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Цель: изучить основные аспекты оказания помощи детям с орфанными заболеваниями в Российской Федерации. 
Материалы и методы: для реализации указанной цели были изучены наиболее актуальные литературные источники, 
содержание которых освещало представления об орфанных заболеваниях в различных странах мира и в РФ, а также 
тактику и регулирование механизмов помощи пациентам с редкими болезнями. Результаты: исследование показало, 
что далеко не во всех странах существует законодательное регулирование оказания помощи орфанным пациентам и 
наиболее передовыми в этом отношении являются США и страны Западной Европы, где определены четкие критерии 
определения орфанной патологии, а также предпринимается ряд мер для повышения качества медицинского обслу-
живания больных с редкими заболеваниями. Эти мероприятия направлены не только на улучшение работы в системе 
здравоохранения, но и поощряют фармацевтические компании к разработке и производству лекарственных средств, а 
также способствуют научным исследованиям в указанной области. Рассмотренный в статье клинический случай дает 
представление о редких заболеваниях, сложностях их диагностики, тяжести течения и лекарственных средствах, ко-
торые необходимы для помощи пациентам. Выводы: орфанные заболевания в последние десятилетия стали объектом 
пристального внимания со стороны системы здравоохранения и национального законодательства. Их чрезвычайно 
низкая распространённость в человеческой популяции создаёт затруднения с своевременной постановкой диагноза, 
оказанием квалифицированной медицинской помощи и лекарственным обеспечением.
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Objective: to study the main aspects of assistance to children with orphan diseases in the Russian Federation. Materials and 
methods: the most relevant literature sources were studied that covered a concept of orphan diseases in various countries of the 
world and in the Russian Federation as well as the tactics and regulation of mechanisms for helping patients with rare diseases. 
Results: the study showed that not all countries have legislative regulations of assistance to orphan patients. The United States and 
Western Europe are the most advanced in this regard. They have clear criteria for determining orphan pathology and a number 
of measures are taken to improve the quality of medical care for patients with rare diseases. These activities are not only aimed 
at improving the health care system but also encourage pharmaceutical companies to develop and produce medicines as well as 
contribute to the research in this area. The clinical cases covered in the article provide an idea of rare diseases, the complexity of 
their diagnosis, the severity of the course, and the drugs that are necessary to help patients. Conclusion: orphan diseases have 
been the focus of attention by the health system and national legislation in the past decades. Their extremely low prevalence in 
the human population creates difficulties with the timely diagnosis, provision of qualified medical care, and drug provision.
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Введение

К орфанной патологии относят заболевания, 
очень редко диагностируемые в человеческой 
популяции. Они могут иметь прогрессирую-

щее течение и нести прямую угрозу для жизни пациен-
та, если он не получает надлежащего лечения. Часто та-
кие болезни заканчиваются инвалидностью. Критерием 
определения указанной патологии служит её распро-
странение, которое, согласно требованиям Евросоюза, не 
должно превышать 1 случай на 2 тыс. человек. В США это 
соотношение составляет 1:1250.

В РФ к орфанным болезням относят патологию, об-
наруживаемую с частотой 1:10000 человек и реже. Суще-
ствует несколько определений орфанных заболеваний в 
русскоязычной литературе. Наиболее часто используе-
мое характеризует их, как редкие заболевания, обнару-
живаемые с невысокой частотой, угрожающие жизни или 
неуклонно прогрессирующие патологии, которые при от-
сутствии лечения могут вызвать летальный исход или 
привести к инвалидности.

По определению ФЗ № 323 от 21.11.2011 г. «Об охра-
не здоровья граждан», к орфанной относят такую пато-

логию, которая обнаруживается не чаще, чем у 10 из 100 
тыс. человек.

