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Фотопроект «СВЯЗАННЫЕ ОДНОЙ ЦЕЛЬЮ», проводимый 
по инициативе «Союза пациентов и пациентских организаций 
по редким заболеваниям», призван привлечь внимание обще-
ственности к проблемам орфанных пациентов, показать важ-
ность сотрудничества между врачом и пациентом, повысить 
общественный статус врача-эксперта по редким заболеваниям.

Зачастую «редкий пациент» и врач связаны друг с другом 
всю жизнь. И потому что редкие заболевания нельзя вылечить, 
и потому что врачей таких единицы. И цель у всех одна. Нет, 
их цель - не выздороветь, выздороветь в случае редкого генети-
ческого синдрома, увы, не получится. Для кого-то этой целью 
является лучшее качество жизни, а для кого-то и сама жизнь.

Каждая фотография – это история, из которой мы узнаем 
непривычное название болезни, видим каковы его особенности, 
чувствуем эмоции запечатленных на фото людей. Это история 
побед и поражений, любви к жизни и смирение перед нелегкой 
задачей принятия болезни, но и одновременный поиск новых 
возможностей. Это рассказ о том, как можно быть счастливым 
ни смотря ни на что и делать счастливыми своих пациентов. Это 
гимн победе над собой и судьбой. 

Пациенты с редкими заболеваниями сталкиваются с про-
блемами диагностики и лечения заболеваний, являясь одной 
из ущемленных групп населения в России. Людей с орфанными 

заболеваниями в нашей стране становится больше, и никто 
не застрахован от того, что в семье может появиться ребенок 
или взрослый человек с редким диагнозом. Редкие люди каж-
дый день встречаются с трудностями, которые не испытывает 
обычный человек, и основные проблемы связаны прежде всего 
с лечением и реабилитацией. Упорная воля к жизни пациентов 
с редкими болезнями и их ближайшего окружения может быть 
примером для каждого. Важная роль в помощи пациентам с 
редкими заболеваниями лежит на плечах врачей-экспертов по 
редким заболеваниям, от которых требуется высокий уровень 
профессиональной подготовки, индивидуальный подход к ка-
ждому пациенту, терпение и силы в решении большого коли-
чества вопросов, связанных с постановкой диагноза, оказанием 
медицинской помощи и поиска нужного лекарства. Каждый 
редкий пациент – это чаще всего индивидуальный случай, тре-
бующий уникального решения. От уровня взаимодействия вра-
ча и пациента с редким диагнозом часто зависит и исход забо-
левания. 

Автором проекта является известный московский фотограф 
Павел Ланцов.

Экспозиции фотовыставки в 2015 году пройдут в разных   
городах Российской Федерации.
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Связанные одной целью...
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СОБЫТИЕ

Рекомендации Общественной палаты 
РФ по итогам Форума пациентов с 
редкими заболеваниями

Общественной палатой РФ (далее - Об-
щественная палата) по инициативе Комис-
сии по охране здоровья, физической куль-
туре и популяризации здорового образа 
жизни, при участии Межрегиональной 
Благотворительной Общественной Орга-
низацией Инвалидов «Союз пациентов и 
пациентских организаций по редким забо-
леваниям»  проведен  «Форум пациентов с 
редкими заболеваниями» (далее – Форум). 

Рекомендации Общественной пала-
ты подготовлены по результатам Форума 
с учетом выводов членов Общественной 
палаты и привлеченных к обсуждению об-
щественных экспертов, членов обществен-
ных палат субъектов РФ, Совета Федера-
ции Федерального собрания РФ, депутатов 
Государственной Думы Федерального Со-
брания РФ, пациентских организаций, на-
учных работников и специалистов различ-
ных сфер здравоохранения, образования 
и социальной работы, родителей детей с 
орфанными заболеваниями, представите-
лей федеральных органов исполнительной 
власти.

Проблемы пациентов с редкими за-
болеваниями схожи во всем мире. Это 
нехватка ресурсов для диагностики и ле-
чения, недостаток информации у врачей, 
проблемы с лекарственным обеспечением. 
В любой стране мира пациент с редким за-
болеванием является индикатором систе-
мы здравоохранения в регионе и требует 
особых процедур и особого пристального 
отношения со стороны врачей и админи-
страторов. В сегодняшней ситуации «оп-
тимизации» расходов в системе здраво-
охранения в нашей стране, пациенты с 
редкими заболеваниями могут оказаться 
невольной мишенью экономии бюджет-
ных средств в медицине. 

За последние годы в области оказа-
ния медицинской и редких заболеваний в 
РФ можно отметить ряд положительных 
изменений.  Прежде всего, были приня-
ты законы, позволяющие создать основы 
для диагностики и лечения пациентов с 
редкими (орфанными) заболеваниями в 
России. Получили законодательное закре-
пление определения понятия "орфанные 
заболевания", источники финансирова-
ния лечения редких (орфанных) болезней, 
процедура,  регламентирующая упрощен-
ную регистрацию препаратов для лечения 
редких заболеваний (Федеральный закон 
от 21.11.2011 № 323-ФЗ «Об основах здоро-
вья граждан», далее -  Федеральный закон 
«Об основах охраны здоровья») «орфан-
ные лекарственные средства» (внесение 
изменений в ФЗ-61 «Об обращении лекар-
ственных средств» от 26 декабря 2014 г.) ,  
(;  был утвержден перечень из 24 жизнеу-
грожающих и хронически прогрессирую-
щих редких заболеваний (Постановление 

Правительства Российской Федерации 
от 26.04.2013 №403 «О порядке ведения 
Федерального регистра лиц, страдающих 
жизнеугрожающими и хроническими про-
грессирующими редкими (орфанными) 
заболеваниями, приводящими  к сокраще-
нию продолжительности жизни граждан 
или их инвалидности, и его региональ-
ного сегмента»). Федеральная программа 
"Семь нозологий" действуют с 2007 года и 
покрывает в том числе лечение пациентов 
с четырьмя наиболее распространенны-
ми, редкими заболеваниями. Стоит отме-
тить, что вышеуказанная программа стала 
успешной моделью лекарственного обе-
спечения пациентов с высокозатратным, 
часто пожизненным лечением. Указ Пре-
зидента РФ от 01.06.2012 N 761 "О Наци-
ональной стратегии действий в интересах 
детей на 2012 - 2017 годы" (п. 3 раздела IV)  
указывает на важность и необходимость 
«создания федерального регистра детей 
с редкими заболеваниями и организация 
адресного финансирования лечения таких 
детей за счет бюджетных ассигнований фе-
дерального бюджета согласно этому реги-
стру» до 2017 года. Можно также отметить 
повышение активности Совета Федерации 
Федерального Собрания РФ, Государ-
ственной Думы РФ, Министерства здра-
воохранения РФ, Общественной палаты 
РФ, Общероссийского народного фронта и 
др в области обсуждения вопросов, разра-
ботки предложений решений, связанных с 
редкими заболеваниями. Значительно ак-
тивизировалась работа общественных ор-
ганизаций пациентов, благотворительных 
фондов, профессиональных медицинских 
ассоциаций.

Вместе с тем, пациенты с редкими за-
болеваниями в России, в том числе дети, 
являются одной из незащищенных групп 
населения в нашей стране, которые все еще 
сталкиваются с низкой осведомленностью 
о редких заболеваниях среди медицинско-
го сообщества, поздней диагностикой и 
трудностями в доступности лекарственно-
го обеспечения. Лечение и реабилитация 
пациентов с редкими заболеваниями явля-
ется сложным, комплексным мероприяти-
ем и требует системного подхода. 

В соответствии со статьей 44 Феде-
рального закона «Об основах охраны здо-
ровья» в России редкими (орфанными) 
заболеваниями являются заболевания, 
которые имеют распространенность не 
более 10 случаев на 100 тысяч населения. В 
перечень редких (орфанных) заболеваний, 
по состоянию на 15 января 2014 года, Ми-
нистерством здравоохранения РФ было 
включено 215 патологий.  В соответствии 
с Приказом Министерства здравоохране-
ния РФ от 15 ноября 2012 года № 917н  «Об 
утверждении Порядка оказания медицин-
ской помощи больным с врожденными и 
(или) наследственными заболеваниями» 
устанавливается объем и порядок оказа-
ния медицинской помощи пациентам с 

редкими заболеваниями, который и яв-
ляется обязательным для выполнения. В 
соответствии с постановлением Прави-
тельства РФ от 26 апреля 2012 года № 404 
«Об утверждении Правил ведения Феде-
рального регистра лиц, больных гемофи-
лией, муковисцидозом, гипофизарным 
нанизмом, болезнью Гоше, злокачествен-
ными новообразованиями лимфоидной, 
кроветворной и родственных им тканей, 
рассеянным склерозом, лиц после транс-
плантации органов и (или) тканей» (да-
лее - постановление Правительства РФ № 
404)  регламентируется порядок ведения 
федерального регистра нескольких ред-
ких заболеваний. Пациенты с болезнью 
Гоше (порядка 300 пациентов в России), 
муковисцидозом (около 3 000 пациентов 
в России), другими состояниями, ассоци-
ированными с редкими заболеваниями,  
на основании постановления Правитель-
ства РФ № 404 включены в специальный 
федеральный регистр и обеспечиваются 
базовой лекарственной терапией за счет 
федерального бюджета. В соответствии с 
постановлением Правительства РФ от 26 
апреля 2012 года №403 «О порядке феде-
рального регистра лиц, страдающих жиз-
неугрожающими и хроническими про-
грессирующими редкими (орфанными) 
заболеваниями, приводящими к сокраще-
нию продолжительности жизни граждан 
или их инвалидности, и его регионального 
сегмента» в перечень жизнеугрожающих 
и хронических прогрессирующих редких 
(орфанных) заболеваний вошло 24 заболе-
вания и(или) групп заболеваний. В Феде-
ральный регистр лиц включены 11 557 па-
циентов, из них 6 761 детей. В соответствии 
с пунктом 9 статьи 83 Федерального закона 
«Об основах охраны здоровья»  пациенты 
с данными заболеваниями должны обеспе-
чиваться лекарственной терапией за счет 
средств бюджетов субъектов РФ. Гарантии 
по обеспечению граждан лекарственными 
препаратами для лечения заболеваний, 
включенных в перечень жизнеугрожаю-
щих и хронических прогрессирующих ред-
ких (орфанных) заболеваний закреплены 
постановлением Правительства РФ от 28 
ноября 2014 года № 1273 «О программе 
государственных гарантий бесплатного 
оказания гражданам медицинской помо-
щи на 2015 год и на плановый период 2016 
и 2017 годов». Таким образом, одна группа 
пациентов с 4-мя редкими заболевания-
ми, получают лекарственное обеспечение 
за счет средств федеральной программы, 
отлично зарекомендовавшей себя с точки 
зрения клинической эффективности и фи-
нансовой эффективности. При этом стои-
мость среднего рецепта на лекарственный 
препарат немногим превышает 25 тыс. 
руб. Вторая часть пациентов с 24 редкими 
заболеваниями/состояниями получают ле-
карственное обеспечение за счет средств 
регионального финансирования, при сред-
ней стоимости рецепта превышающем 250 
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тысяч рублей. При этом в части регионов, 
пациенты с редкими заболеваниями, в том 
числе дети, сталкиваются с вопросами не-
полного, несвоевременного обеспечения, 
либо полного отказа в лечении со сторо-
ны администрации субъекта федерации. 
Ситуация с обеспечением пациентов с 
редкими заболеваниями далека от идеаль-
ной и требует пристального внимания со 
стороны государства и общества. Сравни-
тельно высокая стоимость лекарственной 
терапии редких заболеваний в расчете на 
одного пациента, в настоящее время яв-
ляется значительной нагрузкой для реги-
онов. Многочисленные обращения регио-
нов к федеральному центру с просьбой о 
федеральном финансировании пациентов 
с редкими заболеваниями, а также Пору-
чение Президента РФ Правительству РФ 
по формированию механизмов софинан-
сирования расходов бюджетов субъек-
тов РФ на лечение больных, страдающих 
редкими (орфанными) заболеваниями за 
счет бюджетных ассигнований федераль-
ного бюджета, в том числе за счет средств, 
полученных в результате экономии при 
проведении централизованных закупок 
лекарственных средств (Пр-1165, п2в-1), 
Поручение Правительства РФ № ОГ-П12-
5814 от 31 июля 2014 года  Министерству 
здравоохранения РФ о закреплении  пол-
номочий по организации лекарственно-
го обеспечения больных с редкими за-
болеваниями и его финансированию по 
уровням власти с учетом региональных 
особенностей заболеваемости редкими 
(орфанными) заболеваниями, запрос 
Уполномоченного по правам человека в 
РФ о решении вопроса по изменению пра-
вового регулирования правоотношений в 
сфере обеспечения достойной жизни лиц, 
страдающих орфанными заболеваниям и 
последующее Поручение Правительства 
РФ № ОГ-П12-6428 от 26 августа 2014 года 
Министерству здравоохранения РФ, Ми-
нистерству финансов РФ, Минпромторгу 
РФ и Министерству экономического раз-
вития РФ подтверждают необходимость 
скорейшего решения социального и жиз-
ненно важного вопроса лекарственного 
обеспечения пациентов с редкими заболе-
ваниями на федеральном уровне.  

В настоящее время в ряде регионов 
России (Свердловская область, Москва, 
Московская область) создана эффектив-
ная система оказания медицинской по-
мощи пациентам с редкими заболевани-
ями, включающая пакет постановлений 
и административных решений, обеспе-
чивающий эффективную маршрутиза-
цию пациента с редким заболеванием от 
момента постановки диагноза, получения 
лекарственного обеспечения и монито-
ринга эффективности лечения. Система 
распределения ответственных за редкие 
заболеваниям на взрослую и детскую па-
тологию, закрепленная ответственность 
за главными специалистами региона, по-
зволяет проводить точную и своевремен-

ную диагностику и оптимизировать время 
на постановку пациента на лечение. Соз-
данная система бюджетного обеспечения 
и планирования закупок лекарственных 
средств для лечения пациентов с редки-
ми заболеваниями позволяет проводить 
терапию постоянно и в полном объеме. 
Высокий уровень гармонизации регио-
нальной программы государственных га-
рантий в части бюджетных обязательств 
по медикаментозному лечению редких 
заболеваний в регионе может быть при-
мером для других регионов России и  мо-
жет быть активно внедрен в практику 
региональных властей. В ряде регионов 
идет конструктивный и постоянный ди-
алог между властью, медицинским со-
обществом и организациями пациентов, 
способствующий дальнейшему развитию 
системы оказания медицинской помо-
щи пациентам с редкими заболеваниями. 
Такие регионы могут быть примерами 
возможностей субъектов федерации по 
оказанию квалифицированной и своевре-
менной медицинской помощи пациентам 
с редкими заболеваниями. 

К сожалению, в ряде регионов (Ни-
жегородская область, Республика Татар-
стан, ряде республик Северного Кавказа) 
несмотря на государственные гарантии, 
отмечаются сложности с оказании своев-
ременной и полной помощи пациентам с 
редкими заболеваниями, возможно свя-
занные с недостатком финансирования 
или особенностями организации системы 
оказания медицинской помощи. Ситуа-
ция с лекарственным обеспечением этой 
группы пациентов остается напряжённой. 
Дети и взрослые с тяжелыми, хрониче-
скими, инвалидизирующими заболева-
ниями в ряде регионов получают лечение 
с перерывами, либо не получают вовсе. 
Приобретение лекарственных средств, 
ввиду высокой стоимости годового кур-
са лечения, превышающего сотни тысяч 
рублей и требующего пожизненного при-
менения препаратов, подчас невозможно 
для пациентов и их родственников за счет 
собственных средств. Судебные иски па-
циентов к региональным органам власти, 
с требованиями обеспечить их лечением, 
часто все равно приводят к отсрочкам на-
чала лечения, перерывам в лечении, либо 
к его полному отсутствию ввиду баналь-
ных задержек в финансированиию.. Име-
ются случаи административного давления 
на врачей-экспертов и пациентов, направ-
ленных на отказ от лечения. В ряде регио-
нов, ввиду отсутствия современных регла-
ментов по доступу пациентов с редкими 
заболеваниями к высокозатратной лекар-
ственной терапии, проводятся региональ-
ные врачебные комиссии, отменяющие 
консилиумы врачей-экспертов федераль-
ных клиник, имеющих опыт диагностики 
и лечения «редких» пациентов. Имеются 
случаи затягивания с началом жизненно 
важной терапии с использованием раз-
личных уловок, приведшие к печальным, 

в некоторых случаях, летальным исходам.  
В настоящее время вопросы реабилита-
ции пациентов с редкими заболеваниями, 
вопросы оказания паллиативной службы 
для детей с редкой наследственной гене-
тической патологией в целом по стране 
находятся в зачаточном состоянии и тре-
буют скорейшего решения.

Учитывая вышеизложенное и, исходя 
из необходимости продолжения и введе-
ние новых мер, направленных на развитие 
системы помощи пациентам с редкими 
заболеваниями, участники Форума реко-
мендуют:

Правительству РФ: 1.) Рассмотреть 
вопрос создания межведомственной пра-
вительственной комиссии направленной 
на разработку и принятия государствен-
ной национальной программы  по ред-
ким заболеваниям для стимулирования 
исследований и разработок в области 
редких заболеваний; создания новых от-
ечественных лекарственных средств и 
медицинских изделий для лечения паци-
ентов с редкими заболеваниями; даль-
нейшего развития комплексной, полной и  
сбалансированной системы оказания ме-
дицинской помощи, реабилитации, соци-
альной поддержки пациентам с редкими 
заболеваниями в России; 2.) Поддержать 
реализацию Поручения Президента РФ 
по формированию механизмов софинан-
сирования расходов бюджетов субъек-
тов РФ на лечение больных, страдающих 
редкими (орфанными) заболеваниями, за 
счет бюджетных ассигнований федераль-
ного бюджета; 3.) Не допустить прекра-
щения финансирования Программы под-
держки СО НКО, в том числе работающих 
по направлению помощи пациентов с ред-
кими заболеваниями. 

Роспотребнадзору: 1.) Рассмотреть 
вопросы пресечения  недобросовестной 
рекламы об излечении детей отдельными 
орфанными заболеваниями и остановке 
их регресса.

Министерству здравоохранения РФ: 
1.) Рассмотреть возможность создания 
в Министерстве здравоохранения РФ 
специализированного подразделения 
(штатных единиц) занимающегося про-
блемами пациентов с редкими заболева-
ниями, в том числе проблемами взрослых 
пациентов с орфанной патологией; 2.) 
Рассмотреть возможность создания про-
фессионального федерального эксперт-
ного комитета по редким заболеваниями 
при Министерстве здравоохранения РФ, в 
функции которого может входить иници-
ация приказов/положений, регламенти-
рующих оказание своевременной точной 
диагностики и правильного полного лече-
ния пациентов с редкими заболеваниями; 
проведению профессиональной эксперти-
зы инициатив общественных и профес-
сиональных объединений в области про-
блем орфанных пациентов; мониторинга 
за эффективностью лечения пациентов с 
редкими заболеваниями, включенными  
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в государственные программы высоко-
затратного лекарственного обеспечения; 
3.) Инициировать проведение проверок 
региональных органов исполнительной 
власти системы здравоохранения на пред-
мет соответствия регионального законо-
дательства федеральным законам/поста-
новления в области редких заболеваний; 
4.) Рассмотреть возможность расширения 
диагностической/лечебной базы в регио-
нах страны путём фактической легализа-
ции созданных «де факто» профильных 
федеральных центров по лечению ред-
ких заболеваний (лизосомные болезни 
накопления у детей при Научном центре 
здоровья детей г. Москва, лизосомные 
болезни накопления у взрослых при Гема-
тологическом научном центре в г. Москва 
и др.), а также создания межрегиональ-
ных и крупных региональных экспертных 
центров для максимально эффективной 
диагностики больных с подозрением 
на наличие орфанного заболевания; 5.) 
Инициировать дальнейшее развитие об-
щефедерального регистра пациентов с 
орфанными заболеваниями, позволяюще-
го в полной мере вести учет пациентов с 
редкими заболеваниями в России (учетом 
максимально большего охвата различных 
заболеваний) и осуществлять мониторинг 
эффективности проводимой терапии при 
наличии таковой; 6.) Инициировать раз-
работку, создание и утверждение критери-
ев назначения/отмены высокозатратной 
лекарственной терапии, предназначенной 
для лечения пациентов с редкими заболе-
ваниями; 7.) Способствовать созданию и 
утверждению клинических рекомендаций 
по диагностике и лечению редких заболе-
ваний в РФ; 8.) Инициировать создание, 
общественное обсуждение и принятие 
критериев включения отдельных редких 
заболеваний в перечень жизнеугрожа-
ющих и хронически прогрессирующих 
редких заболеваний, регламентируемо-
го Федеральным законом от 21.11.2011 
N 323-ФЗ «Об основах охраны здоровья 
граждан в Российской Федерации» и По-
становлением Правительства №403 от 26 
апреля 2012 г.  «О порядке федерального 
регистра лиц, страдающих жизнеугро-
жающими и хроническими прогрессиру-
ющими редкими (орфанными) заболе-
ваниями, приводящими к сокращению 
продолжительности жизни граждан или 
их инвалидности, и его регионального 
сегмента»; 9.) Рассмотреть вопрос о вклю-
чении в федеральную программу «7 нозо-
логий»  (пункт 2 части 1 статьи 15 Феде-
рального закона  от 21.11.2011 № 323-ФЗ 
«Об основах охраны здоровья граждан в 
РФ») дополнительных заболеваний, ко-
торые подлежат лечению за счет средств 
федерального бюджета, и лечение кото-
рых является высокозатратным. 10.) Рас-
смотреть вопрос о включении в перечень 
показателей, контролируемых при оцен-
ке эффективности деятельности органов 
управления здравоохранением субъектов 
РФ показателя обеспеченности лекар-
ственными препаратами лиц, страдающих 
заболеваниями, включенными в перечень, 
установленный постановлением Пра-
вительства РФ №403 от 26.04. 2012 г.  «О 
порядке федерального регистра лиц, стра-
дающих жизнеугрожающими и хрониче-
скими прогрессирующими редкими (ор-
фанными) заболеваниями, приводящими 
к сокращению продолжительности жизни 
граждан или их инвалидности, и его ре-
гионального сегмента»; 11.) Определить 
возможности наделения профильных фе-

деральных / региональных центров функ-
циями Центров по редким заболеваниям 
по отдельным заболеваниям/группам за-
болеваний с учетом специализации цен-
тров, оснащенности и кадрового состава, 
обладающего необходимыми знаниями и 
навыками; 12.) Инициировать создание 
процедуры информированного согласия 
пациента с редким заболеванием на веде-
ние здорового образа жизни и осуществле-
ния контроля со стороны лечащих врачей, 
при нахождении пациента на пожизнен-
ном высокозатратном государственном 
лекарственном обеспечении; 13.) Оказать 
поддержку общественным объединениям 
пациентов при участии врачей экспертов 
в русификации международного портала 
Орфанет (Orpha.net) направленного на 
улучшения осведомленности врачей и па-
циентов о методах диагностики и лечения 
редких заболеваний; 14.) Способствовать 
проведению образовательных меропри-
ятий для врачей, среднего медицинско-
го персонала, сотрудников лабораторий, 
направленных на повышение образова-
тельного уровня в области диагностики 
и лечения редких заболеваний; 15.) Со-
вместно с Министерством образования 
РФ способствовать внедрению в процесс 
обучения студентов старших курсов выс-
ших медицинских учреждений блоков по 
особенностям клинической диагностике 
редких заболеваний; 16.) Способствовать 
дальнейшему распространению знаний 
и навыков работников медицинских и 
социальных учреждений при уходе за тя-
жело-больными, умирающими пациента-
ми, в том числе детьми с редкими забо-
леваниями, способствовать дальнейшему 
становлению и развитию паллиативной 
службы, института квалифицированных 
сиделок; 17.) Инициировать вопрос воз-
можностей лишений родительских прав 
родителей, намеренно отказывающихся 
от лечения детей при имеющемся лечении 
и хорошем клиническом прогнозе; 18.) 
Разработать порядок информирования 
пациентов с редкими заболеваниями при 
внесении их в Перечень лиц, страдающих 
редкими жизнеугрожающими заболева-
ниями; 19.) Инициировать дальнейшее 
развитие этических норм поведения вра-
чей при информировании пациентов с 
редкими, часто неизлечимыми патологи-
ями,  при вновь поставленном диагнозе; 
20.) Изыскать возможность включения 
российских специалистов в международ-
ные группы по исследованию отдельных 
орфанных заболеваний; 21.) Пазработать 
стандарты реабилитации, медицинской 
и социальной реабилитации людей с ор-
фанными заболеваниями; 22.) Ввести в 
систему реабилитации перечень обяза-
тельных реабилитационных мероприятий 
для детей-инвалидов таких методов, как 
гидротерапия, иппотерапия, музыкотера-
пия и др. для работы с детьми с множе-
ственными нарушениями, в том числе с 
детьми и взрослыми с синдромом Ретта; 
23.) Рассмотреть возможность ввоза в 
Россию препаратов не зарегистрирован-
ных в РФ, но прошедших клинические 
испытания и разрешенные к применению 
в Европейских странах и США, которые 
являются жизненно необходимыми при 
конкретных орфанных заболеваниях; 
24.)  Изучить вопрос о мотивации лабо-
раторных кадров заниматься трудоёмкой 
высококвалифицированной и малоо-
плачиваемой работой врачей-генетиков, 
оканчивающих «лабораторные» факуль-
теты медицинских ВУЗов, которые не 

идут в профессию, а также изыскать воз-
можность решения проблемы специали-
стов с хорошей базовой биологической 
подготовкой других вузов (например, 
биологи, химики МГУ им. М.В. Ломоносо-
ва), которым запрещается работать в ла-
бораториях медицинского профиля; 25.) 
Выйти с законодательной инициативой 
об обеспечении лечения пациентов путем 
формирования механизмов софинансиро-
вания расходов бюджетов субъектов РФ 
на лечение больных, страдающих редкими 
(орфанными) заболеваниями, требующих 
высокозатратной лекарственной терапии, 
за счет бюджетных ассигнований феде-
рального бюджета, при условии наличия 
критериев для назначения терапии снятия 
с лечения и регламентированных согласо-
ванных действий со стороны врачей-экс-
пертов регионов и специализированных 
федеральных центров и последующей 
инициации федеральной программы по 
редким заболеваниям, требующих высо-
козатратной лекарственной терапии, вви-
ду экономии финансовых средств при оп-
товых закупках и учетом положительного 
клинического и экономического эффекта 
работы федеральной программы «7 нозо-
логий».

Органам государственной власти 
субъектов РФ: 1.)Инициировать воз-
можности поэтапной федерализации 
обеспечения лечения пациентов путем 
формирования механизмов софинанси-
рования расходов бюджетов субъектов 
РФ на лечение больных, страдающих ред-
кими (орфанными) заболеваниями, тре-
бующих высокозатратной лекарственной 
терапии, за счет бюджетных ассигнований 
федерального бюджета, и последующей 
инициации федеральной программы по 
редким заболеваниям, требующих высо-
козатратной лекарственной терапии; 2.) В 
оперативном режиме, при наличии про-
блем с финансированием лекарственного 
обеспечения пациентов с редкими заболе-
ваниями, осуществлять запросы-обраще-
ния к Правительству РФ о невозможности 
полного исполнения субъектом возло-
женных на него полномочий в необходи-
мом объеме и оперативном рассмотрении 
вопроса о предоставлении субсидий из 
федерального бюджета на исполнение 
расходных обязательств, связанных с ме-
роприятиями по финансовому обеспече-
нию закупок лекарственных препаратов и 
специализированных продуктов питания, 
предназначенных для лечения граждан, 
страдающих заболеваниями, включен-
ными в перечень жизнеугрожающих и 
хронических прогрессирующих редких 
(орфанных) заболеваний, приводящих к 
сокращению продолжительности жизни 
граждан или их инвалидности.

Участники Форума выражают уве-
ренность, что слова Президента Рос-
сии В.В.Путина, произнесенные им на 
Общероссийском форуме «Государство 
и гражданское общество: сотрудни-
чество во имя развития» о создании 
максимально комфортных условий для 
работы социально ориентированных 
некоммерческих организаций, найдут 
всемерную поддержку и практическое 
осуществление в ближайшем будущем.
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НОВОСТНАЯ ФОТО ЛЕНТА
24.09.2014 | МЕДИЦИНСКИЙ СОВЕТ ЭКСПЕРТОВ ПО ОРФАННЫМ ЗАБОЛЕВАНИЯМ 

В настоящее время в Свердловской области создана эффективная система оказания медицинской помощи пациентам с редкими заболеваниями, вклю-
чающая пакет постановлений и административных решений, обеспечивающий эффективную маршрутизацию пациента с редким заболеванием от мо-
мента постановки диагноза, получения лекарственного обеспечения и мониторинга эффективности лечения. Система распределения ответственных 
за редкие заболеваниям на взрослую и детскую патологию, закрепленная ответственность за главными специалистами региона, позволяет проводить 
точную и своевременную диагностику и оптимизировать время на постановку пациента на лечение. Созданная система бюджетного обеспечения и 
планирования закупок лекарственных средств для лечения пациентов с редкими заболеваниями позволяет проводить терапию постоянно и в полном 
объеме. Высокий уровень гармонизации региональной программы государственных гарантий в части бюджетных обязательств по медикаментозному 
лечению редких заболеваний в регионе может быть примером для других регионов РФ и который может быть активно внедрен в практику региональ-
ных властей. Однако, рост числа больных, рост цен на препараты в которых нуждаются пациенты, с учетом дефицита регионального бюджета, ставит 
под сомнение возможности обеспечения лекарственной терапией всех нуждающихся пациентов. Данный вопрос может быть решен путем софинан-
сирования медикаментозного лечения пациентов с редкими, в большей степени высокозатратными, заболеваниями за счет средств федерального 
бюджета. Свердловская область приветствует Поручение, данное Президентом РФ Правительству РФ, и заинтересована в его успешной реализации. 
Федеральное софинансирование позволит освободить средства областного бюджета для программ дальнейшего развития системы здравоохранения.

В Брюссель, Бельгия, прошел очеред-
ной международный конгресс по «Ле-
карственным препаратам для редких 
заболеваний». Среди участников были 
производители, исследователи, предста-
вители организций пациентов. Доклад-
чики рассказали о последних достиже-
ниях в области разработки и внедрения 
препаратов, поделились своими пла-
нами и сложностями в области разра-
ботки новых лекарственных средств. 

«В России нужна государственная политика в отношении редких заболеваний.» - именно с таким призывом выступили 
представители «Союза пациентов и пациентских организаций по редким заболеваниям» на круглом столе «Проблемы 
законодательного регулирования и финансирования медицинской помощи лицам, страдающими редкими (орфанным) 
заболеваниями», проведенного Комитетом Государственной Думы по охране здоровья в декабре 2014 года в г. Москве.
Редкие болезни это плацдарм для научных разработок, престиж и национальные интересы страны. Дан-
ный вопрос не может и не должен решаться только в Министерстве здравоохранения, как это приня-
то в настоящее время. Вопрос государственной важности должен лежать в компетенциях межведом-
ственной правительственной комиссии. «Тушение пожаров», предпринимаемое часто в настоящее время 
пациентами, врачами и чиновниками в виде индивидуального, практически вручную управляемого, процесса по-
мощи, вряд ли сможет сделать нашу страну намного счастливей. Только государственная политика, охватывающая 
всю цепочку от создания до применения препарата, от диагностики до реабилитации пациента, только четкая си-
стема оказания медицинской помощи больным с редкими заболеваниями сможет сдвинуть камень с мертвой точки.

