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Болезнь Вильсона, вызванная 

ранее не описанным гомозиготным 
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Обоснование. Болезнь Вильсона — тяжелое аутосомно-рецессивное заболевание, проявляющееся преимущест-
венно печеночными, неврологическими и психиатрическими нарушениями вследствие чрезмерного отложения меди 
в органах и тканях. Описание клинического случая. Описан вариант неопределенного клинического значения 
c.2111C>T (p.T704I, chr13:52534294G>A (HG19)) гена ATP7B в семье, в которой родители являются двоюродными 
сибсами. Из четырех детей старшая дочь погибла в возрасте 11 лет в связи с циррозом печени, у двоих детей гене-
тически подтверждена болезнь Вильсона (клинически — абдоминальная форма), у младшего сына вариант выявлен 
в гетерозиготном состоянии (без клинических проявлений). Обнаруженный вариант гена ATP7B ранее был выявлен 
еще у 3 пациентов с болезнью Вильсона, но в компаунд-гетерозиготном состоянии с известным патогенным гене-
тическим вариантом. Заключение. Вариант c.2111C>T (p.T704I) гена ATP7B можно рассматривать как вероятно 
патогенный. Необходимы дальнейшие исследования его функционального значения в патогенезе болезни Вильсона.
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Wilson’s disease is severe autosomal recessive disease manifested primarily by hepatic, neurological, and psychiatric disorders due 
to excessive copper deposition in organs and tissues. Clinical case description. The variant with uncertain clinical value of the ATP7B 
gene, c.2111C>T (p.T704I, chr13:52534294G>A (HG19)), was described in the family where parents are cousins. The eldest daughter 
out of four children died at the age of 11 due to liver cirrhosis. Wilson’s disease was genetically confirmed in two children (clinically — 
abdominal form). The younger son was diagnosed heterozygous state of the disease (without any clinical manifestations). The revealed 
variant of the ATP7B gene was previously identified in 3 more patients with Wilson’s disease, however, in a compound heterozygous 
state with known pathogenic genetic variant. Conclusion. c.2111C>T (p.T704I) variant of the ATP7B gene can be considered as 
probably pathogenic. Further research is required to evaluate its functional significance in Wilson’s disease pathogenesis.
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ОБОСНОВАНИЕ
Болезнь Вильсона (болезнь Вильсона – Коновалова, 

гепатоцеребральная дегенерация, OMIM #277900) — ред-
кое, тяжелое аутосомно-рецессивное заболевание, про-
являющееся преимущественно печеночными и неврологи-
ческими нарушениями вследствие чрезмерного отложения 
меди в органах и тканях. Впервые данная патология была 
описана S.A.K. Wilson в 1912 г. [1]. Причинами болез-
ни Вильсона являются биаллельные патогенные варианты 
гена ATP7B, кодирующего одноименный белок-транспортер 
меди [2]. К августу 2023 г. в базе WilsonGen (www.clingen.igib.
res.in/WilsonGen/) описано 1440 патогенных и 660 вероят-
но патогенных вариантов гена ATP7B. Описаны частые мута-
ции — наиболее распространенные патогенные варианты, 
выявляемые у большинства пациентов [3, 4].

Болезнь Вильсона дебютирует в возрасте от 3 до 70 лет 
[2]. Основными клиническим проявлениям являются пора-
жения печени и нервной системы [5]. При этом тяжесть 
симптомов болезни Вильсона варьирует в широком диа-
пазоне — от легких нарушений (бессимптомное повы-
шение активности печеночных трансаминаз) до тяжелых 
прогрессирующих состояний (цирроз печени, печеночная 
недостаточность, выраженные неврологические наруше-
ния) с летальным исходом [6, 7]. Наряду с симптомами диаг-
ностически значимым являются снижение концентрации 
церулоплазмина и меди в плазме крови, а также повы-
шение концентрации меди в суточной моче [8]. С 2001 г. 
значения этих показателей учитываются в так называе-
мой Лейпцигской шкале [9] — балльной системе, реко-
мендованной к использованию как российскими [8], так 
и зарубежными клиническими рекомендациями по веде-
нию пациентов с болезнью Вильсона [10]. Вместе с тем 
наиболее информативным диагностическим методом явля-

ется генетическое тестирование, позволяющее в большин-
стве случаев выявить патогенные варианты гена ATP7B 
в гомозиготном или компаунд-гетерозиготном состоянии. 
С целью выявления патогенных вариантов гена ATP7B, как 
правило, проводят поиск частых мутаций, исследование 
панели генов или секвенирование экзома, однако описаны 
случаи обнаружения причины болезни Вильсона в глубоких 
интронных областях (участки генома, которые находятся 
далеко от белок-кодирующих экзонов), выявить которые 
возможно только при исследовании всего генома [11, 12]. 

