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Î
äíîé èç ðåàëèé íàñòîÿùåãî âðåìåíè ÿâëÿåòñÿ óâåëè÷åíèå îáúå-

ìà çíàíèé. Â îáëàñòè ìåäèöèíû îíè óäâàèâàþòñÿ êàæäûå 6–8

ëåò. Îäíèì èç âíåøíèõ ïðîÿâëåíèé ýòîé òåíäåíöèè ÿâëÿþòñÿ

óëó÷øåíèå äèàãíîñòè÷åñêèõ âîçìîæíîñòåé è óâåëè÷åíèå ÷èñëà áîëåçíåé. 

Óñòîé÷èâóþ äèíàìèêó ðîñòà ÷èñëà çàáîëåâàíèé õîðîøî âèäíî íà

ïðèìåðå ìåæäóíàðîäíîé êëàññèôèêàöèè áîëåçíåé. Â ÌÊÁ-1 â 1900 ã. èõ

áûëî âñåãî 179, â ÌÊÁ-6 — 50 ëåò ñïóñòÿ — 954, â óòâåðæäåííîé â

1993 ã. ÌÊÁ-10 — óæå 1967. ÌÊÁ-10 äåéñòâóåò äîëüøå âñåõ — 18-é ãîä.

Óæå çàìåòíû åå îñíîâíûå íåäîñòàòêè. Ïðåæäå âñåãî ýòî íåñîîòâåòñòâèå

÷èñëó âíîâü ïîÿâèâøèõñÿ çàáîëåâàíèé. Â 2015 ã. ïëàíèðóåòñÿ ïðèíÿòèå

ÌÊÁ-11. Â ñîñòàâå Êîìèòåòà ïî ðåâèçèè è îáíîâëåíèþ ÌÊÁ ðàáîòàåò

ãðóïïà ïî ðåäêèì áîëåçíÿì, âîçãëàâëÿåìàÿ ïðîô. Ñåãîëåí Ýììå. Îæè-

äàåòñÿ, ÷òî êîëè÷åñòâî çàáîëåâàíèé â íîâîé êëàññèôèêàöèè ñóùåñòâåí-

íî óâåëè÷èòñÿ.

Ïðàêòè÷åñêèå ðåçóëüòàòû ýòîãî ïðîöåññà íàèáîëåå çàìåòíû â îíêî-

ãåìàòîëîãèè. Çà ïîëâåêà ÷èñëî áîëåçíåé â ýòîé îáëàñòè âûðîñëî ïî÷òè

â 20 ðàç. Ðàçðàáîòêà äëÿ êàæäîé ôîðìû ñïåöèôè÷åñêîãî (òàðãåòíîãî)

ëå÷åíèÿ ïîçâîëèëà ïîâûñèòü 5-ëåòíþþ âûæèâàåìîñòü äî 70% [1].

Íîâûå çàáîëåâàíèÿ ïîÿâëÿþòñÿ âíóòðè ÷àñòûõ (ïîëèýòèîëîãè÷íûõ è

ïîëèïàòîãåíåòè÷íûõ). Â êà÷åñòâå ÿðêîãî ïðèìåðà ìîæíî ïðèâåñòè

À.À. Ñîêîëîâ, 

ä.ì.í., âåäóùèé íàó÷íûé ñîòðóäíèê Ó÷ðåæäåíèÿ Ðîññèéñêîé àêàäåìèè ìåäèöèíñêèõ íàóê,

Íàó÷íî-èññëåäîâàòåëüñêèé èíñòèòóò ýêñïåðèìåíòàëüíîé ìåäèöèíû Ñåâåðî-Çàïàäíîãî

îòäåëåíèÿ ÐÀÌÍ, ïðåäñåäàòåëü Ñîâåòà ýêñïåðòîâ Íàöèîíàëüíîé àññîöèàöèè îðãàíèçàöèé

áîëüíûõ ðåäêèìè çàáîëåâàíèÿìè «Ãåíåòèêà», ã. Ñàíêò-Ïåòåðáóðã, Ðîññèÿ

«ÏÐÎÁËÅÌÀ ÐÅÄÊÈÕ ÁÎËÅÇÍÅÉ» —

ÐÅÇÓËÜÒÀÒ È ÑÒÈÌÓË ÏÐÎÃÐÅÑÑÀ 

Â ÎÁËÀÑÒÈ ÁÈÎËÎÃÈÈ È ÌÅÄÈÖÈÍÛ

ÓÄÊ 614.2

Ñîêîëîâ À.À. «Ïðîáëåìà ðåäêèõ áîëåçíåé» — ðåçóëüòàò è ñòèìóë ïðîãðåññà â îáëàñòè áèîëîãèè è

ìåäèöèíû (Íàó÷íî-èññëåäîâàòåëüñêèé èíñòèòóò ýêñïåðèìåíòàëüíîé ìåäèöèíû Ñåâåðî-Çàïàäíîãî îòäåëåíèÿ
ÐÀÌÍ, Íàöèîíàëüíàÿ àññîöèàöèÿ îðãàíèçàöèé áîëüíûõ ðåäêèìè çàáîëåâàíèÿìè «Ãåíåòèêà», 
ã. Ñàíêò-Ïåòåðáóðã, Ðîññèÿ)
Àííîòàöèÿ: Ïîêàçàíî, ÷òî óâåëè÷åíèå ÷èñëà ðåäêèõ áîëåçíåé ÿâëÿåòñÿ åñòåñòâåííûì è íåèçáåæíûì

ïðîöåññîì, ñâÿçàííûì ñ óâåëè÷åíèåì çíàíèé â áèîëîãèè è ìåäèöèíå è èõ ïðàêòè÷åñêèì èñïîëüçîâàíèåì.

Äàíî îïðåäåëåíèå îñíîâíûõ ñîñòàâëÿþùèõ íîâîé ïàðàäèãìû ìåäèöèíû — 4Ï Ìåäèöèíû è êëþ÷åâûõ ïîíÿòèé

íîâîé ìîäåëè çäðàâîîõðàíåíèÿ, ñâÿçàííîé ñ äèàãíîñòèêîé è ëå÷åíèåì ðåäêèõ áîëåçíåé. Ïðåäñòàâëåíû

ïðèìåðû è ïåðâûå ðåçóëüòàòû ãîñóäàðñòâåííîãî ðåãóëèðîâàíèÿ â ýòîé îáëàñòè â ÑØÀ è Åâðîïåéñêîì

Ñîþçå. Ðåøåíèå ïðîáëåìû ðåäêèõ áîëåçíåé òðåáóåò èçìåíåíèÿ èäåîëîãèè è ìåòîäîëîãèè, ñåðüåçíîé

ðåîðãàíèçàöèè ñèñòåì çäðàâîîõðàíåíèÿ, ñèñòåì ñòèìóëèðîâàíèÿ èññëåäîâàíèé è ðàçðàáîòîê â ìåäèöèíå è

ñìåæíûõ îáëàñòÿõ.