06.11.2014 | Г. ЕКАТЕРИНБУРГ - КРУГЛЫЙ СТОЛ «СИСТЕМА ОКАЗАНИЯ МЕДИЦИНСКОЙ ПОМОЩИ И 
СОЦИАЛЬНОЙ ПОДДЕРЖКИ ПАЦИЕНТАМ С РЕДКИМИ ЗАБОЛЕВАНИЯМИ В СВЕРДЛОВСКОЙ ОБЛАСТИ»

12-14.11.2014 | ОРФАН ДРАГ КОНГРЕСС

03.12.2014 | КРУГЛЫЙ СТОЛ В ГОСУДАРСТВЕННОЙ ДУМЕ ПО ТЕМЕ РЕДКИХ (ОРФАННЫХ) ЗАБОЛЕВАНИЙ
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Рабочая встреча по несовершенному остеогенезу (далее НО) врачей экспертов, чиновников федерального Минз-
драва и представителей организаций пациентов прошла в Министерстве здравоохранения в декабре 2014 года. 
Ведущий российский эксперт по НО проф. Белова Н.А. рассказала что в коммерческой московской клинике - 
«GMS Clinic» работает программа для детей с НО, где пациенты, в большинстве случаев, абсолютно бесплатно, 
могут пройти первичное диагностическое обследование и получить необходимую медицинскую помощь. Такой 
опыт для нашей страны является уникальным и может быть востребован со стороны ведущих федеральных и 
региональных клиник. На сегодня, терапией выбора является раннее применение бисфосфонатов у пациентов 
со среднетяжелым и тяжелым течением заболевания. Хирургическая помощь таким пациентам, без поддержи-
вающего лечения препаратами группы бифосфонатов, значительно затруднена, часто невозможна.  Опытом на-
блюдения и лечения пацинтов с НО поделился зав. отд. Научно-исследовательского детского ортопедического 
института им. Г.И.Турнера Буклаев Д.С.: «Возможности оперативной хирургической помощи для пациентов с 
НО зачастую ограничены отсутствием в арсенале хирурга телескопических штифтов, проходящих процедуру 
регистрации в России. Штифты предназначены, преимущественно, для хирургического лечения детей с НО 
и могут существенно изменить сложившуюся ситуацию.» В отделении восстановительного лечения детей с 
нефро-урологическими заболеваниями и метаболическими болезнями, НЦЗД МЗ РФ под руководством зав. 
отделения Маргиевой Т.В. тоже проводится наблюдение и лечение пациентов с несовершенным остеогенезом.

28.12.2014 | СОВЕЩАНИЕ В МИНЗДРАВЕ РФ - «ВОЗМОЖНОСТИ ОКАЗАНИЯМЕДИЦИНСКОЙ ПОМОЩИ 
ПАЦИЕНТАМ С НЕСОВЕРШЕННЫМ ОСТЕОГЕНЕЗОМ»

По инициативе «Союза пациентов и пациентских организаций по редким заболеваниям» и организации пациентов «Хантер-синдром», «Хруп-
кие дети» в здании ОПРФ прошла - Первая Новогодняя Елка для детей с редкими генетическими заболеваниями... На празднике были са-
мые разные дети – кто то был настолько хрупок, что родители давали рекомендации Деду Морозу как правильно брать на руки ребенка. Кого 
то ввиду хрупкости кожи нужно было очень осторожно обнимать. Было много детей на инвалидных колясках, но и они чувствовали себя пол-
ноценными гостями праздника. Дети и взрослые окзазались в зачарованной стране полной улыбок, счастья и подарков. Редких детей пришли под-
держать люди с добрыми сердцами и открытыми душами.  Артисты телеканала «Карусель» создали сказку добра, любви, взаимовыручки и сча-
стья.  Известные люди - Ричард Бондарев, Наталья Русинова, Катерина Мажуль, Анна Чурина, дизайнер Анна Дубовицкая и Денис Шведов, 
приехали поддержать редких детей. И, конечно-же, Дед Мороз, Снегурочка, Снеговики, Баба Яга, Больничные Клоуны... Редкая сказка удалась!..

19.12.2014 | ПЕРВАЯ НОВОГОДНЯЯ ЕЛКА ДЛЯ ДЕТЕЙ С РЕДКИМИ ГЕНЕТИЧЕСКИМИ ЗАБОЛЕВАНИЯМИ

По инициативе МРБООИ «Союз пациентов и пациентских организаций по редким заболеваниям» при поддержке ФГБУ«Приволжский федераль-
ный медицинский исследовательский центр» в марте 2014 года в г. Нижний Новгород состоялся Круглый стол «Система оказания медицинской 
помощи и социальной поддержки пациентам с редкими заболеваниями в Нижегородской области». Круглый стол направлен на привлечение вни-
мания общественности к вопросам развития инфраструктуры оказания помощи пациентам с редкими заболеваниями в Нижегородской обла-
сти, призван найти оптимальные и срочные решения, направленные на сохранение здоровья и спасения жизней «редких» пациентов – жителей 
области. В настоящее время в Нижегородской области не в полной мере решенывопросы оказания медицинской и социальной помощи пациен-
там с редкими заболеваниями. Несмотря на государственные гарантии, дети и взрослые с редкими, тяжелыми, хроническими, инвалидизиру-
ющими заболеваниями в ряде случаев не получают патогенетическое лечение. отмечаются сложности ввиду недостатка финансирования и/или 
особенностей организации системы оказания медицинской помощи в регионе. Использование собственных средств пациентов на покупку ле-
карственных средств ввиду высокой стоимости годового курса лечения, превышающего сотни тысяч рублей, при условии пожизненного приме-
нения препаратов, не по карману пациентам и их родственникам. Судебные иски пациентов к региональным органам власти, требующим обе-
спечить лечением в соответствии с принятым законодательством, часто приводят к отсрочкам начала лечения, либо к его полному отсутствию. 

27.03.2015| Г. НИЖНИЙ НОВГОРОД - КРУГЛЫЙ СТОЛ «СИСТЕМА ОКАЗАНИЯ МЕДИЦИНСКОЙ ПОМОЩИ И 
СОЦИАЛЬНОЙ ПОДДЕРЖКИ ПАЦИЕНТАМ С РЕДКИМИ ЗАБОЛЕВАНИЯМИ В НИЖЕГОРОДСКОЙ ОБЛАСТИ»
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Встреча с Ником Вуйчичем – поистине легендарным человеком, способным не только вдохновлять миллионы людей, но и дарить им частичку своего 
неисчерпаемого оптимизма. Этого визита долго ждали и сам Ник, и его российские поклонники, ведь после выхода на русском языке своей первой книги 
«Жизнь без границ» Вуйчич пообещал, что обязательно приедет в Россию. «Все начинается с мечты! Конечно, далеко не каждая мечта может сбыться 
– говорить об обратном было бы обманом. Но я видел многих, очень многих людей, которые достигали своей мечты, несмотря ни на что», – подчерки-
вает Вуйчич. – «Я благодарен Богу, что родился в стране с большими возможностями и смог осуществить свои планы на жизнь... Сегодня же моя самая 
большая мечта – найти 400 миллионов людей на земле, которые будут готовы жертвовать по одному доллару в день, чтобы прекратить глобальный ми-
ровой голод. И я верю, что не правительство, не миллиардеры и власть имущие, а простые люди соберутся вместе и станут огромной силой, способной 
на многое. Так что мечтайте по крупному!» Представители МРБООИ «Союза пациентов и пациентских организаций по редким заболеваниям» и их
«Редкие пациенты», дети и взрослые, имели уникаьную возможность лично пообщаться с Ником, получить от него афтограф и теплые слова...

28.03.2015 | ВИЗИТ НИКА ВУЙЧИЧА В МОСКВУ

НОВОСТНАЯ ФОТО ЛЕНТА

По  инициативе «Союза пациентов и пациентских организаций по редким заболеваниям» и при реализации сотрудниками Института практи-
ческой психологии Национального исследовательского университета Высшая школа экономики Гули Базаровой и Светланой Дяченко в Мо-
скве в учебных аудиториях Высшей школы экономики прошел тренинг «Эффективная коммуникация для лидеров общественных пациент-
ских организаций по редким заболеваниям». Представители общественных организаций пациентов по болезни Гоше, порфирии, болезни 
Фабри, мукополисахаридозов, сотрудники «Союза пациентов и пациентских организаций по редким заболеваниям» смогли изучить теорети-
ческие аспекты и отработать практические моменты эффективного взаимодействия с представителями власти, врачами, непосредственно па-
циентами. Работа в общественной организации, отстаивающей права пациентов на медицинское обеспечение и социальную помощь часто со-
пряжено со стрессом и психологическим выгоранием. Как справиться с собой и с большим количеством психологических ребусов, с которым 
сталкиваются ежедневно сотрудники «редких» НКО? Каким образом лучше донести до пациента информацию о возможности получения по-
мощи? Как правильно взаимодействовать с чиновником, наделенного властью на жизнью и здоровьем пациентов с редкими заболеваниями, в 
том числе детьми? Как найти взаимопонимание и получить поддержку от врачей экспертов? На эти и другие вопросы лидеры общественных 
организаций по редким заболеваниям получили ответы и смогли на практике отработать основные элементы эффективного взаимодействия.

10/11.04.2015 | ТРЕНИНГ «ЭФФЕКТИВНАЯ КОММУНИКАЦИЯ ДЛЯ ЛИДЕРОВ ОБЩЕСТВЕННЫХ
ПАЦИЕНТСКИХ ОРГАНИЗАЦИЙ ПО РЕДКИМ ЗАБОЛЕВАНИЯМ»
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МНЕНИЕ ЭКСПЕРТА  / интервью
Карен Эйч /Karen Aiach/
Основатель, президент и главный испол-
нительный директор Lysogene, биотех-
нологической компании, специализи-
рующейся на внутримозговом способе 
доставки генов для лечения неврологиче-
ских заболеваний. 

Орфан Драганаут Блог взял интервью у Карен Эйч. 
Первый продукт Lysogene - SAF-301, продукт для 
генной терапии, предназначенный для лечения ли-

засомных болезней накопления (Lysosomal Storage Disease), 
Мукополисахаридоза третьего типа или болезни Санфилиппо.

Пожалуйста, поделитесь с читателями, как создавалась 
Lysogene и почему Вы стали участвовать?

KЭ. Моей дочери Орнелле, был поставлен диагноз MPSIII 
тип A в 2005 году, через несколько месяцев после рождения. 
MPSIIIA является смертельным редким лизосомальным за-
болеванием ЦНС связанным с большим колличеством ме-
дицинской помощи необходимой пациентру. Заболевание 
имеет огромное негативное воздействие на пациентов и чле-
нов их семей, при полном отсутствии лечения. Лечения яв-
ляется сложнореализуемым, потому что биологически, мозг 
создает определенные проблемы, связанные с трудностью 
доставки терапевтических агентов через гематоэнцефаличе-
ский барьер. Постепенно выяснилось, что внутримозговая 
генная терапия, вероятно, может оказаться наиболее реали-
стичным и надежным вариантом для таких пациентов. Как 
только я это поняла, я приняла решение учредить компанию 
Lysogene, вместе с Оливером Даносом (Olivier Danos) в каче-
стве научного консультанта.

Целью организации Lysogene является  преодоление 
огромного разрыва между большой несправедливостью по 
отношению к пациентам и членам их семей, с одной сто-
роны, и огромными талантами ученых с другой, - для того, 
чтобы создать безопасное и эффективное лечение для детей 
в сложной жизненно-угрожающей ситуации. Для начала я 
использовала свой проффесиональный опыт управления 
сложным международными проектами в консалтинговой 
компании Aртур Андерсен(Arthur Andersen) для того чтобы 
построить программу развития и организовать сбор средств. 
Для реализации проекта были привлечены выдающиеся уче-
ные, врачи, эксперты в области законодательного регулиро-
вания, пациентские группы, и другие члены профессиональ-
ного и пациентского сообществ, кторые сосредоточились на 
решении проблемы. Меньше чем за пять лет мы довели ре-
зультататы исследований до применения при лечении.   Мы 
находимся на стадии I / II клинических испытаний, первых 
генно-терапевтических испытаний, для мукополисахоридо-
за третьего типа А, начались в августе 2011 года.

В чем заключается миссия Lysogene?
KЭ. Миссей Lysogene является улучшение ситуации с 

нормальным ходом лечения неизлечимых, жизне-угрожа-
ющих заболеваний ЦНС. Мы делаем это на основе выдаю-
щихся научных достяженией в области разработок в генной 
терапии. Lysogene поддерживается ведущими медикобио-
технологическими организациями и недавно достиг уровня 
финансирования в 16,5 млн евро. Наша цель состоит в том, 
чтобы вывести на рынок первый препарат предназначенный 
для генной терапии болезни Санфилиппо А. Мы также рас-
ширяем линейку наших препаратов выводя второй продукт 
для лечения других редких заболеваний в области ЦНС. 

Lysogene является передовым разработчиком, лекарств, 
наши сотрудники  все время разрабатывают новые средства 
и методы лечечния, лечения необходимые для решения за-
дач в этой чрезвычайно сложной области.

Ваш первый продукт в линейке препаратов для генной 
терапии SAF-301 для Санфилиппо синдрома. На какой 
стадии развития находится SAF-301? Что такое «внутри-
мозговые доставки генов» и в чем его значимость?

В 2013 году мы успешно завершили фазу I II исследования 
с SAF-301. Посредством SAF-301 удается интрацеребрально 
вводить фермент AAVrh10  для замещения гена приводяще-
го к болезни Санфилиппо А.  На настоящий момент наша 
цель  заключается в оценке SAF-301 в фазе II / III как пригод-
ного для ключевых клинических исследований для получе-
ния разрещения на применение в регулирующих органах для 
получения разрешения на маркетинг в ЕС и США.

Внутримозговое генная терапия обеспечивает предо-
ставление функциональной версии дефектного гена непо-
средственно в мозг молодого пациента. Генной терапия осу-
ществляется  в виде одной дозы, попадающей в центральную 
нервную систему и обеспечивающую постоянный уровень 
терапевтического белка. В отличие от других подходов, на-
правленных на управление симптомами или профилактику 
осложнений, технология Lysogene сфокусирована на причи-
не, и, следовательно, в конечном счете, направлена на лече-
ние болезни как таковой. Важно отметить, что прием одно-
кратной дозы Lysogene, как ожидается, будет представлять 
пациентам и членам их семей новое качество жизни.

  Вы работаете с пациентскими правозащитными орга-
низациями по развитию SAF-301?

Ранние взаимодействия и сотрудничество с PAG были 
центральным стержнем внашей стратегии. Вот почему, ра-
бота Саманты Паркер Директора по доступности лекар-
ственных средств для пациентов, играет ключевую роль в 
нашей компании. Саманта имеет 15-летний опыт работы в 
области ислледования  редких заболеваний и системе госу-
дарственного здравоохранения. Она обращает особое вни-
мание на роль пациентских организаци и предоставление 
информации о доступе к терапии. Мы работаем в тесном 
сотрудничестве с пациентским сообществом с учетом на-
шей взаимной экспертизы на каждом этапе развития. Это 
бесценный опыт поскольку активность и советы пациентов  
и их родственников имели решающее значение для точного 
определения естественного течения MPSIIIA, определения 
качества жизни, разработке протокола о согласии участия в 
исследованиях, их данные проведении длительного наблю-
дения за пациентами до исследования.

Каким вы видете для себя отношения между  пациент-
скими организациями, биотехнологическими компания-
ми и международными регулирующими орнанами?

Эти отношения являются ключом к успешному проце-
су разработки лекарств. Это факт. Эти отношения должны 
активизировать принцип при котором участие в процессе 
разработки всех заинтересованных сторон является стан-
дартом. Я считаю, что это необходимая составляющая, ко-
торая приеведет, к скорому лечению пациентов, которые и 
являются ключевой фигурой в этом процессе. 

Спасибо за то что Вы нашли время поделиться с читате-
лями OrphanDrugnaut, новой информацие по поводу SAF-301.

Статья перевдена с разрешения правообладателя 
OrphanDrugnautBlog.
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Попович Л.Д.
Директор Института экономики здравоох-
ранения ВШЭ, эксперт в области здоровья 

Что государство сделало для пациентов с орфанными 
заболеваниями?
У нас есть в 323 законе определение «орфанных за-

болеваний» и правила финансирования их лечения. У нас 
официально признано, что 24 редких (орфанных) заболева-
ния из более 7000 существующих в мире включены в систему 
государственного отслеживания, регистрации пациентов, на 
них есть регистры, на них выделяются средства субъектами 
РФ. В разных объемах финансирование происходит по всем 
этим заболеваниям. Есть заболевания наиболее дорогие, 
это, например, мукополисахаридозы различных типов. Чем 
дороже препарат, тем больше проблема. На данный момент 
общее число редких больных, реализовавших свое право на 
получение лекарств, — 28,5%. Это цифры Минздрава. Раз-
брос по заболеваниям от 17% до 83 % у пациентов с «деше-
вой» двухмиллионной легочной гипертензией.

Какая модель госфинансирования кажется вам лучшей? 
У нас есть «7 нозологий» — это федеральное обеспече-

ние, есть, как вы сказали, перечень 24 — заболевания, за ко-
торые платят регионы, есть постановление о федеральных 
субвенциях…

Мне кажется, что тот вариант финансирования, который 
есть сегодня, — в любом случае наихудший. Потому что пе-
реносить на субъекты ответственность за выделение средств 
на заболевания, пациенты с которыми могут с разной степе-
нью вероятности оказаться в любой точке страны, и обес-
кровить тем самым региональные бюджеты, — неправильно. 
Проблема редких заболеваний — это проблема всей Россий-
ской Федерации, и наиболее правильно было бы возложить 
ответственность за ее решение на уровень федерации. На 
уровне региона решить проблему невозможно. Один боль-
ной мукополисахаридозом стоит 22 миллиона рублей, а то и 
больше, а это, по крайней мере, тысяча льготников по дру-
гим категориям. Субъекты сейчас решают этот вопрос, вы-
деляя несколько миллионов на какую-нибудь там комнату 
семье с пациентом, страдающим мукополисахаридозом, и 
отправляя их в богатую Москву. Пусть, мол, разбирается. 
Вся эта история реально плохо выстроена. 

В реальности у нас какие шансы, что когда-нибудь фе-
дерация возьмет на себя обязательства по всем орфаннам?

Это зависит от того, насколько общество готово ставить 
этот вопрос перед федерацией. Мы, профессиональное со-
общество, все время его поднимаем, но этого недостаточно.

Я не понимаю, как еще общество должно заявить. На 
мой взгляд, в последние несколько лет можно говорить о 
всплеске интереса к редким заболеваниям. Появляются но-
вые пациентские организации, разговоры выходят на новый 
уровень. Вот, в конце мая 2014 года было поручение прези-
дента правительству — разработать механизм федерального 
субсидирования. 

Есть важнейший инструмент — средства массовой ин-
формации. Люди свою картину жизни все еще выстраива-
ют на основе того, о чем пишут СМИ. Второй инструмент 

«Вряд ли мы добьемся больших денег на редкие заболевания, ситуация 
не та, но есть еще методы повышения доступности лечения!»

текст: Софья Шайдуллина
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— суды по обеспечению препаратами. И есть еще кое-что…
При, казалось бы, определенных законодательством прав 
пациентов с редкими заболеваниями на доступное лекар-
ственное обеспечение, больные с отдельными редкими за-
болеваниями находятся на разном уровне обеспеченности. 
Вот как это, от чего это происходит? У нас не выработана 
автоматическая система реализации этих прав, но способы 
есть! Есть, например, люди, которые это делают. Понятно 
же, что у программы «7 нозологий» были сильные лоббисты, 
что именно эти семь заболеваний были выбраны, потому что 
именно у них пациенты были лучше всего организованы, 
имели нормальные регистры… Люди тогда сумели доказать, 
что осчастливить маленькую группу людей политически 
выгодно, и что это красивый жест. Например, осчастли-
вить всех онкологических больных невозможно, а выбрать 
парочку редких заболеваний — реально. У меня тогда были 
сомнения, насколько все это справедливо, и мне до сих пор 
кажется, что это не дело. Почему нужно одного спасти, а 
других нет? Мне кажется, что общество у нас обсуждает во-
прос редких заболеваний в неправильном ключе. Проблему 
поднимают не очень корректно, население ее воспринимает 
так — нужно отобрать деньги у сотни детишек, чтобы отдать 
одному.

Но это не общество так рассуждает. Это логика государ-
ства. И публичные высказывания политиков. 

Прежде, чем объявлять о праве людей на лечение, нужно, 
конечно, убедиться, что это право подкреплено всеми меха-
низмами, в том числе экономическими. В противном случае 
это не просто политическое легкомыслие, это преступление. 
Люди ведь верят власти. Пока еще.

Что скажете про президентское поручение?
Там речь шла о другом. Речь шла как раз о программе «7 

нозологий». За счет отчислений Федерального бюджета фи-
нансируются только они, и речь про дозакупки по 7 нозо-
логиям, которые проводят субъекты при выявлении нового 
больного, не включенного в регистр. Кроме того, в поруче-
нии шла речь об оплате ВМП в стационарах, речь не шла об 
амбулаторном лечении. 323 закон никто менять не собирает-
ся. Пока, по крайней мере. А там написано, что ответствен-
ность на субъектах, и вот эта история надолго. Если обще-
ство не поставит вопрос жестко. Мы, эксперты, настаиваем. 
На лечение всех орфанных пациентов, зарегистрированных 
на 2014 год, нужно 14 с половиной миллиарда. Тратится 4 ( 
по данным редакции «РЕДКОГО ЖУРНАЛА» за 2014 было затра-
чено более 7 млрд руб.). Еще 10 — это неподъемно для реги-
ональных бюджетов.

   Как вы смотрите на возможное расширение «7 нозологий»?
   Это абсолютно ничего не решит. Да и, скорее всего, ни-

какого расширения не будет. Просто федеральный центр не 
хочет сейчас брать на себя дополнительные обязательства. 
Вряд ли мы добьемся больше денег, ситуация не та, но есть 
методы. 

  Так что вы предлагаете делать на данный момент? 
Кроме того, чтобы говорить о проблеме правильно?

   Искать разные другие способы повышения доступно-
сти дорогостоящих препаратов, создавать страховые меха-
низмы. Есть, например, нормальные экономические модели 
для этого. Есть модель риск-шеринга. Она в первую очередь 
существует для очень дорогостоящих препаратов. Это для 
случаев, когда на ограниченном числе больных получен ре-
зультат, но непонятно, будет ли такой эффект для всех.  Это 
модель разделения рисков — плательщика и фармкомпании. 
Государство договаривается с фармкомпанией и закупает 
препарат. Если на больном есть эффект, заказчик платит, 
если нет — то издержки у производителя. Там, где препарат 
не сработал, государство может сэкономить. Фармкомпании 

понимают, что если они договорятся с государством, то на 
их продукцию всегда будет спрос, и Россия, как большая 
страна, где в любом случае будет суммарно приличное коли-
чество пациентов с редкими заболеваниями, интересна им 
как рынок. Они готовы договариваться. Это уже совершенно 
рабочая модель в Италии, Великобритании, Австралии. Она 
приятна еще и тем, что при ней фармкомпании начинают 
быть честнее и точнее, выбирают именно подходящих паци-
ентов, чтобы не потерять деньги, отслеживают ситуацию. 

Еще, конечно, нужно тестирование на высокопенетрат-
ные гены. Практически вся Европа использует генетические 
карты. Намного дешевле не лечить, а предотвращать генети-
ческие заболевания, предотвращать горе. Можно, например, 
один раз во время обучения в школе протестировать девоч-
ку, а потом отца ребенка. Мы недавно были в Италии и гово-
рили об орфаннах. Так вот, там на всех хватает денег, потому 
что уровень предотвращаемости высокий. 

Многих пациентов сейчас волнует вопрос биоаналогов 
препаратов. Можно ли быть спокойными на тему провер-
ки эквивалентности лекарств с близкой, но не идентичной 
исходной молекулой? Могут ли   в России поступить на ры-
нок и тем более не появятся ли в госзакупках препараты с 
сомнительным профилем безопасности и непроверенной 
эффективностью?

Я пока не готова комментировать новый закон. Поче-
му-то Минздрав резко поменял свою позицию. Я же вот пока 
стою на том, что биотехнологические препараты автомати-
ческой замене не подлежат, даже если продуценты одинако-
вые. Там каждый препарат — отдельная песня. Каждый дол-
жен проходить отдельные клинические испытания, и нельзя 
так бездумно заменять одно на другое. Ни в одной стране, 
насколько я понимаю, это не поддерживается. Поправки еще 
принимаются, у фармкомпаний есть серьезные замечания, 
мы, как экспертное сообщество, контролируем этот вопрос. 

Также пациентов часто пугают дженерики. Можно го-
ворить отдельно, например, про муковисцидоз. Как вы 
считаете, отработан ли у нас механизм замены дженерика 
на оригинальный препарат, если у пациента действитель-
но индивидуальная непереносимость? 

Тема дженерической замены во всем мире сейчас неод-
нозначна. Вот, по новому закону, термина «оригинальный» 
препарат не будет, будет инновационный… Но это пока 
комментировать рано. Вопрос делится на две части: каче-
ство дженериков и субъективный фактор. ФАС настаивает 
сейчас на переводе рынка на дженерики. Я понимаю, что для 
повышения доступности это логично. Это сейчас мировая 
практика — переход на дженерики. За счет того, что они де-
шевле, можно обеспечить большее количество больных. Но 
вопрос «автоматической взаимозаменяемости» неоднознач-
ный, потому что у меня нет радостной уверенности, что если 
препарат у нас зарегистрирован, то сразу можно заменять. 
Индивидуальные замены должны быть и есть, этот институт 
создан. Важно, чтобы это все-таки действительно были еди-
ничные случаи. Я могу выглядеть каким угодно чудовищем, 
и эгоизм родителей, у которых ребенок «привык» к опреде-
ленному препарату, мне понятен, но нужно же понимать, что 
ресурсы не бесконечны, и искать компромисс, а дженериче-
ская замена — это, повторюсь, один из способов повышения 
доступности препаратов.
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МЕДИЦИНСКОЕ ОБОЗРЕНИЕ

текст: Журкова Н. В.
Старший научный сотрудник, к.м.н, 
ФГНБУ НЦЗД, г. Москва

НАСЛЕДСТВЕННЫЕ ЗАБОЛЕВАНИЯ,
СОПРОВОЖДАЮЩИЕСЯ НАРУШЕНИЕМ СЛУХА

Наследственные заболевания - заболевания,       эти-
ологическим фактором которого является мутация.
Хромосомные болезни - группа наследственных за-

болеваний, обусловленных изменением числа и структуры 
хромосом.

Частота хромосомных болезней составляет - 5-7 на 1000 
новорожденных.

Различают следующие хромосомные нарушения:
1). Болезни, связанные с нарушением числа аутосом (ане-

уплоидии, триплоидии и др.). 
2). Болезни, связанные с изменением числа хромосом 

(трисомиии, моносомии). 
3). Болезни, связанные с изменением структуры хромо-

сом (делеции, дупликации, инверсии, транс локации: сба-
лансированные и несбалансированные).

Наследственные заболевания, обусловленные микроде-
лециями и микродупликациями хромосом (болезни геном-
ного импритинга).

Моногенные болезни - заболевания, обусловленные му-
тациями на уровне гена.

Тип наследования - аутосомно доминантный, аутосом-
но-рецессивный, Х-сцепленный доминантный, Х-сцеплен-
ный рецессивный.

Митохондриальные заболевания - передаются от матери 
с митохондриальной ДНК.

Мультифакториальные  заболевания, врожденные поро-
ки развития.

В мире описано более 300 наследственных заболеваний с 
нарушением слуха, различными формами тугоухости, поро-
ками развития ушной раковины.

В статье описаны наиболее часто встречающиеся заболе-
вания, их основные клинические проявления. 

Синдром Гольденхара (гемифациальная микросомия, 
окулоаурикуловертебральная дисплазия) Omim 164210.

Частота развития заболевания - 1:3000 - 1:5000 новоро-
жденных. Этиология заболевания остается до конца неизвест-
ной. Большинство случаев - спорадические. Хотя выявлены 
семьи, у которых этот синдром передается по аутосомно-ре-
цессивному и аутосомно-доминантному типу наследования. 
У нескольких детей, имеющих клиническую симптоматику, 
сходную с Синдромом Гольденхара, были выявлены хромосо-
мные перестройки на 5, 8 и 21 хромосомах. В нескольких спо-
радических случаях  синдрома Гольденхара были выявлены 
мутации в Гене GSC, который является кандидатным геном 
для гена HFM. У пяти пациентов - в гене TCOF1, мутации в 
котором приводят к развитию синдрома Тричера-Коллинза. 
Основные клинические проявления заболевания: Гипопла-
зия скуловой или нижниечелюстной области; Макростомия, 
асимметрия рта (вытянут в оду сторону); Гипоплазия мими-
ческих мышц; Микротия; Преаурикулярные выросты, ямки; 
Атрезия наружного слухового прохода; Кондуктивная ту-
гоухость; Нейросенсорная тугоухость; Эпибульбарные дер-

моиды; Колобомы 
верхнего века; Ми-
крофтальм; В 70% 
случаев пораже-
ние односторон-
нее; Гипоплазия 
позвонков; Кли-
новидные позвон-
ки; В некоторых 
случаях - умствен-
ная отсталость, 
врожденные поро-
ки сердца.

Гемифациаль-
ная микросомия с 
пороками конеч-

ностей (141400 Omim).
Тип наследования предположительно аутосомно-доми-

нантный; Большинство случаев - спорадические; Врожден-
ные пороки конечностей; Трехфаланговые пальцы; Удвоение 
фаланг; Расщелина мягкого и твердого неба; Гемифациаль-
ная микросомия; Преаурикулярные выросты; Кожные выро-
сты в области нижней челюсти; Микротия; Атрезия наруж-
ного слухового прохода; Кондуктивная тугоухость; Данный 
синдром может рассматриваться как вариант Синдрома 
Гольденхара.

Бранхио-ото-ренальный синдром (Синдром Менльни-
ка-Фрейзера)(Omim 113650).

Тип наследования - аутосомно-доминантный; Заболева-
ние обусловлено мутациями в гене EYA1, расположенного на 
длинном плече хромосомы 8 (8q13.3); Частота заболевания 
1:40000 новорожденных; Длинное лицо; У 10 % пациентов 
-парез лицевого нерва; Нейросенсорная тугоухость (20%); 
Кондуктивная тугоухость (30%); Смешанная тугоухость 
(50%); Микротия; Чашеобразные уши; Деформация мочки, 
наружного уха; Бранхиогенные кисты или свищи; Стеной 
наружного слухового прохода; Пороки развития среднего 
и внутреннего уха; Атрезия или сужение слезного канала; 
Дисплазия Мондини; Прогнатия; Высокое небо; Расщелины 
твердого и мягкого неба; Расщепление небного язычка; Жа-
берные щели, расположенные симметрично с обеих сторон 
- редко; Дисплазия почек; Аплазия почек; Поликистоз почек; 
Пороки собирательной системы почек; Врожденный вывих 
бедра; Незавершенный поворот кишечника.

