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Неврологические проявления ГЛД включают: дистонию, 
тремор, паркинсонизм, мозжечковую атаксию, дизартрию, 
гиперсаливацию и др. [1, 10]. На МРТ головного мозга при 
этом выявляется двустороннее симметричное повыше-
ние интенсивности сигнала в области скорлупы, бледного 
шара, заднем крае внутренней капсулы, таламусе. За счет 
комбинации пониженного сигнала в проекции красных 
ядер и повышенного сигнала в окружающей области сред-
него мозга на Т2-взвешенных изображениях формируется 
картина, внешне напоминающая «голову панды» – белого-
лового медведя с черными овалами вокруг глаз и черными 
ушами [11, 12]. Такая картина помогает правильной диаг-
ностике заболевания, особенно в атипичных случаях.

Поражение печени при ГЛД проявляется в виде острого или 
хронического гепатита или цирроза, или в виде фульми-
нантной печеночной недостаточности. Цирроз печени при 
ГЛД может длительно протекать бессимптомно или мало-
симптомно, однако он выявляется у всех больных с невро-

Г
епатолентикулярная дегенерация (ГЛД), или бо-
лезнь Вильсона-Коновалова – редкое генетически 
обусловленное заболевание с аутосомно-рецес-
сивным типом наследования, характеризующееся 
нарушением обмена меди и избыточным ее накоп-

лением в различных органах и тканях (прежде всего печени 
и головном мозге), с манифестацией симптомов преиму-
щественно в молодом возрасте [1–3].

Заболевание связано с повреждением гена АТР7В, в кото-
ром к настоящему времени идентифицировано уже более 
600 различных мутаций. Одной из наиболее частых мута-
ций, приводящей к возникновению ГЛД, является мис-
сенс-мутация His1069 Gln (3207С>A) [4–6]. В российской 
популяции она выявляется в 31% случаев заболевания [7].

Патологический процесс при ГЛД носит мультисистемный 
характер, основными органами-мишенями являются го-
ловной мозг, печень и почки [2, 8, 9].
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КЛИНИЧЕСКИЙ РАЗБОР
Случай гепатолентикулярной дегенерации со «скрытой» патологией печени

Данные обследования

Общий анализ крови: тромбоцитопения (135×109/л). 

Общий анализ мочи: протеинурия (0,46 г/л), лейкоциты 
2–4 в поле зрения, эритроциты измененные 2–3 в поле 
зрения. 

Биохимический анализ крови: общий белок – 72 г/л, мо-
чевина – 5,04 ммоль/л, креатинин – 134 мкмоль/л (нор-
ма 71–115 мкмоль/л), билирубин – 27,1 ммоль/л, АЛТ – 
18 ед/л (норма 5–40 ед/л), АСТ – 25 ед/л (норма 5–38 ед/л), 
щелочная фосфатаза –196 ед/л (норма 70–270 ед/л). 

ЭКГ – частота сердечных сокращений 64 удара в мин, ритм 
синусовый, электрическая ось сердца нормальная. 

УЗИ внутренних органов: печень не увеличена, толщина 
правой доли 140 мм, левой доли – 65 мм. Паренхима сред-
ней эхогенности, структура умеренно неоднородна, сосу-
дистый рисунок не деформирован, сохранен. Звукопрово-
димость сохранена. Внутрипеченочные желчные протоки в 
обеих долях не расширены. V. portae – 11 мм, v. lienalis – 
7 мм, холедох– 3 мм. Желчный пузырь не увеличен, перегиб 
в области тела, объем 21 см3, стенки ровные, однородные, 
толщиной 2 мм, в просвете дополнительных образований 
нет. Поджелудочная железа, селезенка – без патологии, 
признаки нефроптоза слева I степени.