Êëþ÷åâûå ñëîâà: ðåäêèå áîëåçíè, ðåäêîå çàáîëåâàíèå, ëåêàðñòâî-ñèðîòà, îðôàííîå ëåêàðñòâåííîå
ñðåäñòâî, 4Ï Ìåäèöèíà, áîëåçíü Ôàáðè

© À.À. Ñîêîëîâ, 2012 ã.
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áîëåçíü Ôàáðè
1

. Ñóæåíèå ïðîñâåòà ñîñóäà è

èøåìè÷åñêèå ïðîáëåìû â êðîâîñíàáæàåìîì

èì ðåãèîíå ìîãóò áûòü âûçâàíû àòåðîñêëåðî-

òè÷åñêîé áëÿøêîé, ñîäåðæàùåé â êà÷åñòâå

ÿäðà ýôèðû õîëåñòåðèíà, à ìîãóò áûòü ñâÿçà-

íû ñ îòëîæåíèåì â ñòåíêå ñîñóäà ãëèêîñôèí-

ãîëèïèäîâ ïðè áîëåçíè Ôàáðè. 

Îá ýòîì çàáîëåâàíèè ïîêà ìàëî êòî

çíàåò. Ïî äàííûì çàðóáåæíûõ ýïèäåìèîëîãè-

÷åñêèõ èññëåäîâàíèé, îíî âñòðå÷àåòñÿ ïðè-

ìåðíî ó 1 èç 40–60 000 ìóæ÷èí [5, 6]. Îäíà-

êî, êàê îêàçàëîñü, òàêàÿ ÷àñòîòà ñâîéñòâåííà

òîëüêî ÿðêèì òèïè÷íûì êëèíè÷åñêèì ôîðìàì

(êëàññè÷åñêîìó ôåíîòèïó) çàáîëåâàíèÿ.

Èññëåäîâàíèÿ ïîñëåäíèõ ëåò (ñêðèíèíã íîâî-

ðîæäåííûõ íà áîëåçíü Ôàáðè), ïðîâåäåííûå

â Èòàëèè [5] è íà Òàéâàíå [6], ïîêàçàëè, ÷òî

÷àñòîòà ìóòàöèé è òà èëè èíàÿ ñòåïåíü íåäî-

ñòàòî÷íîñòè ôåðìåíòà, îòâåòñòâåííîãî çà

ðàñùåïëåíèå ãëèêîñôèíãîëèïèäîâ, âñòðå÷à-

þòñÿ ó 1 èç 3100–4600 íîâîðîæäåííûõ. À ýòî

çíà÷èò, ÷òî ñòåðòûå êëèíè÷åñêèå ôîðìû çàáî-

ëåâàíèÿ ñ ñàìûìè ðàçëè÷íûìè êëèíè÷åñêèìè

ïðîÿâëåíèÿìè âñòðå÷àþòñÿ ãîðàçäî ÷àùå.

Êëèíè÷åñêèå ìàñêè áîëåçíè Ôàáðè ÷ðåç-

âû÷àéíî ðàçíîîáðàçíû: àíãèîêåðàòîç, ãèïî-

ãèäðîç, àêðîïàðàñòåçèè, ñåíñîðíûå ïîëèíåé-

ðîïàòèè, ïåðèôåðè÷åñêàÿ âåãåòàòèâíàÿ

íåäîñòàòî÷íîñòü, àðèòìèè, àðòåðèàëüíàÿ

ãèïåðòîíèÿ, ìèîêàðäèòû, ãèïåðòðîôè÷åñêàÿ

êàðäèîìèîïàòèÿ, ñåðäå÷íàÿ íåäîñòàòî÷íîñòü,

ðàííèå èíôàðêòû è èíñóëüòû, èíòåðñòèöèàëü-

íûå áîëåçíè ëåãêèõ, íåôðîïàòèÿ, ïî÷å÷íàÿ

íåäîñòàòî÷íîñòü, íåéðîñåíñîðíàÿ ïîòåðÿ

ñëóõà, õàðàêòåðíûå íàðóøåíèÿ çðåíèÿ è äð.

[2–4].

Åñëè â îñíîâå äàííûõ êëèíè÷åñêèõ ïðîÿâëå-

íèé ëåæèò äåôèöèò α-ãàëàêòîçèäàçû, ñâîéñòâåí-

íûé áîëåçíè Ôàáðè, ëå÷åíèå äîëæíî ïðèíöè-

ïèàëüíî îòëè÷àòüñÿ îò îáùåïðèíÿòîãî [7]. 

Âûÿâëåíèå òàêèõ íîâûõ áîëåçíåé çàâèñèò

îò èíôîðìèðîâàííîñòè è íàñòîðîæåííîñòè

âðà÷à, à ïîäòâåðæäåíèå äèàãíîçà — îò âîç-

ìîæíîñòåé ëå÷åáíîãî ó÷ðåæäåíèÿ.

Â ïîñëåäíèå ãîäû XX âåêà ñòàë îùóùàòüñÿ

ðàçðûâ ìåæäó íàêîïëåííûì îãðîìíûì îáúå-

ìîì çíàíèé â îáëàñòè ãåíåòèêè, áèî- è íàíî-

òåõíîëîãèé è èõ ïðàêòè÷åñêèì èñïîëüçîâàíè-

åì â ìåäèöèíå. Ñòàëà ïîíÿòíà íåîáõîäèìîñòü

ðàçðàáîòêè è âíåäðåíèÿ íîâîé èäåîëîãèè,

íîâûõ ìåòîäîëîãè÷åñêèõ ïîäõîäîâ è îðãàíè-

çàöèîííûõ ôîðì. Ðåçóëüòàòîì ÿâèëîñü

ïîÿâëåíèå íîâîé ïàðàäèãìû
2

ìåäèöèíû —

4Ï Ìåäèöèíû [8, 9]. Îñíîâíûå ñîñòàâëÿþùèå

4Ï Ìåäèöèíû: ïðåäèêòèâíîñòü, ïðåâåíòèâ-

íîñòü, ïåðñîíàëèçèðîâàííûé ïîäõîä è ïàðòè-

ñèïàòèâíîñòü.

