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Резюме. Болезнь Вильсона-Коновалова является редким и труднодиагностируемым заболеванием. В статье представлены 
обзор литературы, собственный клинический случай, современные методы лечения и диагностики.
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Summary. {e Wilson’s disease is the rare disease and is diagnosed with di�culty. Literature review, clinical case and contemporary 
methods of treatment and diagnostics are presented in this paper.
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В 1883 году Карлом Фридрихом Вестфалем, немецким 
невропатологом и психиатром, было описано заболевание, 
которое по клиническому сходству с рассеянным склерозом 
получило название «псевдосклероз». Заболевание характери-
зовалось распространёнными, размашистыми, ритмичными 
непроизвольными движениями, повышением мышечного 
тонуса, амимией, дизартрией и выраженными психическими 
нарушениями вплоть до такого расстройства интеллекта, как 
слабоумие.

В 1912 году английский невролог Сэмюэль Вильсон опи-
сал заболевание, для которого были характерны изменения 
в головном мозге и постоянное наличие цирроза печени, и 
дал описание клиники нового заболевания, названного им 
прогрессивной лентикулярной дегенерацией (лат. lenticularis 
– чечевицеобразный). В качестве основных симптомов за-
болевания были отмечены разнообразные непроизвольные 
движения в конечностях и туловище, мышечная ригидность, 
приводящая к скованности, дисфагия и дизартрия, аффект-
ные вспышки, иногда психические расстройства, но призна-
ки поражения пирамидных путей отсутствовали.

В дальнейшем оказалось, что прогрессивная лентикуляр-
ная дегенерация и псевдосклероз являются разными форма-
ми одного и того же заболевания, которое австрийский врач 
Галль в 1921 году назвал гепато-лентикулярной дегенераци-
ей. Изменения в мозге при данном заболевании никогда не 
ограничиваются лентикулярными ядрами и нередко бывают 
значительно выражены в других отделах мозга. Поэтому в 
1960 году русский невролог Н.В. Коновалов предложил на-
звание «гепатоцеребральная дистрофия». Он значительно 
расширил представления о патофизиологии, патогенезе и 
клинике этой болезни и выделил новые её формы [8].

Болезнь Вильсона-Коновалова (гепатоцеребральная дис-
трофия) – редкое наследственное заболевание, наследуе-
мое по аутосомно-рецессивному типу (мутантный ген рас-
положен в длинном плече 13 хромосомы), проявляющееся 
преимущественно в молодом возрасте и характеризующее-
ся избыточным накоплением меди в организме, преимуще-
ственно в печени и нервной системе (базальные ядра, тала-
мус, мозжечок, кора головного мозга). Распространенность 
заболевания в среднем – 30 случаев на 1 млн. человек [9]. В 
мире заболевание регистрируется с частотой 1: 35-100 тыс. 
новорожденных (уже насчитывается 10-30 млн. больных); 
носительство патологического гена отмечается в 0,56% слу-
чаев. В США частота выявления болезни Вильсона составля-
ет 1:30 тыс. населения; носители мутантного гена обнаружи-
ваются с частотой 1:90. Высокая заболеваемость отмечается 
в регионах, где существуют близкородственные браки (Иран, 
Йемен, Ирландия), а также в Японии и на острове Сардиния. 
Так, в Японии болезнь Вильсона-Коновалова диагностирует-
ся с частотой 1:30 тыс.; для сравнения в Австралии – 1:100 
тыс. населения.

Болезнь Вильсона-Коновалова встречается одинаково 
часто как у мужчин, так и у женщин. Болезнь манифестирует 
в возрасте 8-16 лет, однако неврологические симптомы по-
являются только к 19-20 годам. У детей младше 5 лет про-
явления болезни Вильсона нередко могут отсутствовать, 
хотя заболевание иногда диагностируется как у пациентов в 
возрасте до 3 лет, так и у людей, которым уже за 50. Без ле-
чения болезнь Вильсона-Коновалова приводит к летальному 
исходу (примерно в возрасте 30 лет) в результате печеноч-
ной, почечной недостаточности, а также геморрагических 
осложнений.