Бранхио-отический синдром (Omim 602588).
Тип наследования - аутосомно-доминантный; Заболева-

ние обусловлено мутациями в гене EYA1; Нейросенсорная 
тугоухость; Кондуктивная тугоухость; Смешанная тугоу-
хость; Микротия; Чашеобразные уши; Деформация мочки, 
наружного уха; Бранхиогенные кисты или свищи; Стеной 
наружного слухового прохода; Пороки развития среднего и 
внутреннего уха; Данный синдром иногда рассматривают, 
как вариант синдрома Мельника -Фрезера, но большинство 
исследователей склоняются к тому, что это разные заболева-
ния, вызванные аллельными мутациями гена EYA1.

Бранхио-окуло-фациальный синдром (Omim 113620).
Тип наследования - аутосомно-доминантный. Заболева-

ние обусловлено мутациями в гене TFAP2A, расположенно-
го на коротком плече 6 хромосомы - 6р24.3. Основные кли-
нические проявления заболевания: Пренатальная задержка 
роста; Задержка роста; Бронхиогенные кисты или свищи; 
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Атрофия или очаговая аплазия кожи; Гемангиомы на коже; 
Атрезия слезного протока; Колобомы; Микрофтальм; Ано-
фтальмия; Гамартома сетчатки; Дермоидные кисты глазни-
цы; Эпителиальные кисты радужной оболочки; Катаркта; 
Миопия; Монголоидный разрез глаз; Телекант; Миопия; 
Низкопосаженные, ротированнын ушные раковины; Гипо-
плазия верхней части завитка; Микротия; Преаурикулярные 
выросты; Кондуктивная тугоухость; Аномалии среднего уха; 
Свищи над ушами; Широкое, запавшее переносье; Псвев-
до-расщелины, расщелины губ, неба; Аномалии зубов; Ми-
крогнатия; Гипоплазия скуловых костей; Агенезия почек; 
Дисплазия почек; Клинодактилия, полидактилия, грубое на-
рушение дерматоглифики; Гипоплазия ногтей; Эктопия ти-
муса; Ранняя седина; Умственная отсталость легкой степни; 
Гнусавый голос.

Синдром микротии  нарушения слуха и расщелины 
неба (Omim 612290).

Тип наследования: аутосомно-доминантный, аутосом-
но-рецессивный. Заболевание обусловлено мутациями в 
гене HOXA2,  расположенном на коротком плече 7 хромо-
сомы - 7р15.2. Основные клинические проявления заболе-
вания: Микротия; Сужение наружного слухового прохода 
(выраженное - при аутосомно-рецессивных формах); Де-
формация слуховых косточек; Заполнение барабанной по-
лости костной тканью; Сращение слуховых косточек (при 
аутосомно-рецессивных формах); Кондуктивная тугоухость; 
Полная потеря слуха (при аутосомно-рецессивных формах); 
Расщелина твердого и мягкого неба.

Синдром Таунза-Брукса (Omim 107408).
Тип наследования - аутосомно-доминантный. Заболева-

ние обусловлено мутациями в гене  SALL1, который распо-
ложен на длинном плече 16 хромосомы 16q12.1. Основные 
клинические проявления заболевания: Нейросенсорная ту-
гоухость; Смешенная тугоухость; Маленькие, чашеобразные 
уши со свисающим завитком; Преаурикулярные выросты; 
Трехфаланговый, раздвоеннный широкий 1 палец; Преак-
сиальная полидактилия; Псевдоэпифиз 2-ой пястной кост; 
Сращение костей кистей и стоп; Гипоплазия или аплазия 3 
пальцев; Клинодактилия 5 пальцев; Эктопия или атрезия 
заднего прохода; Врожденные пороки влагалища и прямой 
кишки; Агенезия или гипоплазия почек, поликистоз почек; 
Пузырно-мочеточниковый рефлюкс; Расщепление мошонки; 
Гипоспадия; Иногда - умственная отсталость.

Синдром Фрейзера (синдром Фрайзера) (Omim 219000).
Тип наследования - аутосомно-рецессивный. Заболева-

ние обусловлено мутациями в генах FRAS1, расположенного 
на длинном плече 4 хромосомы - 4q21.21, GRIP1, располо-
женного на длинном плече 12 хромосомы - 12q14.3, и гена 
FREM2, расположенного на длинном плече 13 хромосомы 
- 13q13.3. Основные клинические проявления заболева-
ния: Двусторонний криптофтальм; Недоразвитие глазного 
яблока; Низкая граница роста волос на лбу на стороне по-
ражения; Западение лобной кости на стороне поражения; 
Широкий нос; Запавшее переносье; Недоразвитие крыльев 
носа; Чашеобразные ушные раковины; Микроотия; Атрезия 
слухового прохода; Пороки среднего уха; Кондуктивная ту-
гоухость; Расщелина твердого и мягкого неба; Стеноз трахеи; 
Атрезия трахеи; Кожная синдактилия на кистях и стопах; 
Крипоизм; Гипоспадия; Атрезия влагалища; Агенезия почек; 
Микроцефалия; Менингоцеле; Энцефалоцеле; Более 20% де-
тей погибают в первый год жизни.

Синдром Тричера-Коллинза (Синдром Франческетти, 
челюстно-лицевой дизостоз) (Omim 154500).

Тип наследования - аутосомно-доминантный. Заболева-
ние обусловлено мутациями в гене TCQF1, расположенно-
го на длинном плече 5 хромосомы - 5q31.3-q32. В настоящее 
время три типа данного заболевания. Основные клиниче-
ские проявления заболевания: Антимонголоидный разрез 

глаз; Гипоплазия скуловых костей; Микрогнатия; Колобома 
нижнего века; Отсутствие ресниц на нижнем веке; Аномалии 
ушных раковин; ВПР наружного слухового прохода; Кондук-
тивная тугоухость; Расщелина неба; Нарушения глотания; 
Низкая граница роста волос на висках; Гипоплазия средней 
трети лица; Врожденные пороки сердца; Крипторхизм.

Синдром Пендреда (Omim 274600).
Тип наследования - аутосомно-рецессивный. Заболева-

ние обусловлено мутациями в гене SLC26A4, расположенном 
на длинном плече 7 хромосомы, 7 q22.3. Основные клиниче-
ские проявления заболевания: Нейросенсорная тугоухость; 
Аномалии развития структур костного лабиринта внутрен-
него уха; Неполное разделение завитка улитки; Дисплазии 
лабиринта улитки; Широкий водопровод преддверия; В под-
ростковом возрасте - увеличение размеров щитовидной же-
лезы; Гипотиреоз; Карцинома щитовидной железы.

Синдром Варденбурга.
Тип наследования для  I, II и III типов - аутосомно-до-

минантный, для четвертого - аутосомно-рецессивный. Ос-
новные клинические проявления заболевания: Короткие 
глазные щели; Телекант; Нос прямой; Переносье широкое, 
высокое; Гипоплазированные крылья носа; Густые брови; 
Синофриз; Очаги депигментации на коже; Бесцветные рес-
ницы и брови; На глазном дне - картина, характерная для 
альбинизма; Седая прядь волос на лбу; Аплазия заднего по-

лукружного канала; Нейросен-
сорная тугоухость; Выступаю-
щая нижняя челюсть; Высокое 
стояние лопаток; Добавочные 
ребра; Spina bifida; Врожден-
ные пороки сердца.

   В заключение хотелось бы 
сказать, что при подозрении у 
ребенка на наследственную па-
тологию, сопровождающуюся 
различными формами наруше-
ния слуха, ребенок должен по-
лучить консультацию врача-ге-
нетика, и при необходимости 
ему будет проведено молеку-

лярно-генетическое обследование, исследование кариотипа  
для установления точного диагноза наследственного заболе-
вания, уточнения прогноза развития заболевания и возмож-
ности медико-генетического консультирования семьи. 
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Болезнь 
ФАБРИ в 
ФОКУСЕ

текст: Семенова Н.А.
Врач генетик, к.м.н., Центр неонатального 
скрининга Морозовской ДГКБ г. Москва

Определение 
Причиной Болезни Фабри (БФ) является низкая ак-
тивность фермента α-галактозидазы А (α-гал А) и 

прогрессирующее накопление в лизосомах глоботриаозил-
церамида (GL-3) в клетках всего организма. Классическая 
форма заболевания, встречающаяся у мужчин с активностью 
фермента α-гал А менее 1% и как правило манифестирует 
в детском возрасте в виде периодических болевых  кризов 
(боли в конечностях, акропарестезии), кожных появлений  
(ангиокератомы), нарушений потоотделения (ангидроз, ги-
погидроз и иногда гипергидроз), характерных нарушений 
прозрачности роговицы и хрусталика, а также протеинурии.  
Постепенное прогрессирование снижения функции почек, 
вплоть до терминальной стадии почечной недостаточности, 
происходит в третьем-пятом десятилетии жизни. В среднем 
возрасте  в период коррекции почечной недостаточности на-
чинают развиваться сердечно-сосудистые заболевания, ко-
торые являются одной из основных причин смертности этих 
пациентов. Женщины, имеющие гетерозиготную мутацию, 
как правило, имеют более мягкие проявления, которые де-
бютируют в более позднем возрасте, чем у мужчин с класси-
ческим фенотипом. При этом, у мужчин с активностью фер-
мента α-гал А выше 1% может быть   либо кардиологический 
клинический вариант, который, обычно, манифестирует в 
шестом-восьмом десятилетии в виде гипертрофии левого 
желудочка, недостаточности митрального клапана и/или 
кардиомиопатии, но без ХПН (хронической почечной недо-
статочности) или почечным вариантом, связанным с ХПН, 
но без кожных проявлений и без болевых кризов.

Диагностировать атипичные варианты БФ можно только 

путем скрининга. Предполагать БФ следует у всех пациентов 
с гипертрофией миокарда неясной этиологии и инсультом, 
развивающимся в молодом возрасте. У больных с изолиро-
ванным поражением почек диагноз может быть заподозрен 
на основании результатов исследования биоптата почки, в 
том числе при электронной микроскопии.

Диагностика
У мужчин, наиболее эффективным и надежным методом 

диагностики БФ является выявление дефицита α-галактози-
дазы (α-гал А) в плазме, изолированных лейкоцитах и / или 
культивируемых клетках. У женщин, измерение активности 
фермента α-гал А является ненадежным т.к. многие жен-
щины-носители имеют нормальную  активность фермента 
α-гал А. GLA является единственным геном, мутации в ко-
торых, как известно, вызывают БФ. Почти 100%  поражен-
ных мужчин имеют верифицированные  мутации гена GLA. 
Молекулярно-генетическое тестирование является наиболее 
надежным методом обследования женщин-носителей.

Генетическое консультирование
Верифицированный генетический дефект (мутация) гена 

GLA позволяет с помощью  молекулярно-генетических мето-
дов выявить на раннем этапе  заболевание у родственников 
пациента с целью раннего старта ферментзаместительной 
терапии и предотвращения у них развития сердечнососуди-
стых и почечных осложнений.

БФ характеризуется Х-сцепленным рецессивным типом 
наследования. При семейных формах, мать пораженного 
мужчины является облигатным носителем заболевания. В 
редких случаях пораженный мужчина имеет мутацию, воз-
никшую de novo. Женщины - носители имеют шанс передачи 
мутации гена GLA равный 50% при каждой беременности. 
Пораженный мужчина передает мутацию всем своим до-
черям. Обследование возможных носителей мутации для 
определения риска развития заболевания у родственников, 
а также для проведения пренатальной диагностики возмож-
но, если мутация идентифицирована.

Лечение
Разработана патогенетическая ферментзаместительная 

терапия рекомбинантными препаратами альфа-галактози-

МЕДИЦИНСКОЕ ОБОЗРЕНИЕ
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дазы А, которая  используется с 2001 года. Применяют агал-
сидазу альфа (Реплагал, Shire Human Genetic Therapies) и 
агалсидазу бета (Фабразим, Genzyme Corporation), которые 
получают с помощью линий фибробластов кожи человека и 
яичников китайских хомячков, соответственно.

 Для уменьшения болей и акропарестезии назначается 
дифенилгидантоин, карбамазепин, габапентин. Ингибиторы 
АПФ или блокаторы ангиотензиновых рецепторов назнача-
ются для коррекции протеинурии.

При ХПН проводится гемодиализ и/или транплантация 
почек. Роль ферментзаместительной терапии в профилакти-
ке отдаленных почечных, сердечных и неврологических  на-
рушений пока не доказана. Однако, экспертами рекоменду-
ется начало заместительной ферментной терапии как можно 
раньше всем мужчинам с БФ (в том числе детям и лицам с 
ХПН и почечной трансплантацией), а также женщинам с 
значимыми клиническими проявлениями, поскольку они 
имеют высокий риск в отношении сердечнососудистых, це-
реброваскулярных и неврологических осложнений. 

В России в 2013 году Министерством Здравоохранения 
РФ разработаны Федеральные клинические рекомендации 
по диагностике и лечению БФ (Проект 19.01.13) . Список 
исследований, которые необходимо проводить исходно и в 
динамике приведен в таблице 1. При этом, при наличии  по-
казаний интервалы между исследованиями могут быть со-
кращены.

Примечание:
* Используется в Европейских рекомендациях по диагно-

стике и ведению болезни Фабри («Guidelines for the Diagnosis 
and Management of Anderson-Fabry Disease») под редактор-
ством D.A.Hughes, U.Ramaswam, P.Elliott, P.Deegan, P. Lee, 
S.Waldek, G. Apperley, T.Cox and A.B.Mehta, 2008;

1 Создан Pain Research Group, WHO
2 www.sf-36.org; www.qualitymetric.com;
3 www.euroqol.org;
4 Whybra C., Kampmann C., Krummenauer F., Ries M. et al. 

The Mainz Severity Score Index: a new instrument for quantifying 
the Anderson-Fabry disease phenotype, and the response of patients 
to enzyme replacement therapy // Clin. Genet. – 2004. - Apr, №65 
(4). – P.299-307.

5 если была выявлена патология до начала ФЗТ.
6 если больному больше 5 лет.

Клинический случай: 
Мальчик 16 лет, единственный ребенок в семье, родите-

ли не состоят в кровнородственном браке, генеалогический 
анамнез не отягощен. От 1 беременности, протекавшей фи-
зиологично, срочных родов. При рождении состояние ре-
бенка удовлетворительное, масса 3450, длина 52см, оценка 
по шкале АПГАР 7/8 баллов. Раннее развитие по возрасту. 

В возрасте 10 лет после физической нагрузки мальчик 
ощутил боли в ногах, которые купировались самостоятель-

но. Родители ребенка обратились к ортопеду, 
патологии выявлено не выявлено. В дальней-
шем, после физических нагрузок боли в ногах 
стали появляться чаще, сопровождались подъ-
емом температуры до фебрильных значений, 
купировались самостоятельно. Ребенок кон-
сультировался в институте ревматологии, где 
патологии выявлено не было. С целью уточне-
ния диагноза мальчик был госпитализирован 
в педиатрическое  отделение МОНИКИ. Был 
установлен диагноз «Рецидивирующая инфек-
ция». Учитывая нарастание болевого синдро-
ма (боли участились, появлялись 1-2- раза в 
месяц), а также присоединились боли в руках, 
ребенок был обследован  в ММА им. Сеченова, 
где был установлен диагноз «Термоневроз». На-
значена седативная и сосудистая терапия. Лече-
ние было без эффекта. В последующие два года 
боли стали возникать чаще, наросла интенсив-
ность болевых кризов. Боли купировались при-
емом препарата НАЙЗ. В связи с ухудшением 
состояния, ребенок был госпитализирован в 
Детскую психоневрологическую больницу № 
18, где была заподозрена болезнь Фабри. В ла-
боратории наследственных болезней обмена 
МГНЦ РАМН были проведены энзимодиа-
гностка и ДНК- анализ. Диагноз БФ был под-
твержден. После проведенного  обследования 
выявлена умеренная альбуминурия, в динамике 
без нарастания. Была начата ферментзамести-
тельная терапия препаратом Реплагал. Терапию 
ребенок переносит хорошо. Спустя 6 месяцев 
лечения боли купировались. Анальгетические 
препараты отменены. 

Своевременная диагностика  и раннее нача-
ло фермент заместительной терапии пациентам 
с БФ позволят предотвратить прогрессирова-
ние заболевания и развития серьезных ослож-
нений, существенно влияющих на качество и 
продолжительность жизни людей с БФ.
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Аннотация
Введение: Болезнь Фабри (БФ) является лизосомной 
болезнью накопления, приводящей к прогрессиру-

ющим нарушениям функционирования нервной системы, 
почек и сердца. Ферментозаместительная терапия (ФЗТ) 
способна остановить или замедлить развитие болезни. По-
скольку терапия характеризуется сложностью введения 
препаратов и дороговизной, необходимо определить пра-
вильное применение. Наша цель состояла в формулировке 
согласованных европейских рекомендаций по началу и от-
мене ФЗТ у пациентов с БФ.

Методы: Посредством онлайн-опроса (n = 28) и личной 
встречи (n = 15) было проведено исследование методом 
Дельфи. На встрече присутствовали представители орга-
низации пациентов, выразившие свою точку зрения. Реко-
мендации были приняты с согласием ≥ 75 % и в отсутствие 
несогласных.

Результаты: Было достигнуто соглашение о том, что у 
мужчин с классическим формой болезни рекомендуется 
проводить ФЗТ как можно раньше при появлении первых 
клинических признаков поражения почек, сердца или го-
ловного мозга, однако возможность проведения ФЗТ также 
можно рассматривать в отсутствие клинических признаков 
или симптомов поражения органов у мужчин в возрасте 
≥ 16 лет. У женщин с классической формой БФ и мужчин 
с неклассической формой БФ лечение следует начинать 
при появлении ранних клинических признаков поражения 
почек, сердца или головного мозга. Для женщин с неклас-
сической формой БФ при ранних клинических признаках, 
предположительно связанных с ФБ, можно рассмотреть 
целесообразность проведения ФЗТ. Было достигнуто согла-
шение о том, что не следует проводить лечение пациентов с 

тяжелой почечной недостаточностью (СКФ < 45 мл/мин/1,73 
м2), пациентов, проходящих диализ, и пациентов со сниже-
нием когнитивных способностей, однако ко всем таким слу-
чаям необходимо подходить индивидуально. Отмену ФЗТ 
можно рассматривать для пациентов с последней стадией 
БФ или другими смертельными заболеваниями, приводящи-
ми к ожидаемой продолжительности жизни < 1 года. У паци-
ентов со снижением когнитивных способностей или отсут-
ствием ответа на лечение в течение 1 года и единственным 
показанием для ФЗТ в виде нейропатических болей также 
можно рассмотреть отмену ФЗТ. Также отмену ФЗТ следует 
рассмотреть у пациентов с терминальной стадией почечной 
недостаточности без возможности трансплантации почки 
в сочетании с сердечной недостаточностью поздней стадии 
(NYHA класс IV). ФЗТ следует отменить у пациентов, не со-
блюдающих указания или нерегулярно посещающих врача. 

Заключение: Рекомендации можно использовать в каче-
стве критериев начала и отмены ФЗТ, однако конечное ре-
шение необходимо принимать в индивидуальном порядке. 
Для оптимизации данных рекомендаций необходима даль-
нейшая согласованная работа.

Ключевые слова: Болезнь Фабри, ферментозаместитель-
ная терапия, рекомендации, метод Дельфи.

Предпосылки
Диагностические критерии и методы лечения часто ста-

новятся предметом споров и дискуссий. Это особенно спра-
ведливо для редких болезней, включая болезнь Фабри (БФ). 
Европейская рабочая группа по болезни Фабри (ЕРГБФ) 
является независимой организацией, состоящей преимуще-
ственно из врачей, занимающихся лечением БФ в Европе. В 
данной статье мы представляем результаты для согласован-
ных рекомендаций по началу и отмене ферментозамести-

МЕДИЦИНСКОЕ ОБОЗРЕНИЕ
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тельной терапии (ФЗТ) при БФ, полученные врачами ЕРГБФ 
с учетом комментариев представителей пациентов.

Болезнь Фабри
БФ (МакКусик 301500) представляет собой лизосомную 

болезнь накопления с Х-сцепленным типом наследования, 
встречающуюся у 1:40000-170000 новорожденных [1-3]. 
Обычно болезнь проявляется в более позднем возрасте [4]. 
Болезнь вызывается недостатком лизосомной гидролазы, 
α- галактозидазы A (AGAL-A), что приводит к накоплению 
глоботриаозилцерамида (Gb3) [5,6]. К настоящему време-
ни было описано более 600 вариантов гена α-галактозидазы 
A (GLA), большинство из которых встречаются в пределах 
отдельных семей [1]. У гемизиготных мужчин болезнь мо-
жет проявиться в детстве или в раннем подростковом воз-
расте в форме нейропатических болей, гипо- или ангидроза, 
диффузной ангиокератомы, воронковидной кератопатии и 
микроальбуминурии. В более позднем возрасте могут на-
блюдаться прогрессирующие почечная недостаточность, 
гипертрофическая кардиомиопатия и нарушения мозгового 
кровообращения (включая инсульты). Данный фенотип за-
болевания в настоящее время носит название классической 
формы БФ. Болезнь также может затрагивать гетерозигот-
ных женщин, однако в таких случаях фенотип более разноо-
бразный, и степень выраженности слабее. Как у мужчин, так 
и у женщин снижается продолжительность жизни, однако у 
мужчин это явление выражено сильнее [7,8].

Возраст проявления и прогрессирования болезни зна-
чительно варьирует как в пределах одной семьи, так и при 
сравнении разных семей [9]. В последние пять лет было 
показано, что у некоторых мужчин с доказанной вызываю-
щей болезнь мутацией гена GLA и сниженной активностью 
AGAL-A не проявляются все признаки и симптомы класси-
ческой формы БФ [1]. Данный фенотип называют некласси-
ческой формой БФ. У пациентов с неклассической БФ может 
проявляться один неспецифический симптом, например, 
хроническая почечная недостаточность или гипертрофия 
левого желудочка (ГЛЖ). Такие пациенты и женщины с 
БФ вносят значительный вклад в фенотипическую гетеро-
генность БФ. С другой стороны, неправильная постановка 
диагноза болезни Фабри пациентам с аллелью неопределен-
ной значимости (АНЗ) создает дополнительные сложности 
[4] (см. также таблицу 1) и может привести к началу фер-
ментозаместительной терапии в случаях, когда к этому нет            
показаний.

Для лечения БФ была разработана ФЗТ агалсидазой аль-
фа или агалсидазой бета. В 2001 году Европейское агентство 
по лекарственным средствам разрешило использование обе-
их агалсидаз «в исключительных случаях», то есть соиска-
тель не был способен предоставить исчерпывающих данных 
об эффективности и безопасности лекарства, поскольку БФ 
является очень редким заболеванием. Доза агалсидазы аль-
фа составляет 0,2 мг/кг (компания Shire, Лексингтон, Масса-
чусетс, США), доза агалсидазы бета составляет 0,3 – 1,0 мг/
кг (компания Genzyme, входящая в Sanofi, Кембридж, Масса-
чусетс, США). В настоящее время ни в одном прямом срав-
нительном исследовании двух ферментов не было показано 
превосходства или не меньшей эффективности одного из 
них [10,11]. В общем случае ФЗТ способна привести к умень-
шению сердечной массы [12-15] и снижению накопления 
Gb3 в почках [16-18], однако влияние на нарушения нерв-
ной системы и функцию почек менее очевидно [15,19-22]. 
Помимо этого, воздействие лечения на пациентов с неклас-
сической формой БФ обычно не исследуется отдельно, и ре-
зультаты для таких пациентов могут усложнить трактовку 
исходов лечения. Последние исследования фокусировались 
на специфических признаках, например, фиброзе сердца 

или тяжелой почечной недостаточности, способных снизить 
эффективность ФЗТ, поскольку наличие таких признаков 
указывает на необратимое повреждение органов [17,19,23]. 
На основе полученных данных часто рекомендуется раннее 
начало терапии. Однако термин «раннее начало терапии» 
до сих пор не был определен. Помимо этого, стоит вопрос, 
существует ли польза от лечения у пациентов в последней 
стадии болезни и пациентов, страдающих другими смер-
тельными заболеваниями. Существует несколько местных и 
национальных руководств и протоколов, содержащих кри-
терии начала и, в редких случаях, отмены ФЗТ, но междуна-
родный консенсус до сих пор достигнут не был.

Методы
Пациенты
Людей с мутацией гена GLA без проявления характерных 

фенотипических или биохимических признаков БФ часто 
сложно диагностировать. Для целей данной консенсусной 
процедуры обсуждались только пациенты с достоверным 
диагнозом БФ. Критерии диагностики были рассмотрены в 
отдельном исследовании, см. таблицу 1 [24].

Таблица 1 Диагностические критерии для достовер-
ной диагностики БФ (взято из Smid и др. с разрешения 
авторов [24])

Точный диагноз БФ
Мужчины Женщины
мутация GLA
+
недостаточность AGAL-A < 
5 % от среднего нормального 
значения в лейкоцитах
+

мутация GLA
+
нормальное содержание 
или недостаток AGAL-A в 
лейкоцитах
+

A или B или C
A
≥ 1 характерного признака/симптома БФ (нейропатические 
боли Фабри, воронковидная кератопатия или диффузная 
ангиокератома)*
B
повышение содержания (лизо)Gb3 в плазме (в пределах зна-
чений для мужчин с точным диагнозом БФ)
C
член семьи с достоверным диагнозом БФ, несущий идентич-
ную мутацию GLA
Сомнительный диагноз БФ
Мужчины/Женщины
Все пациенты с неспецифическим признаком БФ (например, 
ГЛЖ, инсультом в раннем возрасте, протеинурией), неудов-
летворяющие критериям достоверного диагноза БФ, несут 
АНЗ GLA. Требуются дальнейшие исследования в соответ-
ствии с диагностическими алгоритмами**.
«Золотой стандарт» сомнительного диагноза БФ
У пациентов с сомнительным диагнозом БФ, АНЗ и неспеци-
фическим признаком БФ, демонстрация характерного нако-
пления в затронутом органе (например, сердце, почке, но не 
коже) методом электронной микроскопии в соответствии с 
мнением патологоанатома в отсутствие приема препаратов, 
способных привести к накоплению, подтверждает диагноз 
БФ.

*Определения:
Нейропатическая боль при болезни Фабри удовлетворяет «ха-
рактерным клиническим критериям», если нейропатическая 
боль наблюдается в руках и/или стопах, начинается в возрасте 
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до 18 лет и усиливается при жаре, лихорадке. Количественное 
сенсорное тестирование (КСТ) показывает пониженный порог 
регистрации холода и повышенную плотность внутриэпидер-
мальных нервных волокон. Другие причины нейропатических 
болей отсутствуют.
Ангиокератома удовлетворяет «характерным клиническим 
критериям», если она проявляется скоплениям в характерных 
областях: на нижней части туловища, губах и вокруг пупка. 
Другие причины ангиокератомы отсутствуют.
Воронковидная кератопатия удовлетворяет «характерным 
клиническим критериям», если наблюдаются воронковидные 
отложения в роговице глаза. Другие причины кератопатии 
отсутствуют (пациент не принимает препараты, способные 
вызвать кератопатию, например, Амиодарон, Хлорохин).
**Алгоритмы для отдельных органов см. в Смид и др. [24] и 
Ван дер Толь и др. [41]. Мутация GLA = мутация гена α-галак-
тозидазы A; AGAL-A = лизосомная гидролаза α-галактозидаза 
A; БФ = болезнь Фабри; Gb3 = глоботриаозилцерамид; ГЛЖ = 
гипертрофия левого желудочка; АНЗ = аллель неопределенной 
значимости.

Процедура разработки согласованного заключения
Для участия в процедуре разработки согласованного ре-

шения были приглашены врачи и исследователи, участвую-
щие в повседневном уходе за пациентами с БФ (n = 41). Их 
попросили прислать местные или национальные докумен-
ты, содержащие информацию об используемых в их стране 
критериях начала и отмены терапии. Экспертов (n = 28) по-
просили в письменной форме раскрыть любые конфликты 
интересов (см. конфликты интересов). Для разработки груп-
пового соглашения о начале и отмене ФЗТ при БФ использо-
вался модифицированный метод Дельфи. На первом этапе 
командой исследователей (МБ, КХо) был составлен справоч-
ный документ, содержащий информацию о национальных и 
местных протоколах лечения, обзор критериев включения 
и исключения испытуемых рандомизированных клиниче-
ских испытаний и выдержку исследований, затрагивающих 
проблему ограниченной эффективности ФЗТ у пациентов 
с нарушениями почек и сердца, потенциально влияющими 
на исход ФЗТ (результаты литературного обзора представ-
лены в дополнительном документе 1). Также в документ 
были включены исследования влияния ФЗТ на головной 
мозг (ТИА/инсульты, поражение белого вещества) [12,19-
23] и боли [25,26], исследования эффективности ФЗТ у детей 
[27-32] и два исследования эффективности антител [33,34]. 
Затем для обсуждения критериев начала и отмены ФЗТ ко-
мандой исследователей был составлен онлайн-опросник. 
Участников экспертной группы попросили оценить крите-
рии по 5-балльной шкале Лайкерта (1 = полностью не согла-
сен, 2 = не согласен, 3 = затрудняюсь ответить, 4 = согласен, 
5 = полностью согласен) и добавить свои комментарии и 
предложения. После проведения опроса была организована 
личная встреча с представлением и обсуждением аноним-
ных результатов (абсолютных значений и комментариев). 
Для участия в обсуждении были приглашены представители 
пациентов из Международной сети болезни Фабри (МСБФ) 
и Группы поддержки и информирования по болезни Фабри 
из Нидерландов (ГПИБФН). После обсуждения содержание 
рекомендаций было соответствующим образом изменено, и 
участники экспертной группы вновь голосовали по 5-бал-
льной шкале Лайкерта. Конечные рекомендации были со-
ставлены после рассылки черного манускрипта участникам 
экспертной группы и учета из замечаний, присланных по 
электронной почте.

Статистические аспекты
Критерий включался в рекомендации по лечению, только 

если наблюдалось согласие 75 % и отсутствовало несогласие 
(т.е. > 75 % участников экспертной группы проголосовали 1 
или 2, и никто не проголосовал 4 или 5, и наоборот).

Результаты
Экспертная группа по разработке согласованного заклю-

чения
Был составлен список врачей и исследователей, участву-

ющих в повседневном уходе за пациентами с БФ. Данный 
список состоял из 41 эксперта, высказавшего интерес во 
вступлении в ЕРГБФ или известного вкладом в обсуждае-
мую область. Двадцать восемь экспертов (68 %) заполнили 
онлайн-опросник и 15 (37 %) участвовали в личной встрече. 
Четыре представителя пациентов из МСБФ и ГПИБФН (КЛ, 
ЛБ, АСв, ЭМ) приняли участие во встрече и обсуждениях. 
Все эксперты и представители пациентов высказали свое 
мнение о черновом манускрипте, который затем был исправ-
лен в соответствии с полученными замечаниями. В конце 
концов, все эксперты согласились с результатами, представ-
ленными в данном отчете.

Классы рекомендаций
В ходе личной встречи было принято решение классифи-

цировать силу рекомендаций по шкале, описанной в таблице 
2 [35]. Рекомендации были изменены в соответствии с этой 
шкалой. Необходимо отметить, что классификация основы-
валась, преимущественно, на клиническом опыте, неэкспе-
риментальных исследованиях и ограниченном числе ран-
домизированных направленных исследований, в которых в 
основном использовались суррогатные точки клинической 
эффективности.