Ïðåäèêòèâíîñòü (ïðåäñêàçàòåëüíîñòü) ïðåä-

ïîëàãàåò ïðåäñêàçàíèå îñîáåííîñòåé çäîðî-

âüÿ (çàáîëåâàíèÿ, âîçìîæíûå â áóäóùåì, îñî-

áåííîñòè ðåàãèðîâàíèÿ è äð.) êîíêðåòíîãî

÷åëîâåêà äî ïîÿâëåíèÿ ïåðâûõ ñèìïòîìîâ

çàáîëåâàíèÿ, ïðåâåíòèâíîñòü (ïðåäóïðåäè-
òåëüíîñòü) — ïðîâåäåíèå ïðîôèëàêòè÷åñêèõ

ìåðîïðèÿòèé â îòíîøåíèè âîçìîæíûõ, ïðåä-

ñêàçàííûõ çàáîëåâàíèé äî ïîÿâëåíèÿ ïåðâûõ

ñèìïòîìîâ, ïåðñîíàëèçèðîâàííûé ïîäõîä —

âûáîð ëå÷åáíûõ âîçäåéñòâèé ñ ó÷åòîì èíäèâè-

äóàëüíûõ (ãåíåòè÷åñêèõ) îñîáåííîñòåé êîí-

êðåòíîãî ÷åëîâåêà, ïàðòèñèïàòèâíîñòü —

àêòèâíîå ó÷àñòèå ïàöèåíòà â ïðîôèëàêòèêå

âîçìîæíûõ çàáîëåâàíèé è èõ ëå÷åíèè.

Ïàðàëëåëüíî ñ âîçíèêíîâåíèåì íîâîé

ïàðàäèãìû ïîÿâèëàñü è ñòàëà àêòèâíî âíå-

äðÿòüñÿ êàê â ðàçâèòûõ, òàê è â ðàçâèâàþùèõ-

ñÿ ñòðàíàõ íîâàÿ ìîäåëü çäðàâîîõðàíåíèÿ

1

Áîëåçíü Ôàáðè — íàñëåäñòâåííîå ìóëüòèñèñòåìíîå çàáîëåâàíèå, îáóñëîâëåííîå ìóòàöèÿìè â ãåíå

X-Gal, êîäèðóþùåì ëèçîñîìíûé ôåðìåíò α-ãàëàêòîçèäàçó. Ñíèæåíèå àêòèâíîñòè ôåðìåíòà âåäåò ê

ïðîãðåññèðóþùåìó íàêîïëåíèþ ãëîáîòðèàîçèëöåðàìèäà (GB-3) è ðîäñòâåííûõ ãëèêîñôèíãîëèïèäîâ â

ëèçîñîìàõ êëåòîê ýíäîòåëèÿ ñîñóäîâ, íåðâíûõ, ìèîêàðäèàëüíûõ, âñåõ òèïîâ ðåíàëüíûõ êëåòîê [2, 3, 4].

2

Ïàðàäèãìà (paradeigma, ãðå÷. — ïðèìåð, îáðàçåö) — ñîâîêóïíîñòü óáåæäåíèé, öåííîñòåé, ìåòîäîâ,

òåîðåòè÷åñêèõ è ìåòîäîëîãè÷åñêèõ ïîëîæåíèé, ïðèíÿòûõ îáùåñòâîì íà èçâåñòíîì ýòàïå åãî ðàçâè-

òèÿ è èñïîëüçóåìûõ â êà÷åñòâå îáðàçöà, ìîäåëè, ñòàíäàðòà, èíòåðïðåòàöèè, îöåíêè è ñèñòåìàòèçà-

öèè äàííûõ, äëÿ îñìûñëåíèÿ ãèïîòåç è ðåøåíèÿ âîçíèêàþùèõ çàäà÷.
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(Model List for Orphan Medicines). Âîçíèêøàÿ

â 80-å ãîäû XX âåêà â ÑØÀ, îíà ïîëó÷àåò

âñå áîëüøåå ðàñïðîñòðàíåíèå â ìèðå è

ñîñóùåñòâóåò ñ îáùåïðèíÿòîé êîíöåïöèåé

ëå÷åíèÿ ñîöèàëüíî çíà÷èìûõ çàáîëåâàíèé ñ

èñïîëüçîâàíèåì æèçíåííî íåîáõîäèìûõ

ëåêàðñòâåííûõ ñðåäñòâ (Model List of Essential

Medicines) [10].

Êëþ÷åâûìè ïîíÿòèÿìè íîâîé ìîäåëè çäðà-

âîîõðàíåíèÿ ÿâëÿþòñÿ «ðåäêîå çàáîëåâà-

íèå» (rare disease) è «ëåêàðñòâî-ñèðîòà»

(orphan drug). 

×òî æå òàêîå ðåäêîå çàáîëåâàíèå? Ýòî

âñòðå÷àþùååñÿ ñ îïðåäåëåííîé ÷àñòîòîé

æèçíåóãðîæàþùåå èëè õðîíè÷åñêîå ïðîãðåñ-

ñèðóþùåå çàáîëåâàíèå, áåç ëå÷åíèÿ ïðèâî-

äÿùåå ê ñìåðòè èëè èíâàëèäèçàöèè áîëüíîãî. 

Ïðèíöèïû îïðåäåëåíèÿ ïîðîãà îòíåñåíèÿ

çàáîëåâàíèÿ ê ðåäêèì ðàçëè÷àþòñÿ â ðàçíûõ

ñòðàíàõ. Â ÑØÀ è ßïîíèè çà îñíîâó ïðèíè-

ìàåòñÿ àáñîëþòíàÿ ÷àñòîòà, ÷òî ïîçâîëÿåò

ëó÷øå ïðîãíîçèðîâàòü çàòðàòû íà ëå÷åíèå

áîëüíûõ, â ÅÑ, Êàíàäå, Àâñòðàëèè — îòíîñè-

òåëüíàÿ ÷àñòîòà. Â ýòîì ñëó÷àå ñèòóàöèÿ

ëó÷øå àäàïòèðóåòñÿ ê èçìåíåíèþ ÷èñëåííî-

ñòè íàñåëåíèÿ (íàïðèìåð, ê ðàñøèðåíèþ ÅÑ).

Â ÑØÀ çàáîëåâàíèå ñ÷èòàåòñÿ ðåäêèì, åñëè

èì ñòðàäàþò ìåíåå 200 000 àìåðèêàíöåâ, â

ßïîíèè — åñëè èì ñòðàäàþò ìåíåå 50 000

ÿïîíöåâ, â Åâðîïåéñêîì Ñîþçå — åñëè îíî

âñòðå÷àåòñÿ ðåæå 5 : 10 000, â Êàíàäå —

ðåæå 1 : 2000, â Àâñòðàëèè — ðåæå

1 : 10 000 íàñåëåíèÿ ñòðàíû.