В основе заболевания лежит нарушение баланса между 
поступлением и экскрецией меди. У больных с этим заболе-
ванием процессы абсорбции меди в желудочно-кишечном 
тракте не нарушены, но отмечается значительное снижение 
активности процесса выведения меди с желчью, что при-
водит к накоплению этого микроэлемента в гепатоцитах. 
Снижение экскреции меди болезни Вильсона-Коновалова 
связывают с дефицитом или полным отсутствием транспор-
тирующего медь АТФ-азного протеина Р-типа (его детерми-
нирует ген ATP7B), который в норме способствует транспор-
ту меди в аппарат Гольджи и его высвобождению лизосома-
ми в желчь [4]. При болезни Вильсона-Коновалова также на-
рушается включение меди в церулоплазмин, синтезируемый 
в печени, следствием чего является низкий уровень церуло-
плазмина в сыворотке крови (определение этого показателя 
имеет диагностическое значение). Снижение билиарной экс-
креции меди при болезни Вильсона-Коновалова приводит 
к ее избыточному накоплению в организме. Первоначально 

медь накапливается в печени, поэтому заболевание чаще 
всего манифестирует с появления симптомов поражения 
именно этого органа (в 42% случаев). После того как печень 
насыщена медью, что в ряде случаев происходит бессим-
птомно, накопление меди происходит в других органах и си-
стемах, прежде всего в базальных ядрах головного мозга, в 
которых содержание меди увеличивается в 50 и более раз по 
сравнению с нормой. Это приводит к возникновению ней-
ропсихических нарушений, которые чаще всего наблюдают-
ся во втором и третьем десятилетиях жизни. При быстром 
поступлении больших количеств меди в кровь развивается 
значительная купремия, и медь, фиксируясь на мембране 
эритроцитов и образуя комплексы с белками, провоцирует 
развитие гемолитической анемии. Поэтому у 15% больных 
заболевание проявляется гематологическими синдромами, 
прежде всего гемолитической анемией. Отложение меди в 
десцеметовой мембране роговицы проявляется формирова-
нием колец желто-коричневого, иногда зеленоватого цвета 
– Кайзера-Флейшера. В роговице отложение меди проис-
ходит почти одновременно с появлением нейропсихической 
симптоматики, то есть после насыщения медью печени. Не 
связанная с церулоплазмином (свободная) медь вызывает 
внепеченочное повреждение тканей почек, сердца, суставов.

Общепринятой классификации болезни нет, но выделя-
ют 3 генотипических типа болезни:

1. Славянский тип – начинается в 20-35 лет и характери-
зуется неврологической симптоматикой и незначительным 
поражением печени.

2. Западный – дебютирует в 10-16 лет с первичного по-
ражения печени и затем появлением неврологической сим-
птоматики.

3. Атипичный – проявляется только снижением уровня 
церулоплазмина без клинических признаков заболевания 
[10].

В соответствии с признаками заболевания выделяют 3 
формы:

1. Болезнь Вильсона-Коновалова, протекающая с пора-
жением печени.

2. Болезнь Вильсона-Коновалова, протекающая с пора-
жением центральной нервной системы.

3. Смешанная форма (одинаково поражены печень и цен-
тральная нервная система).

Выделяют следующие стадии болезни Вильсона-
Коновалова:

1. Преклиническая (латентная) – продолжительность 5-7 
лет.

2. Клиническая:
а) печеночная (преневрологическая)
б) неврологическая.
Русский невролог Н.В. Коновалов (1960 г.) выделил 5 

форм гепатоцеребральной дистрофии [8]:
1. Абдоминальная (печеночная) форма – тяжелое пора-

жение печени, приводящее к смерти раньше появления сим-
птомов со стороны нервной системы; заболевают дети. Её 
продолжительность от нескольких месяцев до 3-5 лет.

2. Ригидно-аритмогиперкинетическая (ранняя) форма – 
отличается быстрым течением; начинается также в детском 
возрасте. В клинической картине преобладают мышечная 
ригидность, приводящая к контрактурам, бедность и замед-
ленность движений, хореоатетоидные или торсионные на-
сильственные движения. Характерны дизартрия и дисфагия, 
судорожный смех и плач, аффективные расстройства и уме-
ренное снижение интеллекта. Заболевание длится 2-3 года, 
заканчивается летально.