Общее заключение
Онлайн-опросник состоял из 57 утверждений. В ходе 

личной встречи были обсуждены и изменены 34 (60 %) из 
57 утверждений, и одно утверждение было добавлено. В ре-
зультате было получено 58 утверждений, из которых 35 (60 
%) были обсуждены в ходе встречи. Сначала утверждение 
формулировалось как рекомендация класса I (т.е. «рекомен-
дуется лечение ФЗТ» или «рекомендуется отмена лечения 
ФЗТ»). Если при обсуждении утверждения не было достиг-
нуто соглашение, класс рекомендации снижался (классы IIA 
и IIB). Если соглашение не было достигнуто даже при фор-
мулировке утверждения в качестве рекомендации класса IIB 
(т.е. «следует рассмотреть начало лечения ФЗТ» или «следует 
рассмотреть отмену лечения ФЗТ»), делался вывод, что для 
данного утверждения соглашения достигнуть невозможно. 
Соглашение было достигнуто для 30 (86 %) из 35 утверж-
дений (см. дополнительный файл 2: таблица S1 и дополни-
тельный файл 3: таблица S2). Шесть (10 %) из остальных 23 
утверждений были опущены, поскольку экспертная группа 
решила, что они не относятся к рассматриваемой проблеме, 
и 17 (29 %) были рассмотрены в контексте других утверж-
дений или не обсуждались в ходе личной встречи в связи с 
ограничениями по времени.

Единые критерии начала ФЗТ
Экспертная группа пришла к заключению, что необхо-

димо различать мужчин и женщин, страдающих БФ, и клас-
сическую и неклассическую формы БФ. Разделение женщин 
на пациентов с классической и неклассической формами БФ 
основывается на наличии или отсутствии диффузной ангио-
кератомы, воронковидной кератопатии или очень высокого 
уровня (лизо)Gb3. Для мужчин с классической формой БФ 
экспертная группа заключила, что проведение ФЗТ можно 
рассматривать для пациентов старше 16 лет, даже в отсут-
ствие симптомов или клинических признаков поражения 
органов (рекомендация класса IIB). Диагноз классической 

МЕДИЦИНСКОЕ ОБОЗРЕНИЕ
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БФ у таких пациентов основывается на наличии мутации 
GLA, отсутствии или очень низкой остаточной активности 
фермента и наличии одного или нескольких следующих 
признаков: ангиокератома, воронковидная кератопатия или 
очень высокий уровень (лизо)Gb3. Лечение мужчин и жен-
щин с классической формой БФ и мужчин с неклассической 
формой БФ необходимо начинать при первых признаках по-
ражения органов (почек, сердца и/или ЦНС), соответствую-
щих течению БФ и необъяснимых другими патологиями (ре-
комендация класса I). Можно рассмотреть лечение женщин 
с неклассической формой БФ и ранними клиническими при-
знаками, указывающими на БФ (рекомендация класса IIB). 
Критерии начала лечения по отдельным органам описаны в 
таблице 3.

Утверждение о наличии гиперфильтрации (СКФ > 130 
мл/мин/1,73 м2 с корректировкой по возрасту (> 40 лет: –1 
мл/мин/1,73 м2/год [36])) как причины начала ФЗТ было 
опущено, поскольку клиническая значимость данного пока-
зателя неоднозначна. Участники экспертной группы пришли 
к заключению, что не следует отменять лечение пациентов с 

тяжелой почечной недостаточностью (СКФ < 45 мл/мин/1,73 
м2 с корректировкой по возрасту (> 40 лет: –1 мл/мин/1,73 
м2/год)). Аналогично, было решено, что не следует отменять 
лечение пациентов на диализе, даже если они не подходят 
для трансплантации почки, и пациентов со снижением ког-
нитивных способностей любой этиологии. Начало и про-
должение лечения ФЗТ у таких пациентов должно рассма-
триваться в индивидуальном порядке. Было отмечено, что 
лечение требует информированного согласия, предпочти-
тельно со стороны пациента (рекомендация класса I).

Единые критерии отмены или отказа в начале  ФЗТ
Критерии отмены или отказа в начале ФЗТ приведены в 

таблице 4. Данные критерии действуют для мужчин и женщин 
с классической и неклассической формами болезни, за исклю-
чением критерия «отсутствие ответа в случае единственного 
показания нейропатической боли для проведения ФЗТ», кото-
рый применим ко всем, кроме мужчин с классической формой 
ФЗТ. Данное исключение основывается на том, что у мужчин с 
классической БФ и нейропатической болью повышен риск бы-
строго развития клинических признаков поражения органов.

Таблица 2 Классы рекомендаций
Класс I Доказательства и/или общее согласие о том, что данное лечение или процедура являются 

полезными и эффективными
Рекомендуется/отно-
сится к показаниям

Класс II Противоречивые данные и/или расхождение мнений о пользе/эффективности лечения или 
процедуры

Класс IIA Данные/мнения склоняются в пользу пользы/эффективности Следует рассмотреть
Класс IIB Польза/эффективность установлены в соответствии с доступными данными/мнениями Можно рассмотреть
Класс III Доказательства и/или общее согласие о том, что данное лечение или процедура не являются 

полезными/эффективными, и в некоторых случаях могут нанести вред
Не рекомендуется

Таблица 3 Единые критерии начала ФЗТ
*соответствует БФ и не объясняется другими патологиями; †согласно международным руководствам для заболеваний почек, критерии 
KDIGO; #в мл/мин/1,73 м2 с корректировкой по возрасте (> 40 лет: –1 мл/мин/1,73 м2/год); $синусовая брадикардия, МА, нарушения 
реполяризации; ФЗТ = ферментозаместительная терапия; СКФ = скорость клубочковой фильтрации; МТС = максимальная толщина 
стенки; ЦНС = центральная нервная система; ПБВ = поражение белого вещества; ТИА = транзиторная ишемическая атака; ЖКТ = желу-
дочно-кишечный тракт.

Отсутствие при-
знаков и сим-
птомов

Почки* Сердце* ЦНС* Боль* ЖКТ*

К л а с с и ч е с к а я 
форма БФ, муж-
чины

возраст ≥ 16 лет 
(класс IIB)

-микроальбуми-
нурия† (класс I)
-протеинурия† 
(класс I)
-почечная 
недостаточность 
(СКФ 60-90)# 
(класс I)
-почечная 
недостаточность 
(СКФ 45-60)# 
(класс IIB)

-гипертрофия 
сердца (МТС > 
12 мм) без (или с 
минимальными 
признаками) фи-
броза (класс I)
-признаки 
нарушения сер-
дечного ритма $ 
(класс I)

-ПБВ (класс IIB)
-ТИА/инсульт 
(класс IIA)
-потеря слуха, 
скорректирован-
ная по возрасту 
(класс IIB)

-нейропатиче-
ская боль (класс 
IIA)
-нейропати-
ческая боль, 
полностью кон-
тролируемая (т.е. 
не мешающая 
повседневной 
деятельности) 
обезболивающи-
ми (класс IIB)

Симптомы ЖКТ 
(класс IIA для 
возраста < 16 лет, 
класс IIB для воз-
раста > 16 лет)

Неклассическая 
форма БФ, муж-
чины

-микроальбуми-
нурия f (класс I)
-протеинурия† 
(класс I)
-почечная 
недостаточность 
(СКФ 60-90)# 
(класс IIA)
-почечная 
недостаточность 
(СКФ 45-60)# 
(класс IIB)

-гипертрофия 
сердца (МТС > 
12 мм) без (или с 
минимальными 
признаками) фи-
броза (класс I)
-признаки 
нарушения сер-
дечного ритма $ 
(класс I)

-ПБВ (класс IIB)
-ТИА/инсульт 
(класс IIA)
-потеря слуха, 
скорректирован-
ная по возрасту 
(класс IIB)

-нейропатиче-
ская боль (класс 
IIA)
-нейропати-
ческая боль, 
полностью кон-
тролируемая (т.е. 
не мешающая 
повседневной 
деятельности) 
обезболивающи-
ми (класс IIB)

Симптомы ЖКТ 
(класс IIA для 
возраста < 16 лет, 
класс IIB для воз-
раста > 16 лет)
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К л а с с и ч е с к а я 
форма БФ, жен-
щины

-микроальбуми-
нурия † (класс 
IIB)
-протеинурия † 
(класс IIB)
-почечная 
недостаточность 
(СКФ 60-90)# 
(класс IIA)
-почечная 
недостаточность 
(СКФ 45-60)# 
(класс IIB)

-гипертрофия 
сердца (МТС > 
12 мм) без (или с 
минимальными 
признаками) фи-
броза (класс I)
-признаки 
нарушения сер-
дечного ритма $ 
(класс I)

-ПБВ (класс IIB)
-ТИА/инсульт 
(класс IIA)
-потеря слуха, 
скорректирован-
ная по возрасту 
(класс IIB)

-нейропатиче-
ская боль (класс 
IIA)
-нейропати-
ческая боль, 
полностью кон-
тролируемая (т.е. 
не мешающая 
повседневной 
деятельности) 
обезболивающи-
ми (класс IIB)

Симптомы ЖКТ 
(класс IIA для 
возраста < 16 лет, 
класс IIB для воз-
раста > 16 лет)

Неклассическая 
форма БФ, жен-
щины

-микроальбуми-
нурия † (класс 
IIB) 
-протеинурия † 
(класс IIB)
-почечная 
недостаточность 
(СКФ 60-90)# 
(класс IIB)
-почечная 
недостаточность 
(СКФ 45-60)# 
(класс IIB)

-гипертрофия 
сердца (МТС > 
12 мм) без (или с 
минимальными 
признаками) фи-
броза (класс I)
-признаки 
нарушения сер-
дечного ритма $ 
(класс I)

-ПБВ (класс IIB)
-ТИА/инсульт 
(класс IIA)
-потеря слуха, 
скорректирован-
ная по возрасту 
(класс IIB)

-нейропатиче-
ская боль (класс 
IIA)
-нейропати-
ческая боль, 
полностью кон-
тролируемая (т.е. 
не мешающая 
повседневной 
деятельности) 
обезболивающи-
ми (класс IIB)

Симптомы ЖКТ 
(класс IIA для 
возраста < 16 лет, 
класс IIB для воз-
раста > 16 лет)

Таблица 4 Единые критерии отмены или отказа в начале ФЗТ
Критерии отмены Класс рекомендации
Пропуск пациентом > 50 % инфузий Класс I
Пропуск пациентом запланированных (в соответствии с местными указаниями) контрольных визитов Класс I
Постоянные угрожающие жизни или тяжелые реакции на инфузии, не отвевающие на профилактику, напри-
мер, анафилаксия

Класс I

Просьба пациента Класс I
Последняя стадия почечной недостаточности без возможности трансплантации почки в сочетании с тяжелой 
сердечной недостаточностью (NYHA класс IV)

Класс IIA

Последняя стадия БФ или другие смертельные заболевания с ожидаемой продолжительностью жизни < 1 года Класс IIB
Тяжелое снижение когнитивных способностей любой этиологии Класс IIB
Отсутствие ответа в течении 1 года при единственном показании нейропатической боли при получении макси-
мальной поддерживающей терапии *

Класс IIB

Критерии отказа в начале ФЗТ Класс рекомендации
Тяжелые заболевания сердца со значительным фиброзом [37], если сердечные заболевания являются един-
ственным показанием к лечению f

Класс I

Последняя стадия почечной недостаточности без возможности трансплантации почки в сочетании с тяжелой 
сердечной недостаточностью (NYHA класс IV)

Класс IIA

Последняя стадия БФ или другие смертельные заболевания с ожидаемой продолжительностью жизни < 1 года Класс IIB
Тяжелое снижение когнитивных способностей любой этиологии Класс IIB

*неприменимо к мужчинам с классической формой БФ; f соответствует БФ и не объясняется другими патологиями; ФЗТ = ферментоза-
местительная терапия; БФ = болезнь Фабри; NYHA = классификация Нью-Йоркской кардиологической ассоциации.

Лечение ФЗТ не рекомендуется в случае только сердеч-
ных показаний (т.е. другие признаки или симптомы, для ко-
торых может быть рекомендовано лечение, отсутствуют) у 
пациентов с БФ и тяжелыми заболеваниями сердца со значи-
тельным фиброзом [37], соответствующим БФ и не объясни-
мым другими патологиями.

Утверждения, по которым не было достигнуто согла-
шения

В дополнительном документе 4: таблица S3 перечислены 
утверждения, по которым не было достигнуто соглашения. 
Участники экспертной группы подробно обсудили время 
начала ФЗТ у молодых мужчин с классической формой БФ 

без проявления симптомов и клинических признаков пора-
жения органов. Все участники обсуждения согласились, что 
лечение не следует начинать у пациентов в возрасте 0-5 лет, 
и можно рассмотреть начало лечения у пациентов старше 16 
лет. Однако некоторые участники выступили за начало лече-
ния в возрасте 6-10 лет (33 %) или 11-15 лет (47 %).

Соглашение не было достигнуто в вопросе рекомендации 
ФЗТ для пациентов с БФ и ранними признаками заболева-
ний сердца (неуточненных), однако экспертная группа со-
гласилась с более точной формулировкой нарушений сердца 
как критерия начала ФЗТ (см. таблицу 3). Также обсужда-
лось, может ли показанное при биопсии почки накопление 

МЕДИЦИНСКОЕ ОБОЗРЕНИЕ
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подоцитов, являющееся единственным признаком пораже-
ния органа, быть достаточной причиной начала ФЗТ. Две 
трети экспертной группы не согласились с данным критери-
ем, одна треть не выразила точного мнения.

Было обсуждено утверждение о том, что ФЗТ не реко-
мендуется при показании поражения почек у мужчин с клас-
сической формой БФ и почечной недостаточностью (СКФ < 
45 мл/мин/1,73 м2 с корректировкой по возрасту (> 40 лет: 
–1 мл/мин/1,73 м2/год)). Сорок процентов согласились с 
данным утверждением, 20 % не согласились. Остальные 40 
% не высказали однозначного мнения. Большинство участ-
ников экспертной группы (87 %) согласились, что лечение 
ФЗТ можно рассмотреть у пациентов с тяжелой почечной 
недостаточностью (СКФ < 45 мл/мин/1,73 м2 с корректиров-
кой по возрасту (> 40 лет: –1 мл/мин/1,73 м2/год)). Однако 1 
участник экспертной группы считал, что у таких пациентов 
функция почек будет ухудшаться вне зависимости от лече-
ния, и соглашение достигнуто не было.

Вопросы, поднятые представителями пациентов
Представители пациентов выразили озабоченность в 

связи с утверждением об отмене лечения ФЗТ у пациентов 
с БФ и повторными инсультами. Представители пациентов 
указали на то, что в такой ситуации может сохраняться вы-
сокое качество жизни, и пациенты могут получить пользу 
от лечения. Было решено исключить данное утверждение. 
Сходные рассуждения применимы к пациентам со сниже-
нием когнитивных способностей. После обсуждения было 
решено, что лечение нельзя не предоставлять пациентам со 
снижением когнитивных способностей любой этиологии 
(включая повторные инсульты), однако был сделан акцент 
на необходимости получения согласия на лечение, пред-
почтительно от пациента (рекомендация класса I). Помимо 
этого, было решено, что у пациентов с сильным снижением 
когнитивных способностей можно рассмотреть отмену ле-
чения (рекомендация класса IIB), однако было отмечено, что 
отмена ФЗТ в данном случае должна рассматриваться в ин-
дивидуальном порядке.

Было достигнуто согласие в вопросе о том, что ФЗТ сле-
дует отменять у пациентов, не соблюдающих режим лечения 
(пропустивших > 50 % инфузий) или пропускающих плано-
вые визиты к врачу (рекомендации класса I).

Обсуждение
Существует несколько местных и национальных прото-

колов, содержащих различные наборы критериев начала и/
или отмены ФЗТ при БФ. Расхождения между протоколами 
объясняются, в основном, ограниченным объемом данных о 
лечении. Используя модифицированный метод Дельфи, экс-
пертная группа, состоящая из европейских экспертов по БФ, 
рассмотрела рекомендации начала и отмены ФЗТ на основе 
действующих стандартов доказательной науки и практики. 
В рассмотрение были включены предложения организации 
пациентов, страдающих БФ.

Следует отметить, что наши рекомендации применимы 
только к пациентам с достоверным диагнозом БФ в соот-
ветствии с определениями, приведенным в таблице 1. Не-
обходимо избегать ФЗТ у пациентов без БФ [4]. Наш метод 
привел к разделению мужчин и женщин, страдающих БФ, и 
классической и неклассической форм БФ. В общем случае, 
рекомендуется начинать ФЗТ при первых признаках пора-
жения почек, сердца или головного мозга, соответствующих 
диагнозу БФ. У мужчин с классической формой БФ начало 
ФЗТ можно рассмотреть в отсутствие клинических призна-
ков или симптомов. При этом рекомендации начала ФЗТ у 
женщин с неклассической формой БФ и ранними клиниче-
скими признаками болезни менее строгие. Наши рекомен-
дации о начале ФЗТ при первых клинических признаках БФ 

основываются на исследованиях, демонстрирующих, что ха-
рактерные свойства прогрессирующего заболевания, напри-
мер, фиброз сердца или тяжелые нарушения функции почек, 
могут снизить эффективность ФЗТ. Наличие таких наруше-
ний может указывать на необратимое повреждение органов 
[17,19,23]. На основе известных данных рекомендуется ран-
нее начало терапии. Однако в ходе обсуждения оказалось, 
что участники экспертной группы по-разному понимают 
«ранее начало». Некоторые участники считали, что лечение 
мужчин с классической формой болезни следует начинать 
в возрасте 6-10 лет. По их мнению, с метаболической точ-
ки зрения лечение необходимо начинать как можно раньше. 
Однако другие эксперты считали, что следует дождаться 
проявления признаков или симптомов поражения органов, 
поскольку данные о пользе начала ФЗТ в бессимптомном 
состоянии отсутствуют. Более того, педиатры заключили, 
что раннее начало ФЗТ у бессимптомных детей в контексте 
очень медленно прогрессирующей болезни может помешать 
нормальному детству. В конце концов, экспертная груп-
па пришла к заключению, что при отсутствии признаков и 
симптомов начало ФЗТ можно рассмотреть (рекомендация 
класса IIB) у мужчин с классической формой БФ старше 16 
лет. Однако необходимо отметить, что у большинства муж-
чин с классической формой болезни признаки и симптомы 
проявляются до 16 лет. Единые рекомендации по началу 
лечения мальчиков младше 16 лет с классической формой 
болезни без признаков и симптомов могут быть обновлены, 
если появятся данные, поддерживающие ранее начало ФЗТ у 
детей (www.clinicaltrials.gov, номер клинического исследова-
ния: NCT00701415).

В ходе обсуждения было отмечено, что признаки пора-
жения органов являются показанием к началу ФЗТ только, 
если поражение органов соответствует картине БФ. Таким 
образом, для всех пациентов для идентификации вызван-
ного БФ поражения органов и других причин нарушения 
функций почек, сердца и головного мозга, необходимо про-
водить подробный медицинский осмотр и биохимические 
анализы. Это означает, что в некоторых случаях требуется 
биопсия органов. Например, если единственным признаком 
поражения органов является гипертрофия левого желудоч-
ка, необходимо рассмотреть возможность проведения эндо-
миокардиальной биопсии, особенно, если у пациента наблю-
даются сопутствующие факторы риска сердечно-сосудистых 
заболеваний. Электронно-микроскопическое исследование 
биопсии позволяет определить причину поражения органа. 
Однако, если наблюдается характерное для БФ накопление, 
то гипертрофия по крайней мере частично вызвана БФ, и ре-
комендуется начать ФЗТ.

Наши рекомендации основываются на предположении, 
что пациенты получают оптимальную поддерживающую 
терапию. В соответствии с указаниями по лечению хрони-
ческих заболеваний почек (KDIGO) [38] и сердечно-сосу-
дистых заболеваний (ESC) [39] при начале ФЗТ необходимо 
начать или продолжить терапию ингибиторами ангиотен-
зинпревращающего фермента (ACE) или блокаторами ре-
цептора ангиотензина II (ARB). Согласно указаниям AHA/
ASA по предупреждению повторных инсультов [40], если 
пациент перенес инсульт или транзиторную ишемическую 
атаку, необходимо начать антитромбоцитарную терапию и 
прием статинов. Если пациент страдает от нейропатических 
болей, могут понадобиться обезболивающие препараты.

Данные рекомендации основаны на экспертных мнениях 
и знаниях, полученных в неэкспериментальных исследова-
ниях, поскольку данных уровня А (т.е. данных рандомизи-
рованных направленных исследований) в настоящее время 
очень мало. Для определения эффективности ФЗТ у пациен-
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тов с разными степенями поражения почек, сердца и голов-
ного мозга требуются дальнейшие исследования. Например, 
участники экспертной группы не пришли к соглашению о 
пороговом значении СКФ, ниже которого почечная недоста-
точность может считаться необратимой. Некоторые экспер-
ты считали, что ФЗТ не рекомендуется при СКФ ниже 45 мл/
мин/1,73 м2 с корректировкой по возрасту (> 40 лет: –1 мл/
мин/1,73 м2/год), когда как другие утверждали, что при СКФ 
ниже 45 мл/мин/ 1,73 м2 возможно значительное улучшение. 
На данный момент нет исследований, однозначно разреша-
ющих эту дилемму. Помимо этого, стандартные процедуры 
контрольных осмотров различаются в разных центрах. На-
пример, для диагностирования фиброза сердца использо-
вались определенные аппараты для измерения сердечного 
магнитного резонанса [37]. Необходимо исследовать вопрос 
о том, можно ли экстраполировать результаты из одного 
центра на другие.

Заключение
Наши рекомендации необходимо интерпретировать в 

контексте ограниченного объема знаний, то есть в случае 
публикации результатов клинических исследований их не-
обходимо пересмотреть. Более того, рекомендации не дают 
простых однозначных правил. Их необходимо рассматри-
вать в качестве общих принципов начала или отмены ФЗТ 
у пациентов с БФ, и конечное решение должно приниматься 
с учетом характеристик БФ, сопутствующих заболеваний и 
личных предпочтений. ЕРГБФ собирается регулярно обнов-
лять рекомендации и служить независимым источником по-
мощи врачам, заботящимся о пациентах с БФ.

Дополнительные документы
Дополнительный документ 1: Результаты обзора ли-

тературы для встречи Европейской рабочей группы по 
болезни Фабри (ЕРГБФ), посвященной составлению еди-
ных рекомендаций по началу и отмене ферментозамести-
тельной терапии (агалсидаза альфа и агалсидаза бета) у 
пациентов с болезнью Фабри.

Дополнительный документ 2: Таблица S1. Утверждения 
о начале ФЗТ, по которым было достигнуто согласие.

Дополнительный документ 3: Таблица S2. Утверждения 
об отмене или отказе в начале ФЗТ, по которым было достиг-
нуто согласие.

Дополнительный документ 4: Таблица S3. Утверждения, 
по которым не было достигнуто согласие.

Сокращения
БФ: болезнь Фабри; мутация GLA: мутация гена α-галак-

тозидазы A; AGAL-A: лизосомная гидролаза α-галактозидаза 
A; Gb3: глоботриаозилцерамид; АНЗ: аллель неопределенной 
значимости; ФЗТ: ферментозаместительная терапия; ЕРГБФ: 
Европейская рабочая группа по болезни Фабри; МСБФ: Меж-
дународная сеть болезни Фабри; ГПИБФН: Группа поддержки 
и информирования по болезни Фабри из Нидерландов; СКФ: 
скорость клубочковой фильтрации; ГЛЖ: гипертрофия лево-
го желудочка; МТС: максимальная толщина стенки; NYHA: 
Нью-Йоркская кардиологическая ассоциация; ЦНС: централь-
ная нервная система; ПБВ: поражение белого вещества; ТИА: 
транзиторная ишемическая атака; ЖКТ: желудочно-кишечный 
тракт; ACE: ангиотензинпревращающий фермент; ARB: блока-
тор рецептора ангиотензина II.

Конфликты интересов
МБ, ГЛ и КХо получали средства для проведения исследова-

ний, образовательные гранты, командировочные, гонорары за 
консультации и публичные выступления от компаний Genzyme, 
Shire HGT, Amicus, Protalix и Actelion. Все гонорары были пере-
даны в фонды Gaucher Stichting и AMC Medical Research для фи-

нансирования исследований.
ФБ получил исследовательский грант от компании Shire 

HGT.
ФЦ получал гонорары за лекции и исследовательские гран-

ты от компании Genzyme.
ПД получал средства для проведения исследований, коман-

дировочные и гонорары за публичные выступления от компа-
ний Genzyme и Shire.

УФР получала гонорары за лекции и участие в экспертных 
советах от компаний Genzyme, Shire HGT и Amicus.

ТГ и ДЖ получали исследовательские гранты и командиро-
вочные от компаний Genzyme и Shire HGT.

ДХ получала гранты на оплату командировок и исследова-
ний и гонорары за лекции и участие в экспертных советах от 
компаний Genzyme, Shire HGT, Amicus и Protalix.

ИК получал командировочные от компаний Genzyme и Shire 
HGT.

АМ получал исследовательские гранты от компаний 
Genzyme, Shire HGT, Amicus и Protalix, и гонорары от компаний 
Genzyme и Shire HGT.

ХО получал командировочные от компаний Genzyme, Shire 
HGT и Amicus и гонорары за публичные выступления и сред-
ства для проведения исследований от компании Genzyme.

РП получала гонорары от компаний Genzyme и Shire HGT.
УР получала гонорары за консультации от компаний Shire 

HGT и Raptor Pharmaceuticals и командировочные и гонорары 
за публичные выступления от компаний Shire HGT и Biomarin.

АСе получал исследовательские гранты от компаний Shire и 
Genzyme.

КС получила неограниченный образовательный грант и го-
норары за публичные выступления от компании Genzyme, и го-
норары от компаний Pfizer, Baxter и CSL Behring.

ГСП получал гонорары за публичные выступления, коман-
дировочные и исследовательские гранты от компаний Genzyme 
и Shire и гонорары от компании Amicus.

ЭС и КТ получали гонорары за публичные выступления от 
компаний Genzyme и Shire HGT.

БВ получал командировочные и гонорары за публичные 
выступления от компаний Genzyme и Shire HGT и гонорары за 
участие в экспертных советах от компании Genzyme.

ФАВ получал командировочные, гонорары за публичные 
выступления и исследовательские гранты от компаний Genzyme 
и Shire HGT и гонорары за участие в экспертных советах от ком-
пании Genzyme.

ФВ получал исследовательские гранты, командировочные, 
гонорары за консультации и публичные выступления от компа-
ний Genzyme, Shire HGT, Biomarin и Actelion.
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Европейский лидер в генетической диагностике ред-
ких и онко-заболеваний международная лаборатория 
Centogene начала работу в России. Лаборатория проводит 
тесты для более чем 2200 отдельных генов, для более 130 
наборов генов, а также осуществляет полное клиническое 
секвенирование экзома (WES), применяемое для диагности-
ки сложных фенотипов заболеваний.  

Лабораторияактивно проводит научные исследования, 
в том числе связанные с поиском новых надежных биомар-
керов заболеваний. Некоторые из них (для метаболических 
заболеваний, таких как синдромы Гоше, Фабри, Помпе и др.) 
уже активно применяются для высокоточной диагностики 
этих болезней.

В области онкологических заболеваний Centogene про-
водит диагностику как наследственных, так и соматичесих 
онко-панелей генов. Последние используются для подбора 
индивидуальной противоопухолевой терапии и для контро-
ля ее эффективности во время применения.

Centogene - имеет аккредитации CAP, CLIA, сертификат 

ISO 15189 и гарантирует высочайшее качество услуг.
 Международная лаборатория, центральный офис кото-

рой располагается в Германии, обладает собственной уни-
кальной базой данных  мутаций пациентов из более чем 90 
стран мира. Связь биоинформационных данных с клиниче-
скими позволяет достаточно точно ставить верный диагноз.

Простой инструмент для логистики – CentoCard – 
фильтр-карта, на которую наносятся капли венозной крови, 
позволяет легко и просто осущетствлять логистику тестов, 
которые не требуют специальных методов хранения. Образ-
цы крови на карте могут храниться до 6 лет, что, при необ-
ходимости, позволяет провести новый или повторный тест.

Срок получения ответа в зависимости от сложности      
теста составляет 7-35 дней.

Ясный и понятный медицинский отчет, которые наши 
специалисты переводят с «языка биоинформатики» на «язык 
клинической медицины» с конкретными выводами и реко-
мендациями для врача и пациента доступен по электронной 
почте.

Группа технической и научной поддержки компании го-
това помочь врачам как в выборе подходящего теста, в во-
просах интерпретации результатов или дальнейшей диагно-
стики пациента и/или членов его семьи.

Полный список услуг доступен на сайте  www.centogene.
com / www.centogene.ru

Представителем лаборатории  Centogene в России явля-
ется компания Орфан групп. Заявку на получение фильтр 
карт вы можете отправить на адрес office@orphangroup.com.

ВОПРОСЫ ДИАГНОСТИКИ 
РЕДКИХ ЗАБОЛЕВАНИЙ

текст: Дмитрий Осипов
Centogene / Business Development Eastern 
Europe/Regional Manager CEE/Russia
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Аниридия одно из немногих редких глазных заболева-
ний, при котором возможно предотвращение разви-
тия слепоты и тяжелого слабовидения своевременно 

принятыми мерами. Основные проблемы глаза при аниридии 
- это повышение внутриглазного давления и патологическое 
изменение роговицы. Основная проблема, связанная с по-
вышенным внутриглазным давлением у пациентов с анири-
дией в том, что оно просто не измеряется тогда, когда надо 
и так часто, как надо. Если давление нормальное, пациенты 
с аниридией должны его контролироват 1 раз в 3 месяца , а 
если оно стало высоким, то чаще, возможно каждый день и 
по несколько раз в день. В настоящее время мониторинг глаз-
ного давления у детей с аниридией большая проблема. К со-
жалению, ребенку с аниридей невозможно измерить давление 
обычными способами так же легко, как и взрослому. В боль-
шинстве случаев детям предлагается госпитализация, где под 
наркозом ребенку измеряют давление методом Маклакова. 
При этом методе на глаз ставится грузик и по отпечатку врач 
делает суждение о величине внутриглазного давления. Таким 
образом, чтобы измерить внутриглазное давление пациенты 
вынуждены оформлять госпитализацию в стационар, сдавать 
анализы, оформлять документы, оформлять листки времен-
ной нетрудоспособности на родителей ребенка. Кроме того, 
если после выявленного повышенного внутриглазного давле-
ния необходимо назначить капли понижающие давление, то 
после их назначения необходимо проводить мониторинг, то 
есть опять измерять внутриглазное давление, а это снова го-
спитализация и наркоз. А если измерять нужно каждый день? 
Или, отслеживая действие капель, измерять давление несколь-
ко раз в день? Все эти трудности делают контроль за внутри-
глазным давлением у детей с аниридией малоэффективным и 
затратным. К счастью в настоящее время в офтальмологиче-
скую практику введен специализированный тонометр Icare 
(Финляндия). При использовании этого прибора для изме-
рения внутриглазного давления не требуется никакой подго-

товки пациента. Не требуется ни наркоз, ни много времени. 
Все измерения проводится за несколько минут. Есть реко-
мендации и исследования об опыте использования такого то-
нометра и самими родителями без участия врача. Несколько 
семей с аниридией уже имеют такой тонометр дома в России.  
Однако, в большинстве клиник, как государственных, так и 
частных, такого тонометра нет. Кроме того, стоимость самого 
тонометра ( от 70 до 180 тысяч рублей в зависимости от моде-
ли) мешает покупке такого тонометра в личное пользования. 
Если бы такой тонометр был бы доступен пациентам в регио-
нальных клиниках, то они смогли бы контролировать внутри-
глазное давление так часто, как это нужно без госпитализа-
ции, без затрат на анализы и без бумажной волокиты. В этом 
случае сам принцип тонометрии устроен так, что роговица не 
повреждается, а измерения можно проводить так часто, как 
это необходимо. Чего нельзя сказать о тонометре Маклакова. 
Существует достаточное количество западных исследований, 
которые указывают на высокую точность тонометра и его 
полный приоритет перед другими методами измерения внур-
триглазного давления в педиатрической практике.