Орфанные болезни в человеческой популяции

Распространённость орфанных заболеваний в раз-
ных странах мира заметно варьируется.  Например, у по-
линезийцев, живущих на Гавайях, распространённость 
муковисцидоза составляет 1:90000 детей, а в России эта 
пропорция равняется 1:10000. Иногда такая ситуация 
может быть основой для удаления какой-либо нозологии 
из национального перечня, если её частота превосходит 
пороговый уровень, приводя к количественному несоот-
ветствию статистических данных по определённым па-
циентам в разных странах1. 

Из-за большого перечня орфанных заболеваний (по 
данным ВОЗ, >7000 наименований), общее число таких 
больных превышает 5% среди всего населения плане-
ты2,3.

Распространённость заболеваний указанной группы 
(согласно документам Европейского общества) представ-
лена в табл. 1 [1]. 

Таблица / Table1
Частота диагностики отдельных нозологических форм (по данным Eurordis, 2012, с дополнениями)

Indicators of prevalence of separate groups of hereditary diseases (according to Eurordis, 2012 with additions)

№
П/п Заболевания

Количество 
больных на 100 
тыс. населения

1 Hemolytic-uremic syndrome
Гемолитико-уремический синдром

1,0

2 Paroxysmal nocturnal hemoglobinuria (Markiafava-Mikeli disease)
Пароксизмальная ночная гемоглобинурия (болезнь Маркиафавы-Микели)

0,55

3 Aplastic anemia unspecified
Апластическая анемия неуточненная

0,4

4 Hereditary factor deficiency (fibrinogen), (labile), (Stuart-Prower)
Наследственный дефицит факторов (фибриногена), (лабильного), (Стюарта-Прауэра)

0,2

5 Idiopathic thrombocytopenic purple
Идиопатическая тромбоцитопеническая пурпура

24,6

6 Defect in complement system
Дефект в системе комплемента

0,5

7 Premature puberty of central origin
Преждевременная половая зрелость центрального происхождения

4,0

8 Aromatic amino acid exchange disorders (classical phenylketonuria, other hyperphenylalaninemia)
Нарушения обмена ароматических аминокислот (классическая фенилкетонурия, другие 
виды гиперфенилаланинемии)

4,0

9 Tyrosinemia
Тирозинемия

0,05

10 Maple Syrup Disease
Болезнь «кленового сиропа»

15,6

11 Isovalerian acidemia
Изовалериановая ацидемия

1,0

1 Cайт Минздрава РФ: [Электронный ресурс]. – URL: http://www.rosminzdrav.ru/documents/8048-perechen-redkih-orfannyhzabolevaniy
2 Орфанные – значит, сиротские // [Электронный ресурс]. – Режим доступа: http://www.miloserdie.ru/articles/orfannye-znachit-sirotskie.
3 Здравоохранение в России 2010: доклад.- Формулярный комитет РАМН. – М.: НЬЮДИАМЕД, 2011. – 165 с. [Электронный ресурс]. – Режим 
доступа: webmed.irkutsk.ru/doc/pdf/form2010.pdf.
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№
П/п Заболевания

Количество 
больных на 100 
тыс. населения

12 Methylmalone acidemia
Метилмалоновая ацидемия

2,0

13 Propionic acidemia
Пропионовая ацидемия

3,75

14 Fabry Disease
Болезнь Фабри

1,75

15 Niemann-Peak disease type C
Болезнь Ниманна-Пика тип С

0,85

16 Mucopolysaccharidosis, type 1
Мукополисахаридоз, тип 1 (МПС1)

1,3

17 Mucopolysaccharidosis, type 2
Мукополисахаридоз, тип 2 (МПС2)

0,6

18 Acute interleaving (hepatic) Porphyria
Острая перемежающая (печеночная) Порфирия

10,1

19 Copper metabolism disorders (Wilson’s disease)
Нарушения обмена меди (болезнь Вильсона)

5,84

20 Incomplete osteogenesis
Незавершенный остеогенез

6,5

21 Pulmonary (arterial) hypertension (idiopathic) (primary)
Легочная (артериальная) гипертензия (идиопатическая) (первичная)