3. Дрожательно-ригидная форма – встречается чаще дру-
гих; начинается с юношеского возраста, течёт медленнее, по-
рой с ремиссиями и внезапными ухудшениями, сопровожда-
ющимися субфебрильной температурой; характеризуется 
одновременным развитием тяжёлой ригидности и дрожания, 
дрожание очень ритмичное (2-8 дрожаний в секунду), резко 
усиливается при статическом напряжении мышц, движениях 
и волнении, в покое и во сне исчезает. Иногда обнаружива-
ются атетоидные хореоформные насильственные движения; 
наблюдаются также дисфагия и дизартрия. Средняя продол-
жительность жизни около шести лет.

4. Дрожательная форма заболевания – начинается в воз-
расте 20-30 лет, течёт довольно медленно (10-15 лет и боль-
ше); дрожание резко преобладает, ригидность появляется 
лишь в конце болезни, иногда наблюдается гипотония мышц; 
отмечается амимия, медленная монотонная речь, тяжёлые 
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изменения психики, часты аффектив-
ные вспышки. Наблюдаются эпилеп-
тиформные припадки.

5. Экстрапирамидно-корковая 
форма – встречается реже других 
форм. Типичные для гепатоцеребраль-
ной дистрофии нарушения в дальней-
шем осложняются пирамидными па-
резами, эпилептиформными припад-
ками и тяжёлым слабоумием (обнару-
живаются обширные размягчения в 
коре больших полушарий). Длится 6-8 
лет, заканчивается летально.

По течению болезни Вильсона-
Коновалова выделяют:

1. Острое течение – болезнь мани-
фестирует в раннем детском возрасте, 
протекает молниеносно. В большин-
стве случаев заканчивается летально, 
несмотря на лечение.

2. Хроническое течение – про-
явление болезни развиваются мед-
ленно. Заболевание манифестиру-
ет признаками поражения печени. 
Развиваются цирроз печени, пече-
ночная недостаточность. Постепенно 
нарастает неврологическая симпто-
матика: нарушения походки и коор-
динации движений, паркинсонизм. 
В дальнейшем изменяется психика: 
развиваются параноидальные реак-
ции, истерия.

Клиническая картина болезни 
Вильсона-Коновалова обширна, по-
ражаются практически все органы и 
системы. Основными клиническими 
проявлениями считаются печеноч-
ные (цирроз печени, хронический 
активный гепатит, фулминантная печеночная недостаточ-
ность) и неврологические (экстрапирамидные, церебелляр-
ные, псевдобульбарные нарушения, судорожные припадки). 
Они могут сочетаться с психическими (психоз, нарушения 
поведения, познавательной деятельности), гематологиче-
скими (гемолиз эритроцитов, анемия, тромбоцитопения, 
нарушения свертывающей системы крови), почечными (не-
фролитиаз, снижение клубочковой фильтрации), офталь-
мологическими (катаракта, кольцо Кайзера-Флейшера), 
эндокринными (аменорея, спонтанные аборты, задержка 
полового развития, гинекомастия, гирсутизм, ожирение, 
гипопаратироидизм), сердечно-сосудистыми (кардиомиопа-
тии, аритмии), мышечно-скелетными (остеомаляция, остео-
пороз, артропатия, артралгии), желудочно-кишечными (хо-
лелитиаз, панкреатит), дерматологическими (голубые лунки 
у ногтевого ложа, сосудистая пурпура, гиперпигментация 
кожи, acantosis nigricans) проявлениями.

Болезнь Вильсона-Коновалова можно заподозрить, если 
у больного имеются:

1. Повышение активности печеночных аминотрансфераз 
(АСТ, АЛТ).

2. Признаки заболевания печени.
3. Неврологические симптомы неустановленной этиоло-

гии (дизартрия, дисфагия, расстройства мелкой моторики, 
атетоз).

4. Психические симптомы (нарушения поведения) в ком-
бинации с неврологическими проявлениями или признака-
ми поражения печени.

5. Приобретенная гемолитическая анемия при отрица-
тельной пробе Кумбса.

6. Отягощенный семейный анамнез по болезни Вильсона-
Коновалова.

На заседании Европейского комитета по Болезни 
Вильсона-Коновалова, состоявшемся в мае 2005 г., обсужда-
лись критерии диагностики этого заболевания. Было решено 
использовать для диагностики данного заболевания опубли-
кованную ранее бальную систему диагностики (табл. 1).

Несомненно, наиболее достоверным методом является 
молекулярно-генетическая диагностика. Но чаще данное ис-
следование применяется лишь для подтверждения диагноза 
в затруднительных ситуациях в связи труднодоступностью.