МРТ головного мозга: в проекции головок хвостатых ядер, 
скорлупы, таламусов симметрично с двух сторон опре-
деляется повышенная интенсивность сигнала в режиме 
FLAIR (рис. 1). При прицельном исследовании среднего 
мозга и верхней части моста – повышение интенсивности 

логической симптоматикой [2, 3, 7]. Манифестация «виль-
соновского» цирроза печени и его осложнений, результаты 
биохимических тестов не отличаются от симптомов при дру-
гой этиологии циррозов [3, 7]. К клиническим проявлени-
ям печеночной недостаточности относят: синдром «плохого 
питания», снижение тургора тканей, сухость кожи, икте-
ричность кожи и склер, зуд кожи, сосудистые «звездочки», 
пальмарную эритему, «белые» ногти, лихорадку, геморра-
гический диатез, гинекомастию, увеличение или уменьше-
ние размеров печени, диспепсические расстройства, боли в 
правом подреберье, особенно после приема жирной пищи, 
спленомегалию, отеки, асцит, запоры [3, 13, 14].

Представляем клинический случай ГЛД без явной патоло-
гии печени, диагностика которого потребовала проведения 
специальных методов исследования.

Больной Ч., 27 лет, предъявляет жалобы на дрожание рук, 
больше правой, усиливающееся при движении, волнении, 
пошатывание, повышенное отделение вязкой слюны, сни-
жение памяти на текущие и прошлые события.

Анамнез заболевания. Со школьного возраста наблюдался с 
диагнозом «аутизм» (был замкнутым, малообщительным, 
стеснительным). Окончил среднюю школу, затем вуз за-
очно из-за трудностей с общением. В возрасте 25 лет по-
явилось дрожание мизинца справа, в течение полугода рас-
пространившееся на всю руку, постепенно присоединились 
гиперсаливация, нарушения памяти. При обследовании 
спустя год на МРТ головного мозга обнаружены (по дан-
ным выписки) «изменения базальных ганглиев, таламуса 
и ствола мозга, умеренно выраженная смешанная гидро-
цефалия»; при ультразвуковом исследовании увеличения 
печени и селезенки не выявлено. Диагностирован юве-
нильный паркинсонизм. На фоне приема прамипексола 
и клоназепама в течение нескольких месяцев отмечалось 
усиление тремора правой руки, присоединился тремор ле-
вой руки, появилось пошатывание, усиление скованности 
и саливации, пациент стал более заторможенным.

При осмотре в клинике: состояние удовлетворительное, 
астенического телосложения. Кожные покровы бледной 
окраски, чистые. Артериальное давление – 120/80 мм рт. ст., 
пульс – 84 удара в мин. Диспепсические расстройства, боли 
и тяжесть в правом подреберье отрицает, запоров нет. Жи-
вот мягкий, безболезненный при пальпации во всех отде-
лах, печень и селезенка не увеличены. 

Неврологический статус. Фон настроения снижен, на вопро-
сы отвечает односложно. Со стороны черепных нервов без 
патологии. Гипомимия, гипофония: речь тихая, замедлен-
ная. Объем движений и сила в конечностях полные. Тонус 
аксиальных мышц, мышц конечностей повышен по пла-
стическому типу, грубее справа. Грубый постуральный, ки-
нетический и интенционный тремор в правой руке (по типу 
тремора Холмса), менее выраженный дрожательный гипер-
кинез такого же типа в левой руке; тремор усиливается при 
волнении. Из-за дрожания не может писать, самостоятель-
но принимать пищу, нуждается в постоянной посторонней 
помощи. Сухожильные и надкостничные рефлексы живые, 
равномерные, патологических рефлексов нет. Пошатывание 
в пробе Ромберга и при ходьбе. Ахейрокинез справа. 

В верхнем сегменте роговицы обоих глаз adoculus видно 
кольцо Кайзера–Флейшера, подтвержденное при офталь-
мологическом осмотре.