Идентификация конкретных патогенных / вероятно 
патогенных вариантов у пациентов с болезнью Вильсона 
в настоящее время не позволяет применять персонализи-
рованную терапию, однако чрезвычайно важна для меди-
ко-генетического консультирования семьи, оценки рисков 
и профилактики возникновения болезни у потомства 
в будущем [13, 14]. Вдобавок в предыдущих исследовани-
ях показана корреляция между некоторыми вариантами 
гена ATP7B и клиническими характеристиками болезни, 
такими как возраст возникновения первых симптомов, 
превалирование печеночной или неврологической симп-
томатики [15]. В связи с этим важной задачей являются 
определение генотипа и подробное описание фенотипи-
ческих особенностей пациентов с болезнью Вильсона.

Ниже представлено описание двоих сибсов с болезнью 
Вильсона, вызванной вариантом неопределенного кли-
нического значения c.2111C>T гена ATP7B, ранее не 
описанным в гомозиготном состоянии.

КЛИНИЧЕСКОЕ ОПИСАНИЕ СЕМЬИ
Описываемые ниже пациенты родились в семье 

с близкородственным браком, родители — двоюродные 
сибсы (рис. 1), национальность — таджики; семейный 

11 лет

4 2

2 2

11 лет 9 лет 3 года

ATP7B
N / с.2111С>Т

Пациент № 1

Цирроз печени
Генетическая 
диагностика 

не проводилась

Пациент № 2

ATP7B
с.2111С>Т/ 
с.2111С>Т

Пациент № 3

ATP7B
с.2111С>Т/ 
с.2111С>Т

Пациент № 4

ATP7B

N / с.2111С>Т

ATP7B
N / с.2111С>Т

Примечание. Круг — индивидуум женского пола, квадрат — мужского пола. Залитая черным цветом фигура — пациент с заболеванием; 
фигура с черной точкой — бессимптомный гетерозиготный носитель заболевания. Зачеркнутая фигура — умерший родственник. Цифры 
внутри фигур — количество детей соответствующего (форме фигуры) пола в данном браке. 

Note. Circle — female individual, square — male individual. Black figure — patient with disease; figure with black dot — asymptomatic 
heterozygous carrier. The crossed-out figure — died relative. Numbers inside figures — number of children of corresponding sex (to the figure 
shape) in present marriage.

Рис. 1. Родословная семьи 
Fig. 1. Family tree model
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анамнез наследственными заболеваниями не отягощен. 
Родословная составлена со слов отца пробанда соглас-
но стандартизированной номенклатуре родословной 
человека, рекомендованной Национальным обществом 
генетических консультантов (National Society of Genetic 
Counselors, США) [16].

О пациентах

Пациент № 1

Со слов родителей, девочка, росла и развивалась по 
возрасту. В 11 лет погибла от осложнений, связанных 
с циррозом печени. Причину установить не удалось, 
дополнительная информация отсутствует.

Пациент № 2

Мальчик, 11 лет.
Анамнез заболевания. Со слов пациента, его родите-

лей, а также согласно предоставленной медицинской доку-
ментации, с 6 лет отмечает периодические боли в животе 
(в верхней половине, правом подреберье). В 8 лет при 
подозрении на пневмонию впервые при биохимическом 
анализе крови выявлено повышение активности транс-
аминаз: аланинаминотрансфераза (АЛТ) — до 198 Ед/л 
(норма до 41 Ед/л), аспартатаминотрансфераза (АСТ) — 
до 146 Ед/л (норма до 40 Ед/л) при нормальной концен-
трации общего билирубина. Проведено ультразвуковое 
исследование (УЗИ) органов брюшной полости — выявле-
ны увеличение размеров и повышение эхогенности пече-
ни, увеличение размеров селезенки. Исключены острые 
вирусные гепатиты. В последующем мальчик периоди-
чески обследовался, выявляли стабильное повышение 
активности трансаминаз до 45–200 Ед/л, сохраняющееся 
увеличение печени, повышение активности гамма-глюта-
милтранспептидазы (до 74 Ед/л) и амилазы (до 104 Ед/л). 