       Аниридия - генетическое заболевание с доминантным 
типом наследования. Выраженность клинических внеглаз-
ных симптомов может быть очень разная. Самое неприятное 
внеглазное проявление аниридии это возникновение злокаче-
ственной опухоли Вильмса. Поэтому пациенты с аниридией 
должны посещать кабинет УЗИ для скрининга. (По моим дан-
ным большинство пациентов этого не делают т.к. просто не 
знают о таких рисках). Определение участака генома WT1 при 
помощи FISH диагностики позволяет вовремя выявить рас-
положенность к возникновению опухоли. Доступность такой 
диагностики очень необходима для всех регионов России.

По моему глубокому убеждению для пациентов с анириди-
ей и другими редкими заболеваниями самой большой пробле-
мой является нехватка информации об их заболевании, о том, 
что надо и что не надо делать, а также о том, что ждет их или 
их ребенка в будущем. Часто пациенты “ со стажем” не зна-
ют основных проблем, на которые стоит обращать внимание. 
Пациенты подвергаются сомнительным методам лечения с 
недоказанной эффективностью. Существуют ассоциации па-
циентов, лучшим примером из которых я считаю ассоциацию 
пациентов с аниридией “Радужка” под руководством Галины 
Генинг. Ассоциации распространяют информацию о заболе-
вании, рассказывают о том , на что надо обращать внимание, 
указывает какие есть специалисты по этому заболеванию в 
нашей стране и в мире. Однако не всем удалось создать такие 
ассоциации, например, по альбинизму или по ахроматопсии 
пациенты не имеют такой же информационной поддержки, 
какую имеют по аниридии. Кроме того, вся эта поддержка 
держится на энтузиазме одного человека, и ограничена интер-
нетом. Очень много людей не пользуются интернетом в поис-
ке информации о своем заболевании и не получают полной 
информации от врачей на местах ( что нормально, на то оно 
и редкое заболевание). Я считаю, что должны быть информа-
ционные материалы, не только онлайн, но и в бумажном виде. 
Такой своеобразный user manual по аниридии, ахроматопсии, 
альбинизму. Эти материалы должны выдаваться пациентам 
бесплатно, в них должна быть полная информация о том 
как надо жить, чего опасаться и на что обращать внимание. 
Кроме того, там же можно указывать контакты ассоциации 
и, возможно, каких-то горячих линий. Это вполне посильная 
задача. На сегодняшний день вся информация, необходимая 
пациентам по их заболеванию не займет больше одной то-
ненькой брошюрки. Такую информацию не надо рассылать 
во все ЛПУ, а высылать пациентам по запросу, когда редкое 
глазное заболевание будет выявлено.

ЧТО НУЖНО ПАЦИЕНТАМ 
С АНИРИДИЕЙ В РОССИИ

текст: Вадим Бондарь
Детский врач-окулист (офтальмолог)
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текст: Пивнева Н.Д.
к.м.н., старший научный сотрудник отдела 
острой и хронической патологии уха, горла и 
носа Научно-исследовательский клинический 
институт педиатрии ГБОУ ВПО Российский 
национальный исследовательский медицинский 
университет им. Н.И. Пирогова Минздрава 
России (зав. отделом к.м.н. Асманов А.И.)

Мукополисахаридозы - ряд наследственных болезней 
обмена веществ, обусловленных генными мутациями, 
являются редкими, но тяжелыми инвалидизирующи-

ми заболеваниями. К особенностям их клинической картины 
относятся многообразие проявлений, вовлечение в патологиче-
ский процесс многих органов и систем, разный возраст начала 
болезни, с чем и связаны трудности в диагностике этих забо-
леваний. В то же время только ранняя диагностика и своевре-
менно начатый комплекс терапевтических мероприятий, в том 
числе и ферментозаместительная терапия, позволяют стаби-
лизировать основной патологический процесс, способствуют 
успешной социальной адаптации больных, улучшают качество 
и увеличивают продолжительность жизни пациентов. В осно-
ве МПС лежат дефекты лизосомальных гидролаз – ферментов, 
участвующих в расщеплении кислых мукополисахаридов (гли-
козаминогликанов), приводящие к внутриклеточному накопле-
нию продуктов распада в лизосомах. Выделяют 7 типов мукопо-
лисахаридозов, среди которых существуют несколько подтипов.

Симптомы, связанные с ЛОР-органами и дыхательной си-
стемой, обусловлены накоплением гликозаминогликанов в но-
соглотке и по ходу дыхательных путей.

Основные оториноларингологические проявления у боль-
ных с мукополисахаридозом можно разделить на три группы: 
нарушения лимфоидно-глоточного кольца, аудиологические 
нарушения, дыхательные нарушения. Первые две группы могут 
проявляться как обособленные состояния, так и являться ос-
ложнениями других состояний.

При относительно малом строении носоглотки у больных 
МПС даже небольшое увеличение глоточной миндалины при-
водит к нарушению носового дыхания, нарушению мукоцили-
арного клиренса (оттока слизи из полости носа), застойным 
явлениям в полости носа и околоносовых пазухах. Результатом 
перечисленных нарушений становится активация патогенной 
флоры и развитие гнойных воспалительных процессов.

Небные миндалины также вовлекаются в патологический 
процесс и уже в раннем возрасте у детей можно диагностиро-
вать их гипертрофию II-III степени. Наиболее частыми жалоба-
ми в таких случаях являются затруднение дыхания, нарушение 
глотания, ночное апноэ. 

Гипертрофия аденоидов и тубарных лимфоидных валиков 
у детей способствует развитию рецидивирующих средних оти-
тов, экссудативного среднего отита и кондуктивной тугоухости. 
Особенности строения носоглотки у детей с МПС, макроглос-

сия, развитие небно-глоточной недостаточности повышает 
риск развития назотубарного рефлюкса (заброса слизи из носо-
глотки во внутреннюю слуховую трубу), что усугубляет течение 
экссудативного отита.

Кондуктивная тугоухость при МПС развивается, как и дру-
гие ЛОР-заболевания, в достаточно раннем возрасте (до 3-х 
лет), сопровождается задержкой речевого развития и часто не 
диагностируется врачами. Однако, даже при своевременной 
диагностике таких состояний ребенок не получает весь объем 
лечения, что затрудняет развитие и адаптацию таких детей.

Ко второй группе заболеваний ЛОР-органов относятся по-
ражения нижних дыхательных путей. При накоплении ГАГ в 
хрящах и слизистой трахеи и бронхов происходит прогрессиру-
ющая обструкция дыхательных путей, нарушение работы мер-
цательного эпителия и, как следствие, возникновение застой-
ных явлений в легких.

Нормальное функционирование легких усугубляется сопут-
ствующими патологическими изменениями других органов и 
систем. Деформация позвоночника и скелета приводит к умень-
шению объема грудной клетки, развитие гепато- и спленомега-
лии нарушает подвижность диафрагмы.

Все вышеперечисленные нарушения носят, при отсутствии 
адекватной терапии, прогрессирующий характер: у ребенка с 
течением времени развирается не только синдром ночного ап-
ноэ, но и ночная, а затем и дневная гиповентиляция.

В ЛОР-отделении Российской детской клинической больни-
цы в 2012-2014 годах осмотрено 9 пациентов с мукополисаха-
ридозом, находящихся на лечении в отделении Медицинской 
генетики. Дети с диагнозом МПС II типа (синдром Хантера), 
IIIВ типа (синдром Санфилиппо), IVA типа (синдром Моркио). 
При обследовании у всех детей выявлена хроническая отори-
ноларингологическая патология. У 5 (83,3%) пациентов выявле-
на гипертрофия аденоидов и экссудативный средний отит, у 2 
(33,3%) детей – гипертрофия миндалин. У 1 (16,6%) – хрониче-
ский полипозный гаймороэтмоидит.

Ребенок с МПС IVA типа, 5 лет, находился в отделении меди-
цинской генетики, был направлен на консультацию ЛОР-врача 
в связи с жалобами на затруднение носового дыхания эпизоды 
ночного апноэ, поперхивание при употреблении твердой пищи. 
Со слов матери, настоящие жалобы отмечаются в течение 2 лет, 
при обращении к ЛОР-врачу по месту жительства, состояние 
ребенка было расценено как проявления мукополисахаидоза и 
гипертрофия аденоидов, терапию ребенок не получал. При ос-
мотре: носовое дыхание свободное, отделяемого в полости носа 
нет, при фарингоскопии отмечается гипертрофия небных мин-
далин 3 степени. По данным рентгенографии носоглотки: Гипе-
трофия аденоидов 1-2 ст. Таким образом причиной ночного ап-
ноэ явилась гипертрофия небных миндален. Ребенку проведено 
оперативное лечение: Тонзиллэктомия. В послеоперационном 
периоде эпизодов апноэ не отмечено.

Таким образом, при гипертрофии аденоидов и миндалин 
пациентам с МПС целесообразно производить оперативное ле-
чение для купирования эпизодов апноэ, уменьшения степени 
гипоксии, снижения риска развития вторичных бактериальных 
осложнений, экссудативного среднего отита и кондуктивной 
тугоухости.

Ребенок с диагнозом мукополисахаридоз должен в декрети-
рованные сроки быть осмотрен врачом-оториноларингологом, 
ему должен быть проведен весь необходимый объем диагно-
стических мероприятий (рентгенография, эндоскопическое 
обследование, аудиологическое обследование) и своевременная 
терапия. Также следует признать необходимость мультидисци-
плинарного подхода к терапии МПС, что позволит совершен-
ствовать стратегию лечения этого серьезного заболевания. Сво-
евременная диагностика и лечение оториноларингологических 
симптомов мукополисахаридоза позволяет увеличить эффек-
тивность основной терапии заболевания и позволяет улучшить 
социальную адаптацию таких детей.

ВРАЧ-ОТОРИНОЛАРИНГОЛОГ
В ЛЕЧЕНИИ
МУКОПОЛИСАХАРИДОЗА

Ребенок с МПС IVA типа
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Резюме
Цели и задачи. Изучить частоту случаев затруднения 
при обеспечении проходимости дыхательных путей и 

трудной интубации после появления и широкого распро-
странения заместительной терапии у детей с мукополисаха-
ридозом (МПС) в Австралии.

Краткая информация. За последние 20–25 лет достигну-
ты значительные успехи в лечении МПС — сейчас многим 
пациентам предлагают пересадку костного мозга или заме-
стительную терапию ферментными препаратами (ЗТФП). 
Влияние этих методов лечения на частоту случаев затрудне-
ния при обеспечении проходимости дыхательных путей не-
достаточно изучено. Кроме этого, были разработаны мето-
ды анестезии и устройства для обеспечения проходимости 
дыхательных путей, которые, как считается, существенно 
повысили безопасность ведения этих пациентов во время 
анестезии, но систематического исследования их роли в ле-
чении детей с МПС не проводилось.

Методы. Ретроспективный анализ амбулаторных карт и 
историй болезни 17 пациентов с МПС, которым проводили 
анестезию в Королевской детской больнице в период с ян-
варя 1998 г. по январь 2011 г. Первичным критерием было 
число случаев трудной или неудавшейся интубации. Вто-
ричным критерием была взаимосвязь между числом случаев 
трудной интубации и ЗТФП или трансплантацией костного 
мозга.

Результаты. Проанализирован 141 случай обеспечения 
анестезии при проведении 214 процедур у семнадцати паци-
ентов. Трудная вентиляция через лицевую маску наблюда-
лась в 20 случаях (14,2%). Трудная интубация отмечена в 40 
случаях (25%). В двух случаях провести интубацию не уда-
лось (1,6%). Частота случаев трудной интубации составила 
12% при МПС I типа, 35% при МПС II типа, 86,7% при МПС 
VI типа и 0% при МПС III и IV типов.

Заключение. Трансплантация кроветворных стволовых 
клеток в возрасте до 2 лет снижает число случаев трудной 
вентиляции через маску и трудной интубации у детей с 
МПС I типа. У пациентов с МПС II и VI типа ЗТФП была 
начата на более поздних стадиях заболевания. Проведенная 
терапия улучшила проходимость верхних дыхательных пу-
тей, но не уменьшила количество случаев затруднений при 
обеспечении проходимости дыхательных путей. 

Введение
Мукополисахаридозами (МПС) называют группу из семи 

хронических прогрессирующих заболеваний с эпонимными 
названиями, вызываемых недостаточностью 11 различных 
лизосомальных ферментов, участвующих в катаболизме гли-
козаминогликанов (ГАГ) (табл. 1). Многие клинические про-
явления синдромов МПС могут стать причиной затруднений 
при проведении анестезии, в том числе серьезных проблем с 
проходимостью дыхательных путей (1–4). Уплотнение мяг-
ких тканей, увеличенный язык, короткая неподвижная шея, 
ограниченная подвижность шейного отдела позвоночника 
и височно-нижнечелюстных суставов затрудняют ларинго-
скопию и интубацию.

Табл. 1. Классификация и эпонимные названия мукополисахари-
дозов и показатели распространенности в Австралии. Мукополи-
сахаридоз (МПС) V типа, ранее называвшийся синдромом Шейе, 
и МПС VIII типа в качестве названий заболеваний больше не ис-
пользуются. Исследования показали, что трансплантация кровет-
ворных стволовых клеток (ТКСК) и костного мозга (ТКМ) или 
стволовых клеток пуповинной крови (ТСКПК) предотвращает раз-
витие многих клинических проявлений тяжелых форм МПС I, VI и 
VII типов. Несмотря на предпринятые попытки, применение ТКСК 
не снижало степень неврологических и ортопедических нарушений 
при МПС II, III и IV типов, поэтому в настоящее время этот вид 
терапии не рекомендуется.

РЕТРОСПЕКТИВНЫЙ АНАЛИЗ МЕТОДОВ И 
ОСЛОЖНЕНИЙ АНЕСТЕЗИИ У ДЕТЕЙ С 
МУКОПОЛИСАХАРИДОЗАМИ
Джофф Фроули1,2,3, Даниэлла Фуэнсалида1, Сьюзен Донат3,4, Джой Яплито-Ли5 и Хайди Питерс3,5

1.) Отделение детской анестезиологии и обезболивания, Королевская детская больница, Мельбурн, Виктория, Австра-
лия; 2.) Подразделение исследований в анестезиологии, Научно-исследовательский институт педиатрии Мердока, Мель-
бурн, Виктория, Австралия; 3.) Педиатрический факультет, Мельбурнский университет, Мельбурн, Виктория, Австралия; 
4.) Подразделение клинической эпидемиологии и биостатистики, Научно-исследовательский институт педиатрии Мер-
дока, Мельбурн, Виктория, Австралия; 5.) Подразделение исследований метаболических нарушений, Медико-генетиче-
ская служба штата Виктория, Научно-исследовательский институт педиатрии Мердока, Мельбурн, Виктория, Австралия.
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Тип Эпонимное название Дефектный              
фермент

Распространен-
ность

Сведения о ТКСК Имеющиеся рекомби-
нантные ферментные 
препараты.

МПС I Г Синдром Гурлер α-L-Идуронидаза 1 на 100 000 ТКМ, ТСКПК6,7 Ларонидаза (Альдуразим®)
МПС I Ш Синдром Шейе 1 на 250 000
MПС I ГШ Синдром Гурлер-Шейе 1 на 250 000
МПС II Синдром Хантера Идуронат-2-суль-

фатаза
1 на 136 000 ТКМ, ТСКПК Идурсульфаза (Элапраза®)

МПС III A Синдром Санфилиппо 
(A)

Гепаран-N-сульфа-
таза

Все подтипы МПС 
III - 1 на 110 000 –    
1 000 000

ТКМ, ТСКПК Отсутствуют

МПС III B Синдром Санфилиппо 
(B)

α-Ацетилглюкоза-
минидаза

МПС III C Синдром Санфилиппо 
(С)

Ацетил-КоA: α-глю-
козаминид-N-аце-
тилтрансфераза

МПС III D Синдром Санфилиппо 
(D)

N-Ацетилглюкоза-
мин-6-сульфатаза

МПС IV A Синдром Моркио (A) Галактоза-
мин-6-сульфатаза

Все подтипы МПС 
IV - 1 на 170 000 – 
235 000

ТКМ Элосульфаза альфа 
(Вимизим)

МПС IV B Синдром Моркио (B) β-Галактозидаза
МПС VI Синдром Марото-Лами N-Ацетилгалактоза-

мин-4-сульфатаза
1 на 230 000 ТМК, ТСКПК13,14 Галсульфаза (Наглазим®)

МПС VII Синдром Слая β-Глюкуронидаза ТКМ Отсутствуют
* ТКСК — трансплантация кроветворных стволовых клеток

Деформации позвоночника, гепатоспленомегалия, гра-
нулематозное поражение тканей дыхательных путей и реци-
дивирующие легочные инфекции ухудшают респираторную 
функцию. При МПС I, IV и VI типов часто встречается дис-
плазия зубовидного отростка осевого позвонка и подвывих 
атлантоосевого сустава, обнаруживаемый при рентгеногра-
фии. Эти изменения могут приводить к смещению атланта 
кпереди и сдавливанию спинного мозга. Начало замести-
тельной терапии рекомбинантными ферментными препара-
тами или трансплантация кроветворных стволовых клеток 
снижают накопление ГАГ в верхних дыхательных путях, од-
нако сведения о влиянии этих видов терапии на частоту воз-
никновения проблем с проходимостью дыхательных путей 
во время анестезии ограничены.

Материалы и методы
Ретроспективное исследование было одобрено этиче-

ским комитетом Королевской детской больницы. Для иссле-
дования были выбраны дети с подтвержденным диагнозом 
мукополисахаридоза, поставленным на основании полного 
анамнеза, тщательного обследования, анализа на активность 
ферментов и молекулярно-генетического исследования. В 
группу исследования включали детей, чьи медицинские кар-
ты имелись в нашей больнице. Были изучены медицинские 
карты детей до 18 лет с МПС, которым выполняли анесте-
зию для проведения терапевтических или диагностических 
процедур в период с января 1998 г. по январь 2011 г. В число 
собираемых демографических данных входили дата рожде-
ния, возраст, сведения о патологии, имевшейся на момент 
выполнения анестезии, нарушениях со стороны дыхатель-
ной системы, сердца и опорно-двигательного аппарата. Дан-
ные о метаболическом статусе содержали сведения о типе 
МПС, дате начала и виде лечения. Хирургический анамнез 
включал сведения о дате и типе процедуры, осложнениях в 
этот период и месте нахождения пациента после операции. 
В число регистрируемых анастезиологических параметров 
входили дооперационное обследование, оценка состояния 

дыхательных путей, применение особых устройств для обе-
спечения проходимости дыхательных путей при проведении 
анестезии, а также осложнения, связанные с попытками ин-
тубации, возникавшие во время операции и после нее.

«Трудные дыхательные пути» определялись как наличие 
проблем с вентиляцией через лицевую маску или обструк-
ция верхних дыхательных путей во время анестезии. «Труд-
ная интубация» определялась как клиническая ситуация, 
при которой опытный анестезиолог испытывает трудности с 
визуализацией структур гортани (третья или более высокая 
степень визуализации по шкале Кормака-Лехана), прово-
дятся многократные попытки интубации (больше трех) или 
возникает необходимость в использовании дополнительно-
го оборудования помимо ларингоскопа для прямой ларинго-
скопии. Неудавшейся интубацией считалась невозможность 
установить эндотрахеальную трубку в трахею.

Статистические данные
Исследование представляло собой описательный ретро-

спективный анализ, поэтому оценку объема выборки не 
проводили. Число участников исследования определялось 
количеством пациентов, получавших анестезию в указан-
ный период, при условии, что в их истории болезни имелась 
анестезиологическая карта, которая была достаточно пол-
ной для получения необходимых данных.

Непрерывные переменные выражали как среднее ± стан-
дартное отклонение или как медиану (межквартильный раз-
мах). Категориальные переменные выражали в виде частоты 
(%). Для сравнения относительных показателей применяли 
метод расчета критерия хи-квадрат. Непрерывные резуль-
таты с бинарными переменными сравнивали с помощью 
критерия Стьюдента в случае нормального распределения 
данных и критерия суммы рангов Уилкоксона в случае не-
симметричных данных.

Результат считали статистически значимым при значе-
нии P < 0,05. Затем значимые переменные подвергали мно-
жественному логистическому регрессионному анализу. Всю 
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МЕДИЦИНСКОЕ ОБОЗРЕНИЕ
статистическую обработку проводили с использованием 
программного пакета STATA версии 10.0 (Stata Corp, College 
Station, Техас, США).

Результаты
Проанализирован 141 случай обеспечения анестезии при 

проведении 214 процедур у семнадцати пациентов (табл. 2). 
Самому младшему пациенту было 2 месяца, а самому стар-
шему — 18 лет. Пациентов распределили по группам в соот-
ветствии с видом лечения (отсутствие терапии, ЗТФП или 
ТКСК) и по типу МПС (I, II, III, IV и VI).

Нарушения со стороны сердца наблюдались у 16 пациен-
тов (94%). Стеноз или утолщение створок митрального кла-
пана наблюдались у 14 пациентов (82%), при этом у трех из 
них (18%) была умеренная или тяжелая митральная регур-
гитация. Поражения аортального клапана наблюдались у 15 
пациентов (88%), при этом у одного из них была среднетяже-
лая аортальная регургитация. У одного пациента до начала 
лечения имелась дилатационная кардиомиопатия. Состоя-
ние пациента сначала удалось стабилизировать с помощью 
ЗТФП и последующей трансплантации костного мозга, но 
после терапии антрациклином ситуация значительно ухуд-
шилась. Поражения верхних дыхательных путей, сопро-
вождающиеся апноэ во сне, имелись у шести пациентов (у 
четырех пациентов с МПС II типа, одного пациента с МПС 
I типа и одного с МПС III типа). У трех других пациентов 
отмечался громкий храп при нормальном сне. У шести па-
циентов были обнаружены отклонения от нормы в шейном 
отделе позвоночника по данным МРТ. Четырем пациентам 
МРТ исследование шейного отдела не проводилось, а у семи 
остальных отклонения на МРТ снимках не обнаружены. У 
трех пациентов имелось сдавление передних отделов спин-
ного мозга мягкими тканями на уровне первого и второго 
шейных позвонков (два пациента с МПС I типа и один с 
МПС II типа), у двух пациентов наблюдалось значительное 
сдавливание спинного мозга в шейном отделе (один пациент 
с МПС II типа и один с МПС VI типа), а у одного пациента 
с МПС IV типа имелись гипоплазия зубовидного отростка, 
сдавливание продолговатого мозга и шейного отдела спин-
ного мозга и стеноз позвоночного канала от первого до чет-
вертого шейного позвонка..

Процедуры
Чаще всего (рис. 1) выполнялись процедуры, связанные с 

заболеваниями уха, горла и носа (ЛОР) (n = 44; 20,6%), пла-
стические операции (n = 32; 15%), исследования методами 

лучевой диагностики (n = 36; 16,8%) и общие хирургические 
процедуры (n = 24; 11,2%). Средний возраст при первом про-
ведении анестезии или хирургического вмешательства во 
всей популяции исследования составил 4,43 года (СО 3,58; 
диапазон 0,5–12 лет). Средний возраст пациентов, подвер-
гавшихся ТКСК, на время первой процедуры составил 1,22 
года (СО 0,69; диапазон 0,66–2 года), пациентов, получавших 
ЗТФП — 4,43 года (СО 3,5; диапазон 1–10 лет), а пациентов, 
не получавших лечения — 3,38 года (СО 4,26, диапазон 0,5–
12 лет).

Анестезия
Из 141 случаев проведения анестезии, 108 процедур 

(76,6%) были проведены специалистами по детской анесте-
зиологии, 11 процедур (7,8%) были проведены специали-
стами по анестезиологии не педиатрического профиля и 22 
процедуры (15,6%) — анестезиологами-ординаторами. Ин-
дукция анестезии с помощью ингаляционных анестетиков 
выполнялась в 121 случаях (85,8%), в 112 (79,4%) из которых 
использовали севофлуран с кислородом и в 9 (6,4%) случаях 
— галотан с кислородом. Для внутривенной индукции ане-
стезии в 17 случаях (12%) использовали пропофол, а в двух 
случаях (1,4%) — фентанил. Одному 6-недельному ребенку 
была проведена пластика двусторонней грыжи с применени-
ем спинальной анестезии при сохраненном сознании.

У девяти пациентов примерно в 20 случаях наблюдалась 
либо трудная вентиляция дыхательным мешком через маску, 
либо обструкция дыхательных путей во время индукции 
анестезии. Во всех случаях трудности удалось преодолеть за 
счет использования ларингеальной маски, носового или ро-
тового воздуховода. Трудная вентиляция через маску имела 
место у 4,2% пациентов после трансплантации костного моз-
га, у 12,5% пациентов, получающих ЗТФП, и у 26,7% пациен-
тов, не получавших никакого лечения. .

 
Табл. 2. Демографические данные детей с мукополисахаридозом, 
подвергавшихся анестезии. Возраст пациентов, которым проводи-
лись хирургические вмешательства, представлен в виде среднего 
значения со стандартным отклонением (СО). Вариантами терапии 
были трансплантация кроветворных стволовых клеток (ТКСК), 
заместительная терапия рекомбинантными ферментными пре-
паратами (ЗТФП) и только поддерживающее лечение (отсутствие 
терапии). Один пациент получал ЗТФП до и после ТКСК. Три па-
циента умерли во время периода исследования от осложнений, не 
связанных ни с анестезией, ни с хирургической процедурой.

Тип I – синдром 
Гурлер

II – синдром 
Хантера

III – синдром 
Санфилиппо

IV — синдром 
Моркио

VI – синдром 
Марото-Лами

Всего

n 4 10 1 1 1 17
Возраст (среднее 
значение, СО)

5,0 (3,7) 7,3 (4,3) 14,75 (1,5) 2,4 (1,9) 13,7 (4,5) 7,3 (5,1)

Вид терапии
ТКСК 2 0 0 0 0 2
ЗТФП 1 5 0 0 1 7
ТКСК + ЗТФП 1 0 0 0 0 1
Отсутствие терапии 0 5 1 1 0 7
Летальный исход 1 2 0 0 0 3 (17,6%)

У пациентов с МПС II типа трудная вентиляция через 
маску наблюдалась в 26,7% случаев, а у пациентов с МПС I 
типа — в 4% случаев. Основными средствами обеспечения 
проходимости дыхательных путей, применявшимися в ходе 
141 процедуры, были: лицевая анестезиологическая маска в 
14 случаях (9,9%), ларингеальная маска в 60 случаях (42,6%), 

эндотрахеальная трубка в 51 случае (36,2%) и существующая 
трахеостома у 15 пациентов (10,6%). Из 59 попыток интуба-
ции трахеи 51 оказалась успешной. У шести пациентов после 
неудачи с визуализацией голосовой щели была использова-
на ларингеальная маска, при этом в двух случаях выполнить 
интубацию не удалось. Во время шести процедур анестезии 
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Рис. 1. Сведения о хирургических вмешательствах по каждому 
типу мукополисахаридоза

интубацию трахеи проводили с помощью оптоволоконно-
го бронхоскопа (в 4 случаях по выбору анестезиолога и в 2 
случаях из-за возникновения трудностей с обеспечением 
проходимости дыхательных путей). Ларингеальную маску 
использовали в качестве проводника для бронхоскопа во 
время пяти процедур анестезии, а во время одной процеду-
ры использовали фибробронхоскоп, который вводили через 
нос.

Количество случаев трудной интубации сопоставляли 
с типом МПС, видом терапии и возрастом пациента (табл. 
3). У 12 пациентов были зарегистрированы 40 случаев зна-

чительных проблем с поддержанием проходимости дыха-
тельных путей. Общая частота случаев трудной интубации 
составила 39 из 141 процедур анестезии (27,6%), при этом в 
2 случаях из этих 141 процедур интубация не удалась (1,4%). 
Наибольшее число случаев трудной интубации было за-
регистрировано у пациентов с МПС II типа (35%). Одному 
пациенту с МПС VI типа, которому на тот момент было 7 
лет, из-за неудавшейся экстубации после операции потребо-
валось провести трахеостомию. Чтобы оценить накопление 
ГАГ в трахее ребенка, пришлось несколько раз прибегнуть 
к бронхоскопии жестким бронхоскопом, причем при всех 
последующих процедурах у этого пациента была затруднена 
визуализация гортани.

В двух случаях проведения анестезии неудавшаяся инту-
бация стала причиной отмены процедуры.

Табл. 3. Обеспечение проходимости дыхательных путей и возник-
шие осложнения «Трудная вентиляция через маску» определялась 
как наличие проблем с вентиляцией через лицевую маску, в том 
числе потребовавших применения воздуховода Гведела, назофа-
рингеального воздуховода или ларингеальной маски для преодо-
ления обструкции верхних дыхательных путей во время индукции 
анестезии. «Трудная интубация» определялась как наличие трудно-
стей с визуализацией структур гортани (третьей или более высокой 
степени по шкале Кормака-Лехана), многократные попытки инту-
бации или необходимость в применении дополнительного обору-
дования помимо прямого ларингоскопа.

Тип мукополисахари-
доза

I – синдром 
Гурлер (%)

II – синдром 
Хантера (%)

III – синдром 
Санфилиппо (%)

IV — синдром 
Моркио (%)

VI – синдром 
Марото-Лами (%)

Всего (%)

Пациенты 4 10 1 1 1 17
Процедуры 50 60 8 8 15 141
Без затруднений 43 (86) 38 (63,3) 8 (100) 8 (100) 2 (13,3) 99
Трудная вентиляция 2 (4) 16 (26,7) 0 0 2 (13,3) 20
Трудная интубация
Всего 6 (12) 21 (35) 0 (0) 0 (0) 13 (86,7) 40
До лечения 2 (28) 3 (18,8) 11 (85) 16 (32)
После лечения 4 (9,3) 7 (46,6) 2 (100) 13
Без лечения 11 (24) 0 (0) 0 (0) 11 (24)
Неудавшаяся интубация 1 1 0 0 0 2 (1,4)

В одном из этих случаев анестезию 6-недельному ребен-
ку с МПС I типа проводил анестезиолог без специализации 
по педиатрии. Маловероятно, что трудности с интубацией у 
этого пациента были вызваны накоплением ГАГ в верхних 
дыхательных путях. Во втором случае ребенку с МПС II типа 
предстояло установить устройство для центрального сосу-
дистого доступа. Несмотря на многократные попытки с при-
менением обычного ларингоскопа и ларингоскопа МакКоя, 
была обеспечена лишь IV степень визуализации гортани. 
Визуализация была достигнута с помощью ларингеальной 
маски, но ввести эндотрахеальную трубку в трахею не удалось.

Влияние разных видов лечения на частоту затруднений 
с обеспечением проходимости дыхательных путей оценива-
ли с помощью регрессионного анализа. Пациенты с МПС II 
типа начинали получать ЗТФП в среднем в возрасте 9,4 года 
(диапазон 8–13 лет). Вероятность трудной интубации для 
пациентов, получающих ЗТФП, оказалась в 3,09 раза выше, 
чем для пациентов, не получавших никакого лечения (95% 
ДИ: 0,78–12,28; P = 0,109). Вероятность трудной интубации 
для пациентов, перенесших ТКСК, составила 0,36 от таковой 

для пациентов, не получавших никакого лечения (95% ДИ: 
0,08–1,54; P = 0,17).