Рис. 1. МРТ головного мозга больного Ч. (FLAIR)
Двустороннее симметричное повышение интенсивности сигнала в 
проекции головки хвостатого ядра, скорлупы, таламуса

Fig. 1. An MR image of the brain of patient Ch. (FLAIR mode)
A bilateral symmetrical increase in signal intensity in the view of the head 
of the caudate nucleus, the putamen, and the thalamus

Рис. 2. МРТ головного мозга 
больного Ч. (Т2-взвешенное 
изображение). «Лицо панды» 
(стрелка)

Fig. 2. A T2-weighted MR image 
of the brain of patient Ch. (image). 
Face of a giant panda sign (shown 
with arrow)
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123,69 мкг/л (норма 2–80 мкг/л), снижение уровня церуло-
плазмина сыворотки крови – 0,06 г/л (норма 0,15–0,6 г/л).

При молекулярно-генетическим исследовании выявлена ти-
пичная мажорная мутация His1069 Gln (3207С>A) гена 
ATP7B в гомозиготном состоянии.

Диагноз: ГЛД, ригидно-дрожательная форма.

С февраля 2015 г. начата медьэлиминирующая терапия 
D-пеницилламином и препаратом цинка (цинктерал). 

Спустя 9 мес от начала терапии состояние больного значи-
тельно улучшилось: отмечалось выраженное уменьшение 
тремора правой руки, исчезновение тремора левой руки. 
Пациент стал писать, самостоятельно принимать пищу, 
выполнять все движения правой рукой, которые были не-
возможны до лечения, в т.ч. необходимую работу по дому. 
Исчезли атаксия, ахейрокинез, саливация. Улучшился фон 
настроения, стал более общителен. Сохраняются элементы 
ригидности в правой руке, легкая гипомимия. Проведение 
эластографии печени в динамике на фоне лечения прогрес-
сирования фиброза не выявило (эластичность 6,9 кПа, сте-
пень фиброза F1 по METAVIR). 

Представленное наблюдение показывает, что при наличии 
экстрапирамидной симптоматики у лиц молодого и сред-
него возраста необходимо проводить дифференциальный 
диагноз с ГЛД даже при отсутствии признаков патологии 
печени. При этом необходимо использовать все доступные 
современные методы диагностики, в т.ч. эластографию пе-
чени, при необходимости – пункционную биопсию печени 
с исследованием содержания меди, а также молекулярно-
генетический анализ.

Авторы заявляют об отсутствии конфликта интересов.
The authors declare there is no conflicts of interest.

сигнала на T2-взвешенных изображениях вокруг красных 
ядер и черной субстанции в виде «лица панды» (рис. 2), 
повышение сигнала от задних отделов моста. Боковые же-
лудочки асимметричные, правый больше левого, умерен-
но расширены на уровне центральных отделов (справа – 
1,9 см, слева – 1,5 см), индекс боковых желудочков 25,7 
(норма 18,0–22,1); поперечный размер передних рогов 
справа 0,8 см, слева – 0,8 см, индекс поперечных рогов 26,4 
(норма 24,0–26,3) III желудочек расширен до 0,9 см., IV же-
лудочек не расширен.

Акустические стволовые вызванные потенциалы: выражен-
ное увеличение латентности III пика и межпикового ин-
тервала I–III, а также снижение амплитуды V пика с обе-
их сторон, что свидетельствует о нарушении проведения 
слуховой афферентации на понтомезенцефальном уровне 
с обеих сторон.

Таким образом, в представленном случае у больного 27 
лет с типичной неврологической картиной ГЛД (соче-
тание паркинсонического синдрома, атаксии, грубого 
постурального и кинетического тремора в руках, гипер-
саливации, дисфонии, психических изменений) и ха-
рактерными для данного заболевания изменениями на 
МРТ головного мозга (умеренно выраженная атрофия 
полушарий мозга, симметричные очаговые изменения 
базальных ядер, среднего мозга и моста, «лицо панды») 
отсутствовали какие-либо клинические либо рутинные 
лабораторно-инструментальные признаки поражения 
печени. В связи с этим было решено провести эластогра-
фию печени: эластичность составила 6,5 кПа, что соот-
ветствовало минимальной степени фиброза F1 по крите-
риям METAVIR.

Исследование медно-белкового гомеостаза выявило сни-
жение уровня меди в крови – 4,36 мкмоль/л (норма 12,56– 
24,34 мкмоль/л), повышение суточной экскреции меди – 
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