Проведено исследование 52 генов, ассоциированных 
с синдромом холестаза (Медико-генетический научный 
центр им. акад. Н.П. Бочкова, Москва): изменений нуклео-
тидной последовательности, интерпретируемых как пато-
генные, не обнаружено.

В 9 лет при исследовании обмена меди в плазме кро-
ви были выявлены снижение концентрации церулоплаз-
мина до 26,7 мг% (норма 30–58 мг%) и меди в плазме 
крови до 12,5 мкмоль/л (норма 13,4–24,4 мкмоль/л), 
повышение суточной экскреции меди с мочой — 
до 42 мкмоль/л/сут (норма 0,3–0,9 мкмоль/л/сут). На 
этом основании был установлен клинический диагноз 
«Болезнь Вильсона, печеночная форма». По месту житель-
ства терапия не была начата. В этом же возрасте мальчик 
стал жаловаться на постоянную жажду, частые мочеис-
пускания, снижение массы тела. После дополнительного 
обследования был установлен диагноз «Сахарный диабет 
1-го типа», назначена инсулинотерапия, которую пациент 
получает до настоящего времени.

В 10,5 лет мальчику по месту жительства было назна-
чено и проведено полногеномное секвенирование 
(Эвоген, Москва): выявлен вариант c.2111C>T (p.T704I, 
chr13:52534294G>A (HG19)) гена ATP7B в гомозиготном 
состоянии, который, согласно критериям Американской кол-
легии медицинских генетиков (American College of Medical 
Genetics and Genomics, ACMG) [17], расценивается как вари-
ант с неопределенной клинической значимостью. Других 
значимых изменений (в том числе в митохондриальной ДНК 
и вариации числа копий), соответствующих критериям поис-
ка, не обнаружено. Для подтверждения результатов полно-
геномного секвенирования выполнено секвенирование по 
Сенгеру (Эвоген, Москва): наличие варианта c.2111C>T 
(p.T704I, chr13:52534294G>A (HG19)) гена ATP7B в гомози-
готном состоянии подтверждено (рис. 2, 3).

Рис. 2. Секвенограмма (секвенирование по Сенгеру), подтверждающая наличие у пробанда варианта гена ATP7B c.2111C>T 
(p.T704I, chr13:52534294G>A (HG19)) 
Fig. 2. Sanger sequencing confirming that proband has the variant in the ATP7B gene, c.2111C>T (p.T704I, chr13:52534294G>A (HG19))

А А А А А АT А АС С СG

Рис. 3. Секвенограмма (секвенирование по Сенгеру на реверс-последовательности), подтверждающая наличие у пробанда варианта 
гена ATP7B c.2111C>T (p.T704I, chr13:52534294G>A (HG19)) 
Fig. 3. Sanger sequencing (reverse one) confirming that proband has the variant in the ATP7B gene, c.2111C>T (p.T704I, chr13:52534294G>A 
(HG19))

А А А А А АT А АС С СG
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Физикальная диагностика. В возрасте 11 лет рост — 
141 см (SDS = –1,13), масса тела — 43 кг (SDS для 
индекса массы тела = 1,47), телосложение правильное, 
конституция нормостеническая. Кожные покровы чистые, 
сухие, смуглые, на щеках сосудистые звездочки, гипер-
пигментация кожи в области суставов кистей, в подмы-
шечных областях. Отмечаются пастозность стоп, заеды 
в уголках рта. Печень выступает на 2 см из-под края 
реберной дуги, край ровный, безболезненный. Размеры 
печени по Курлову — 10(+2) � 9(+2) � 8 см. По другим 
органам и системам — без патологии.

Лабораторные исследования. По данным биохимиче-
ского анализа крови: признаки цитолиза минимальной 
степени (АЛТ — 45 Ед/л, АСТ — 47 Ед/л), гиперлипиде-
мия (общий холестерин — 7,1 ммоль/л при норме до 
5,2 ммоль/л, триглицериды — 2,3 ммоль/л при норме 
до 1,4 ммоль/л), снижение в плазме крови концентра-
ции меди до 9,5 мкмоль/л (норма 12,6–25,1 мкмоль/л) 
и церулоплазмина до 15,5 мг/дл (норма 22–61 мг/дл). 
Маркеры вирусных гепатитов (aHCV, HbsAg) не выявлены. 
В коагулограмме регистрировалось нарушение в системе 
гемостаза по типу гипокоагуляции (АЧТВ — 175 с; норма 
до 40 с). В суточном анализе мочи выявлено повышение 
экскреции меди до 85 мкг/сут (норма 3–45 мкг/сут), при 
проведении пробы с пеницилламином повышение до 
890 мкг/сут (норма 3–45 мкг/сут).