0,4

22 Youthful arthritis with systemic onset
Юношеский артрит с системным началом

4,2

23 Acute interleaving (hepatic) Porphyria
Острая перемежающая (печеночная) Порфирия

10,1

Перечень орфанных заболеваний

В России выделено 216 групп болезней, в которые 
входят от одного до восьми кодов заболеваний по МКБ-
10. Около 1000 нозологических форм включено в этот 
перечень. Список опубликован на сайте Минздрава РФ 
(www.rosminzdrav.ru/documents/8048-perechen-redkih-
orfannyhzabolevaniy). 

Федеральный закон № 323 от 21.11.2011 г. (ст. 44) уста-
навливает несколько моментов, касающихся редких забо-

леваний. Минздрав формирует перечень редких (орфан-
ных) заболеваний на основании статистических данных и 
размещает его на своём сайте. Некоторые заболевания из 
указанного списка собраны в Перечне нозологий, сопро-
вождающихся угрозой для жизни, а также хронических 
орфанных патологий с прогрессирующим течением, спо-
собных привести к инвалидизации, и перспективой уко-
рочения времени жизни пациентов. Перечень установлен 
Правительством РФ от 26.04.2012 г. № 403 (табл. 2) [1].

Таблица / Table 2
Список орфанных и наследственных болезней, 

согласно Постановлению Правительства РФ № 403 от 26.04.2012 г.
The list the zhizneugrozhayushchikh and chronically progressing rare (orphan) and hereditary diseases according to 

Resolution of the Government of the Russian Federation No. 403 of 26.04.2012

№ Заболевания Код МКБ-10

1 Hemolytic-uremic syndrome
Гемолитико-уремический синдром D59.3

2 Paroxysmal nocturnal hemoglobinuria (Markiafava-Mikeli disease)
Пароксизмальная ночная гемоглобинурия (болезнь Маркиафавы-Микели) D59.5

3 Aplastic anemia unspecified
Апластическая анемия неуточненная D61.9

4 Hereditary factor deficiency (fibrinogen), (labile), (Stuart-Prower)
Наследственный дефицит факторов (фибриногена), (лабильного), (Стюарта-Прауэра) D68.2

5 Idiopathic thrombocytopenic purple
Идиопатическая тромбоцитопеническая пурпура D69.3
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Было выяснено, что в отдельных странах имеются 
собственные определения термина «орфанные заболе-
вания» и свой перечень патологии, которая относится к 
указанной группе. Количество нозологических единиц из 
списка орфанных заболеваний варьируется от 214 (в Рос-
сии) до 6000 – 8000 (в странах Запада). 

В России с 1985 г. в родильных домах начал прово-
диться скрининиг новорождённых в целях диагностики 
генетически обусловленной ферментопатии (фенилке-
тонурии), которая в отсутствии лечения приводит к тя-
жёлому необратимому заболеванию нервной системы с 
развитием умственной отсталости. В 1993 г. началась реа-
лизация программы «Дети России», которая предполага-
ет обследование новорождённых на наличие у них при-

знаков снижения функции щитовидной железы. Проект 
«Здоровье», регламентированный приказом Минздрав-
соцразвития России от 22.03.2006 г. № 185 «О массовом 
обследовании новорождённых детей на наследственные 
заболевания», позволил начать комплексную диагно-
стику генетической патологии новорожденных.  В част-
ности, проект охватывает тестирование таких болезней, 
как муковисцидоз, фенилкетонурия, адреногенитальный 
синдром и др. Также детям проводят исследование слуха 
и при его снижении ребенка направляют на расширен-
ную диагностику и лечение тугоухости.  