Для оценки влияния фенотипа МПС на частоту проблем 
с обеспечением ПДП также применяли регрессионный ана-
лиз. Вероятность трудной интубации для пациентов с МПС 
II типа оказалась выше, чем для пациентов с МПС I типа (P = 
0,02). Найденное отношение шансов составило 3,95 (95% ДИ: 
1,27–12,29), однако доверительный интервал оказался очень 
широким. Провести сравнение с другими типами МПС не 
удалось из-за недостаточного количества пациентов в этих 
группах.

Частота случаев трудной интубации увеличивается с воз-
растом, но влияние этого фактора невелико. Расчет методом 
логистической регрессии с поправкой на повторные проце-
дуры анестезии показал, что в среднем вероятность трудной 
интубации увеличивается на 19% с каждым последующим 
годом жизни (95% ДИ: 2–40%, P = 0,026). В группах, получав-
ших лечение (ЗТФП и ТКСК), расчетное изменение вероят-
ности трудной интубации сократилось до 15% с каждым по-
следующим годом жизни (95% ДИ: от –1% до 33%, P = 0,06).
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Осложнения в периоперативном периоде
Зарегистрированы три события, связанные с проходимо-

стью дыхательных путей, имевшие место во время операции 
(два эпизода гипоксемии и один эпизод смещения ларинге-
альной маски). Все три эпизода имели место у детей с МПС 
II типа. Проблемы с обеспечением ПДП в периоперативном 
периоде отмечены в 17 из 141 случая проведения анестезии 
(12,1%). У пяти пациентов (3,5%) во время пребывания в 
палате посленаркозного наблюдения развилась обструкция 
дыхательных путей, но ни в одном из случаев повторной ин-
тубации не потребовалось. Во время нахождения в операци-
онной после завершения анестезии, у семи пациентов (5%) 
возникла десатурация (у двух пациентов до SpO2 < 90%), у 
четырех пациентов (2,8%) наблюдался стридор после эксту-
бации, а у одного (0,9%) была длительная гиповентиляция.

У одного пациента (0,9%) без очевидных причин разви-
лась наджелудочковая тахикардия, но состояние нормали-
зовалось без лечебных мероприятий. Шестьдесят одна про-
цедура анестезии (43,3%) проводилась в условиях дневного 
стационара, в 71 случаях (50,4%) пациенты после вмешатель-
ства поступали в общую палату хирургического отделения, а 
девять пациентов (6,4%) были переведены из операционной 
в детское отделение интенсивной терапии (ДОИТ). Четыре 
пациента поступали в ДОИТ в общей сложности в девя-
ти случаях. Один пациент с МПС VI типа был переведен в 
ДОИТ, так как анестезиолог считал, что его дыхательные 
пути сильно пострадали после многократных попыток обе-
спечить эндотрахеальную интубацию, поэтому экстубацию 
следовало отложить. Второй пациент с МПС II типа, у кото-
рого наблюдалась обструкция верхних дыхательных путей, 
был переведен в ДОИТ после операции по уменьшению язы-
ка, так как ему требовалось проведение искусственной вен-
тиляции легких до отложенной экстубации. Обоим пациен-
там впоследствии не удалось провести экстубацию и в обоих 
случаях пришлось прибегнуть к трахеостомии. Один паци-
ент с МПС I типа и дилатационной кардиомиопатией вслед-
ствие приема антрациклина, был переведен из общей палаты 
в ДОИТ, после того как у него развилась тяжелая сердечная 
недостаточность. В качестве метода вспомогательного кро-
вообращения пациенту проводилась экстракорпоральная 
мембранная оксигенация (ЭКМО). Один пациент с МПС II 
типа и хронической болезнью легких был помещен в отде-
ление для наблюдения. За период, охватываемый исследова-
нием, три ребенка умерли. Один 2-летний ребенок с МПС I 
типа умер, несмотря на проведение ЭКМО, от осложнений, 
связанных с кардиомиопатией, а два ребенка с МПС II типа 
умерли от тяжелой дыхательной недостаточности (один в 
возрасте 18, а второй в возрасте 15 лет).

Обсуждение результатов
Проведенное исследование показало, что частота про-

блем с обеспечением ПДП до сих пор довольно высока, 
несмотря на появление таких методов лечения, как транс-
плантация костного мозга и заместительная терапия реком-
бинантными ферментными препаратами. К числу факторов, 
связанных с повышенным риском проблем с обеспечением 
ПДП у детей, относится наличие МПС II и IV типа, начало 
ЗТФП на более поздних стадиях заболевания, а также более 
старший возраст. Частота случаев трудной интубации у де-
тей с МПС I типа, которым трансплантация костного мозга 
была проведена на ранних стадиях заболевания, была значи-
тельно ниже по сравнению с ранее сообщенными данными. 
Результаты исследования согласуются с ранее полученными 
данными, которые указывают на то, что дети с МПС I, II или 
VI типа были особенно подвержены риску возникновения 
проблем с обеспечением ПДП во время анестезии. В обзоре, 
посвященном проведению анестезии у детей с 1983 по 1993 

гг. в Мельбурне, описаны 28 пациентов, которым потребо-
валась анестезия в 99 случаях для выполнения 115 процедур 
(3). Трудная интубация отмечена у 72% пациентов с МПС 
II типа, у 40% пациентов с МПС I типа и у 56% пациентов 
с МПС VI типа. Частота случаев неудавшейся интубации у 
пациентов с МПС I типа составила 29% (у двух из семи па-
циентов). В обзоре сообщалось также, что проблемы с обе-
спечением ПДП усугублялись с возрастом пациентов. Walker 
(5) в своей работе о группе пациентов из Манчестера привел 
данные о проблемах с проходимостью дыхательных путей у 
детей с МПС, которым проводились хирургические вмеша-
тельства в период с 1988 по 1991 гг.

Проанализировано 89 случаев обеспечения анестезии 
при проведении 110 процедур у тридцати четырех пациен-
тов. Общая частота случаев трудной интубации у детей с 
мукополисахаридозами составила 25%. При этом, однако, у 
детей с МПС I типа трудная интубация наблюдалась в 54% 
случаев, а в 23% случаев интубация не удалась.

Меньшая частота проблем с проходимостью дыхатель-
ных путей при проведении анестезии, наблюдавшаяся в 
данном исследовании, скорее всего, объясняется влиянием 
заместительной терапии ферментными препаратами или 
аллогенной трансплантации костного мозга (6-9) на про-
грессирование заболевания у детей с МПС. Трансплантация 
кроветворных стволовых клеток из пуповинной крови или 
костного мозга применяется в лечебных целях с 1980 г. (10). 
У пациентов с МПС I типа ТКСК изменяет характер течения 
заболевания — позволяет устранить гепатоспленомегалию, 
стабилизировать сердечные заболевания и снизить степень 
обструкции дыхательных путей (11). Считается, что положи-
тельный эффект ТКСК объясняется замещением дефектных 
макрофагов донорскими макрофагами из костного мозга, 
которые становятся постоянным источником нормальных 
ферментов, способных поступать к различным участкам на-
копления ГАГ. На сегодняшний день в Австралии пациентам 
с МПС проведено 18 трансплантаций кроветворных стволо-
вых клеток (6). В Австралии ТКСК преимущественно пред-
лагается детям до 2 лет с тяжелой неврологической формой 
МПС I типа, так как этот вид терапии замедляет свойствен-
ный этой форме нейродегенеративный процесс. В последнее 
время ТКСК применяют в сочетании с ЗТФП, назначаемой в 
периоперативном периоде, поскольку такой режим лечения 
может быть более эффективным с точки зрения восполне-
ния дефицита ферментов до тех пор, пока не наладится их 
эндогенная выработка. В отличие от МПС I типа, ТКСК не 
предотвращает нейродегенерацию у детей с другими типами 
МПС (II или III), поэтому в этих случаях не рекомендуется. В 
работе Turbeville (12) сообщается о системном клиническом 
улучшении у 45 пациентов с МПС VI типа, которым была 
проведена аллогенная ТКСК в период с 1982 по 2007 гг.

Трансплантация кроветворных стволовых клеток
Сведения о влиянии данного вида терапии на развитие 

осложнений при проведении анестезии ограничены. В ра-
боте King (13) описаны случаи трудной ларингоскопии и 
затруднения при обеспечении проходимости дыхательных 
путей у семи из восьми пациентов (два с МПС I и шесть с 
МПС II типа), которым проводилась трансплантация ам-
ниона. Предполагалось, что подкожная имплантация ам-
ниотической мембраны может компенсировать недостаток 
ферментов у пациентов с МПС. К сожалению, имплантация 
амниона не обеспечивает долговременной коррекции недо-
статочности лизосомальных ферментов и не приводит к по-
ложительным изменениям в функции внутренних органов. 
Mahoney (10) и Walker (15) высказали мнение, что регрессия 
накоплений ГАГ в мягких тканях после ТКСК не сопрово-
ждается сокращением числа случаев трудной интубации. 
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Mahoney и Soni (10) описали 35 пациентов (63% с МПС I типа 
и 20% с МПС II типа), которым были проведены 150 проце-
дур анестезии после ТКСК. Из текста неясно, когда проводи-
лась анестезия по отношению ко времени ТКСК, однако то, 
что в 43% случаев потребовалось применение катетера Хик-
мана для обеспечения центрального венозного доступа, по-
зволяет предположить, что анестезия предшествовала ТКМ.

У пациентов с МПС I типа трудная интубация наблюда-
лась в 41% случаев, а у пациентов с МПС II типа — в 71% 
случаев. В работе Belani et al описаны 30 детей с МПС (21 с 
МПС I типа и пять с МПС III типа), 28 из которых была про-
ведена ТКМ. У 15 из этих 30 пациентов имелась обструкция 
верхних дыхательных путей, у 35% наблюдалась трахеома-
ляция или сужение трахеи. Вскоре после ТКМ у всех детей, 
в анамнезе которых имелись сведения о наблюдавшихся до 
ТКМ обструктивном апноэ или десатурации, было отмече-
но заметное ослабление симптомов заболевания, кроме того 
автор отметил у них значительное улучшение визуализации 
гортани.

В работе Yeung описана группа из 27 пациентов, которым 
была выполнена трансплантация костного мозга (восемь с 
МПС I, три с МПС I Ш, пять с МПС II типа, один с болез-
нью I-клеток (муколипидоз II типа), один с МПС III и один 
с МПС VI типа). До ТКМ у 19 из 27 пациентов (70%) наблю-
далась клинически значимая обструкция верхних дыхатель-
ных путей, установленная по результатам полисонмографии 
или по наличию эпизодов десатурации. Успешное прижив-
ление трансплантата привело к существенному ослаблению 
симптомов обструкции у 13 из 14 пациентов (16).

Заместительная терапия ферментными препаратами
В исследуемой группе ЗТФП не снижала частоту затруд-

нений с обеспечением проходимости дыхательных путей. По 
нашим данным, частота случаев трудной интубации у детей, 
получающих ЗТФП, была в три раза выше, причем эта за-
висимость была особенно заметна у более старших детей с 
МПС II типа. Известная связь между трудной интубацией и 
МПС II типа была подтверждена четырехкратным увеличе-
нием вероятности этого осложнения у детей с МПС II типа 
в сравнении с МПС I типа. Повышенная частота проблем 
с обеспечением ПДП у детей, получающих ЗТФП, может 
объясняться тем, что заместительную терапию применяли 
на поздних стадиях заболевания, когда уже имелись значи-
тельные накопления ГАГ. Пациенты исследуемой группы на-
чинали получать ЗТФП в среднем в возрасте 11,1 года, в то 
время как ТКМ выполняли в среднем в возрасте 1,65 года. 
В Австралии пациенты с МПС I, II и VI типа получают за-
местительную терапию рекомбинантными ферментными 
препаратами в рамках Программы обеспечения жизненно 
необходимыми препаратами. Ларонидаза (Альдуразим®), 
препарат, предназначенный для лечения МПС I типа, был 
разрешен к применению в 2007 г., идурсульфаза (Элапраза®), 
препарат для лечения МПС II типа, и галсульфаза (Нагла-
зим®) для лечения МПС VI типа разрешены к применению в 
2008 г. Недостаточная обеспеченность ферментными препа-
ратами в Австралии в период исследования привела к тому, 
что 34 процедуры (35%) были выполнены до начала эффек-
тивного лечения у тех пациентов, которые впоследствии на-
чали получать ЗТФП.

Результаты четырех исследований (11,17–19) показыва-
ют, что начало ЗТФП с 3-месячного возраста позволяет су-
щественно снизить скорость накопления субстрата и про-
грессирования нарушений функций органов у детей с МПС 
II типа. Mendelsohn (20) описал 527 пациентов с МПС II типа, 
получавших идурсульфазу (Элапраза®), по данным реестра 
больных с синдромом Хантера (Hunter Outcome Survey).

Проблемы с интубацией были зарегистрированы у 74 из 

428 пациентов (22%), а 14 пациентам не удалось провести 
экстубацию (3,7%). До постановки диагноза трудная инту-
бация была отмечена у 70 пациентов (18,6%), а проблемы с 
экстубацией возникли у 13 пациентов (7,7%).

Возраст
В исследуемой группе наблюдалась значительная корре-

ляция между частотой случаев трудной интубации и увели-
чением возраста пациентов. Такая зависимость согласуется с 
некоторыми предыдущими сообщениями (3, 13, 21), но про-
тиворечит данным, представленным в других работах (2, 10). 
В работе Belani (21) приведены данные о повышении часто-
ты трудной интубации у детей старше 23 месяцев и с массой 
тела более 12 кг. Напротив, Mahoney (10) в своей работе со-
общил об отсутствии изменений в частоте случаев трудной 
интубации с увеличением возраста у 82% пациентов. У трех 
детей с МПС I типа проблемы с интубацией уменьшились, а 
у 2 детей ситуация ухудшилась. В группе пациентов, иссле-
дованной Baines (2), проблемы с обеспечением ПДП наблю-
дались в 33% случаев у детей младше года и в 42% случаев у 
детей старше 4 лет. Никто из детей в этой группе не получал 
ни ЗТФП, ни ТКСК.

Устройства для обеспечения проходимости дыхатель-
ных путей

В ранее описанных группах пациентов (2–4, 10) для обе-
спечения проходимости дыхательных путей преимуще-
ственно использовали эндотрахеальную трубку, при этом 
доля успешных интубаций составляла от 38 до 77%. В данной 
группе пациентов анестезиологи использовали обычный ла-
рингоскоп, так как видеоларингоскопы для прямой ларинго-
скопии начали применяться в нашем отделении лишь недав-
но. Стандартная ларингеальная маска была единственным 
надгортанным устройством, которое применялось у этой 
группы пациентов. Данные Walker (22) свидетельствуют о 
целесообразности использования этого воздуховода как в 
качестве основного средства обеспечения проходимости ды-
хательных путей, так и в качестве проводника для оптоволо-
конной интубации у детей с МПС.

Хирургические вмешательства
Пациенты из исследованной нами группы поступали 

в больницу для проведения различных процедур, необхо-
димых для мониторинга прогрессирования заболевания, 
а также для лечения с осложнениями МПС. Распределение 
по типам хирургических процедур было таким же, как в как 
базе данных реестра больных с синдромом Хантера (Hunter 
Outcome Survey) (20). В данной группе 487 пациентам, полу-
чавшим идурсульфазу (Элапразу®) в качестве терапии МПС 
II типа, были проведены 2067 хирургических вмешательств. 
Наиболее частой процедурой была миринготомия с введени-
ем дренажной трубки (51,7%), следующими по распростра-
ненности были пластика грыжи (50,3%), удаление аденоидов 
(50,1%), удаление миндалин (35,1%) и декомпрессия нерва в 
запястном канале (18,5%). Сходные данные приведены в ра-
боте Moores, где отмечено, что наиболее частыми хирурги-
ческими вмешательствами были операции на ЛОР-органах 
(37%), радиохирургические операции (19%) и ортопедиче-
ские операции (11%).

Осложнения
В отличие от ряда других изученных групп пациентов, в 

исследуемой группе не наблюдалось значительных проблем 
с проходимостью дыхательных путей. Имеются сообщения о 
следующих осложнениях, связанных с проведением анесте-
зии у пациентов с МПС: неудавшиеся попытки обеспечить 
проходимость дыхательных путей (23), смерть из-за отсут-
ствия возможности интубации, ситуация, в которой не уда-
лось провести вентиляцию (24), постобструктивный отек легких 
(25, 26), аритмия (27) и остановка сердца во время операции (28).
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Ограничения
Выводы по результатам настоящего исследования имеют 

ряд ограничений. Дизайн исследования был основан на точ-
ности записей в анестезиологической карте. Поскольку све-
дения о том, легкой или трудной была интубация, брали из 
анестезиологических карт, эти данные были субъективным 
и менялись в зависимости от опытности выполнявшего ма-
нипуляцию анестезиолога. Во многих случаях анестезия тре-
бовалась для небольших и неинвазивных процедур и часто 
проводилась с использованием надгортанных воздуховодов, 
при этом попытки интубации трахеи не предпринимались. В 
результате у этой когорты пациентов частота проблем с обе-
спечением ПДП и других осложнений может быть заниже-
на. Кроме того, данная когорта представляла собой особую 
группу пациентов, направленных в специализированный 
центр. Данную выборку нельзя считать репрезентативной в 
отношении всех детей с МПС, которым проводилась анестезия.

Выводы
Частота трудной интубации у детей с МПС II типа 

по-прежнему в двадцать раз выше, чем у других детей такого 

же возраста и с такой же массой тела. Проведение ТКСК у 
детей с МПС I типа до того, как им исполнится 2 года, не 
только замедляет прогрессирование заболевания, но и сни-
жает частоту проблем с обеспечением ПДП. Влияние ЗТФП 
на обеспечение проходимости дыхательных путей нельзя 
адекватно оценить, так как пациенты из исследуемой груп-
пы начали получать препараты в том возрасте, когда из-за 
накопления ГАГ уже развились серьезные нарушения функ-
ций органов. Если бы терапия рекомбинантными фермента-
ми была начата намного раньше, возможно, ее влияние было 
бы более заметным, чем было показано в этом исследовании.
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«МНОГОЛИКАЯ»
ОСТРАЯ ПОРФИРИЯ

Уважаемые  читатели, предлагаем вашему вниманию 
материал, посвященный редкому и малоизвестному 
широкому кругу практических врачей заболеванию. 

При неправильной диагностике, а следовательно и лече-
нии, оно является смертельным (летальность, в среднем, 
составляет 60%) и, напротив, четкая своевременная диа-
гностика и адекватная терапия спасают практически всех 
больных, возвращая их к нормальной полноценной жизни.  
Особенность  этой патологии такова, что в результате поли-
синдромности ее клинических проявлений больные могут 
поступать в стационары различных профилей, где многие 
врачи-специалисты оказываются привлеченными в процесс 
лечения. Пациенты с неясным диагнозом могут переходить 
из одной клиники в другую, получать разную терапию до тех 
пор, пока, в лучшем случае, им не поставят правильный ди-
агноз, а в худшем – не наступит летальный исход. Поэтому 
мы решили ознакомить с этой патологией как можно боль-
шее число людей, чтобы в будущем в любой больнице  могли 
ее правильно диагностировать и вовремя оказать больному 
квалифицированную помощь.

Что же такое острая порфирия?
Острые порфирии - это группа наследственных заболе-

ваний, в основе которых лежит нарушение биосинтеза гема, 
приводящее к избыточному накоплению в организме пор-
фиринов и их предшественников, а именно, порфобилино-
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гена (ПБГ) и δ-аминолевулиновой кислоты (АЛК).  Избыток 
этих веществ оказывает токсическое воздействие на орга-
низм и обуславливает характерную клиническую симпто-
матику. Причиной подобного нарушения является  мутация 
гена, ответственного за активность одного из ферментов, 
участвующих в многостадийном синтезе гема.

Классификация острых порфирий
• острая перемежающаяся порфирия (шведская порфирия) - 
аутосомно-доминантный тип наследования. Проявление - в 
10-50% случаев носительства. Дебют в возрасте полового со-
зревания; • наследственная копропорфирия - аутосомно-до-
минантный тип наследования. Дебют в возрасте полового 
созревания; • вариегатная порфирия - аутосомно-доминант-
ный тип наследования. Дебют в возрасте полового созрева-
ния; • порфирия, связанная с дефицитом АЛК-дегидратазы 
- наследуется по аутосомно-рецессивному типу. Дебют в 
младенчестве - полинейропатия.

Самой распространенной среди них является острая пе-
ремежающаяся порфирия (ОПП). Что касается порфирии, 
связанной с дефицитом АЛК-дегидратазы, то с 60-ых годов, 
когда профессор Л.И.Идельсон начал впервые в нашей стра-
не заниматься этой патологией, ни один случай этого ред-
чайшего заболевания не был зарегистрирован. Поэтому да-
лее мы будем говорить только о первых трех формах острой 
порфирии.

Практически все пациенты с острой порфирией, за еди-
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ничным исключением, гетерозиготны по дефектному гену, 
ответственного за синтез соответствующего фермента. 
Большинство из них не имеет очевидных симптомов забо-
левания, поскольку активности фермента, сниженной до 
~ 50%, достаточно для поддержания нормальной скорости 
биосинтеза гема. Как показывает опыт, почти 85% носителей 
аномального гена проживают жизнь, не зная об этой болез-
ни. У остальной части, преимущественно у женщин, в период 
после полового созревания острое течение заболевания мо-
жет быть спровоцировано действием ряда факторов.

Факторы, провоцирующие острое течение заболевания
Наиболее распространенными являются следующие:

• лекарственные препараты (включая пероральные контра-
цептивные средства); • контакт с ядохимикатами (к примеру, 
с/хозяйственные удобрения); • нарушение гормонального 
профиля у женщин в предменструальный период или при 
беременности; • резкое изменение характера питания, голо-
дание; • инфекционные заболевания; • стрессовые ситуации; 
• прием алкоголя.

Самое первое описание острого приступа порфирии 
было свя-зано с использованием сульфонала. На сегодняш-
ний день наиболее распространенными медикаментозными 
препаратами - индукторами острого течения заболевания 
- являются анальгетики, сульфаниламидные и барбиту-
ратные препараты. Все больные и скрытые носители этой 
патологии, а также клиницисты, сталкивающиеся с лечени-
ем острой порфирии, обязательно должны иметь при себе 
списки препаратов, безопасных и небезопасных для при-
менения при острой порфирии. Ежегодно эти списки об-
новляются и публикуются Шведским центром порфирии. 

Поскольку другим очень распространенным фактором, 
провоцирующим заболевание, является гормональный, то 
этот факт объясняет более частое проявление острой пор-
фирии у женщин в сравнении с мужчинами.

Клиника острой порфирии
Суммируя опыт собственных наблюдений а также дру-

гих исследователей, занимающихся острыми порфириями, 
представляем наиболее характерные клинические симпто-
мы этого заболевания:

I. Абдоминальный: • боли в животе - как правило в эпи-
гастральной или правой подвздошной областях, реже не 
имеют четкой локализации; чаще всего носят приступо-
образный характер, иногда бывают постоянными, продол-
жающимися несколько часов или дней; • тошнота, рвота; • 
запор, реже понос.

II. Сердечно-сосудистый: • стойкая синусовая тахикар-
дия (до 160 ударов в минуту); • гипертония.

III. Неврологический: • мышечная атония (затрагивает 
чаще мышцы конечностей и пояса); • боли в конечностях, 
голове, шее и грудной клетке; • потеря чувствительности 
(наиболее выражена в плечевой и бедренной областях); • 
поражение черепно-мозговых нервов (в виде дисфагии, дипло-
пии, афонии, пареза лицевого и глазодвигательного нервов); • 
нарушение тазовых функций; • двигательные расстройства в 
виде вялых парезов и параличей; • паралич дыхания.

IV. Расстройства психики: • бессонница; • сильное бес-
покойство; • депрессивные и истерические компоненты; 
• спутанность сознания и дезориентация; • зрительные и 
слуховые галлюцинации; • тонико-клонические судороги; • 
мании; • коматозное состояние; • эпилептические припадки.

V. Кожный (только для больных с наследственной копро-
порфирией и вариегатной порфирией): • повышенная фото-
чувствительность; • изменение пигментации.

Исходя из перечисленных симптомов, логично сделать 
следующий вывод. Острую порфирию можно подозревать у 
любого больного, поступающего в клинику с неожиданной 
абдоминальной болью, периферической нейропатией или 
с нарушением психики. В  каждом индивидуальном случае 

может наблюдаться либо целый набор перечисленных сим-
птом,  либо только отдельные из них.

Зачастую больные с острыми приступами порфирии 
проходят многоэтапные мытарства по различным отделе-
ниям клиник, включая хирургические, урологические, ги-
некологические, неврологические и психосоматические. 
При отсутствии правильного диагноза история болезни не 
редко может иметь следующий печальный конец: Тошнота и 
рвота, нестерпимые сильные боли в животе, отсутствие сту-
ла и перистальтики ошибочно наводят на мысль об острой 
хирургической патологии. Выполняемые в этих случаях хи-
рургические вмешательства с применением барбитуратов в 
качестве вводного наркоза приводят к усугублению течения 
заболевания: развивается тетраплегия с параличом дыха-
тельной, артикуляционной и фонирующей мускулатуры. Как 
следствие, больных подключают к аппарату искусственной 
вентиляции легких (ИВЛ). Часто ИВЛ осложняется пневмо-
нией, тяжелой дыхательной недостаточностью, от которой 
наступает смерть больного. При этом диагноз теряется сре-
ди наименований, обозначающих острую полинейропатию 
с тетраплегией и выключением дыха-тельной мускулатуры 
(синдром Гийана-Барре, вирусный полирадикулоневрит, от-
равление суррогатами алкоголя и т.д.).

Таким образом, все неясные больные с подобной клини-
ческой картиной должны быть обязательно обследованы на 
наличие у них острой порфирии.  Своевременная диагности-
ка этой патологии просто необходима,  поскольку правильно 
установленный диагноз  и верно выбранная тактика лечения 
приводят всех больных к клиническому выздоровлению.

Диагностика острой порфирии
Первое, на что  необходимо обратить внимание при ди-

агностике, - изменился  ли цвет мочи у больного. Появле-
ние окрашенной мочи  от слегка розового до красно-бурого 
цвета является характерным, но необязательным признаком 
данного заболевания. В период его обострения наблюдается 
высокая экскреция с мочой порфиринов, порфобилиногена 
и дельта-аминолевулиновой кислоты. Высокое содержание 
порфиринов объясняет розовый цвет мочи, а избыток пор-
фобилина, продукта деградации порфобилиногена, окраши-
вает мочу в красно-бурый цвет. При стоянии мочи на свету 
необычное окрашивание становится еще более заметным. 

Однако изменение цвета мочи не является обязательным 
признаком острой порфирии. Существует ряд скрининго-
вых качественных методов, позволяющих в обычных боль-
ничных условиях с большой долей вероятности обнаружить 
наличие порфиринов и порфобилиногена в моче. Проводить  
их  необходимо  в момент острого течения  заболевания, что-
бы избежать возможных ошибок. Ниже представим описа-
ние двух из них.

1. Скрининговый (ориентировочный) тест на присут-
ствие порфиринов в моче.

Принцип теста: Моча здорового человека под действием 
ультрафиолета в диапазоне длин волн 320-405 нм люминес-
цирует бело-голубым цветом. Когда же в моче присутствует 
избыток порфиринов, она имеет красную флюоресценцию. 

Реагенты: • Ледяная уксусная кислота; • Амиловый спирт.
Метод: В пробирку к 4 мл свежей мочи добавить 10 ка-

пель ледяной уксусной кислоты и 1 мл амилового спирта, 
хорошо  перемешать и подождать полного разделения слоев. 
Розовая или красная флюоресценция верхнего органическо-
го слоя указывает на присутствие избытка порфиринов в моче.

Возможны ложноположительные результаты данного 
теста, но редко. Необходимо помнить, что при некоторых 
отравлениях (к примеру, свинцом, ртутью, мышьяком), про-
грессирующих заболеваниях печени или пернициозной ане-
мии наблюдается умеренное повышение выделения копро-
порфирина в мочу.

2. Качественная реакция мочи с реактивом Эрлиха на 
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МЕДИЦИНСКОЕ ОБОЗРЕНИЕ
присутствие порфобилиногена.

Принцип теста: Порфобилиноген реагирует с реактивом 
Эрлиха, образуя в кислом растворе окрашенный продукт ро-
зово-красного цвета. Поскольку эта реакция может проис-
ходить с другими веществами, присутствующими в моче, в 
тесте используется экстракция и регулировка рН раствора 
для исключения влияния мешающих веществ.

Образец: Тест проводится с использованием только све-
жесобранной мочи без добавления консерванта, защищен-
ной от контакта со светом и хранящаяся в холодном месте 
до момента проведения анализа. Образец ранней  утренней 
мочи является предпочтительным, поскольку  моча является 
более концентрированной. Моча, собранная более чем 4 часа 
назад, не может быть использована для анализа,  поскольку 
концентрация ПБГ снижается на 20% в течение 24 часов при 
комнатной температуре. При хранении образца при - 200С 
уровень ПБГ в моче может быть стабилен  в течение 6 ме-
сяцев.

Реагенты: • Реактив Эрлиха (0.7 г пара-диметиламино-
бензальдегида рас-творить в 100 мл Н2О дист., а затем до-
бавить 150 мл НCl конц.) Хранится в темном флаконе, ста-
билен в течение 6 месяцев; • Насыщенный раствор ацетата 
натрия: 120 г CH3COONa растворить в 100 мл горячей (70-
800С) дистиллированной воды; •	Смесь амилового и бензи-
лового спиртов в соотношении 3:1 (v/v); •	Индикаторная бу-
мага рН 4-5; • Реагент сравнения: разбавить 150 мл НСl конц. 
в 100 мл Н2О дист.

Метод: 1.) Добавить 0.5 мл реактива Эрлиха в стеклян-
ную пробирку с 0.5 мл исследуемой мочи и перемешать. По-
дождать в течение 3-5 мин развития окраски и добавить при  
перемешивании 1 мл насыщенного раствора ацетата натрия. 
Проверить с помощью индикаторной бумаги, чтобы рН рас-
твора был в диапазоне от 4 до 5. Если окраска не появится, 
то ПБГ не обнаружен. Если в течение 3-4 мин. содержимое 
пробирки приобретет розовый или красный цвет, то перехо-
дите к следующим пунктам исследования; 2.) Чтобы исклю-
чить присутствие мешающих веществ, повторить процедуру 
из пункта (1) с реагентом сравнения. Если снова появится 
розовая окраска, то вероятно в моче содержится кислотный 
индикатор (например, метиловый красный), который слу-
чайно попал в мочу после применения либо лекарственных 
пре-паратов, содержащих красители, либо легких алкоголь-
ных напитков, либо пищевых продуктов с различными до-
бавками; 3.) Для исключения уробилиногена, как причины 
появления розовой окраски, добавить приблизительно 2 мл 
смеси  намилового и бензилового спиртов в пробирку с со-
держимым из пункта (1). Хорошо перемешать путем встря-
хивания и дать разделиться слоям. Комплекс  уробилиногена 
с реактивом Эрлиха должен проэкстрагироваться в верхний 
органический слой. Розовая окраска нижнего водяного слоя 
указывает на присутствие ПБГ.

В Москве фирма «Агат» выпускает реактив Эрлиха  с раз-
работанной подробной инструкцией по проведению  скри-
нинг-теста. Телефон для справок +7 (495) 777-4192.