Òàêæå âîçìîæåí ñòóïåí÷àòûé ïîäõîä:

âûäåëåíèå ñðåäè ðåäêèõ óëüòðà-ðåäêèõ çàáî-

ëåâàíèé. Òàêîå äåëåíèå èñïîëüçóåòñÿ â Âåëè-

êîáðèòàíèè. Ïàöèåíòû ñ óëüòðà-ðåäêèìè

çàáîëåâàíèÿìè (âñòðå÷àåìîñòü 1 : 50 000)

ÿâëÿþòñÿ îòâåòñòâåííîñòüþ öåíòðàëüíîé âëà-

ñòè, à ñ ðåäêèìè (âñòðå÷àåìîñòü 5 : 10 000) —

ðåãèîíîâ. Òàêîé ïîäõîä ïîçâîëÿåò, ñ îäíîé

ñòîðîíû, íàõîäèòüñÿ â ïðàâîâîì ïîëå ÅÑ è

èñïîëüçîâàòü âñå ïðåèìóùåñòâà ïàíåâðîïåé-

ñêîãî ñîòðóäíè÷åñòâà è èíòåãðàöèè, à ñ äðó-

ãîé ñòîðîíû, äåëàåò âîçìîæíûì èñïîëüçîâà-

íèå áîëåå æåñòêèõ êðèòåðèåâ ðåäêîñòè

çàáîëåâàíèÿ. Îòâåòñòâåííîñòü ðàñïðåäåëÿåò-

ñÿ ìåæäó öåíòðîì è ðåãèîíàìè. 

Îïûò Âåëèêîáðèòàíèè èäåàëüíî ïîäõîäèò

ê ôîðìèðóþùåéñÿ â íàøåé ñòðàíå ñèñòåìå

çäðàâîîõðàíåíèÿ, íî, ê ñîæàëåíèþ, ïîêà ó

íàñ íå èñïîëüçóåòñÿ. Ôåäåðàëüíûé çàêîí

«Îá îñíîâàõ îõðàíû çäîðîâüÿ ãðàæäàí â

ÐÔ» (ñòàòüÿ 44, ïóíêò 1) ââîäèò òîëüêî êàòåãî-

ðèþ ðåäêîãî çàáîëåâàíèÿ: «ðåäêèìè (îðôàí-

íûìè) çàáîëåâàíèÿìè ÿâëÿþòñÿ çàáîëåâàíèÿ,

êîòîðûå èìåþò ðàñïðîñòðàíåííîñòü íå

áîëåå 10 ñëó÷àåâ çàáîëåâàíèÿ íà 100 000

íàñåëåíèÿ». 

Ëåêàðñòâî-ñèðîòà (orphan drug) — ýòî

ìåäèöèíñêèé ïðîäóêò (íå òîëüêî ëåêàðñòâåí-
íîå ñðåäñòâî), ïðåäíàçíà÷åííûé äëÿ äèàãíî-

ñòèêè, ïðîôèëàêòèêè è ëå÷åíèÿ ðåäêîãî çàáî-

ëåâàíèÿ, êîòîðûé íå èìååò êîììåð÷åñêèõ

ïåðñïåêòèâ, íî îòâå÷àåò íóæäàì îáùåñòâåí-

íîãî çäîðîâüÿ. Êîìïàíèè, ðàáîòàþùèå â

îáëàñòè ìåäèöèíû, ïðè îáû÷íûõ ðûíî÷íûõ

óñëîâèÿõ íå çàèíòåðåñîâàíû â ðàçâèòèè òàêèõ

ïðîäóêòîâ, ïîñêîëüêó îíè íå èìåþò â ïåðñ-

ïåêòèâå êîììåð÷åñêîãî óñïåõà ïî ýêîíîìè÷å-

ñêèì ïðè÷èíàì (ïðåæäå âñåãî èç-çà âûñîêîé

ñòîèìîñòè ðàçðàáîòêè è ïðîäâèæåíèÿ ïðî-

äóêòà íà ðûíîê è/èëè èç-çà íèçêîãî ñïðîñà

íà íåãî â ñèëó ðåäêîñòè çàáîëåâàíèÿ). 

Ïðàâèòåëüñòâà ðàçíûõ ñòðàí ôèíàíñèðó-

þò ñïåöèàëüíûå ïðîãðàììû, ÷òîáû âûïóñê

«íåâûãîäíûõ» èëè «ñèðîòñêèõ» ïðîäóêòîâ ñòàë

ïðèâëåêàòåëüíûì, è êîìïàíèè, èõ ïðîèçâîäÿ-

ùèå, íå ðàáîòàëè ñåáå â óáûòîê. Âî ìíîãèõ

ñòðàíàõ ïðèíÿòû ñïåöèàëüíûå çàêîíîäàòåëü-

íûå àêòû, ïðåäîñòàâëÿþùèå îïðåäåëåííûå

ëüãîòû êîìïàíèÿì-ðàçðàáîò÷èêàì, ñòèìóëè-

ðóþùèå èíòåðåñ íàóêè è áèçíåñà ê èííîâà-

öèîííûì ðàçðàáîòêàì â ýòîé îáëàñòè.

Ñòèìóëàìè ìîãóò áûòü: èñêëþ÷èòåëüíûå ìàð-

êåòèíãîâûå ïðàâà íà ñðîê îò 5 äî 10 ëåò;

ïîëíàÿ èëè ÷àñòè÷íàÿ îïëàòà ïðîöåäóð ïîëó-

÷åíèÿ îôèöèàëüíîãî ðàçðåøåíèÿ äëÿ èñïîëü-

çîâàíèÿ ëåêàðñòâà; âîçìîæíîñòü ïîëó÷åíèÿ

ôèíàíñîâîé ïîääåðæêè èç ãîñóäàðñòâåííûõ

ôîíäîâ äëÿ èññëåäîâàíèé â îáëàñòè ðåäêèõ

áîëåçíåé; èíôîðìàöèîííàÿ è îðãàíèçàöèîí-



11

íàÿ ïîääåðæêà â ñîñòàâëåíèè ïðîòîêîëîâ

êëèíè÷åñêèõ èñïûòàíèé è äð. 

Íàëè÷èå òàêèõ ïðåôåðåíöèé ó êîìïàíèé-

ðàçðàáîò÷èêîâ è ïðîèçâîäèòåëåé «ñèðîòñêèõ»

ïðîäóêòîâ ïåðåâîäèò îïðåäåëåíèå êðèòåðèÿ

ðåäêîñòè çàáîëåâàíèÿ èç ìåäèöèíñêîé â ýêî-

íîìè÷åñêóþ ïëîñêîñòü. Â ñòðàíàõ, ðàçâèâàþ-

ùèõ ñîáñòâåííóþ ôàðìàöåâòè÷åñêóþ ïðîìûø-

ëåííîñòü, ïîðîã îòíåñåíèÿ çàáîëåâàíèÿ ê

ðåäêèì íå ïðåâûøàåò 1 : 3000 íàñåëåíèÿ.