Инструментальные исследования. По данным маг-
нитно-резонансной томографии (МРТ) органов брюшной 
полости диагностированы увеличение размеров и диф-
фузные изменения печени, уменьшение размеров желч-
ного пузыря. По данным непрямой эластометрии печени, 
уровень стеатоза органа составлял САР 261dB/m, что 
соответствует степени стеатоза S1, жесткость печени 
в норме (4,2 КРа — F0 по METAVIR). При проведении 
МРТ головного мозга признаки очаговых или диффуз-
ных изменений вещества мозга не обнаружены. При 
неврологическом осмотре патологии нервной системы не 
выявлено, при осмотре офтальмолога кольца Кайзера – 
Флейшера не обнаружены.

Пациент № 3

Девочка, 9 лет. 
Анамнез заболевания. Со слов пациента, его родите-

лей, а также согласно предоставленной медицинской доку-
ментации, в 7 лет, после выявления заболевания печени 
у старшего брата, впервые было выполнено биохимиче-
ское исследование крови, выявлено повышение актив-
ности трансаминаз до 100–130 Ед/л. При исследовании 
суточной мочи экскреция меди составила 35 мкмоль/л 
(норма 0,3–0,9 мкмоль/л). На основании клинико-анам-
нестических данных был установлен диагноз «Болезнь 
Вильсона, абдоминальная (печеночная) форма».

В 8 лет проведено УЗИ органов брюшной полости, 
обнаружены признаки диффузных изменений печени 
и поджелудочной железы, увеличение размеров желчно-
го пузыря с инородным содержимым в просвете. 

В 9 лет (после установления генетического диагноза 
старшему брату) проведено секвенирование по Сенгеру: 
выявлен вариант гена ATP7B c.2111C>T (p.T704I) в гомо-
зиготном состоянии.

Физикальная диагностика. В возрасте 9 лет рост — 
147 см (SDS = 1,70), масса тела — 44 кг (SDS для 
индекса массы тела = 0,83), телосложение правиль-
ное, конституция нормостеническая. Кожные покровы 
чистые, сухие, смуглые, на щеках сосудистые звездоч-
ки, гиперпигментация кожи в области суставов кистей, 
голеностопов, коленных суставов, в подмышечных обла-

стях. Отмечаются пастозность стоп, фолликулит на плечах 
и бедрах. Печень пальпируется у края реберной дуги, 
край печени ровный, безболезненный. Размеры печени 
по Курлову — 8 � 7 � 8 см. Селезенка не пальпируется. 
По другим органам и системам — без особенностей.

Лабораторные исследования. По данным биохими-
ческого анализа крови у девочки выявлены признаки 
цитолиза (АЛТ — 161 Ед/л, АСТ — 81 Ед/л), гипер-
билирубинемия (билирубин общий — 56,6 мкмоль/л, 
норма < 21 мкмоль/л; билирубин несвязанный — 
33,9 мкмоль/л, норма < 17,6 мкмоль/л), повышение 
активности ЛДГ до 560 Ед/л (норма до 414 Ед/л) и щелоч-
ной фосфатазы до 463 Ед/л (норма до 369 Ед/л), повы-
шение концентрации ферритина до 290 мкг/л (норма 
до 140 мкг/л), снижение концентрации в плазме кро-
ви церулоплазмина — 12 мг/дл (норма 22–61 мг/дл). 
Маркеры вирусных гепатитов (aHCV, HbsAg) не выявлены. 
В коагулограмме признаки нарушения гемостаза по типу 
гипокоагуляции: снижена активность антитромбина III до 
9% (норма от 80%) и протромбина до 22% (норма от 70%), 
повышено тромбиновое время до 24 с (норма до 17 с). 
В суточном анализе мочи на медь выявлено повышение 
ее экскреции при проведении пробы с пеницилламином 
до 1326 мкг/сут (норма 3–45 мкг/сут).