План неонатального тестирования в обязательном 
порядке включает несколько стадий: 1) отбор биомате-
риала для диагностики у всех новорождённых и транс-

№ Заболевания Код МКБ-10

6 Defect in complement system
Дефект в системе комплемента D84.1

7 Premature puberty of central origin
Преждевременная половая зрелость центрального происхождения E22.8

8 Aromatic amino acid exchange disorders (classical phenylketonuria, other hyperphenylalaninemia)
Нарушения обмена ароматических аминокислот (классическая фенилкетонурия, другие виды 
гиперфенилаланинемии)

E70.0,
E70.1

9 Tyrosinemia
Тирозинемия E70.2

10 Maple Syrup Disease
Болезнь «кленового сиропа» E71.0

11 Other types of branched-chain amino acid exchange disorders (isovalerian acidemia, methylmalonic 
acidemia, propionic acidemia)
Другие виды нарушений обмена аминокислот с разветвленной цепью (изовалериановая ациде-
мия, метилмалоновая ацидемия, пропионовая ацидемия) 

E71.1

12 Fatty acid metabolism disorders
Нарушения обмена жирных кислот E71.3

13 Gomotsistinuriya
Гомоцистинурия E72.1

14 Glyutarikatsiduriya
Глютарикацидурия E72.3

15 Galactosemia
Галактоземия E74.2

16 Other sphingolipidoses: Fabry disease (Fabry-Anderson), Niemana-Peak
Другие сфинголипидозы: болезнь Фабри (Фабри-Андерсона), Нимана-Пика E75.2

17 Mucopolysaccharidosis, type I
Мукополисахаридоз, тип I E76.0

18 Mucopolysaccharidosis, type II
Мукополисахаридоз, тип II E76.1

19 Mucopolysaccharidosis, type VI
Мукополисахаридоз, тип VI E76.2

20 Acute interleaving (hepatic) Porphyria
Острая перемежающая (печеночная) Порфирия E80.2

21 Copper metabolism disorders (Wilson’s disease)
Нарушения обмена меди (болезнь Вильсона) E83.0

22 Incomplete osteogenesis
Незавершенный остеогенез Q78.0

23 Pulmonary (arterial) hypertension (idiopathic) (primary)
Легочная (артериальная) гипертензия (идиопатическая) (первичная) I27.0

24 Youthful arthritis with systemic onset
Юношеский артрит с системным началом М08.2
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портировку его в лабораторию; 2) быстрое предвари-
тельное тестирование; 3) уточняющее исследование того 
материала, который дал положительный результат на 
предварительном тестировании; 4) лечение пациентов и 
регулярный мониторинг  качества  лечения; 5) семейная 
медико-генетическая консультация.

Всеобщее скрининговое тестирование новорождён-
ных вместе с пренатальным исследованием и семейной 
медико-генетической консультацией служит мощным 
средством профилактики развития генетических заболе-
ваний у новорождённых и их распространения в челове-
ческой популяции.

Сложности в оказании помощи пациентам с 
орфанными заболеваниями

 Орфанные заболевания из-за своей низкой распро-
страненности создают много сложностей для пациентов 
как на этапе диагностики, так и на этапе лечения. Клини-
ческий опыт врача ограничен в отношении редких болез-
ней, и на установление истинной причины недуга может 
уйти достаточно много времени. 

Во всех странах очень мало действующих медицин-
ских центров, специализирующихся на лечении редко 
встречающейся патологии, а фармацевтические компа-
нии крайне неохотно берутся за разработку новых ор-
фанных препаратов, поскольку рынок сбыта для них не-
велик. 

Всё перечисленное ущемляет права таких пациентов 
на получение качественной медицинской помощи и си-
стемы здравоохранения разных государств стремятся 
выработать наиболее эффективный подход в отношении 
орфанных больных.

Стратегия законодательства в отношении орфанных 
заболеваний

Определения орфанных заболеваний в разных стра-
нах заметно различаются. В США принято считать, что 
в эту категорию входит патология, поражающая не более 
200000 человек на данный момент времени. В подавляю-
щем большинстве других стран в основе определения ле-
жит относительное распространение той или иной нозо-
логии в человеческой популяции [2].