Ïèîíåðàìè ãîñóäàðñòâåííîãî ðåãóëèðîâà-

íèÿ â îáëàñòè ðåäêèõ áîëåçíåé áûëè ÑØÀ. Â

1982 ã. ïðè Àãåíòñòâå ÑØÀ ïî ëåêàðñòâàì è

ïðîäóêòàì ïèòàíèÿ (FDA) áûëî ñîçäàíî ñïå-

öèàëüíîå áþðî (Office of Orphan Product

Development), çàíèìàþùååñÿ ðàçâèòèåì

«ðåäêèõ ïðîäóêòîâ». Â 1983 ã. áûë ïðèíÿò

çàêîí (Orphan Drug Act), ðåãëàìåíòèðóþùèé

ñòàòóñ ðåäêîãî çàáîëåâàíèÿ, ïðåïàðàòà-ñè-

ðîòû è óòâåðäèâøèé ïðèâèëåãèè äëÿ ôèðì-

ðàçðàáîò÷èêîâ è ïðîèçâîäèòåëåé. Ïðè÷åì

ýòî êàñàëîñü íå òîëüêî ôàðìàöåâòè÷åñêèõ è

áèîëîãè÷åñêèõ ïðåïàðàòîâ, íî è ìåäèöèí-

ñêîé òåõíèêè è äèåòè÷åñêèõ ïðîäóêòîâ ïèòà-

íèÿ. Ñîãëàñíî ýòîìó çàêîíó, îêîëî 1600

èçâåñòíûõ çàáîëåâàíèé è ñèíäðîìîâ áûëè

ïðèçíàíû ðåäêèìè, à 300 ëåêàðñòâ áûëè

îòíåñåíû ê ëåêàðñòâàì-ñèðîòàì. Â ïîñëåäóþ-

ùåì ïîäîáíûå çàêîíîäàòåëüíûå àêòû áûëè

ïðèíÿòû â äðóãèõ ñòðàíàõ: â Ñèíãàïóðå

(1991), ßïîíèè (1993), Àâñòðàëèè (1997),

Þæíîé Êîðåå, Êàíàäå, íà Òàéâàíå è, íàêî-

íåö, â Åâðîïåéñêîì Ñîþçå (1999). Îíè

ÿâèëèñü ìîùíûì ñòèìóëîì ê ðàçâèòèþ ìåäè-

öèíñêîé è ñìåæíûõ íàóê, ãåíåòèêè, áèîòåõíî-

ëîãèè. Â íàñòîÿùåå âðåìÿ âî ìíîãèõ ñòðàíàõ

ëåêàðñòâåííûå ñðåäñòâà, îòíîñÿùèåñÿ ê

êàòåãîðèè ðåäêèõ, ñîñòàâëÿþò öåëûé ñåãìåíò

ëåêàðñòâåííîãî ðûíêà ñî ñâîèìè ïðàâèëàìè

ïðîèçâîäñòâà, ðåãèñòðàöèè, ãîñóäàðñòâåííîé

ïîääåðæêè, ïàòåíòíîé çàùèòû è ò.ï. 

Îñíîâîïîëàãàþùèìè äîêóìåíòàìè â

Åâðîïåéñêîì Ñîþçå áûëè Ðåøåíèå Åâðîïåé-

ñêîãî ïàðëàìåíòà ¹ 1295/1999/ÅÑ îò

29.04.1999 è Äèðåêòèâà Åâðîïåéñêîãî ïàð-

ëàìåíòà ¹ 141/2000 îò 16.12.1999. Â íèõ

ñôîðìóëèðîâàíû ïîíÿòèÿ áîëåçíåé-ñèðîò è

ñèðîòñêèõ ëåêàðñòâ è îïðåäåëåíû ïåðñïåêòè-

âû â èõ èçó÷åíèè è ëå÷åíèè. Â àïðåëå 2000 ã.

â Ëîíäîíå âî èñïîëíåíèå Åâðîïåéñêîé

äèðåêòèâû ñîçäàí Êîìèòåò ïî ïðîäóêòàì-ñè-

ðîòàì (COMP — Committee for Orphan Medi-

cal Products), â êîòîðûé âõîäÿò è ïðåäñòàâè-

òåëè ñîîòâåòñòâóþùèõ ãðóïï ïàöèåíòîâ.

Äàííûé êîìèòåò â ñðîê äî 90 äíåé äîëæåí

ðàññìîòðåòü äîñüå íà ëåêàðñòâåííîå ñðåä-

ñòâî, à Åâðîïåéñêàÿ êîìèññèÿ â 30-äíåâíûé

ïåðèîä äîëæíà ïðèíÿòü ðåøåíèå î åãî ïðè-

ìåíåíèè íà âñåé òåððèòîðèè ÅÑ. Ïîñòàíîâ-

ëåíèåì Êîìèññèè ÅÑ ¹ 847/2000 îò

27.04.2000 ñîçäàí Ðååñòð ëåêàðñòâåííûõ

ñðåäñòâ äëÿ ëå÷åíèÿ ðåäêèõ áîëåçíåé.

Äåñÿòèëåòèå äåéñòâèÿ äàííûõ çàêîíîäà-

òåëüíûõ àêòîâ ïðèâåëî ê ñóùåñòâåííîìó óâå-

ëè÷åíèå ÷èñëà ëåêàðñòâåííûõ ñðåäñòâ è äðó-

ãèõ ïðîäóêòîâ äëÿ ëå÷åíèÿ ÐÇ (â íàñòîÿùåå

âðåìÿ äîñòóïíî 800 ïðîäóêòîâ, â òîì ÷èñëå

63 àâòîðèçîâàííûõ ëåêàðñòâåííûõ ñðåäñòâà),

ñòèìóëèðîâàëî ðàçâèòèå íåáîëüøèõ è ñðåä-

íèõ ôàðìêîìïàíèé, ïîâûñèëî èííîâàöèîí-

íóþ è ïðåäïðèíèìàòåëüñêóþ àêòèâíîñòü ó÷å-

íûõ è âðà÷åé, ñóùåñòâåííî óïðîñòèëî âûõîä

ïðåïàðàòîâ íà ðûíîê (27 ðàçëè÷íûõ àäìè-

íèñòðàòèâíûõ ïðîöåäóð áûëè çàìåíåíû

îäíîé — öåíòðàëèçîâàííîé ïîäà÷åé çàÿâêè

íà àâòîðèçàöèþ íà åâðîïåéñêîì ðûíêå â

Åâðîïåéñêîå Ìåäèöèíñêîå Àãåíòñòâî (ÅÌÀ).