Лечение больных с болезнью Вильсона-Коновалова про-

Таблица 1
Критерии диагностики болезни Вильсона-Коновалова (Ferenci, 2003)

Симптомы Баллы

Кольца Кайзера-Флейшера Имеются                                2

Отсутствуют                         0

Нейропсихические симптомы, характерные для БВК или
типичные показатели МРТ мозга

Имеются                                2

Отсутствуют                         0

Проба по Кумбсу отрицательная (отсутствие гемолитической
анемии) + высокая концентрация меди в сыворотке

Имеется                                 1

Отсутствует                          0

Результаты лабораторных исследований

Наличие меди в моче (при отсутствии острого гепатита)
Верхний предел базового содержания меди в моче 
составляет 100 мкг за 24 ч (1,57 мкмоль/24 часа)

Нормальный  уровень     0

100 – 120                                1

120 и более                           2

Количество меди в тканях печени Нормальный уровень     -1

Повышенный                       1
(250-300 мг) 

Высокий (300 и более)     2

Роданин-положительные гепатоциты, орцеин и другие 
соединения меди (если количественный анализ меди 
не был  выполнен)

Отсутствуют                         0

Имеются                                1

Концентрация церулоплазмина в сыворотке Более  0,2 г/л                       0

0,1 – 0,2 г/л                           1

Менее  0,2 г/л                      2

Генетический анализ мутаций

Заболевания, вызывающие мутации в обеих хромосомах                                                   4

Заболевания, вызывающие мутации в одной из хромосом                                                   1

Отсутствие заболевания, вызывающее выявленную мутацию                                                   0

Примечание: при сумме баллов 4 и более диагноз болезнь Вильсона-Коновалова подтверж-
ден, если нет других симптомов, исключающих данное заболевание.

водится немедикаментозными, медикаментозными и хирур-
гическими методами. К первым относится строгое соблюде-
ние “печеночной” диеты (стол 5а), предполагающей исклю-
чение богатых медью продуктов (шоколад, кофе, орехи, бо-
бовые и др.). Медикаментозные методы направлены на выве-
дение излишнего количества меди из организма. У больных 
в пресимптоматической стадии достаточно лечения только 
препаратами цинка. Центральное место в консервативной 
терапии болезни Вильсона-Коновалова занимает препарат 
D-пеницилламин, но при длительном применении разви-
ваются побочные эффекты, поэтому рекомендуется приме-
нять комбинированную терапию (совместно с препаратами 
цинка), в качестве вспомогательной терапии используют 
антиоксиданты (витамин Е), пиридоксин и гепатопротекто-
ры. Препаратом выбора патогенетической терапии является 
триентин, который, обладая такой же эффективностью, как 
D-пенициламин, вызывает меньше нежелательных эффек-
тов [4,21]. Хирургическое лечение заключается в трансплан-
тации печени. Чаще проводится больным с молниеносной 
формой болезни, декомпенсированным циррозом печени. В 
России также разработан новейший метод – «вспомогатель-
ная печень». Это метод биогемоперфузии с изолированными 
живыми клетками печени и селезенки.

За свою многоликость болезнь Вильсона-Коновалова 
получила образное название «великого хамелеона» [9]. При 
своевременной максимально ранней диагностике и правиль-
ной терапии в 80% случаев возможно купирование синдро-
мов, улучшение прогноза заболевания.

Приводим собственное клиническое наблюдение.
Больной З., 21 год, поступил в неврологическое отделение 

Областной клинической больницы с диагнозом гиперкинез ко-
нечностей неясной этиологии, с жалобами на насильствен-
ные судорожные подергивания верхних конечностей, реже – 
нижних конечностей, больше правых, иногда – подергивания 
головы (усиливаются при волнении и выполнении произволь-
ных движений, во сне не беспокоят), некоторую дизартрию.

Больным себя считает в течение 1 года, когда появились 
гиперкинезы конечностей. В январе при обследовании перед 
урологической операцией была обнаружена тромбоцитопе-
ния, рекомендовано обследование у гематологов. В апреле в 
гематологическом отделении при ультразвуковом исследова-
нии были выявлены признаки портальной гипертензии (во-
ротная вена – 1,5 см, отмечается значительное расширение 
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ее ветвей). Селезеночная вена – 1,3 см. Селезенка – 18×8 см. 
Гипербилирубинемия до 38,9 ммоль/л, прямой билирубин – 
10,7 ммоль/л. Был поставлен диагноз: хронический крипто-
генный гепатит с переходом в цирроз печени, спленомегалия, 
синдром гиперспленизма. Назначены гепатопротекторы.