На сайте Orphanet представлена номенклатура редких 
заболеваний, которая применяется в информационных 
системах здравоохранения и в исследованиях: каждой 
нозологической единице присваивается свой уникаль-
ный и постоянный идентификатор — номер ORPHA. В 
Orphanet используется европейское определение редкого 
заболевания, как оно определено в Регламенте Европей-
ского союза о лекарственных средствах для лечения ред-
ких заболеваний (1999 г.). Согласно правилам, принятым 
в ЕС, орфанное заболевание поражает не более 1 челове-
ка на 2000 в европейской популяции. 

Номенклатура редких заболеваний Orphanet состоит 
из списка заболеваний с уменьшающейся распространён-
ностью, основные характеристики включают группы на-
рушений и расстройств, их подтипы [3].

Несмотря на то, что речь идёт об очень редких болез-
нях, общий перечень орфанных заболеваний столь велик 

(по разным оценкам, 6000 – 8000), что во всём мире ими 
страдает примерно 400 млн человек. 80% таких заболе-
ваний имеют генетическую природу, по степени тяже-
сти они варьируются от лёгких до угрожающих жизни. 
Большое число указанных заболеваний требует раннего 
начала лечения, дорогостоящего медицинского ухода и 
больших материальных издержек. Например, у взрос-
лых с расщелиной позвоночника (spina bifida) затраты на 
медицинские услуги превышают в 3 – 6 раз таковые для 
здоровых людей. По данным 2014 г., в США средняя стои-
мость медицинских препаратов для людей с орфанными 
заболеваниями составили 137 782 доллара на одного па-
циента [2].

Большую проблему в лечении указанных больных 
представляет географический разброс таких людей по 
большой территории, что затрудняет их концентрацию 
в одном специализированном медицинском учреждении, 
где они могли бы получить качественную помощь. 

Другим фактором, неблагоприятствующим больным 
с орфанными заболеваниями, является то, что фармацев-
тическим компаниям невыгодно разрабатывать и произ-
водить лекарства, потребность в которых заведомо очень 
мала. В 1983 г. Конгресс США принял Закон об орфанных 
лекарственных средствах. Этот закон поощрял производ-
ство подобных лекарств, предоставляя финансовые сти-
мулы для фармацевтической промышленности, чтобы 
компенсировать потенциальные потери сбыта лекарств 
на таком маленьком рынке [4]. Кроме того, в 2001 г. были 
приняты «Поправки 2001 г. об оказании помощи сообще-
ству в области мышечной дистрофии» [2]. Цель данной 
поправки состояла в усовершенствовании методов скри-
нинга, улучшении связей между специализированными 
лечебными учреждениями и разработке образователь-
ных программ, ориентирующих специалистов в особен-
ностях различных видов мышечной дистрофии.

Большую роль в борьбе с редкими болезнями играют 
профилактические мероприятия, организованные на об-
щенациональном уровне. В 1998 г. вступило в силу поста-
новление FDA (Food  and  Drug  Administration), которое 
предписывало добавлять фолиевую кислоту в продукты 
из злаковых зерен. Это способствовало снижению дефи-
цита фолиевой кислоты в организме беременных жен-
щин и предотвращало появление врожденных дефектов 
развития нервной трубки у новорожденных [5]. 

В настоящее время в 86 странах мира продукты с зер-
новыми злаками обогащаются фолиатами [2]. Европей-
ский союз демонстрирует комплексный подход в борьбе 
с редкими заболеваниями, который распространяется 
на все страны ЕС. Так, во всех 28 странах практикуется 
общее определение орфанных заболеваний, а деятель-
ность, с ними связанная, определяется «Регламентом 
лекарственных средств для орфанных заболеваний № 
141». Данное постановление способствует научным ис-
следованиям по орфанной патологии и разработке новых 
орфанных лекарственных средств. Также в ЕС разрабо-
тан единый национальный план по редким заболеваниям 
(EUROPLAN) для облегчения создания местных нацио-
нальных стратегий помощи больным с орфанной пато-
логией. Эти планы имеют собственный бюджет и четкие 
сроки реализации. 

