункція; дермато-
логічні – блакитні півмісяці, чорний акантоз, претибі-
альна гіперпігментація [1, 2].

Початкова діагностика хвороби Вільсона включає: 
добову екскрецію міді з сечею – підвищена (норма 
<30‑40 мкг/добу); рівень церулоплазміну в сиро-
ватці крові – знижений (в нормі – 20 мг/ дл; 125‑281 
мкмоль/л); обстеження очей – на щілинній лампі або 
оптична томографія переднього сегменту. Біопсія пе-
чінки не завжди необхідна, оскільки діагноз можна 
встановити за допомогою огляду очей та неінвазивного 
обстеження (ультразвукова еластографія печінки, по-
казники обміну міді). Якщо діагноз залишається неви-
значеним на основі початкового обстеження, проводять 
біопсію печінки та/або молекулярно-генетичне тесту-
вання [4, 5, 9, 10].

Лікування пацієнтів із хворобою Вільсона прово-
диться немедикаментозними та медикаментозними 
методами. Корекція дієти включає уникання спожи-
вання продуктів із високим вмістом міді: м’ясні про-
дукти, морепродукти, горіхи, гриби, шоколад. Проте, 
дієта не є єдиною терапією хвороби. Медикаментозне 
лікування проводиться протягом усього життя. Пре-
парат вибору в лікуванні – D-пеніциламін є хелатором 
міді, який посилює екскрецію із сечею надлишку міді, 
нормалізуючи її вміст у тканинах [1, 5].

Загальна виживаність для пацієнтів, які отримують 
медикаментозну терапію та досягають детоксикації 
міді до розвитку цирозу печінки, зберігаючи нормаль-
ний баланс міді, не відрізняється від загальної популя-
ції. Очікувана тривалість життя нелікованих пацієнтів 
невідома, але без лікування захворювання призводить 
до смертельного результату (приблизно у віці 30 років) 
внаслідок печінкової, ниркової недостатності, а також 
внаслідок кровотеч [3, 6].

Клінічний випадок 1.
Хвора О., 14 років, поступила до КНП «МДЛ № 5» 

ЗМР до нефрологічного відділення зі скаргами на: 
головний біль, набряклість ніг, біль у ділянці нирок. 
Попередній діагноз: Гломерулонефрит? Інфекція се-
човивідних шляхів?

З анамнезу життя: дитина від 1‑ї вагітності та 1‑х 
пологів, які перебігали без ускладнень; вага 3250 г, до-
вжина 49 см; перенесені захворювання: ГРВІ (не часто), 
гайморит, дисметаболічна нефропатія. У віці 3 років – 
стаціонарне лікування з приводу гострого бронхіту. 
При обстеженні – підвищення АЛТ у 2 рази від норми, 
перед випискою показник АЛТ знизився, але надалі 
контроль не проводився.

З анамнезу захворювання: за 6 місяців до потра-
пляння у стаціонар з метою зменшення маси тіла ді-
вчинка дотримувалася низькокалорійної дієти, при-
ймала трав’яні чаї та схудла за 3 місяці приблизно на 
10 кг. За 2 тижні до потрапляння в стаціонар турбували 
болі в животі, рідкі випорожнення до 4 раз на добу; са-
молікування ніфуроксазидом; на 6‑у добу – відзнача-
лося погіршення стану – підвищення температури тіла 
до 37,6 С, біль в епігастрії, здуття живота, набряки на 
нижніх кінцівках, зменшення діурезу. При первинному 
огляді та обстеженні в стаціонарі: шкірні покриви та 
видимі слизові оболонки іктеричні; набряки гомілок та 
стоп; при аускультації легень – дихання везикулярне, 
хрипів немає; тони серця ясні, ритмічні, систолічні; 
живіт м’який, здутий, набряклість передньої черевної 
стінки; печінка збільшена на 2.0 см; сечовипускання 
вільне, безболісне, рідкісне, симптом Пастернаць-
кого «+» з двох сторін. Рівень загального білірубіну – 
236 мкмоль/л; АЛТ – 180 Од/л; при УЗД черевної по-
рожнини та нирок виявлені дифузні зміни печінки, 
гепатомегалія, асцит, а також дифузні зміни нирок.