Инструментальные исследования. По данным МРТ 
органов брюшной полости — увеличение размеров 
и диффузные изменения печени с множественными сиде-
ротическими регенераторными узелками и фиброзны-
ми перегородками (проявления цирроза), увеличение 
размеров желчного пузыря и поджелудочной железы. 
Методом непрямой эластометрии печени определен уро-
вень стеатоза органа — САР 148dB/m, что соответствует 
степени стеатоза S0, жесткость печени в норме и состав-
ляла 8,1 КРа — F2 (по METAVIR). При проведении МРТ 
головного мозга — симметричное умеренно выраженное 
повышение сигнальных характеристик на Т1-ВИ от блед-
ных шаров, участки слабой гиперинтенсивности белого 
вещества перивентрикулярных отделов теменных долей 
(остаточные признаки лейкопатии). При неврологиче-
ском осмотре патология нервной системы не выявлена, 
при осмотре офтальмолога кольца Кайзера – Флейшера 
не обнаружены.

Пациент № 4

Мальчик, 3 года, жалобы не предъявляет.
Проведен поиск варианта c.2111C>T (p.T704I) гена 

ATP7B методом секвенирования по Сенгеру: вариант выяв-
лен в гетерозиготном состоянии. Прогноз благоприятный.

Генотипирование родителей

Проведено секвенирование по Сенгеру обоих роди-
телей с целью выявления варианта c.2111C>T (p.T704I) 
гена ATP7B. Установлено, что и мать, и отец являют-
ся гетерозиготными носителями этого варианта гена 
ATP7B. Принимая во внимание, что семья ожидает рож-
дения пятого ребенка, родители были проинформиро-
ваны о возможности проведения инвазивной генетиче-
ской диагностики (амниоцентез) с целью пренатального 
обследования внутриутробного ребенка, а также о мерах 
профилактики при планировании последующих бере-
менностей (вспомогательные репродуктивные техноло-
гии с применением предимплантационной генетической 
диагностики) [9].

Временная шкала

Хронология ключевых событий для пациентов в опи-
сываемой семье представлена на рис. 4.
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ОБСУЖДЕНИЕ
В семье был выявлен миссенс-вариант c.2111C>T 

(chr13:52534294G>A, HG19) в экзоне 7 гена ATP7B, 
приводящий к замене аминокислоты в 704-й позиции 
белка (p.Thr704Ile). Этот вариант отсутствует в базах дан-
ных ClinVar (www.clinvar.com) и gnomAD (https://gnomad.
broadinstitute.org). Алгоритмы предсказания патогенности 
расценивают данный генетический вариант как вероят-
но патогенный (Polyphen2_HDIV: 0.999, Polyphen2_HVAR: 
0.998, MutationTaster: 1.000, PROVEAN: –3.160, LRT: D) 
либо как вариант с неопределенной клинической значи-
мостью (SIFT: 0.053). Согласно критериям ACMG, вариант 
классифицирован как вариант с неопределенной клини-
ческой значимостью [17]. В базе генетических вариантов 
при болезни Вильсона присутствует одно упоминание 
варианта c.2111C>T (p.T704I) гена ATP7B [18].

В результате поиска статей в библиографической 
базе данных MEDLINE (https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov) 
обнаружено, что вариант c.2111C>T (p.T704I) гена ATP7B 
ранее был описан у 3 китайских пациентов с бо лезнью 
Вильсона, но только в компаунд-гетерозиготном состоя-
нии (вместе с другим патогенным генетическим вариан-
том) [19–21]. Впервые этот генетический вариант зареги-
стрировали X. Li и соавт. (2019) в ходе ретроспективного 
изучения результатов обследования 114 детей с болезнью 
Вильсона [19]. Они обнаружили 60 вариантов гена ATP7B, 
из которых 10 ранее не были описаны, в том числе мис-
сенс-вариант c.2111C>T (p.T704I). Известно, что этот 
вариант находился в компаунд-гетерозиготном состо-
янии, однако какая-либо дополнительная клиническая 
информация относительно данного пациента не была 
представлена [19]. C. Huang и соавт. (2022) обнаружили 
вариант c.2111C>T (p.T704I) в компаунд-гетерозиготном 
состоянии с c.2975C>T (p.R1319Q) у мужчины, обсле-
довав 18 пациентов с диагностированной бо лезнью 
Вильсона. Известно, что у этого пациента был сын, 

однако дополнительная информация отсутствует [20]. 
C.X. Feng и соавт. (2022) при обследовании 58 детей 
с острой печеночной недостаточностью (12 с болезнью 
Вильсона) обнаружили вариант c.2111C>T (p.T704I) 
(зиготность не указана) у девочки 9 лет. Авторы указали, 
что пациентка погибла в исходе своего заболевания [21].