Â íàñòîÿùåå âðåìÿ ðåäêèå çàáîëåâàíèÿ,

íàðÿäó ñ ðàêîì, ñåðäå÷íî-ñîñóäèñòûìè çàáî-

ëåâàíèÿìè, äèàáåòîì è îæèðåíèåì, îñòàþòñÿ

îäíèì èç ïðèîðèòåòíûõ íàïðàâëåíèé Ïðî-

ãðàììû ÅÑ ïî îáùåñòâåííîìó çäðàâîîõðà-

íåíèþ íà 2007–2013 ãã., â ðàìêàõ êîòîðîé

ñîçäàíû ðàáî÷èå ãðóïïû è ñïåöèàëüíûå

êîìèññèè ïî âàæíåéøèì íàïðàâëåíèÿì äåÿ-

òåëüíîñòè. Âàæíîé èíèöèàòèâîé â ÅÑ áûëî

ñîçäàíèå â íîÿáðå 2009 ã. Êîìèòåòà ýêñïåð-

òîâ ÅÑ ïî ðåäêèì çàáîëåâàíèÿì. Â åãî

ñîñòàâ âõîäèò ïî 1 ïðåäñòàâèòåëþ èç êàæäîé

èç 27 ñòðàí ÅÑ, 4 ïðåäñòàâèòåëÿ ïàöèåíòñêèõ

îðãàíèçàöèé, 4 ïðåäñòàâèòåëÿ ôàðìèíäóñò-

ðèè, 16 ïðåäñòàâèòåëåé ïðîõîäÿùèõ â
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íàñòîÿùåå âðåìÿ èëè çàâåðøèâøèõñÿ ïðîåê-

òîâ ÅÑ â îáëàñòè ðåäêèõ áîëåçíåé, 1 ïðåä-

ñòàâèòåëü Åâðîïåéñêîãî öåíòðà ïî ïðîôè-

ëàêòèêå è êîíòðîëþ çà çàáîëåâàíèÿìè.

Â ïîñëåäíèå ãîäû ìíîãèå ñòðàíû ðàçðà-

áîòàëè è ïðèíÿëè ñîáñòâåííûå íàöèîíàëü-

íûå ïëàíû (ïðîãðàììû) ïî ðåäêèì áîëåçíÿì.

Èõ îñíîâíîé öåëüþ ÿâëÿåòñÿ îáåñïå÷åíèå

ñïðàâåäëèâîãî äîñòóïà ê äèàãíîñòèêå, ëå÷å-

íèþ è ïðåäîñòàâëåíèþ ïîìîùè áîëüíûì

ðåäêèìè çàáîëåâàíèÿìè. Îäíèì èç ÿðêèõ

ïðèìåðîâ ÿâëÿåòñÿ ôðàíöóçñêèé íàöèîíàëü-

íûé ïðîåêò «Ðåäêèå çàáîëåâàíèÿ» íà

2005–2008 ãã. è åãî ïðîäîëæåíèå íà

2009–2014 ãã. Ïðèíÿòèå ïîäîáíûõ äîêóìåí-

òîâ — ðåçóëüòàò øèðîêîãî êîíñóëüòàöèîí-

íîãî ïðîöåññà, â êîòîðûé âîâëå÷åíû ýêñ-

ïåðòû ïî ðåäêèì çàáîëåâàíèÿì,

ñïåöèàëèñòû â îáëàñòè çäðàâîîõðàíåíèÿ,

ïðåäñòàâèòåëè îðãàíèçàöèé ïàöèåíòîâ,

çàêîíîäàòåëüíûõ è èñïîëíèòåëüíûõ îðãàíîâ

âëàñòè. Â íàñòîÿùåå âðåìÿ â ðàìêàõ îáùå-

åâðîïåéñêîé ðåôåðåíòíîé ñåòè ðåäêèõ

çàáîëåâàíèé ñîçäàþòñÿ öåíòðû ýêñïåðòèçû

ðåäêèõ áîëåçíåé. 

Î ìàñøòàáàõ ïðîâåäåííîé â Åâðîñîþçå

ðàáîòû ãîâîðÿò äàííûå Orphanet —Åâðîïåé-

ñêîé áàçû äàííûõ ïî ðåäêèì çàáîëåâàíèÿì

(www.orpha.net). Íà 1 íîÿáðÿ 2011 ã. â íåé

áûëî çàðåãèñòðèðîâàíî 5954 ðåäêèõ çàáîëå-

âàíèÿ è ñîñòîÿíèÿ (çà 6 ìåñÿöåâ èõ êîëè÷åñò-
âî óâåëè÷èëîñü íà 170); 5424 ëàáîðàòîðèè,

â êîòîðûõ âîçìîæíà èõ äèàãíîñòèêà;

4942 ýêñïåðòíûõ öåíòðà; áîëåå 1800 îðãàíè-

çàöèé ïàöèåíòîâ; 15 019 ìåäèöèíñêèõ ñïå-

öèàëèñòîâ; 527 ìåäèöèíñêèõ ñóáñòàíöèé,

ïåðñïåêòèâíûõ ê èñïîëüçîâàíèþ; 370 ëåêàð-

ñòâåííûõ ñðåäñòâ, èìåþùèõ ïîêàçàíèÿ ïðè

ðåäêèõ áîëåçíÿõ.

Ðåäêèå çàáîëåâàíèÿ åñòü â êàæäîé îáëà-

ñòè ìåäèöèíû. Ïðèìåðíî 80% èç íèõ èìåþò

ãåíåòè÷åñêóþ ïðèðîäó, îñòàëüíûå ñëó÷àè

îòíîñÿòñÿ ê íîâîîáðàçîâàíèÿì èëè ÿâëÿþòñÿ

ñëåäñòâèåì èíôåêöèé, àëëåðãè÷åñêèõ ðåàê-

öèé, âîçäåéñòâèÿ âðåäíûõ ôàêòîðîâ îêðó-

æàþùåé ñðåäû. 