Було проведено комплексне лабораторне та інстру-
ментальне обстеження з використанням інфекційних 
маркерів: AntiHAVIgM (–); AntiHCVIgM + JgG (–); 
HBSAg (–); РНГА з ієрсиніозним діагностикумом О3(–
); обстеження на лептоспіроз РМА (–); аутоімунні мар-
кери: антинуклеарні IgG 1.59 E/мл (N - < 1,0 S/CO); АТ 
до мітохондрій IgG 5.65 E/мл (N - < 20 МО/ мл); мета-
болічні маркери: мідь – 21.50 мкмоль/л (N - 12,6‑24,3), 
церулоплазмін – 44мг/л (N>200мг/л). УЗД серця – сис-
толічна дисфункція лівого шлуночка, гідроперикард. 
ПМК із мітральною регургітацією 1 ст. ЕКГ серця – 
вольтаж знижений, синусова аритмія, електрична вісь 
відхилена, дисметаболічні зміни у міокарді. Рентгено-
графія органів грудної клітки – лівобічна пневмонія 
S8 в стадії гіперемії. Рентген – ознаки реактивного 
плевриту зліва.

На другий день з моменту надходження у стаці-
онар стан дитини погіршився, відзначена негативна 
динаміка: явища олігоурії, гіпербілірубінемії; нарос-
тання набрякового синдрому, що дозволило припус-
тити діагноз декомпенсованого цирозу. Переведена 
у ВАІТ – стан важкий за рахунок білірубінової інток-
сикації, набряково-асцитичного синдрому: виражена 
іктеричність шкіри та слизових, набряклість передньої 
черевної стінки та нижніх кінцівок, збільшення кола 



Випадки з практики

231

живота, симптом флюктуації, гепатоспленомегалія 
(печінка + 2 см, селезінка +3 см). Рівень загального 
білірубіну – 374 мкмоль/л, прямого – 216 мкмоль/л.

Дитина була консультована вузькими спеціалістами, 
зокрема гастроентерологом, окулістом, неврологом, ге-
матологом та інфекціоністом. Консиліумом спеціалістів 
було виставлено клінічний діагноз: основний: Хвороба 
Вільсона; ускладнення основного: Цироз печінки на 
стадії декомпенсації. Портальна гіпертензія. Асцит. Ток-
сична енцефалопатія. Гепаторенальний синдром. Ліво-
стороння пневмонія S8, гнійний ендобронхіт, спленоме-
галія, гіперспленізм. ДВС-синдром, набряково-асцитний 
синдром, гідроперикард, гідроторакс. Супутній: Анемія 
змішаного генезу (зокрема гемолітична).

Проведене лікування: антибактеріальна терапія, ін-
фузійна терапія, хелат міді – Д-пеніциламін, гормоно-
терапія, діуретики, плазмаферез, гемотрансфузія (ери-
троцитарна маса, свіжозаморожена плазма, альбумін 
10%, тромбоконцентрат), лапароцентез. У стані дитини 
відзначалася негативна динаміка внаслідок наростання 

синдрому поліорганної недостатності, ДВЗ-синдрому, 
гемодинамічних порушень. Терапія, що проводилась, 
була безуспішною. На 10‑ту добу перебування у стаці-
онарі констатована біологічна смерть внаслідок гострої 
печінково-ниркової недостатності. Враховуючи стадію 
хвороби, з якою дитина звернулася за медичною до-
помогою у стаціонар, смерть на даному етапі була не 
запобіжна.

Патологоанатомічний діагноз: Основний: Хвороба 
Вільсона (Гепатолентикулярна дегенерація). Усклад‑
нення: Мікронодулярний цироз печінки. Гепатоспле-
номегалія (маса печінки – 1277 г при нормі 1140 г, се-
лезінки – 600 г при нормі 110 г). Асцит (850 мл). Гідро-
торакс (у лівій плевральній порожнині – 300 мл, у пра-
вій – 150 мл). Інтерстиціально-альвеолярний серозно-
геморагічний набряк легень. Набряк-набухання го-
ловного мозку. Дистрофічні зміни головного мозку 
у вигляді гліозу строми та осередкової проліферації 
астроцитів у підкіркових ядрах. Паренхіматозна дис-
трофія серця, нирок (Рис. 1, 2).

Рис. 1. Макропрепарат печінки.

         
	 а)	 б)

Рис. 2. Гістологічний препарат печінки: а) пацієнта; б) гістологія в нормі.
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Клінічний випадок 2.
Дівчинка 2014 року народження. У віці дитини 

5 років 6 місяців мати звернулась за консультацією 
на кафедру дитячих хвороб. Скарги: закрепи протя-
гом останніх 2‑x місяців (інтервали між дефекаціями 
3‑4 дні, порушення акту дефекації), збочення апетиту, 
дратівливість.