Этот тест почти всегда положителен про острых присту-
пах порфирии, правда, иногда можно получить ложнополо-
жительный результат за счет вероятного присутствия в моче 
мешающих веществ.

Отрицательный результат теста на ПБГ снижает вероят-
ность, но окончательно не исключает диагноз острой пор-
фирии. Объяснением тому может служить либо наличие в 
моче некоторых  веществ - ингибиторов, которые приводят 
к ложноотрицательному результату, или незначительное по-
вышение концентрации ПБГ, что может быть ниже предела 
чувствительности скрининг-теста. Кроме того, при варие-
гатной порфирии, наследственной копро-порфирии и толь-
ко в очень редких случаях при ОПП экскреция ПБГ в мочу 
может быстро снижаться и вернуться к нормальной в тече-

ние нескольких дней после острого приступа. Поэтому, если 
клинически диагноз острой порфирии до конца не отвер-
гается, необходимо провести количественное определение 
порфиринов и их предшественников в моче. 

Качественный тест с реактивом Эрлиха широко исполь-
зуется в клиниках многих стран, особенно в Скандинавии, 
Англии и Ирландии (где зафиксировано наибольшее число 
случаев заболева-ния острой порфирией) в качестве скри-
нинга  для быстрого выявления вероятных порфирий. На-
ладить первичную диагностику острых порфирий в каждой 
клинике России на основе вышеизложенных качественных 
тестов - является важной и не терпящих отлагательств  зада-
чей. Ее выполнение не требует особых финансо-вых и трудо-
емких затрат, с одной стороны, а с другой – многим больным 
острой порфирии уже на первых этапах развития болезни 
будет поставлен верный диагноз, что позволит своевремен-
но провести необходимое лечение. В результате многие па-
циенты будут возвращены к здоровому образу жизни, ми-
нуя получения группы инвалидности при затяжном течении 
заболевания. 

Качественные скрининг-тесты  ни в кой мере нельзя 
принимать за абсолютные, в  связи с возможными, указан-
ными выше ошибками. Для подтверждения и уточнения 
диагноза рекомендуется провести следующие лаборатор-
ные исследования: 1.) Определение общих порфиринов и 
их предшественников - порфобилиногена (ПБГ) и δ-ами-
нолевулиновой кислоты (АЛК) в моче. В норме содержание 
общих порфиринов в моче не превышает 0.15 мг/л; ПБГ - 2 
мг/л;  АЛК - 4.5 мг/л.; 2.) Определение общих порфиринов 
в кале. У здоровых людей содержание общих порфиринов 
в кале <200 нмоль/г сухого веса; 3.) Определение активно-
сти фермента порфобилиноген-дезаминазы (в случае ОПП), 
копро-порфириноген-оксидазы (в случае наследственной 
копро-порфирии) и протопорфириноген-оксидазы (в слу-
чаи вариегатной порфирии); 4.) Проведение молекулярного 
анализа ДНК.

Количественное исследование порфиринов и их пред-
шественников в моче позволяет уже на первых этапах ди-
агностики точно поставить диагноз острой порфирии, а с 
помощью ряда дополнительных исследований определить 
тип порфирии. Как правило, третий и четвертый этапы в 
диагностике необходимы при обнаружении бессимптомных 
случаев носительства заболевания у членов семьи больного. 

Заключение
Уважаемые читатели Редкого журнала, коллеги, мы наде-

емся, что после ознакомления с данным материалом,  забо-
левание острая порфирия уже не будет для вас неизвестным. 
При встрече с похожими непонятными случаями в вашей  
медицинской практике вы сможете правильно поставить ди-
агноз и своевременно, грамотно оказать квалифицирован-
ную помощь больному, что поможет избежать смертельный 
исход этого заболевания. 

Еще раз подчеркнем, что основные усилия при проведе-
нии диагностики, особенно с помощью качественных мето-
дов,  должны быть сделаны во время острого течения забо-
левания, поскольку задним числом диагноз поставить очень 
сложно.

За консультацией вы всегда можете обратиться в Гема-
тологический Научный Центр Минздрава РФ, где  создана 
специальная группа по диагностике, лечению и предоставле-
нию консультативной помощи больным с порфирией и чле-
нам их семей. Возглавляет и координирует работу группы 
врач-гематолог, к.м.н. Пустовойт Ярослав Сергеевич,  тел.:  
+7 (495) 612-2361; биохимической диагностикой занимается 
Карпова Ирина Владимировна, тел.: +7 (495) 614-9748, e-mail: 
karpova@blood.ru;  молекулярной диагностикой - Сурин Вадим 
Леонидович, тел.: +7 (919)720-9692,  e-mail: vadsurin@mail.ru.
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текст: Ворожцова Е.Е.
Медицинский директор Россия и СНГ, 
Swedish Orphan Biovitrum AB (Sobi)

НАСЛЕДСТВЕННАЯ
ТИРОЗИНЕМИЯ 

Наследственная тирозинемия 1-го типа (НТ1) являет-
ся редким (частота 1:100-200 тыс новорожденных) 
генетическим заболеванием, вызванным  мутаци-

ями в гене фермента фумарилацетоацетазы, который яв-
ляется одним из ключевых в метаболизме тирозина. Пато-
генез НТ1 типа заключается в интоксикации продуктами 
аномального распада тирозина - фумарилацетоацетатом и 
малеилацетоацетатом и их конечными метаболитами – сук-
цинилацетоном и сукцинилацетоацетатом.  

Накопление этих метаболитов приводит к развитию пе-
ченочной недостаточности, циррозу, тубулопатии с фор-
мированием синдрома Фанкони, полинейропатии, карди-
омиопатии, а на более поздней стадии гепатоцеллюлярной 
карциномы. 

Клиническая картина НТ1 чрезвычайно полиморфна. 
Различают два клинических варианта НТ1 – острую и хро-
ническую формы. 

Острая НТ1 обычно развивается в возрасте до 6 мес. 
(дебют  2-4  мес) и является наиболее тяжелой и опасной 
для жизни. 

Без незамедлительного специализированного  лечения 
больные с острой формой НТ1 погибают в течение несколь-
ких недель после манифестации заболевания. 

Причиной смерти чаще всего становятся острая печё-
ночная недостаточность и катастрофическое кровотече-
ние на её фоне. 

Заподозрить острую форму НТ1 можно по наличию:
• острой печёночной недостаточности с гепатомегали-

ей при нормальных или умеренно повышенных значениях 
трансаминаз и билирубина (в равном соотношении прямого 
и непрямого билирубина);  

• коагулопатии (геморрагический синдром, крайне низкие 

уровни печёночных факторов свёртывания крови (II, VII, 
IX, XII), удлинение АЧТВ > 50 c и  ПТВ > 14 с  не поддающи-
еся коррекции препаратами витамина К);  

• признаков почечного канальцевого ацидоза; 
• кардиомиопатии;
• в сочетании с неспецифическими симптомами: лихо-

радка, сепсис, резистентный к проводимой антибактери-
альной терапии, диарея или динамическая непроходимость, 
диспепсические расстройства.

Для сокращении времени  до постановки диагноза  при 
подозрении на НТ1 рекомендуется сделать анализ крови на 
альфа-фетопротеин (АФП).  

Если АФП  > нормы  в 10 раз  в сочетании с подтверж-
дённой коагулопатией  вероятность  НТ1 чрезвычайно 
высокая!

При значении АФП  > нормы в 10 раз рекомендуется:
1.) До переливания компонентов и препаратов кро-

ви взять образец крови методом сухого пятна для под-
тверждения диагноза НТ1

2.) Отправить образец на исследование ТМС и сукци-
нилацетон

3.) Перевести больного на низкобелковую диету или 
специализированное питание без тирозина и фенилаланина.
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ЧТО ТАКОЕ РЕДКИЕ 
БОЛЕЗНИ?
текст: Ольга Волкова, Денис Беляков

Впоследнее время мы все чаще видим в заголовках статей 
и слышим в высказываниях лидеров нашей страны сло-
восочетание «редкие заболевания». Что же это такое на 

самом деле? Когда речь заходит о редких болезнях? В чем отли-
чие редких заболеваний от обычных? Почему этому придается 
такое большое значение? И как обычный человек может стол-
кнуться  с редким диагнозом, и что делать в этом случае?

С некоторыми редкими заболеваниями мы знакомы из сказок 
и преданий. Например, истории про вампиров – не что иное, как 
понятный теперь факт о пациентах с редким заболеванием пор-
фирия. Им не рекомендован солнечный свет, у них, в тяжелых 
случаях, происходят изменения хрящей ушей и носа. Их спасение 
заключается в применении современного препарата на основе 
крови. В далеком прошлом их боялись и изгоняли. В наши же дни 
это обычные люди, которым просто в период атаки для спасения 
жизни в экстренном случае необходимо применение лекарствен-
ного препарата. 

Истории про гномов тоже находит свое объяснение. Редкое за-
болевание мукополисахаридоз, ведет в легких случаях к низкорос-
лости, изменению формы черепа и кистей рук. Пациентов с этим 
заболеванием тоже сейчас диагностируют и успешно лечат. 

Всего в мире насчитывают порядка 7 000 редких заболеваний. 
И видимо, это еще не предел. Количество заболеваний целиком 
связано с развитием науки и развитием исследований в этой об-
ласти.  Может быть так, что большая часть распространенных в 
наши дни заболеваний является не чем иным как симптомами бо-
лее редких заболеваний, просто малоизученных в настоящее вре-
мя. И может быть в будущем слово персонифицированная, то есть 
индивидуальная, медицина станет альтернативной сегодняшнего 
унифицированного лечения гипертонии или почечной недоста-
точности. 

Существующие проблемы пациентов с редкими заболевания-
ми схожи во всем мире. Это нехватка ресурсов для диагностики 
и лечения этих заболеваний. Врачам первичного звена и специа-
листам часто не хватает информации, времени и ресурсов, чтобы 
правильно диагностировать и вести пациентов с редкими заболе-
ваниями. 

В среднем постановка редкого диагноза занимает 7,6 лет -  в 
США и 5,6 лет -  в Великобритании. На этом пути средний паци-
ент посещает 4 раза врача первичной медицинской помощи, 4 раза 
-  узких специалистов и получает в течение этого времени несколь-
ко неправильных диагнозов. Аналогичной статистики по нашей 
стране в настоящее время нет, но можно предположить, что для 
постановки «редкого диагноза» российские пациенты в среднем 
могут затратить более 10 лет.

О важности исследований в области генетики и биотехноло-
гий, а именно здесь находятся ключи к решению проблем пациен-
тов с редкими заболеваниями, задумались в мире более двадцати 
лет назад. По инициативе активных групп пациентов в США, а 
затем и в Европе появились законы, определяющие статус редких 
заболеваний и препаратов для их лечения, называемых орфанны-
ми (с английского – сиротское), что зачастую в наши дни является 
синонимом.. Дело в том, что в то время фармацевтические произ-
водители, с учетом малого количества пациентов и потенциаль-
но малого объема рынка сбыта для лекарств, не горели желанием 
вкладывать средства в разработку лекарств для лечения редких за-
болеваний. Поэтому к слову «редкое» добавилось прилагательное 
«орфанное». 

Орфанным препаратам на этапе разработки присваивается со-
ответствующий статус, что дает компании разработчику возмож-
ность закончить исследования по созданию препарата, зареги-
стрировать его по упрощенной и ускоренной схеме и иметь более 
длительный период эксклюзивности, т.е. единоличного присут-
ствия на рынке, по сравнению с лекарственным средством, приме-
няемом при распространенном заболевании. Таким образом госу-
дарство стимулировало компании-разработчики на исследования 
и разработку новых средств для лечения редких заболеваний. 

Такая политика оправдала себя. За более чем 20 лет от приня-
тия законов тысячи старт-апов - небольших компаний исследова-
телей - было создано в мире. В результате чего появилось более 
350 препаратов для лечения более 420 редких заболеваний. В на-

стоящее время большие фармацевтические гиганты, ввиду срав-
нительно малого количества новых молекул, появляющихся для 
лечения традиционных заболеваний, обратили свое внимание на 
этот сегмент рынка. Целая череда поглощений на фармацевтиче-
ском рынке как раз была связана с производителями препаратов 
для лечения редких заболеваний. По прогнозам, мировой рынок 
лекарственных препаратов для лечения редких заболеваний к 2018 
году составит более 120 млрд долларов. 

Несмотря на все усилия, в мире существует еще тысячи забо-
леваний и, соответственно, миллионы пациентов, для лечения 
которых патогенетического лечения еще не изобретено. Многие 
пациенты, их родители и просто неравнодушные граждане объе-
диняются в группы, создают некоммерческие организации паци-
ентов или фонды и начинают работы в области сбора средств для 
разработки лекарственных препаратов или медицинских изделий. 

Художественных фильмы «Масло Лоренцо» или «Беспреце-
дентные меры» о людях с редкими заболеваниями, успешно нашед-
ших заветное лечение, стали примерами для тысяч людей по всему 
миру. Нашумевшая  в 2014 году благотворительная акция по обли-
ванию холодной водой (Ice Bucket Challenge) сумела собрать за 1 
месяц более 100 миллионов долларов, направляемых на поиск ле-
чения редкого заболевания «боковой амиотрофический склероз».

Что же происходит в России? 
За последние годы в нашей стране можно отметить ряд поло-

жительных изменений в решении актуальной и сложной проблемы 
редких заболеваний: ощущается желание государства увеличивать 
объем инвестиций в российское здравоохранение; повышается ак-
тивность государственных органов - Госдумы, Совета Федерации; 
активизируется работа пациентских организаций, родительских 
ассоциаций; работы благотворительных фондов. Вместе с тем, па-
циенты с редкими заболеваниями в России, в том числе дети, яв-
ляются одной из незащищенных групп населения в нашей стране, 
которые сталкиваются с низкой осведомленностью о редких забо-
леваниях среди медицинского сообщества, поздней диагностикой 
и трудностями в доступности лекарственного обеспечения. 

Лечение и реабилитация пациентов с редкими заболеваниями 
является сложным, комплексным мероприятием и требует систем-
ного подхода. 

• В соответствии со статьей 44 Федерального закона от 21 но-
ября 2011 года № 323-ФЗ «Об основах охраны здоровья граждан в 
Российской Федерации» (далее -  Федеральный закон «Об основах 
охраны здоровья») в России редкими (орфанными) заболевания-
ми являются заболевания, которые имеют распространенность не 
более 10 случаев на 100 тысяч населения. В перечень редких (ор-
фанных) заболеваний, по состоянию на 15 января 2014 года, Ми-
нистерством здравоохранения Российской Федерации было вклю-
чено 215 патологий. 

• В соответствии с Приказом Министерства здравоохране-
ния Российской Федерации от 15 ноября 2012 года № 917н  «Об 
утверждении Порядка оказания медицинской помощи больным с 
врожденными и (или) наследственными заболеваниями» устанав-
ливается объем и порядок оказания медицинской помощи пациен-
там с редкими заболеваниями, который и является обязательным 
для выполнения. 

• В соответствии с постановлением Правительства Россий-
ской Федерации  от 26 апреля 2012 года № 404 «Об утверждении 
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Правил ведения Федерального регистра лиц, больных гемофили-
ей, муковисцидозом, гипофизарным нанизмом, болезнью Гоше, 
злокачественными новообразованиями лимфоидной, кроветвор-
ной и родственных им тканей, рассеянным склерозом, лиц после 
трансплантации органов и (или) тканей» (далее - постановление 
Правительства РФ № 404)  регламентируется порядок ведения фе-
дерального регистра четырех редких заболеваний – гемофилии, 
муковисцидоза, болезни Гоше и гипофизарным нанизмом. Паци-
енты с болезнью Гоше (порядка 300 пациентов в России), муковис-
цидозом (около 3 000 пациентов в России), другими состояниями, 
ассоциированными с редкими заболеваниями,  на основании по-
становления Правительства РФ № 404 включены в специальный 
федеральный регистр и обеспечиваются базовой лекарственной 
терапией за счет федерального бюджета. 

• В соответствии с постановлением Правительства РФ от 26 
апреля 2012 года №403 «О порядке федерального регистра лиц, 
страдающих жизнеугрожающими и хроническими прогрессирую-
щими редкими (орфанными) заболеваниями, приводящими к со-
кращению продолжительности жизни граждан или их инвалидно-
сти, и его регионального сегмента» в перечень жизнеугрожающих 
и хронических прогрессирующих редких (орфанных) заболеваний 
вошло 24 заболевания и(или) групп заболеваний. В Федераль-
ный регистр лиц включены 11 557 пациентов, из них 6 761 детей, 
утверждено 28 стандартов лечения, еще 24 новых стандарта разра-
ботаны и проходят процедуру утверждения. 

• В соответствии с пунктом 9 статьи 83 Федерального закона 
«Об основах охраны здоровья»  пациенты с данными заболева-
ниями должны обеспечиваться лекарственной терапией за счет 
средств бюджетов субъектов Российской Федерации. Гарантии по 
обеспечению граждан лекарственными препаратами для лечения 
заболеваний, включенных в перечень жизнеугрожающих и хро-
нических прогрессирующих редких (орфанных) заболеваний за-
креплены постановлением Правительства Российской Федерации 
от 18 октября 2013 года № 932 «О программе государственных га-
рантий бесплатного оказания гражданам медицинской помощи на 
2014 год и на плановый период 2015 и 2016 годов». Таким образом, 
одна группа пациентов с 4-мя редкими заболеваниями получает 
лекарственное обеспечение за счет средств федеральной програм-
мы, отлично зарекомендовавшей себя с точки зрения клиниче-
ской эффективности и финансовой эффективности. Вторая часть 
пациентов с 24 редкими заболеваниями/состояниями получают 
лекарственное обеспечение за счет средств регионального финан-
сирования, при этом в части регионов, сталкиваясь с вопросами 
неполного, несвоевременного обеспечения, либо полного отказа 
в лечении со стороны администрации субъекта федерации. Па-
циенты с другими редкими состояниями надеются на скорейшее 
расширение государственных регламентирующих списков лекар-
ственного обеспечения, скорейшую регистрацию новых препара-
тов в России. Ситуация с лекарственным обеспечением пациентов 
с редкими заболеваниями в зоне ответственности регионов далека 
от идеальной и требует пристального внимания со стороны госу-
дарства и общества. Сравнительно высокая стоимость лекарствен-
ной терапии редких заболеваний в расчете на одного пациента яв-
ляется значительной нагрузкой для российских регионов. 

• В соответствии с п. 3 раздела IV Указа Президента РФ от 
01.06.2012 N 761 "О Национальной стратегии действий в интересах 
детей на 2012 - 2017 годы" прямо указывается на необходимость 

«создания федерального регистра детей с редкими заболеваниями 
и организацию адресного финансирования лечения таких детей 
за счет бюджетных ассигнований федерального бюджета согласно 
этому регистру». 

• Многочисленные обращения регионов к федеральному цен-
тру с просьбой о федеральном финансировании пациентов с ред-
кими заболеваниями, а также:

• Поручение Президента РФ Правительству РФ по формиро-
ванию механизмов софинансирования расходов бюджетов субъ-
ектов Российской Федерации на лечение больных, страдающих 
редкими (орфанными) заболеваниями, за счет бюджетных ассиг-
нований федерального бюджета, в том числе за счет средств, полу-
ченных в результате экономии при проведении централизованных 
закупок лекарственных средств (Пр-1165, п2в-1).

• Поручение Правительства РФ № ОГ-П12-5814 от 31 июля 
2014 года Министерству здравоохранения РФ  о закреплении  пол-
номочий по организации лекарственного обеспечения больных с 
редкими заболеваниями и его финансированию по уровням вла-
сти с учетом региональных особенностей заболеваемости редки-
ми (орфанными) заболеваниями. 

• Запрос Уполномоченного по правам человека в Российской 
Федерации о решении вопроса по изменению правового регули-
рования правоотношений в сфере обеспечения достойной жизни 
лиц, страдающих орфанными заболеваниям.

• Поручение Правительства РФ № ОГ-П12-6428 от 26 августа 
2014 года Министерству здравоохранения РФ, Министерству фи-
нансов РФ, Минпромторгу РФ и Министерству экономического 
развития РФ подтверждают необходимость скорейшего решения 
социального и жизненно важного вопроса лекарственного обе-
спечения пациентов с редкими заболеваниями на федеральном 
уровне. 

Что мы можем как граждане нашей страны? 
• Прежде всего, конечно, внимательно относится к своему   

здоровью.
• Критически оценивать поставленный диагноз, поставленный 

лечащим врачом, и при возникновениях каких-либо сомнений 
консультироваться у разных специалистов. Врачи не боги и дей-
ствительно могут чего-то не знать и ошибаться. Залог правиль-
ного и своевременного диагноза - проактивный подход самого         
пациента. 

• Ни в коем случае не нужно делать выводы о своем здоровье 
на основании публикаций в интернете или популярных телевизи-
онных передач, данные в которых абсолютно недостоверны. 

• Ни в коем случае не нужно заниматься самолечением, что 
может быть тоже опасно. Редкий диагноз часто не укладывается в 
стандартные нормы диагностики и течения заболевания. Поэтому, 
если что-то идет не так и это не совсем понятно вашему доктору, 
смело консультируйтесь у других специалистов, обращайтесь за 
консультациями в специализированные федеральные центры.

• Если с редким заболеванием столкнулся ваш родственник 
или знакомый, окажите ему/ей максимальную поддержку. 

Пациенты нуждаются в психологической поддержке. Часто 
у самого пациента или (если это ребенок) у родителей уходит до 
года на то, чтобы только принять диагноз и начать действовать. 

• Помогите пациенту осознать и принять факт заболевания.
• Способствуйте его консультациям с практикующими специ-

алистами, экспертами именно в этой области. В этих ситуациях 
очень полезна помощь специализированных общественных ор-
ганизаций пациентов, которые помогут найти специалиста или 
подскажут нужную клинику. Люди, работающие там, в большин-
стве своем на собственном опыте прошли путь пациента с данным     
заболеванием и хорошо знают, где и как можно получить помощь. 

• Возможно, ваша поддержка пациенту потребуется в виде ре-
комендаций по смене работы, помощи в быту или просто житей-
ского совета. 

• Если же вы просто хотите помочь, участвуйте в серии меро-
приятий общественных организаций по редким заболеваниям в 
качестве добровольца. 

Вы всегда нужны «редким» детям в организации праздников, 
сборе пожертвований, поиске решений многочисленных проблем 
семьи пациента с редким диагнозом. 
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текст: Елена Мещерякова
Вице-президент МРБООИ «Союз пациентов и 
пациентских организаций по редким заболева-
ниям», Президент Региональной общественной 
организации помощи больным с несовершенным 
остеогенезом «Хрупкие дети», Директор 
Благотворительного фонда помощи больным 
несовершенным остеоегензом и другой 
костной патологией «Хрупкие люди»

Несовершенный остеогенез - редкое генетическое заболева-
ние, распространенность 1 новорожденный на 10-15 000 
детей. Причина заболевания – мутация в гене COLIA1, 

COLIA2. Код по МКБ-10 – Q78.0
Характерные симптомы, которые должны вызвать насторожен-

ность у врачей: частые переломы костей, подвижность суставов и 
связок, голубоватые склеры, нарушенный дентиногенез, наруше-
ние слуха. Выявлено более 14 типов НО – от самого легкого по те-
чению (1-2 перелома в год) до тяжелого (до 100 переломов в год). У 
пациентов с НО нет ограничений для долгой полноценной жизни, 
однако сильно страдает ее качество.

На конец 2014 года по данным Министерства здравоохранения 
РФ  количество пациентов с несовершенным остеогенезом в Рос-
сии таково: 221 взрослых и 392 ребенка. Всего 613 человек. Мож-
но с полной уверенностью сказать, что эта цифра не соответствует 
международной статистике и фактическим данным – пациентов 
гораздо больше.

Существует пять основных элементов системы помощи паци-
енту с НО: 1.) Консервативное лечение и ДНК-диагностика, кото-
рая способствует выбору адекватной терапии; 2.) Хирургическое 
лечение; 3.) Медицинская реабилитация и абилитация. 4.) Психо-
логическая реабилитация и поддержка. 5.) Социальная помощь. 

Каждый из этих элементов, в отрыве от других, не может прине-
сти существенного изменения в жизненной ситуации пациента. Так 
консервативное лечение будет малоэффективно без реабилитации, 
а хирургия – без терапии. Все медицинское лечение вкупе не смо-
жет существенно повлиять на прогноз двигательной активности 
больного, если не будут проводиться мероприятия, направленные 
на изменение психологических установок и социальную помощь. 
Эта система должна работать для каждого пациента индивидуаль-
но, но все элементы в ней являются необходимым условием для эф-
фективного воздействия на пациента и получения полноценного 
результата этого воздействия.

 Раньше, когда заболевание было малоизучено и информация 
о нем среди врачей нашей страны, и не только нашей, была очень 
скудна, родителям давались неверные рекомендации по двигатель-
ному режиму ребенка. Считалось, что если ребенка обездвижить 
совсем или максимально снизить его двигательную активность, 

если не брать малыша на руки, а держать его все время в кроватке, 
тогда у него будет меньше переломов. Однако позже специалиста-
ми было отмечено, что такое поведение по отношению к ребенку 
приводит к гипокинетическому синдрому, то есть – к прямо про-
тивоположному эффекту. Так называемый синдром «хрустальной 
вазы», которую надо беречь от падений и неосторожных движений, 
приводит к замкнутому кругу: перелом – обездвиженность в гипсе 
– потеря мышечной массы – потеря и/или отсутствие наращива-
ния костной массы – новый перелом. Вырваться из этого чудовищ-
ного круга переломов и ухудшения состояния здоровья ребенка 
без соответствующих знаний удается немногим родителям, кости 
ребенка ломаются одна за другой почти без перерыва. Но выход 
есть. Самое главное, что должны знать и родители, и специалисты, 
сталкивающиеся с этим диагнозом – ребенок обязательно должен 
двигаться! Двигаться всегда и везде. Каждый день необходимо со-
вершенствовать двигательные навыки. Понемногу, ориентируясь 
на возможности ребенка, но без остановки. С самого раннего воз-
раста, с рождения малыша нужно брать на руки. Это необходимое 
условие для правильного развития ребенка и преодоления заболе-
вания. Да, страшно. Да, опасно – каждое движение грозит новыми 
неприятностями. Но это необходимо и очень важно.

Из-за отсутствия эффективного лечения раньше, пациен-
ты чаще всего не имели возможности подняться из инвалидного 
кресла, оставаясь в нем на всю жизнь, испытывая боль от перело-
мов и вторичных нарушений. Взрослые пациенты сейчас имеют 
многочисленные, деформации костей, искривления конечностей 
и позвоночника, значительно ухудшающие качество жизни. Как 
следствие, они плохо социализированы, лишь единицы способны 
вести активный образ жизни, быть самостоятельными, иметь до-
статочный уровень дохода и собственную семью. Характерные чер-
ты, часто встречающиеся сейчас среди взрослых пациентов с НО 
– малоподвижность, пассивность, закомплексованность, вязкость, 
ригидность, конфликтность, синдром  жертвы - «все вокруг долж-
ны», склонность к иждивенчеству, депрессивность.

Консервативное лечение
Более 25 лет назад в мире появилась возможность для эффек-

тивного консервативного лечения больных с НО. И сегодня бифос-
фонаты являются «золотым стандартом» консервативного лечения 
во всем мире – укрепляют костную ткань, в три раза сокращая 
переломы. На фоне лечения и реабилитации возможно значитель-
ное увеличение двигательной активности - у пациента появляется 
возможность вырваться из «замкнутого круга» переломов, начать 
ходить самостоятельно. Бифосфонаты приводят к моментальному, 
зримому эффекту от лечения: те из детей, кто лежал – садятся, те, 
кто сидел – встают и затем начинают ходить. Стоимость препаратов 
этой группы сравнительно невысока: от 9 до 25 тысяч рублей, при 
необходимой частоте использования у детей –  четыре курса в год. 
При лечении взрослых тоже могут использовать препараты группы 

НЕСОВЕРШЕННЫЙ ОСТЕОГЕНЕЗ:ПРОБЛЕМЫ НА 
ПУТИ К ЛЕЧЕНИЮ И ПОЛНОЦЕННОЙ ЖИЗНИ
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бифосфонатов с хорошим терапевтическим эффектом: снижаются 
болевые ощущения в костях и мышцах, повышается плотность ко-
стей и позвонков, увеличивается подвижность.

Но у этой группы препаратов есть одна особенность, которая 
не позволяет сегодня широко использовать этот метод лечения в 
нашей стране. Во всем мире бифосфонаты для больных НО  при-
меняются «off label», то есть в инструкции к препарату не указаны 
показания к применению при несовершенном остеогенезе. Необ-
ходимо отметить, что фармацевтические компании не заинтересо-
ваны вносить изменения в инструкцию, потому что из-за неболь-
шого количества пациентов им не выгодно проводить регистрацию 
новых показаний. Во всем мире, кроме большинства стран СНГ и 
практически всех стран Африки, препараты для «хрупких» пациен-
тов применяются по решению этической комиссии клиники. Это 
обстоятельство не вызывает особенных проблем. В нашей же стра-
не, ни смотря на нормативную возможность подобного механизма 
– в каждой клинике есть врачебная комиссия, которая может при-
нять решение о лечении данной категории пациентов современным 
методом на основе международного опыта, применение препаратов 
«не по инструкции» вызывает значительные сложности с доступ-
ностью этого метода лечения в регионах. Заставить врачей брать на 
себя «повышенные обязательства» не представляется возможным. 
Наш российский врач не готов рисковать, а если же врач и готов, 
то не готова рисковать и брать на себя лишнюю ответственность 
администрация клиники. Хотя, как показывает международная 
научная литература и практика, в случае лечения несовершенного 
остеогенеза этот риск минимален.

 Круг врачей, которые могут заниматься консервативным лече-
нием довольно широк. Это эндокринологи, нефрологи, хирурги-ор-
топеды, педиатры, ревматологи, и даже гематологи. Врачи в регио-
нальных клиниках могут и должны брать на себя ответственность 
за больных несовершенным остеогенезом! Нужно понимать, что 
без лечения дети становятся глубокими инвалидами. Нельзя терять 
время – каждый месяц без лечения в раннем возрасте приводит к 
тяжелым, зачастую непоправимым последствиям. Зная о том, что 
сегодня есть возможность помочь, врач не должен перекладывать 
ответственность за своих больных на кого-то другого в Москве или 
Санкт-Петербурге. А результаты лечения не заставят себя долго 
ждать и порадуют любого практика – они видны невооруженным 
глазом. Информация о международном протоколе лечения сегодня 
доступна.

Также нам известны факты лечения пациентов препарата-
ми, имеющими побочные эффекты и, по сути, вредящие здоро-
вью – применение некоторых форм бифосфонатов, оказывающих 
сильное токсичное действие может отразиться на состоянии вну-
тренних органов ребенка. Применение таблетированных форм 
бифосфонатов у детей не приветствуется мировым сообществом 
врачей. Хорошо изучены и сейчас используются в мире два вида 
бифосфонатов – памидроновая и золедроновая кислоты, которые 
вводятся внутривенно по выверенному международному протоко-
лу. Мы очень просим врачей «не изобретать велосипед» и не ка-
лечить наших детей. Пожалуйста, обращайтесь к своим коллегам, 
которые имеют опыт применения бифосфонатов, читайте общедо-
ступные иностранные источники. Хочется напомнить таким вра-
чам главную заповедь Гиппократа – не навреди.