Ïàðàäîêñ ðåäêîñòè â òîì, ÷òî, õîòÿ

«áîëåçíè ðåäêè, ïàöèåíòû ñ ðåäêèìè çàáîëå-

âàíèÿìè ìíîãî÷èñëåííû». Âåðîÿòíî, òàêèìè

çàáîëåâàíèÿìè çàòðîíóòî 6–8% ìèðîâîé

ïîïóëÿöèè ëþäåé, ïîýòîìó «ñîâåðøåííî

îáû÷íî èìåòü ðåäêóþ áîëåçíü». Ñðåäè ðåä-

êèõ áîëåçíåé âñòðå÷àþòñÿ âåñüìà ýêçîòè-

÷åñêèå íåäóãè, âðîäå ñèíäðîìà êàáóêè (â

Åâðîïå — îêîëî 300 ñëó÷àåâ), ñèíäðîìà

Ïàëëèñòåðà-Êèëëèàíà (â Åâðîïå — 30 ñëó÷à-

åâ), ïðîãðåññèðóþùåé êîñòíîé ãåòåðîïëàçèè,

áîëåçíè Íèìàíà-Ïèêà, áîëåçíè Ãîøå. Íî

åñòü è áîëåå ÷àñòûå çàáîëåâàíèÿ, òàêèå êàê

ìóêîâèñöèäîç, ãåìîôèëèÿ, ðàçëè÷íûå ôîðìû

ðàêà, ìèåëîìà, áîëåçíü Àëüöãåéìåðà, àìèî-

òðîôè÷åñêèé ñêëåðîç, áîëåçíü Ãåíòèíãòîíà è

äð. Íî ýòî íå òîëüêî ýêçîòèêà. Ê ðåäêèì

çàáîëåâàíèÿì îòíîñÿò òàêæå ñèñòåìíóþ

êðàñíóþ âîë÷àíêó, àíòèôîñôîëèïèäíûé ñèí-

äðîì, þâåíèëüíûé ðåâìàòîèäíûé àðòðèò,

ìèàñòåíèþ, ñèíäðîì Ãèéåíà-Áàððå, ïåðâè÷-

íûé áèëèàðíûé öèððîç ïå÷åíè, ëèïîïðîòåè-

íîâóþ ãëîìåðóëîïàòèþ è äðóãèå áîëåå ïðè-

âû÷íûå äëÿ ñëóõà áîëåçíè. 

Ðåäêèìè áîëåçíÿìè ñòðàäàëè êîìïîçèòî-

ðû Ëþäâèã âàí Áåòõîâåí è Ôðåäåðèê Øîïåí,

õóäîæíèê äå Òóëóç-Ëîòðåê, ïðåçèäåíò ÑØÀ

Äæ. Êåííåäè, ñûí Íèêîëàÿ II öàðåâè÷ Àëåê-

ñåé. Ìíîãèå èç ëþäåé, èìåþùèõ ðåäêèå

çàáîëåâàíèÿ, òàëàíòëèâû è ìîãóò ïðèíåñòè

áîëüøóþ ïîëüçó îáùåñòâó.

Ïðîáëåìû áîëüøèíñòâà ïàöèåíòîâ ñ ðåä-

êèìè áîëåçíÿìè ñõîæè è íå îãðàíè÷èâàþòñÿ

òîëüêî èõ ëåêàðñòâåííûì îáåñïå÷åíèåì. Ýòî

íåäîñòóïíîñòü ïðàâèëüíîé äèàãíîñòèêè,

çàïàçäûâàíèå ñ ïîñòàíîâêîé äèàãíîçà,

îòñóòñòâèå êà÷åñòâåííîé èíôîðìàöèè, à

÷àñòî — è íàó÷íûõ çíàíèé î çàáîëåâàíèè,

òÿæåëûå ïîñëåäñòâèÿ äëÿ ïàöèåíòîâ ñ

ñîöèàëüíîé òî÷êè çðåíèÿ, îòñóòñòâèå ñîîò-

âåòñòâóþùåãî êà÷åñòâåííîãî îêàçàíèÿ ìåäè-

öèíñêîé ïîìîùè, îøèáêè è òðóäíîñòè â ïîëó-

÷åíèè ëå÷åíèÿ è óõîäà.

Ñëîæíîñòü âûÿâëåíèÿ ðåäêèõ çàáîëåâàíèé

ñâÿçàíà ñ òåì, ÷òî áîëüøèíñòâî èç íèõ õàðàê-

òåðèçóþòñÿ øèðîêèì ñïåêòðîì ðàññòðîéñòâ è
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ñèìïòîìîâ, êîòîðûå âàðüèðóþò íå òîëüêî

ïðè ðàçíûõ çàáîëåâàíèÿõ, íî è ó ðàçíûõ

ïàöèåíòîâ, ñòðàäàþùèõ îäíèì è òåì æå

çàáîëåâàíèåì. Îòíîñèòåëüíî ÷àñòî âñòðå-

÷àþùèåñÿ ñèìïòîìû ìîãóò ìàñêèðîâàòü

ëåæàùåå â îñíîâå ðåäêîå çàáîëåâàíèå. Â

ýòîì ñëó÷àå áîëüíîìó, êàê ïðàâèëî, âûñòàâ-

ëÿåòñÿ äèàãíîç ÷àñòî âñòðå÷àþùåãîñÿ çàáî-

ëåâàíèÿ (èøåìè÷åñêàÿ áîëåçíü ñåðäöà,

ãèïåðòîíè÷åñêàÿ áîëåçíü, öèððîç ïå÷åíè,

õðîíè÷åñêèé ãëîìåðóëîíåôðèò, íåôðîòè÷åñ-

êèé ñèíäðîì, ðàññåÿííûé ñêëåðîç, õðîíè÷åñ-

êèé ðåöèäèâèðóþùèé óâåèò, øèçîôðåíèÿ è

äð.). Ïîñòàíîâêà íåïðàâèëüíîãî äèàãíîçà

(íàïðèìåð, èøåìè÷åñêàÿ áîëåçíü ñåðäöà

âìåñòî áîëåçíè Ôàáðè, ðàññåÿííûé ñêëåðîç

âìåñòî ëåéêîäèñòðîôèè è ò.ï.) ïðèâîäèò ê

íàçíà÷åíèþ íåïðàâèëüíîãî, ÷àñòî âðåäíîãî

ëå÷åíèÿ (ïðèìåð: ïðåäïîëîæåíèå î íàëè÷èè ó

áîëüíîãî ñ ìåòàáîëè÷åñêèì çàáîëåâàíèåì

àóòîèììóííîãî çàáîëåâàíèÿ è ëå÷åíèå åãî ñ

èñïîëüçîâàíèåì ãîðìîíàëüíûõ è öèòîñòàòè-

÷åñêèõ ïðåïàðàòîâ). 

Ïîèñê ðåäêîãî çàáîëåâàíèÿ öåëåñîîáðà-

çåí ó âñåõ áîëüíûõ ñ «÷àñòûìè» çàáîëåâàíèÿ-

ìè, êîãäà èìåþùèåñÿ ñèìïòîìû íå ïîëíî-

ñòüþ óêëàäûâàþòñÿ â êëèíè÷åñêóþ êàðòèíó,

êîãäà êëèíè÷åñêèå ïðîÿâëåíèÿ âîçíèêàþò â

íåòèïè÷íî ìîëîäîì âîçðàñòå, êîãäà íå

óäàåòñÿ ïîäîáðàòü ëå÷åíèå, è çàáîëåâàíèå

ïðîãðåññèðóåò, íåñìîòðÿ íà ïðîâîäèìóþ

òåðàïèþ.