Анамнез життя: дитина від 1‑ї вагітності без усклад-
нень, перших пологів природним шляхом; вага – 3500 г, 
довжина – 51 см. Після народження діагностовано ке-
фалогематому. Спостерігалася затяжна неонатальна 
жовтяниця. Особливості нутритивного статусу: з мо-
менту введення прикормів в раціоні вкрай недостатньо 
м’ясних продуктів (м’ясо 2‑3 рази на тиждень, взагалі 
не вживає печінку), у харчуванні надлишок молока. 
З 2 років дитина їсть крейду у великій кількості, але до 
лікарів батьки не зверталися, дитина не обстежувалася. 
Перенесені захворювання: ГРВІ (не часто), дитсадок 
не відвідувала. У віці 4 років лікувалася амбулаторно 
з діагнозом: функціональне порушення органів трав-
лення. При обстеженні: загальний аналіз крові – ге-
моглобін 90 г/л; УЗД органів черевної порожнини: 
збільшення мезентеріальних лімфовузлів. Подальшого 
обстеження та лікування не проводилось. Спадковість 
в сім’ї не обтяжена.

Після консультації було проведено обстеження – 
загальний аналіз крові: лейкоцити – 8,4 x 109/л, ге-
моглобін – 86,1 г/л, еритроцити – 5,48 x 1012/л, гема-
токрит – 0,29 (N – 0,32‑0,42), MCV – 53 (N – 75‑89), 
МСН – 15,7 (N – 25‑33, МСНС – 293 (N – 323‑368, 
тромбоцити – 559 (N – 180‑500); феритин сиро-
ватки крові – 41, 2 нг/ мл (N – більше 10‑12 нг/мл. 
АЛТ – 312,5 од/л (N – 13,0‑45,0 од/л), АСТ – 218,9 од/л 
(N – 15,0‑60,0 од/л), амілаза панкреатична – 10,6 
(N – менше 31); кров на інфекції: гепатит В, С, ток-
соплазмоз – негативні; антитіла до раннього антигену 
ВЕБ – негативні; УЗД органів черевної порожнини – 
збільшення печінки та підшлункової залози. Була на-
правлена на консультацію до лікаря-інфекціоніста 
гепатоцентру областної інфекційної лікарні м. Запо-
ріжжя. Додаткове обстеження крові показало зниження 
на рівння церулоплазміну, на основі чого запідозрено 
хворобу Вільсона. Для уточнення діагнозу дитина на-
правлена в центр дитячої гепатології ДУ «ІПАГ НА-
МНУ», де проведено поглиблене обстеження. Перша 
госпіталізація терміном з 23.09.2019 р. по 04.10.2019 р. 
При додатковому обстеженні виявлено: рівень ге-
моглобіну у загальному аналізі крові – 95 г/л; вміст 
міді у сечі – 0,30 мг/л (при нормі 0,01‑0,05 мг/л); до-
бова екскреція міді із сечею мг/л 0,24 мг на добу (при 
нормі 0,012‑0,08 мг); рівень церулоплазміну крові – 
15,44 мг/дл (при нормі – 22,0‑61,0 мг/дл); імунограма: 
IgG – 10 г/л; IgА – 0,94 г/л; IgМ – 2,7 г/л; концентрація 
вітаміну Д (25ОН) – 110 нмоль/л (норма); вміст каль-
цію – 2,61 ммоль/л, фосфору – 1,65 ммоль/л (норма). 
Ліпідограма (норма): рівень загального холесте-
рину – 3,93 ммоль/л; тригліцеридів – 0,79 ммоль/л; 
ЛПВЩ – 1,3  ммоль/л; ЛПНЩ – 1,96  ммоль/л; 
ЛПДНЩ – 0,36 ммоль/л; індекс атерогенності – 2,0. 
Показники гормонів щитовидної залози (норма): 
ТТГ – 1,23 ммоль/л, Т4‑12,86 ммоль/л. За результатами 

ЕКГ – синдром скороченого P-Q. За показниками уль-
тразвукової еластографії середній показник жорсткості 
печінки – 9,6 кПа (при нормі – 2‑7 кПа), що відповідає 
фіброзу печінки F3.

