Болезнь Вильсона-Коновалова (гепатоцеребральная дистрофия)
Аутосомно-рецессивное наследственное с нарушением в 13 хромосоме.
Если в семье один ребенок заболел, то других заводить не рекомендуют.
Характеризуется нарушением выведения меди из-за дефицита церулоплазмина, что приводит к её накоплению в органах (печень, мозг, почки, роговица).

Болезнь может начаться в раннем детском возрасте (от 3х лет), так и в юношеском и взрослом (23г). 
Более типичное начало с печеночных расстройств, однако нередко протекает малозаметно и выявляется при специальных исследованиях. На первый план выступают поражения ЦНС.

1) Симптомы поражения печени: желтуха, асцит, желудочно-кишечные расстройства. Трофические расстройства на поздней стадии болезни также связаны с патологией печени, характерно увеличение селезенки, серо-коричневый окрас кожи

2) !!! появление своеобразного зелено-коричневого кольца вокруг радужной оболочки (кольцо Кайзера-Флейшера). !!!

3) В крови признаки гипохромной анемии, лейкопении, тромбоцитопении
в моче увеличение количества меди.
4) Неврологические расстройства: тремор как при паркинсонизме/хореические движения/ригидность мышц, что часто приводит к возникновению контрактур.Параличи и парезы у немногих пациентов. Дрожание верхних конечностей может достигать крайней степени, напоминает взмах крыльев птицы
5) Частыми симптомами являются: дизартрия, иногда нарушения глотания, эпилептические припадки.
6) Психические изменения: резкая эмоциональная неустойчивость, периоды эйфории и депрессии, часто насильственный смех, плач. Постоянное снижение памяти и мыслительных способностей, вплоть до выраженной деменции.

Форма проявления заболевания зависит от возраста. 
У детей дошкольников печеночные расстройства заслоняют неврологические
. У более старших - преобладает мышечная ригидность
. У взрослых - тремор и хореические движения, реже парезы, параличи.

Без применения терапии - летальный исход в течение 3-5 лет. 
Пациентам назначают препараты усиливающие выведение меди из организма. (хелаторы) Пациенты должны четко соблюдать диету, исключить орехи, шоколад, грибы, бобовые, какао, виноград. Прием препаратов и диета продолжаются всю жизнь.