Âîâðåìÿ ïîñòàâëåííûé äèàãíîç è ñâîå-

âðåìåííî íà÷àòîå ëå÷åíèå ÷àñòî ïîçâîëÿþò

ïîëíîñòüþ èñêëþ÷èòü âîçíèêíîâåíèå êëèíè-

÷åñêèõ ñèìïòîìîâ çàáîëåâàíèÿ (ïðèìåð:

áîëüíûå ñ ãåïàòîöåðåáðàëüíîé äèñòðîôè-

åé, ãåìîõðîìàòîçîì, áîëåçíüþ Ãîøå), è

÷åëîâåê îñòàåòñÿ ïîëíîöåííûì ÷ëåíîì

îáùåñòâà.

Ðåøåíèå ïðîáëåìû ðåäêèõ áîëåçíåé íå

äîëæíî îãðàíè÷èâàòüñÿ òîëüêî îðãàíèçàöèåé

îáåñïå÷åíèÿ äîðîãîñòîÿùèìè ëåêàðñòâåííû-

ìè ïðåïàðàòàìè. Íåîáõîäèìà îòðàáîòêà

ìîäåëè îêàçàíèÿ ìåäèöèíñêîé ïîìîùè ïàöè-

åíòó ñ ðåäêîé áîëåçíüþ.

Ïîíÿòèå î ðåäêîñòè çàáîëåâàíèÿ íå äîë-

æíî ìàñêèðîâàòü âàæíîñòü ïðîáëåìû, êîòî-

ðóþ ïðåäñòàâëÿþò ðåäêèå çàáîëåâàíèÿ äëÿ

îáùåñòâåííîãî çäîðîâüÿ. Îíà êàñàåòñÿ íå

òîëüêî æèçíè è çäîðîâüÿ êîíêðåòíîãî ÷åëî-

âåêà, îíà íàïðÿìóþ ñâÿçàíà ñ ðàçâèòèåì

ðûíêà èííîâàöèîííûõ òåõíîëîãèé â ìåäèöèíå

è ñìåæíûõ îáëàñòÿõ (ãåíåòèêå, áèî- è íàíî-

òåõíîëîãèè è äð.) è ñî ñêîðîñòüþ âíåäðåíèÿ

èííîâàöèé. Ðåøåíèå ïðîáëåìû «ðåäêèõ

áîëåçíåé» òðåáóåò èçìåíåíèÿ èäåîëîãèè è

ìåòîäîëîãèè, ñåðüåçíîé ðåîðãàíèçàöèè

ñèñòåì çäðàâîîõðàíåíèÿ, ñèñòåì ñòèìóëèðî-

âàíèÿ èññëåäîâàíèé è ðàçðàáîòîê â ìåäèöè-

íå è ñìåæíûõ îáëàñòÿõ.

Ñîâðåìåííàÿ ìåäèöèíà — ýòî íå òîëüêî

èííîâàöèîííûå (êàê ïðàâèëî, äîðîãîñòîÿùèå)

ìåäèöèíñêèå òåõíîëîãèè, ýòî èííîâàöèîííûå

òåõíîëîãèè ìåíåäæìåíòà, ïîçâîëÿþùèå ìèíè-

ìèçèðîâàòü çàòðàòû ãîñóäàðñòâà è îáùåñòâà

è ïîâûñèòü îòäà÷ó îò èñïîëüçîâàíèÿ íîâûõ

òåõíîëîãèé. Òîëüêî ãîñóäàðñòâî, âêëþ÷èâ

ðåãóëèðóþùèå ìåõàíèçìû, ñïîñîáíî ñíèçèòü

çàòðàòû íà ëå÷åíèå áîëüíûõ ðåäêèìè çàáîëå-

âàíèÿìè è ïîâûñèòü ýôôåêòèâíîñòü âëîæåíèÿ

ñðåäñòâ. Áåç ôîðìèðîâàíèÿ ãîñóäàðñòâåííîé

ïîëèòèêè â ýòîé îáëàñòè íåâîçìîæíû ïðåîäî-

ëåíèå îòñòàâàíèÿ è èííîâàöèîííîå ðàçâèòèå

îòå÷åñòâåííîé ìåäèöèíû, áûñòðîå è ýôôåê-

òèâíîå âíåäðåíèå â ïðàêòèêó ñîâðåìåííûõ

èííîâàöèîííûõ òåõíîëîãèé, ðàöèîíàëüíîå

èñïîëüçîâàíèå âûäåëÿåìûõ ðåñóðñîâ.

Ðåøåíèå ïðîáëåìû ðåäêèõ áîëåçíåé â

Ðîññèè áóäåò ñïîñîáñòâîâàòü:

• ðåàëèçàöèè ãîñóäàðñòâåííîé ïîëèòèêè

ïî îõðàíå çäîðîâüÿ ãðàæäàí;

• âíåäðåíèþ â ìåäèöèíñêóþ ïðàêòèêó

ýôôåêòèâíûõ ìåòîäîâ ïðîôèëàêòèêè, ðàííåãî

âûÿâëåíèÿ è äèàãíîñòèêè ðåäêèõ çàáîëåâà-

íèé, ëå÷åíèÿ è ðåàáèëèòàöèè áîëüíûõ;

• ñîêðàùåíèþ óðîâíÿ ñìåðòíîñòè è èíâà-

ëèäèçàöèè;

• ñíèæåíèþ ïîêàçàòåëåé çàáîëåâàåìîñòè;

• îáåñïå÷åíèþ àäåêâàòíîãî è ðàâíîïðàâ-

íîãî äîñòóïà ê îêàçàíèþ ìåäèöèíñêîé ïîìî-

ùè âñåõ ãðàæäàí Ðîññèéñêîé Ôåäåðàöèè.
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Sokolov A.A. «The problem of rare diseases» — is a result and incentive progress in the field of biology

and medicine (Scientific-research institute of experimental medicine of North-West diseases «Genetics», 
St.-Petersburg, Russia) 

Annotation: It is shown that increase of rare diseases cases — is a natural and unavoidable process, related 

to increase of knowledge in biology and medicine and its practical use. 

There is given a definition of main components of medical new paradigm — 4P Medicine and clue concepts 

of new health care model, related to diagnostics and treatment of rare diseases. There are presented results 

of state regulation in this filed in USA and European Union. 

Solution of the «rare diseases» problem requires a change in ideology and methodology, serious re-organization

of health care system, incentive system of research and developments in medicine and related fields. 
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