Виставлено клінічний діагноз – хвороба Вільсона, 
печінкова форма. Залізодефіцитна анемія. Проведене 
лікування: дієта – стіл № 5, D-пеніциламін 125 мг/добу, 
гепатопротектори, препарати заліза. Рекомендації при 
виписці: дієта індивідуальна з обмеженням продуктів, 
які містять мідь; D-пеніциламін; препарати цинку; пі-
ридоксин; урсодезоксихолева кислота; антраль; вітамін 
Е; вітамін Д; ферменти; пробіотик; повторна госпіта-
лізація через 1 місяць.

Контрольне обстеження (через 4 місяці від по-
чатку лікування): рівень церулоплазміну підви-
щився, але залишався зниженим – 0,134 (норма 
0,16‑0,45); рівень активності печінкових трансаміназ 
дещо знизився, але залишається підвищеним: АЛТ – 
180,5 Од/л (норма – до 39 Од/л); АСТ – 107,3 Од/л 
(норма < 52 Од/л). Обстеження через 1 рік від початку 
лікування: рівень церулоплазміну – 0,190 (норма); 
АЛТ – 39,6 Од/л; АСТ – 45,1 Од/л (норма).

При повторній госпіталізації у відділення дитячої 
гепатології ДУ «ІПАГ НАМНУ» у 2022 році: загаль-
ний аналіз крові та біохімічні показники – у межах 
норми, включаючи АЛТ та АСТ; гормони щитовид-
ної залози – без відхилень; залишається підвище-
ною добова екскреція міді з сечі –– 621 мкг (норма 
< 50 мкг); знижений рівень вітаміну Д – 21,0 нг/мл 
(норма – 30,0‑60,0 нг/ мл). У лікуванні подовжена 
індивідуальна дієта, D-пеніциламін – 500 мг/добу, 
піридоксин 20 мг/ добу, урсодезоксихолева кислота 
250 мг/добу – 1 рік, лікувальна доза вітаміну Д – 
4000 МО/ день – 3 місяці, потім 2000 ОД/день тривало.

Повторна консультація у відділенні дитячої гепа-
тології ДУ «ІПАГ НАМНУ у жовтні 2024 р.: загаль-
ний аналіз крові, показники АЛТ, АСТ – в нормі; УЗД 
черевної порожнини та нирок – дифузні зміни парен-
хіми печінки, дисхолія, реактивні зміни тканин під-
шлункової залози; залишається підвищеною добова 
екскреція міді з сечі > 600 мкг (норма < 50 мкг). На 
фоні подовженого лікування D-пеніциламіном від-
мічена позитивна динаміка за даними еластографії: 
стадія фіброзу печінки F2, ремісія. Рекомендовано: 
дієта; D-пеніциламін – 500 мг/добу постійно; піри-
доксин – 25 мг/добу постійно; урсодезоксихолева кис-
лота – 500 мг/добу – 1 рік; вітамін Д – 2000 МО.

При контрольному обстеженні (травень 2025 р.): 
загальний аналіз крові, показники АЛТ – 23,1 Од/л, 
АСТ – 26,4 Од/л (в нормі); залишається підвищеною 
добова екскреція міді з сечею – 307 мкг, що пов’язано 
з неповним дотриманням дитиною спеціальної ді-
єти, але відмічається зниження показника у 2 рази за 
останній рік.

Батьки дітей надали інформовану згоду щодо пу-
блікації даних клінічних випадків.

Висновки
1.	 У клінічному випадку 1 початок хвороби Вільсона 

можна припустити у віці 4 років, що мало безсимптомний 
перебіг та незначне підвищення АЛТ. Хвороба «тихо» 
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прогресувала до 14 років, коли розвинувся цироз печінки 
на стадії декомпенсації з незворотним летальним виходом.

2.	 У клінічному випадку 2 хвороба Вільсона була 
запідозрена випадково при обстеженні дитини з діа-
гнозом: Функціональне порушення органів травлення. 
Функціональний закреп. Підвищення печінкових тран-
саміназ (у 4‑7 разів від норми) без клінічних симпто-
мів ураження печінки та подальше комплексне обсте-
ження дитини з включенням показника церулоплазміну 
у крові надало можливість запідозрити хворобу Віль-
сона, яка була підтверджена на підставі лабораторних 
показників порушення обміну міді та результатів уль-
тразвукової еластографії. Своєчасне призначення меди-
каментозного лікування та спеціальної дієти дозволило 

попередити прогресування хвороби та стабілізувати 
функції печінки.

