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Введение. Болезнь Вильсона-Коновалова - аутосомно-рецессивное заболевание воз-
никающее в результате мутации гена ATP7B, из-за чего медь накапливается в органах и
тканях и повреждает их.

Цель. создание реестра пациентов с болезнью Вильсона-Коновалова, и оценка проме-
жуточных результатов его деятельности.

Результаты. На текущий момент обработано 49 анкет из более 25 субъектов Россий-
ской Федерации и 4 соседних стран.

Выводы. Существует низкая информированность врачей и данном заболевании, со-
ответственно позднее обращение и худший прогноз для пациентов. Осложняет ситуацию
отсутствие статистики в России по данному заболеванию и низкий комплаенс пациентов.
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