Имеющаяся информация о пациентах с болезнью 
Вильсона и генетическим вариантом c.2111C>T (p.T704I) 
гена ATP7B представлена в таблице. В связи с неболь-
шим количеством пациентов с генетическим вариантом 
c.2111C>T (p.T704I) гена ATP7B и скудным описанием 
клинических проявлений болезни в предыдущих иссле-
дованиях на сегодняшний день невозможно однозначно 
выделить генотип-фенотипические корреляции, свой-
ственные этому варианту гена. Вместе с тем обращает 
на себя внимание, что все пациенты в представленном 
нами наблюдении имели абдоминальную форму болез-
ни Вильсона, манифестирующую в первой декаде жиз-
ни и отличающуюся высоким риском неблагоприятного 
течения и летального исхода.

 В научной литературе регулярно появляются сообщения 
об обнаружении новых нуклеотидных вариантов гена ATP7B 
у пациентов с болезнью Вильсона [22, 23]. Накопление 
генетической и клинической информации необходимо для 
лучшего понимания механизмов этого орфанного заболе-
вания и, как следствие, разработки новых терапевтических 
подходов [24, 25]. Необходимо также отметить, что дети, 
рожденные в кровнородственном браке, находятся в груп-
пе повышенного риска тяжелых генетических заболеваний, 
в основном связанных с аутосомно-рецессивным типом 
наследования [26]. При отсутствии в такой семье выявлен-
ных случаев генетических нарушений их риск у потомства 
двоюродных сибсов возрастает на 1,7–2,8% в сравнении 
с общим популяционным риском, а неонатальная и мла-
денческая смертность — на 1,1% [26]. По этой причине 
сбор семейного анамнеза в 3–4-м поколениях продолжает 

Рис. 4. Пациенты в описываемой семье: хронология ключевых событий 
Fig. 4. Patients in the described family: key events

Примечание. БВ — болезнь Вильсона; СД — сахарный диабет; АЛТ — аланинаминотрансфераза; АСТ — аспартатаминотрансфераза. 

Note. WD (БВ) — Wilson’s disease; DM (СД) — diabetes mellitus; ALT (АЛТ) — alanine aminotransferase; AST (АСТ) — aspartate 
aminotransferase.
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оставаться важным инструментом медико-генетического 
консультирования [27].

ЗАКЛЮЧЕНИЕ
Представлено описание поздней диагностики и нача-

ла терапии болезни Вильсона у сибсов с ранее не описан-
ным в гомозиготном состоянии вариантом гена ATP7B. 
Полученные данные позволяют рассматривать выявлен-
ный генетический вариант как вероятно патогенный. Тем 
не менее, требуется дальнейшее изучение его функцио-
нального значения в патогенезе болезни Вильсона. 
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Таблица. Описание пациентов с болезнью Вильсона и генетическим вариантом c.2111C>T (p.T704I) гена ATP7B
Table. Description of patients with Wilson's disease and genetic variant c.2111C>T (p.T704I) of the ATP7B gene

Характеристика
Пациенты

1 [19] 2 [20] 3 [21] 4* 5* 6*

Аллель 1
c.2111C>T 

(p.T704I)
c.2111C>T 

(p.T704I)
c.2111C>T 

(p.T704I)

Вероятно 
c.2111C>T 

(p.T704I)

c.2111C>T 
(p.T704I)

c.2111C>T 
(p.T704I)

Аллель 2
c.2975C>T 
(p.R1319Q)

c.2975C>T 
(p.R1319Q)

нет данных
Вероятно 

c.2111C>T 
(p.T704I)

c.2111C>T 
(p.T704I)

c.2111C>T 
(p.T704I)

Пол нет данных мужской женский женский мужской мужской

Возраст постановки диагноза, годы

нет данных нет данных

9

В 11 лет 
погибла 
(цирроз 
печени), 

анализ гена 
не выполнен

9 7

Поражение печени есть есть есть

Поражение головного мозга нет данных нет нет

Кольца Кайзера – Флейшера есть нет нет

Церулоплазмин, мг/дл 19 15 12

Медь в суточной моче, мкг/сут нет данных 890 1326

АЛТ, Ед/л нет данных 198 160

АСТ, Ед/л нет данных 146 81

Первые жалобы
Острая 

печеночная 
недостаточность

Боль 
в животе, 

повышение 
АЛТ, АСТ

Повышение 
АЛТ, АСТ

Примечание. АЛТ — аланинаминотрансфераза; АСТ — аспартатаминотрансфераза; <*> — собственные наблюдения.

Note. ALT (АЛТ) — alanine aminotransferase; AST (АСТ) — aspartate aminotransferase; <*> — personal observation.
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