В странах Европы предоставляются налоговые льго-
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ты фармацевтическим компаниям, разрабатывающим 
орфанные препараты, к тому же они пользуются так на-
зываемой эксклюзивностью рынка в течении 10 лет после 
начала выхода нового медикамента в продажу. 

Таким образом, несмотря на маленький рынок сбы-
та, компания оправдывает свои издержки на разработку 
нового лекарства [2]. В 2009 г. Европейский совет ми-
нистерств здравоохранения принял план действий по 
редким заболеваниям, в котором положил начало разра-
ботке и принятию национальных планов по редким за-
болеваниям к концу 2013 г. 

В 2011 г. программа действий по редким заболевани-
ям активно обсуждалась Директивой ЕС №м24, в ней го-
ворилось о применении прав пациентов в трансгранич-
ном здравоохранении. Директива определила основные 
правила обращения пациентов за медицинской помо-
щью в другие страны ЕС (кроме резидентной). Это спо-
собствовало развитию сотрудничества между система-
ми здравоохранения стран ЕС, в том числе посредством 
внедрения Европейских справочных систем. Последние 
были созданы для того, чтобы поддержать объединение 
европейских экспертных центров и специалистов в раз-
ных странах для обмена знаниями и определения альтер-
нативных вариантов лечения, содействия исследованиям 
и распространению инноваций в целях оказания наилуч-
шей медицинской помощи пациентам с орфанными за-
болеваниями [6].

Законодательное регулирование в отношении ор-
фанных заболеваний существует в РФ с ноября 2011 г. 
Согласно утвержденному закону «Об основах охраны 
здоровья граждан в Российской Федерации» от 2011 г. 
на плечи регионов РФ ложится задача по снабжению ор-
фанных больных соответствующими лекарственными 
препаратами.

Постановление Правительства Российской Федера-
ции № 403 предусматривает ведение Федерального ре-
гистра пациентов с орфанной патологией, приводящей к 
снижению продолжительности жизни и инвалидизации. 
Регистр был создан с целью обеспечения орфанных боль-
ных необходимыми лекарственными препаратами и ком-
понентами лечебного питания, он содержит персональ-
ную информацию, включая паспортные данные, СНИЛС, 
поставленный диагноз и др. 

В РФ в настоящее время реализуется программа 
«Семь нозологий». Её план подразумевает централизо-
ванную закупку Государством необходимых лекарствен-
ных препаратов для больных, страдающих в том числе и 
орфанными заболеваниями (болезнь Гоше, муковисци-
доз, гипофизарный нанизм и гемофилия). При этом за-
купка лекарств для детей финансируется из региональ-
ных бюджетов. 

Существует ряд затруднений, с которыми имеют дело 
как сами орфанные больные, так и медицинские специ-
алисты, оказывающие им помощь. Можно перечислить 
наиболее актуальные из указанных проблем:

●	� отсутствие специализированных клиник и го-
спиталей с подходящими условиями, позволяю-
щими качественно диагностировать и лечить па-
циентов с редкими заболеваниями, кроме того, 
в отечественной медицине мало опытных спе-
циалистов в рассматриваемой сфере;

●	� онедостаток информационной поддержки для 
больных и для врачей, которые не получают до-
статочных сведений научного и медицинского 
характера, имеющих отношение к орфанным за-
болеваниям;

●	� оограниченная эффективность точной диагно-
стики орфанных заболеваний на уровне первич-
ного звена и в стационарах;

●	� оплохая доступность специализированного ле-
чения для орфанных больных в субъектах РФ;