3.	 Запідозрити хворобу Вільсона у дітей можна при 
незрозумілих біохімічних порушеннях печінки, осо-
бливо при підвищенні рівня печінкових трансаміназ, 
при низьких рівнях церулоплазміну у крові. Своєчасне 
призначення медикаментозного лікування та спеціаль-
ної дієти дозволяє стабілізувати функції печінки та 
певною мірою попередити прогресування хвороби.

Конфлікт інтересів: відсутній.

Джерела фінансування: самофінансування.
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HERITAGEFUL WILSON’S DISEASE IN THE PRACTICE OF PEDIATRICIANS AND FAMILY PHYSICIANS 
(CLINICAL CASES)

L. Boyarska, I. Redko

Zaporizhzhia State Medical and Pharmaceutical University
(Zaporizhzhia, Ukraine)

Summary.
The relevance of this issue stems from the high risk of mortality and disability in pediatric patients with Wilson’s disease.
The purpose of the work is to analyze the current challenges in diagnosing and managing this condition, particularly given the 

limited experience of pediatricians and family physicians with rare pediatric pathologies, based on our clinical observations of children 
with Wilson’s disease.

Material and methods of the study. The investigation was based on clinical observation of children with confirmed Wilson’s 
disease. Diagnostic evaluation included comprehensive clinical assessment, biochemical testing, ultrasonographic examination, and 
histopathological analysis when indicated.

Results of the study. We present two clinical cases of Wilson’s disease with distinct disease progression. The first clinical 
case involved a 14‑year-old patient admitted in critical condition with manifestations of severe liver dysfunction including marked 
hyperbilirubinemia and ascites. Despite intensive care measures in the ICU, the patient’s condition progressively deteriorated with 
development of progressive multiorgan failure, disseminated intravascular coagulation (DIC), and hemodynamic instability. On day 10 
of hospitalization, the patient succumbed to acute hepatorenal failure. Postmortem examination confirmed Wilson’s disease.

The second case concerned a 5.5‑year-old girl initially evaluated in outpatient settings for nonspecific digestive complaints. 
Biochemical testing revealed elevated hepatic transaminases, reduced ceruloplasmin levels, and negative infectious markers. The patient 
was referred to the Pediatric Hepatology Center at the State Institution «IPAG NAMSU,» where Wilson’s disease (hepatic phenotype) 
was confirmed. Over the past six years, she has been treated with the copper chelator D-penicillamine and maintained a low-copper 
diet. Her condition remains stable, with no disease progression and preserved quality of life..



НЕОНАТОЛОГІЯ, ХІРУРГІЯ ТА ПЕРИНАТАЛЬНА МЕДИЦИНА Т. ХIІІ, № 2(48), 2023
NEONATOLOGY, SURGERY AND PERINATAL MEDICINE    VOL. ХIІІ, № 2(48), 2023

ISSN 2226-1230 (PRINT)  ISSN 2413-4260 (ONLINE)

KEY TITLE: NEONATOLOGìâ, hìRURGìâ TA PERINATALʹNA MEDICINA (ONLINE)
AbbREVIATED KEY TITLE: NEONATOL. hìR. PERINAT. MED. (ONLINE)

НЕОНАТОЛОГІЯ, ХІРУРГІЯ ТА ПЕРИНАТАЛЬНА МЕДИЦИНА Т. ХIІІ, № 2(48), 2023
NEONATOLOGY, SURGERY AND PERINATAL MEDICINE    VOL. ХIІІ, № 2(48), 2023

ISSN 2226-1230 (PRINT)  ISSN 2413-4260 (ONLINE)

KEY TITLE: NEONATOLOGìâ, hìRURGìâ TA PERINATALʹNA MEDICINA (ONLINE)
AbbREVIATED KEY TITLE: NEONATOL. hìR. PERINAT. MED. (ONLINE)

Т. XV, №3(57), 2025 
VOL. XV, №3(57), 2025

234

Conclusions. These clinical observations demonstrate that delayed diagnosis of Wilson’s disease inevitably leads to mortality, while 
early intervention enables favorable prognosis. Our experience emphasizes the importance of considering Wilson’s disease in pediatric 
patients with hepatic abnormalities and the critical need for specialist referral in such cases.

Keywords: Wilson’s Disease Hereditary Disease; Diagnosis; Clinical Manifestations; Hepatic Form; Treatment.
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