В октябре появились насильственные движения в конеч-
ностях с частотой 1 раз в неделю, через 4-5 месяцев стали 
постоянными. Для уточнения диагноза больной был направ-
лен в областную клиническую больницу.

При осмотре в областной клинической больнице было 
выявлено состояние средней тяжести. Рост 2,07 м. Кожные 
покровы обычной окраски. На коже передней поверхности 
грудной клетки имеются единичные сосудистые звездочки. 
Язык незначительно обложен белым налетом, больше у корня. 
Выявляется полиморфный гиперкинез мышц верхних конечно-
стей в покое, усиливается при волнении, во время выполнения 
произвольных движений, иногда – гиперкинез головы. Речь за-
труднена («толчкообразная»). Больной эйфоричен. Интеллект 
несколько понижен. Над легкими ясный легочный звук, дыхание 
везикулярное. Тоны сердца ритмичные, ясные. Пульс 72/мин. 
АД 120/70 мм рт.ст. Живот мягкий, безболезненный при паль-
пации. Пальпируются край печени плотной консистенции, 
селезенка, ее размеры методом перкуссии 15×7 см.

Анализ крови: Hb – 165 г/л; Эр. – 4,55×1012/л; MCH – 28 
пг; Тр. – 182×109/л; Лей. – 4,2×109/л; э – 4%; п/я – 2%; с/я – 
57%; м – 3%; л – 34%; СОЭ – 2 мм/ч. Анализ мочи: удельный 
вес – 1017; белок – 0,097 г/л; эпителиальные клетки – еди-
ничные в поле зрения; эритроциты – 2-1; соли оксалатов в 
значительном количестве. Биохимический анализ крови: би-
лирубин общий – 27,8 ммоль/л (за счет непрямого); АЛТ – 15; 
АСТ – 21 ммоль/л; гамма-глутамилтранспептидаза – 23 МЕ; 
общий белок – 78 г/л; альбумины – 57%; глобулины: α1 – 9%, 
α2 – 5%, β – 2%, γ – 26%; креатинин – 0,14; мочевина – 4,4 
ммоль/л. Церулоплазмин крови – 4,2 мг% по Ревину (норма 
25,5-28,5 мг%). Уровень меди в сыворотке крови 5,2 (норма 11-
12) мкмоль/л.

Рентгеноскопически патологии органов грудной клетки 
не выявлено.

Ультразвуковое исследование органов брюшной полости: 
печень диффузно неоднородна. Воротная вена – 1,6 см, из-
витая. Селезенка – 7,0×15,5 см, площадь – 94 см2. Желчный 
пузырь с небольшим количеством осадка. Поджелудочная 
железа: контуры ровные, структура однородная. Чашечно-
лоханочный комплекс левой почки эктазирован.

Статическая гамма-сцинтиграфия печени с технеци-
ем: выраженное диффузное поражение печени, спленомегалия 
(захват радиофармпрепарата селезенкой до 80%), признаки 
портальной гипертензии.

На электроэнцефалограмме обнаружено умеренно выра-
женное диффузное нарушение нейродинамики. Асимметрии, 
локального поражения, пароксизмальной активности нет.

Реоэнцефалограмма: кровенаполнение симметрично, до-
статочно. Ангиодистония (гипотонический вариант), ве-
нозное нарушение.

Невропатологом установлено: интеллект несколько по-
нижен, больной эйфоричен. Речь затруднена. Носогубная 
складка справа сглажена. Реакции зрачков на свет живые, 
движения глазных яблок не ограничены. Положительный 
симптом Маринеску-Гиршберга. Сухожильные рефлексы 
живые, одинаковы с обеих сторон. Двусторонний симптом 
Бабинского. Мышечный тонус обеих верхних конечностей 
не изменен, нижних – повышен по экстрапирамидному типу. 
Выявляется хореиформный тремор, тремор покоя и напря-
жения. На основании данных неврологического статуса, а 
также в связи с наличием у больного поражения печени с при-
знаками портальной гипертензии было высказано мнение о 
наличии у больного болезни Вильсона-Коновалова.