●	� оотсутствие разработанных медицинских стан-
дартов лечения для ряда нозологических форм;

●	� оотсутствие образовательных курсов для вра-
чей первичного медицинского звена, непосред-
ственно принимающих пациентов с орфанными 
заболеваниями;

●	� оне существует на федеральном и региональном 
уровне четкой системы, обеспечивающей боль-
ных лекарственными веществами; нет 
общепринятых методов назначения цен на 
орфанные препараты, отечественная фарма-
кологическая промышленность не производит 
многие необходимые лекарства;

●	� отребуется дальнейшее усовершенствование 
законодательства в целях совершенствования 
лекарственного снабжения пациентов с орфан-
ными болезнями;

Несколько недавно принятых документов, в том чис-
ле Постановление Правительства РФ от 26.11.2018 № 
1416 «Правила организации обеспечения лекарствен-
ными препаратами» и «Правила ведения федерального 
регистра» дают возможность расширить базу данных по 
орфанным пациентам, сделать более доступным полу-
чение лекарственных препаратов, помогающих поддер-
живать функционирование организма на приемлемом 
уровне. Кроме того, эти нововведения предусматривают 
дополнительное обучение врачей и других медицинских 
специалистов навыкам и приёмам ведения пациентов с 
орфанной патологией: для этого разрабатываются обра-
зовательные программы и специализированные курсы 
повышения квалификации, врачи могут участвовать в 
обсуждении различных аспектов существующего зако-
нодательства, имеющего отношение к данной проблеме. 
Документы также нацелены на привлечение инвесторов 
для разработки и внедрения отечественных орфанных 
препаратов.

Российские граждане с орфанными заболеваниями 
очень часто не имеют возможности реализовать своё пра-
во на лекарственное обеспечение, поскольку медикамент 
еще не разработан, либо не зарегистрирован в РФ. Такие 
лекарства, как правило, очень дороги, а государство не 
может обеспечить больному полную оплату. Норма фи-
нансирования лекарственного снабжения пациентов, 
страдающих орфанной патологией, за счёт государствен-
ных средств очень часто делает лечение пациентов край-
не затруднительным.

Ниже приведен клинический случай ребенка с орфан-
ным заболеванием (наследственными болезнями обме-
на), проживающего на территории Краснодарского края. 

Ребенок Г., 2014 г.р., находившийся на обследовании 
и лечении в ГБУЗ ДККБ.  Из анамнеза: ребенок от первой 
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беременности, проходившей в условиях токсикоза I сте-
пени в I триместре. Роды в срок, физиологические. Об-
ратился на приём к участковому педиатру с длительным 
течением респираторной инфекции, ребенку было прове-
дено биохимическое исследование крови, выявлено зна-
чительное повышение уровней аланинаминотрансферазы 
(АлАТ) до 145 Ед/л, аспартатаминотрансферазы (АсАТ) 
до 586 Ед/л. Исключены вирусные гепатиты. Ребенок 
был госпитализирован в стационар с диагнозом «Гепа-
тит неуточненной этиологии (неинфекционный) с целью 
дальнейшего лечения и установления диагноза». Получал 
терапию гепатопротекторами, при этом отмечались жало-
бы на мышечную слабость, трудности при подъёме по 
лестнице, редкие головные боли. Объективно: состояние 
средней тяжести по основному заболеванию, самочув-
ствие удовлетворительное. Физическое развитие ниже 
медианного уровня, гармоничное: рост — 88 см (10 – 25 
перцентиль), вес — 12 кг (25 – 50 перцентиль), окруж-
ность головы — 49 см (25 – 50 перцентиль). Кожные по-
кровы чистые, бледные. Мышечный тонус с тенденцией 
к гипотонии. В лёгких дыхание везикулярное, хрипов 
нет. Сердечные тоны ясные, ритмичные, выслушивается 
систолический шум на верхушке и в V-точке. Живот при 
пальпации мягкий, болезненность отсутствует. Нижняя 
граница печени выходит из-под границы реберной дуги на 
3,5 см по правой срединно-ключичной линии. Селезёнка 
не пальпируется. Общемозговые и менингеальные сим-
птомы отсутствуют. Лабораторно: биохимический анализ 
крови: АсАТ — 395МЕ/л, АлАТ — 123 МЕ/л, лактатде-
гидрогеназа (ЛДГ) — 1357 Ед/л, креатининфосфокиназа 
(КФК) — 825Ед/л. Исследование иммуноглобулинов кро-
ви: иммуноглобулин Е — 409,7 МЕ/мл. В связи с подо-
зрением на болезнь Помпе было проведено исследование 
крови методом тандемной масс-спектрометрии, при этом 
выявлено снижение активности альфа-глюкозидазы (0,63 
мкмоль/л/час при норме 1,0 — 25,0 мкмоль/л/час). При 
проведении молекулярно-генетического исследования 
методом прямого автоматического секвенирования про-
веден полный анализ гена GAA выявлено изменение ну-
клеотидной последовательности с.-32 – 13Т> G/c.-45T> 
G в гетерозиготном состоянии, описанное в междуна-
родной базе данных по мутациям (CS941489), выявлено 
изменение нуклеотидной последовательности с.584Т> А, 
приводящей к замене р.Leu195Term в гетерозиготном со-
стоянии. Ребенку был выставлен диагноз «Болезнь Помпе 
(гликогеноз II типа). Миопатический синдром».  По жиз-
ненным показаниям, был назначен генно-инженерный 
ферментозаменяющий препарат Майозайм (alglucosi-
dasealfa, Genzyme Ireland Limited, Ирландия), который 
показан к длительному применению при всех формах 
болезни, — единственное патогенетическое средство для 
лечения пациентов с этим тяжёлым прогрессирующим 
наследственным заболеванием (1 раз в 2 недели). 

Таким образом, прогноз болезни варьируется в за-
висимости от времени манифестации и выраженности 
симптомов. Для раннего лечения нужно своевременно 
диагностировать заболевание, а для диагностики болезни 
Помпе генетическое исследование не является ключевым 
методом, достаточно определение активности фермента 
GAA методом тандемной масс-спектрометрии.

Прогноз

Рассмотренный пример указывает на то, что орфан-
ные заболевания часто представляют собой тяжёлые, 
угрожающие жизни состояния, и если их не лечить, то 
возможны летальный исход или тяжёлая инвалидизация. 
Это требует выработки специальной стратегии по оказа-
нию помощи пациентам с редкими заболеваниями.

Заключение

Ситуация с орфанными болезнями в России требует 
дальнейших разработки, модернизации и регулирования 
со стороны национального законодательства и системы 
здравоохранения. Необходимо улучшать взаимодействие 
между различными медицинскими учреждениями и вы-
рабатывать общий план помощи и взаимодействия паци-
ентам с редкими заболеваниями. 

Огромное значение имеет улучшение доступности ле-
карственных препаратов для указанной группы больных. 
Необходимо перенимать опыт Евросоюза в отношении 
тактики взаимодействия с фармацевтическими компа-
ниями, предоставляя им рыночные преференции при 
разработке орфанных препаратов. 

Учитывая небольшой опыт врачей в отношении рас-
сматриваемых заболеваний, возможно организовать 
больше лекционного материала по редкой патологии в 
составе курса повышения квалификации для медицин-
ских специалистов.

В настоящее время существует необходимость инте-
грации планов и исследований по орфанным заболева-
ниям на международном уровне. Это могло бы изменить 
фрагментарный подход к решению проблемы и скоорди-
нировать общие усилия медицинского сообщества в от-
ношении статистического учёта, поиска эффективного 
лечения, разработки скрининговых систем диагностики 
и информационной помощи врачам и пациентам.
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