При осмотре роговой оболочки обнаружено кольцеобраз-
ное распыление желтовато-зеленоватого пигмента по лимбу 
– кольцо Кайзера-Флейшера.

Клинический диагноз: болезнь Вильсона-Коновалова, 
дрожательно-ригидная форма. Цирроз печени с явлениями 
портальной гипертензии, спленомегалия, субкомпенсация.

Заключение окулиста, снижение количества церулоплаз-
мина и уровня меди сыворотки крови позволили подтвер-
дить данный диагноз.

Больному было назначено специфическое лечение 
D-пеницилламином. Кроме этого проводилась патогенети-
ческая и симптоматическая терапия: гепатопротекторы, 
ноотропные препараты, противопаркинсонические, холино-
литические и средства, влияющие на тканевой обмен. После 
проведения в клинике лечения отмечено улучшение: умень-
шился гиперкинез конечностей, уменьшилась интенсивность 
дрожания, улучшилось общее состояние, свободнее стала 
речь, однако без существенных изменений портальной гипер-
тензии.

Таким образом, заболевание было диагностировано поч-
ти через 2 года после появления клинических признаков, ког-
да развилась выраженная неврологическая симптоматика. 
Учитывая отсутствие специфических признаков поражения 
печени и головного мозга при болезни Вильсона-Коновалова, 
а также то, что болезнь может протекать под масками других 
заболеваний, необходимо исследовать уровень церулоплаз-
мина, а также содержание меди в сыворотке крови и суточной 
моче. Проводить осмотр окулиста с целью выявления кольца 
Кайзера-Флейшера у каждого больного с поражением печени 
неясной этиологии, особенно молодого возраста, а также с 
сочетанием поражения печени и центральной нервной систе-
мы. Поскольку существенное значение для успеха терапии и 
предотвращения тяжелого поражения нервной системы и пе-
чени, свойственных развернутой стадии болезни Вильсона-
Коновалова, имеет ранняя диагностика заболевания.
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РЕДКИЕ ФОРМЫ НАСЛЕДСТВЕННОЙ АПЛАСТИЧЕСКОЙ АНЕМИИ У ВЗРОСЛЫХ

Александр Павлович Силин1, Любовь Михайловна Петрова2, Вера Александровна Лыскова2

(1Иркутский государственный медицинский университет, ректор – д.м.н., проф. И.В. Малов; кафедра
госпитальной терапии, зав. – д.м.н., проф. Г.М. Орлова; 2ГУЗ Иркутская ордена «Знак Почета» 

областная клиническая больница, гл. врач – к.м.н. П.Е. Дудин)

Резюме. Приводятся два редких клинических случая врожденной апластической анемии у взрослых. Представлены боль-
ная с апластической анемией Фанкони и больной с парциальной красноклеточной анемией Даймонда-Блекфена.

Ключевые слова: апластическая анемия Фанкони, Даймонда-Блекфена.

THE RARE FORMS OF HEREDITARY APLASTIC ANEMIA IN ADULTS

A.P.Silin1, L.M.Petrova2, V.A.Lyskova2

(1Irkutsk State Medical University; 2Irkutsk Regional Hospital)

Summary. {e paper presents two clinical cases of adult rare forms of hereditary aplastic anemia. A one case of aplastic anemia of 
Fankoni, and a second case of partial red-cellular anemia of Diamond-Blackfan.

Key words: aplastic anemia Fankoni, Diamond-Blackfan.

Анемии конституциональные – это гетерогенная груп-
па заболеваний, различающихся по патогенезу, лечению и 
прогнозу. К их числу относятся анемия Фанкони, синдром 
Швахмана-Даймонда, дискератоз врожденный, анемия 
Даймонда-Блекфена и др. Эти заболевания являются врож-
денными, наследственными, первые симптомы болезни воз-

никают в детстве и редко больные доживают до зрелого воз-
раста. В регистре Иркутской области состоит 1 больная с ане-
мией Фанкони и 1 больной с анемией Даймонда-Блэкфена.

Анемия Фанкони (АФ) – это аутосомно-рецессивно 
наследуемое заболевание, характеризующееся прогресси-
рующей панцитопенией, наличием различных врожденных 