К этой теме хочется добавить то, что в Италии несколько лет 
назад появился и с успехом применяется препарат нового поколе-
ния бифосфонатов – Неридронат. В инструкции к применению это-
го препарата черным по белому прописаны показания к лечению 
несовершенного остеогенеза как у взрослых, так и у детей. Перего-
воры с производителем этого лекарственного средства о регистра-
ции в России уже ведутся. Мы надеемся, что с вступлением в силу 
поправок в №61-ФЗ об ускоренной регистрации орфанных препа-
ратов, у этого лекарства появится возможность скорейшего выхода 
на российский рынок. 

Впервые бифосфонаты для лечения пациентов с несовершен-
ным остеогенезом начинают применяться в России в 2005 году в 
отделении гематологии РДКБ. С 2006 года лечение бифосфонатами 
проводилось на базе Центра костной патологии Американского ме-
дицинского центра. Лечение занимается врач-генетик с многолет-
ним опытом работы в НИИ педиатрии и детской хирургии – Белова 
Наталия Александровна. На сегодняшний день профессор Белова 
работает в клинике GMS (Global Medikal System). Лечение пациен-
тов с НО в клинике осуществляется за счет средств благотворитель-

ных фондов. Еженедельно лечение по международному протоколу 
получают до 10 детей со всей России и стран СНГ. Специалисты 
клиники, использующие в своей работе междисциплинарный под-
ход, готовы поделиться опытом и помочь коллегам в выборе стра-
тегии лечения и ведения пациентов с костной патологией. Сейчас 
Н.А. Белова занимается разработкой клинических рекомендаций 
для лечения НО. Контакты Центра врожденной патологии при 
GMS: e-mail: cvp@gmsclinic.ru, телефон клиники: +7(495)781-55-77.

С сентября 2012 года дети с несовершенным остеогенезом по-
лучают лечение бифосфонатами по международному протоколу 
в Научном Центре Здоровья Детей (НЦЗД, г.Москва) в отделении 
восстановительного лечения детей с нефро-урологическими забо-
леваниями, ожирением и метаболическими болезнями. Сейчас ле-
чение временно осуществляется за наличный и безналичный рас-
чет. Возможна помощь благотворительных организаций. Контакты: 
телефон отделения +7 (499)134-02-47, врач-педиатр Яхяева Гузал 
Тахировна, моб.тел. +7(926)109-64-42, e-mail: guzall_2404@mail.ru

В Научно-исследовательском детском ортопедическом инсти-
туте им. Г.И.Турнера пациенты детского возраста могут получать 
терапию бифосфонатами по квоте на высокотехнологичную меди-
цинскую помощь (ВМП), которая выдается два раза в год по месту 
жительства. Все подробности о необходимых документах для по-
лучения квоты и последующего лечения можно узнать здесь: тел. 
+7(921)448-59-77, заведующий отделением артрогрипоза, к.м.н.   
Буклаев Дмитрий Степанович, dmitry_buklaev@turner.ru

Также консервативное лечение оказывается в таких клиниках 
как: Санкт-Петербургская государственная педиатрическая меди-
цинская академия; ГБУЗ «Республиканская детская клиническая 
больница» (г. Уфа);  ГБОУ ВПО «Казанский государственный ме-
дицинский университет» МЗ РФ (г. Казань); НИИ педиатрии и дет-
ской хирургии (г.Москва).

Есть еще одна сложность, которая косвенно влияет на состо-
яние дел с диагностикой и лечением – отсутствие «профильного» 
специалиста. Если при гриппе мы знаем, что нужно пойти к тера-
певту, при проблемах с сердцем – к кардиологу, с желудком – к га-
строэнтерологу, то пациенты с костной патологией не прикреплены 
к какому-то одному конкретному профилю медицинской помощи. 
Исторически сложилось, что заболеванием занимаются хирур-
ги-ортопеды, но эта специализация медицинской науки не всегда 
учитывает знания о консервативном лечении. Хирург – это один 
из специалистов междисциплинарной команды врачей, определя-
ющих тактику и стратегию лечения пациента с НО, задача которо-
го довольно конкретна и узка. Тогда как во всем мире основным 
специалистом, отвечающим за костные нарушения является эндо-
кринолог, который разбирается в процессах костного метаболизма 
и может оценить ситуацию с лечением в целом. Нам кажется, что 
появление такого «ответственного» за заболевание сможет уско-
рить решение проблем с медицинской помощью и осведомленно-
стью врачей в том числе. 

Хирургическое лечение
Чаще всего пациентов с НО в своей практике встречают хи-

рурги-ортопеды. Именно им приходится принимать непростое 
решение о способе хирургической помощи. Раньше отношение к 
пациентам с НО среди хирургов было неоднозначным. Можно ска-
зать даже больше – пациенты считались бесперспективными. И это 
объяснимо – какой смысл укреплять рассыпающуюся кость с помо-
щью различных металлических конструкций – все равно сломается 
и толку не будет. Сейчас понятно, что без изначального укрепле-
ния костной ткани бифосфонатами хирургическое лечение редко 
бывает эффективным. Однако и после укрепления кости консерва-
тивными средствами эффект от операции традиционными хирур-
гическими методами не всегда очевиден. Скорее наоборот, методы 
накостной фиксации отломков кости – всевозможные пластины, 
например, использование обычных металлических штифтов и тому 
подобные операции часто не улучшают состояние пациента и не 
приносят ожидаемого изменения двигательных функций в лучшую 
сторону. Потому что традиционные способы хирургической помо-
щи, а также временнЫе нормы по фиксации конечности, подходя-
щие для обычных пациентов со здоровыми костями, не подходят 
для пациентов с НО. Более того, нам известно большое количество 
примеров того, что операции, проведенные с применением накост-
ных конструкций, приводили к ухудшению состояния больного. 
Из мировой практики мы знаем, что для хирургического лечения 
наших больных наиболее эффективным считается использование 
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методов внутрикостного остеосинтеза. Так, уже более десяти лет 
для лечения детей в странах Европы, США, Канаде и других приме-
няются телескопические штифты, которые «растут» вместе с костя-
ми ребенка, удлиняясь внутри кости, как телескопическая антенна. 
Это сокращает количество операций по замене штифта, когда кость 
вырастает. Например, у нас есть дети, которым делали традицион-
ные хирургические операции чуть ли не каждый год их жизни. В 
итоге, сейчас они с прямыми ногами сидят в инвалидных колясках. 
В нашей стране телескопические штифты пока не зарегистрирова-
ны и детей за счет благотворительных фондов отправляют на опе-
ративное лечение за границу.  Мы надеемся, что это обстоятельство 
удастся изменить уже в этом году – телескопические штифты ста-
нут доступны в нашей стране.

Можно сказать, что сегодня «бесперспективные пациенты» об-
ретают новый интерес у врачей, у которых появляется желание пе-
ресмотреть свои взгляды на методы хирургической коррекции в со-
ответствии с международным опытом. При этом все еще остаются 
сложности с применением неподходящих хирургических методов 
из-за низкой осведомленности врачей об особенностях заболева-
ния и других, более эффективных способах хирургической коррек-
ции. В связи с этим присутствует острая необходимость обучения 
врачей современным хирургическим технологиям в комплексном 
воздействии на состояние здоровья пациентов с НО.

Медицинская реабилитация
Здесь ситуация совсем сложная – медицинской реабилитации 

для пациентов с несовершенным остеогенезом в нашей стране 
практически нет. Причина банальна – отсутствие современных 
представлений и знаний о методах реабилитации среди врачей-ре-
абилитологов и врачей других специальностей. Если раньше о реа-
билитации в случае НО даже и не говорили – как же можно нагру-
жать постоянно ломающиеся кости? То сейчас уже есть понимание 
о необходимости укрепления мышц и костей при помощи физи-
ческого воздействия. Появился запрос и от пациентов, которые 
уже знают и понимают, что это важно, а также от тех из них, кто  
приезжает из зарубежных клиник после операций. Там этап реа-
билитации является обязательным после хирургической коррек-
ции – для каждого ребенка разрабатывается индивидуальная про-
грамма – план реабилитации. Потому что без укрепления мышц, 
без тренировки локомоторных функций, без научения навыкам 
перемещения в пространстве – без всего комплекса реабилитаци-
онных и абилитационных мероприятий,  все усилия хирургов идут 
насмарку и функция хождения, ради которой ребенок проходит 
порой несколько сложных операций, не появляется или не восста-
навливается в должной мере. И также как в случае неэффективных 
операций с применением устаревших методов, ребенок опять са-
дится в инвалидное кресло.

Вообще, в случае с НО реабилитация – это постоянный, ка-
ждодневный процесс, в который входят физические упражнения 
на различные группы мышц. Единственное место в стране, где 
можно получить представление о том, что нужно делать и к чему 
стремиться в плане реабилитации, это клиника GMS, где в меж-
дисциплинарной команде врачей обязательно присутствует реа-
билитолог. Он занимается с детьми, когда они госпитализируются 
для терапии бифосфонатами и в течение трех дней приходит лич-
но заниматься с каждым. Затем этот индивидуальный комплекс 
упражнений ребенок должен выполнять дома все три месяца до 
следующей капельницы. Но легко сказать «должен». Чаще бывает, 
что ребенок, особенно в более старшем возрасте, отлынивает от 
этих тренировок. И задача взрослого убедить, заставить, уговорить 
выполнять это «домашнее задание». Потому что победить болезнь 
сможет лишь тот, кто сможет победить себя – свои страхи, лень, 
пассивность, неверие в успех. Здесь очень многое зависит от роди-
телей. Многое, но не все. 

Нашим детям и взрослым для реабилитации нужен бассейн. Это 
единственное место, где можно не бояться сломать себе что-нибудь 
– вода снимает вес тела, можно опираться на ноги и ходить, даже 
если ноги совсем слабые, можно двигать руками и ногами в разных 
направлениях, потому что нет нагрузки на суставы. Но вот найти 
доступный для инвалида-колясочника бассейн и добиться того, 
чтобы ребенка туда пустили – задача не из легких. Очень часто это 
просто невыполнимо.

Также наши дети и взрослые практически лишены возможно-
сти посещать учреждения САНКУРа. Если даже и повезет родите-
лям, дадут путевку на ребенка-инвалида в какой-нибудь санаторий, 

то на месте оказывается, что он и для колясочников не подходит, и 
никаких реабилитационных услуг и лечения предложить таким па-
циентам не может. К сожалению, в нашей стране нет профильного 
санатория, где оказывалась хоть какая-то реабилитация для паци-
ентов с несовершенным остеогенезом. 

Отдельная тема – средства технической реабилитации. Те, 
что государство готово предоставить по программе ИПР, в боль-
шинстве случаев не подходят нашим детям. Поэтому, например, 
инвалидные коляски приходится приобретать при помощи бла-
готворительных фондов. Очень похожая ситуация с ортезами, 
специальными аппаратами для хождения, ходунками-ролаторами 
и другими устройствами, которые призваны облегчить жизнь боль-
ного. В этом направлении предстоит еще много работы.

Психологическая помощь
С оказанием психологической помощи есть большие сложно-

сти. Связаны они с тем, что таковая помощь государством если и 
предусмотрена, то по факту не оказывается. Родители один на один 
сражаются со всеми проблемами, которые сваливаются на их голо-
ву с рождением больного ребенка. Тогда как участие психолога не-
обходимо уже при первом подозрении на сложности со здоровьем 
ребенка, которые могут дать о себе знать еще до рождения. Должна 
проводиться работа по принятию диагноза и профилактике сирот-
ства. Должна, но не проводится. К сожалению, часто бывает ровно 
наоборот, медицинский персонал дает советы родителям оставить 
ребенка в детском доме. Что, к несчастью для таких малышей, ино-
гда происходит.

Психологическая работа проводится силами нашей организа-
ции «Хрупкие дети». Когда звонят родители, которые только стол-
кнулись с заболеванием, необходимо их успокоить, рассказать о 
том, что их ждет. О том, что ждут их не только сложности, но и 
перспектива вырастить такого редкого и необычного ребенка, ко-
торый может быть счастливым и сделать счастливыми своих роди-
телей. О том, что все наши дети одарены различными талантами и 
способностями. О том, что на самом деле этот ребенок и есть дар 
для них. Да, это сейчас тяжело и трудно понять смысл этих слов, 
но пройдет немного времени и они смогут это почувствовать и по-
нять. Надо лишь только научиться принимать эту ситуацию – си-
туацию болезни самого дорогого на свете существа. В психологии 
эта стадия принятия болезни имеет название «смерть здорового 
ребенка». Родителям нужно оплакать ребенка здорового, понять, 
что этот сценарий жизни им уже недоступен, по крайней мере, с 
этим ребенком, и принять своего малыша таким, какой он есть. 
Нужно научиться справляться с переломами, когда они будут слу-
чаться. Научиться видеть все то, что может к ним привести. Нау-
читься относится к переломам как к неизбежности, как к царапи-
нам на коленках у здорового ребенка. Научиться не винить себя 
и окружающих в том, что это случилось. Научиться не впадать в 
агрессию и злость на весь мир. Научиться не стесняться своего ре-
бенка. Научиться растить ребенка как «обычного» - не ударяться в 
гиперопеку, не забывая о том, что любому ребенку нужно развитие 
и правильное воспитание. Не забывать о том, что рано или поздно 
ребенок пойдет учиться в школу, а потом вырастет и пойдет учить-
ся в ВУЗ, а потом даже будет жить самостоятельной полноценной 
жизнью. Научиться решать проблемы вместе и поддерживать друг 
друга в сложную минуту. Научиться принимать «хрустальную бо-
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лезнь». Научиться быть родителями «хрупкого» малыша.
Необходимость психологической поддержки родителей боль-

ного ребенка является неоспоримым фактом. Но более того, опыт-
ные врачи подтвердят, что психологическая помощь нужна даже в  
большей степени, чем медицинская. Мы часто наблюдаем случаи, 
когда дети получают необходимое лечение, но положительные из-
менения остаются минимальными. Почему это происходит? Чаще 
всего потому, что родители не могут преодолеть страх возможных 
переломов и не дают ребенку необходимую физическую нагрузку. 
Здесь очень нужна помощь психолога, который расскажет о меха-
низме возникновения и закрепления страхов, поможет справиться 
с собой, научит делать это в дальнейшем.

Таким образом, прогноз лечения и улучшения двигательных 
функций зависит от правильного отношения родителей к ситуа-
ции болезни. Что это значит? Это означает, что если родители не 
смогут отказаться от «неправильной жалости», гиперопеки и будут 
растить маленького манипулятора, не смогут справиться со своими 
страхами и не позволят ребенку, преодолев свой страх, максимум 
возможной свободы движений, в этом случае никакие медицин-
ские манипуляции не помогут их ребенку научиться ходить.

Социальная помощь
Еще одним направлением работы с пациентами является со-

циальная помощь. Было бы неправильно делать акцент только на 
медицинской составляющей системы помощи. Всегда нужно пом-
нить, что кроме того, что у «несовершенника» хрупкие кости, ни-
чем другим он, по сути, не отличается от здоровых сверстников. 
А если и отличается, то в лучшую сторону. У многих наших ребят 
развиты творческие способности и креативное мышление: они ри-
суют, поют, играют на музыкальных инструментах, пишут сцена-
рии и так далее. Дети, которые хорошо знают, что такое боль и по 
нескольку раз за свое детство учатся заново ходить, могут быть це-
леустремленными и настойчивыми, многие из них являются лиде-
рами по натуре, и в то же время это очень открытые и добрые дети.

Чтобы ребенок с НО смог социализироваться, получить инте-
ресную ему профессию, быть конкурентоспособным и состояться 
в жизни ему и его семье необходима помощь. Во-первых, никто 
не рассказывает родителям, что их дети должны быть самостоя-
тельными и задача родителей максимально подготовить ребенка 
ко взрослой жизни. Когда ребенок здоров, это и так является ак-
сиомой. А вот в ситуации болезни об этом забывают, считая, что 
ребенок всегда останется ребенком, потому что он беспомощный 
инвалид и не может обслуживать себя сам. Все усилия родителей 
сосредотачиваются вокруг ситуации с лечением. Личность ребенка 
тем временем развивается с искажениями, потому что допускаются 
послабления в воспитании.

Во-вторых, необходимо, чтобы ребенок учился в школе, потому 
что школа – это мини-модель общества. Чем раньше ребенок во-
льется в общество, тем проще будет ему самому и окружающим. Да, 
в школе могут быть сложности – дети могут не принимать такого 
необычного ученика, но ведь так же будет и в то время, когда ребе-
нок вырастет – ему все равно придется учиться выстраивать отно-
шения с людьми. Но только учиться этому навыку, когда он станет 

взрослым, уже сложнее. Сейчас есть законодательно закрепленная 
возможность инклюзивного образования. Родители должны доби-
ваться соблюдения прав своего ребенка-инвалида на обучение в 
общеобразовательной школе.

В-третьих, и это то, чему мы посвящаем много внимания в ра-
боте организации – необходимость объединить детей друг с дру-
гом, а также их родителей между собой. Это нужно, чтобы каждый 
получил уверенность в том, что он не один такой редкий и уникаль-
ный, что есть и другие ребята, другие родители. Вот это вот знание 
невероятно помогает. Знать, что ты не один, что у тебя есть друзья, 
которые тебя поймут – это очень важная поддержка, которая дает 
надежду. Надежду на то, что ты справишься, не сломаешься духом, 
ты все сможешь выдержать. Другие же смогли. 

Для этой цели мы устраиваем совместные мероприятия: празд-
ники, мастер-классы, походы в музей и другие интересные места. 
Мы стараемся собирать детей из разных регионов вместе. В августе 
2014 года в Подмосковье у нас прошла первая смена лагеря для раз-
вития самостоятельности у подростков с НО «Школа жизни». В те-
чение недели подростки из разных городов страны жили отдельно 
от родителей, что само по себе большое приключение, с ними про-
водили занятия направленные на профориентацию, специалисты 
рассказывали им, в каком ВУЗе они могут учиться, обсуждали их 
проблемы, и конечно, они общались, общались и общались друг с 
другом. Трудно вместить в этот текст весь опыт того нашего лагеря. 
А главным и совершенно неожиданным результатом  стало самое 
настоящее чудо – один из наших парней начал ходить самостоя-
тельно. Несколько лет его лечили врачи, занимались реабилитоло-
ги, родители вкладывали в его здоровье все свои силы. И вроде дол-
жен был уже ходить, но что-то мешало. А мешал, наверное, страх. 
Страх перелома. В лагере ему стало легче преодолеть свой страх. И 
он пошел (фотографию Максима вы можете видеть на обложке это-
го журнала). А через месяц, вдохновленный его примером, пошел и 
его товарищ при помощи ходунков-ролаторов.

В апреле этого года мы опять собирали ребят в лагерь. В этот 
раз совместно с фондом «Хрупкие люди» и Детской Социальной 
Киностудией мы снимали кино. Самое настоящее кино! И наши 
подростки изучали процесс кинопроизводства, активно в нем уча-
ствуя. Они смогли попробовать себя в различных профессиях от 
сценариста до режиссера, от автора песни до ее исполнителя. Они 
были операторами, гримерами, аниматорами, художниками, деко-
раторами, монтажерами. Мы надеемся, что эта смена останется у 
них в памяти на всю жизнь.

Конечно, это еще не все элементы социальной помощи. Это то, 
что делаем мы в РОО «Хрупкие дети» и Благотворительном фонде 
«Хрупкие люди», который был недавно создан. И мы очень 
хотим, чтобы наш опыт был воспринят государством. Чтобы 
у детей было больше возможностей для полезных встреч и 
общения, чтобы родители чувствовали себя более защищен-
но, чтобы наше общество оздоравливалось и училось при-
нимать наших детей как равных.
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Если сразу дать человеку решение задачи, да еще рассказать, 
каким образом она была решена, то тогда и задача сама ка-
жется ему простой.

Так уж устроены мы, люди, что не любим мы сложных задач. 
И из всех возможных решений обычно выбираем самое очевид-
ное, самое простое, самое распространенное. Винить нас за это 
– глупо, бороться – бесполезно. Вариант один: сделать очевид-
ное – неочевидным, зародить в душе кусочек, пусть хоть самый 
маленький, сомнения. А вдруг оно не так, а вдруг может быть и 
по-другому.

Что такое диагностика заболевания? Разве не решение - это 
задачи со многими неизвестными? Когда из множества вариан-
тов ты делаешь выбор в пользу одного. И дай Бог, чтобы пра-
вильного.

А диагностика редкого заболевания – это практически детек-
тивная история, в которой лишь опытный сыщик найдет того 
убийцу, который час за часом убивает твой организм. Задача ин-
тересна еще и тем, что время на поиски ограничено. 

В нашем случае ответ задачи таков: порфирия. А если быть 
совсем точным: порфирия острая перемежающаяся. Без своев-
ременной диагностики и вовремя начатого лечения это -  при-
говор окончательный, и обжалованию не подлежит. Давайте же 
проследим, как наши уважаемые врачи принимаются за реше-
ние сей сложной задачи, и что обычно из этого получается. 

Грипп! – Но у меня живот болит очень сильно. – Это просто 
грипп такой! Он у всех по-разному проявляется. – А рвота, я со 
вчерашнего дня не могу поесть, желудок возвращает все обратно. 

Когда на дворе эпидемия гриппа, на нее можно списать все. 
В том числе и боль в животе. И лишь когда эта боль начинает 
зашкаливать, когда терпеть ее становится невозможно, тогда 
скорая привозит больную женщину (в 90% случаев это женщи-
на) в больницу. Отделение, куда ее определят, может быть самым 
разнообразным: хирургическим, гинекологическим, инфекци-
онным. Сильные, невыносимые боли в животе длятся часами. 
Врачи пытаются найти источник боли. 

Я предлагаю разрезать и посмотреть, что у нее там болит. 
– Доктор, а вы можете так сказать, зачем сразу резать. – Когда 
разрежем, виднее будет. 

Хирургическое вмешательство, а тем более использование в 
качестве наркоза определенных препаратов, как правило, усу-
губляет течение болезни. А тем временем ни анализ крови, ни 
УЗИ, ни пробы желудочного сока, ни куча других исследований 
и обследований так картину и не проясняют. Следующую под-
сказку дает сама болезнь. После недели постоянных болей в жи-
воте, болеть начинают руки и ноги. Конечности жжет и выкру-
чивает. Все это дополняется бессонницей и тахикардией. 

Мне кажется, она притворяется. – Да нет же, мне очень 
больно. – Мы тебе ведро обезболивающего влили, слон бы уснул, 
а ты все ноешь. 

Через пару недель «притворщица» уже не может встать с 
кровати. Ноги отказываются стоять, руки отказываются ра-
ботать. Правильно это называется «парезы». Присоединение к 
боли неврологических отклонений может натолкнуть врачей на 
постановку диагноза. Другим, очень ярким проявлением болез-
ни, является изменение цвета мочи. В  начале заболевания он 
розовый, потом становится красным или темно-бордовым. Без 
правильной диагностики развитие событий удручающее. Вслед 
за ногами отказываются работать легкие, и больную переводят 
на искусственную их вентиляцию. Уйти от нее сложно, разви-
вается пневмония. Причина летального исхода теряется в куче 
медицинских терминов. 

Казалось бы, сложи пазл. Поставь все признаки на место, 
объедини в общую картину – получится диагноз. Да вот не по-
лучается. Простой сравнительный анализ численности больных 

во Франции (5000 человек) и в России (200человек) дает понять, 
что где-то мы явно не доглядели. Где-то и когда-то в нашей стра-
не погибли сотни, а может и тысячи женщин с непонятными 
проявлениями непонятной болезни. 

А между тем, диагностика порфирии проста, как дважды два 
четыре. Один элементарный анализ мочи с реактивом Эрлиха 
сразу расставляет все на свои места. Он, как лакмусовая бумаж-
ка, сразу же определяет большое количество порфиринов в моче. 
Стоимость реактива для одного исследования – 2 рубля. Не так 
уж и много, учитывая последствия. Такой анализ – качествен-
ный, он не дает полной картины, зато может со сто процентной 
гарантией подсказать, да или нет. К сожалению, у нас не распро-
странена практика таких анализов. Сегодня, чтобы подтвердить 
или опровергнуть порфирию приходится везти анализы в Мо-
скву в Гематологический центр. А потом ждать заключения. На 
это уходит несколько драгоценных дней, дней, когда жизнь чело-
века идет на часы, когда каждый день – мучение, когда лечение 
нужно было начинать еще вчера. А оно - откладывается. 

Прекрасным решением было бы создание в каждом регионе 
современных лабораторий, способных проводить необходимые 
исследования. Чтобы меньше времени тратить на анализы, и 
быстрее диагностировать болезнь. Представим идеальную ситу-
ацию: в больницу поступает пациент с непонятными болями в 
животе, аппендицит и прочие состояния, требующие хирурги-
ческого вмешательства, ему уже исключили, и вот тут врач вспо-
минает, что существуют редкие болезни и направляет анализы 
больного в лабораторию. Уже через пару часов мы знаем диагноз 
и поступаем в зависимости от ситуации.

Но ведь до этого анализа еще нужно дойти, его нужно вы-
страдать в прямом и переносном смысле этого слова. По себе 
знаю, что каждый больной редким заболеванием где-то в глу-
бине души чувствует, что с ним что-то не так. Интуиция и ин-
стинкт самосохранения подсказывают ему, что его состояние 
опасно. Особенно это выражено при острой перемежающейся 
порфирии. Ну не может такая адская боль не сигнализировать о 
проблеме в организме. А как рассказать об этой боли, как заста-
вить поверить врача, что не симулируешь, не привлекаешь вни-
мание, не пытаешься поставить под сомнение его компетенцию 
и знания, просто хочешь выжить. Глупо винить врача в том, что 
он не знает о болезни, о которой никто ему никогда не рассказы-
вал, с которой он не сталкивался никогда в жизни. Чаще бывает 
то, что бывает чаще, и поэтому врач подбирает под конкретные, 
видимые ему симптомы очевидный диагноз, например, обостре-
ние панкреатита. 

Симптомы порфирии по отдельности не дают четкого 
представления о диагнозе, но собранные все вместе вполне 
могут прояснить клиническую картину: сильная боль в жи-
воте; тошнота и рвота; запор; тахикардия; боли в конечностях; 
бессонница; розовая или красная моча; истерическое состояние; 
понижение   артериального давления.

Без правильной и своевременной диагностики шансы на 
жизнь у пациента не сильно велики. Не более 30%. Безрадост-
ная картина получается и при поздно поставленном диагнозе. 
Проявления острой перемежающейся порфирии, как правило, 
заходят очень далеко. ИВЛ, кома, паралич конечностей. Даже 
героические усилия врачей уже не вернут человека к нормаль-
ной жизни. Да, пациент будет жить, но это будет жизнь в ин-
валидной коляске, с целым рядом ограничений, без надежды на 
восстановление. 

И тем не менее, порфирия – не приговор. При быстрой ди-
агностике и правильном лечении пациент с острой перемежа-
ющейся порфирией восстанавливается в течении полугода. Че-
ловек начинает ходить, в руки и ноги возвращается былая сила. 
Вскоре он ничем не отличается от обычного человека.

Смерть, инвалидная коляска или нормальная жизнь – это не 
лотерея, это скорость постановки диагноза. Поэтому так важно 
научить врачей решать сложные задачи, так важно рассказывать 
обществу о редких болезнях, так важно бороться за быструю и 
своевременную диагностику. 

P.S. Диагностировать порфирию можно в домашних услови-
ях. При сильной боли в животе нужно поставить прозрачную ба-
ночку с мочой на подоконник. Так, чтобы на нее попадали прямые 
солнечные лучи. Если в течении двух-трех часов никаких изме-
нений не произошло – значит у вас другая причина боли. Если же 
моча стала красной, или бордовой, необходимо немедленно от-
правляться в больницу. 

СЛОЖНАЯ ЗАДАЧА, ИЛИ КАК
ДИАГНОСТИРОВАТЬ ПОРФИРИЮ      
текст: Ольга Павлова - руководитель рабочей группы «Порфирия»   
«Союз пациентов и пациентских организаций по редким заболеваниям»

Если сразу дать человеку решение задачи, да еще 
рассказать, каким образом она была решена, то 
тогда и задача сама кажется ему простой.

СОЦИАЛЬНЫЙ РАКУРС
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Пациентки из Нижегородской области 
с диагнозом острая перемежающаяся 
ПОРФИРИЯ    

Пациент с болезнью Фабри -
эффективность ФЗТ

Вы редкая женщина. Такие слова могут быть комплиментом, 
а могут быть пожизненным диагнозом. В Нижегородской 
области проживают три редких женщины с диагнозом 

острая перемежающаяся порфирия. Учитывая, что вся область 
состоит из трех миллионов жителей, то получается одна на мил-
лион. И у этой каждой «одной на миллион», объединенной с дру-
гими лишь диагнозом, своя история, своя правда, своя судьба. 

История К. 
До 32-х лет К. и не подозревала о наличии у себя какой-ли-

бо редкой болезни. Работала, растила сынишку, встречалась с 
друзьями. Вот после одной из таких встреч с друзьями, в разгар 
майских праздников 2012 года и случилась у К. атака порфи-
рии.  Путь к диагнозу был долгий и трудный. Уже к концу мая 
девушка была на искусственной вентиляции легких, с полным 
параличом конечностей, ей грозила кома и смерть. К. надо было 
спасать. Врачи делали все возможное и невозможное. Нормо-
санг, единственное лекарство, которое останавливает развитие 
атаки порфирии,  был нужен как воздух. По 323 Федеральному 
закону лекарство обязан был обеспечить Нижегородский Минз-
драв. Но толи по незнанию, то ли, по какой другой причине, 
делать он этого не торопился. Пока собирали документы, пока 
ставили подписи. Время шло, лекарство не покупали. Пришлось 
вмешаться работодателям пациентки К., представителям не по-
следней в области организации. Вмешались, и бюрократическое 
колесо закрутилось. Лекарство купили, прокапали. Очень позд-
но. 

В Москву в Гематологический центр К. доставили самолетом. 
Девять месяцев борьбы за ее жизнь. Девять месяцев комы и не-
усыпного наблюдения врачей реанимации. Она выжила. Верну-
лась в родной Нижний Новгород, но не вернулась к нормальной 
жизни. Неврологические нарушения зашли слишком далеко. К. 
стала инвалидом, она передвигается в инвалидной коляске, с 
трудом держит в руках предметы, и не хочет общаться с этим 
миром, который так сильно ее наказал.

История Н.
Оставалась пара недель до начала 2015 года. В той же боль-

нице, где поставили диагноз К., появилась еще одна пациентка 
Н. Когда подтвердили порфирию, состояние больной уже было 
тяжелое. К тому моменту она провела  три недели в реанима-
ции, где ее пытались лечить от другой болезни. И все же надежда 
на спасение была. В Нижнем Новгороде, благодаря письмам от 

«Союза пациентов и пациентских организаций по редким забо-
леваниям», был создан страховой запас препарата Нормосанг. 
Ситуация – лучше не придумаешь: бери лекарство – спасай па-
циентку. Но не так просты оказались чиновники Нижегородско-
го Минздрава. Больница, где находилась Н., не смогла выкупить 
лекарство. Врачи ссылались на тарифы ОМС, которые не покры-
вали и пятой части стоимости препарата. Больную перевели в 
областную больницу им. Семашко. А потом еще несколько дней 
врачи и чиновники решали, кто же будет оплачивать дорогосто-
ящее лечение пациентки. Решили. Прокапали. Очень поздно.

Еще два месяца Н. пробыла в реанимации на аппарате искус-
ственной вентиляции легких. 

История О.
О. попала в Семашко после двух недель, проведенных в 

районной больнице. В последней ей никто не верил, в больни-
це Семашко на второй день сказали – порфирия.  Несмотря на 
быструю диагностику,  в реанимацию ее все же положили. Еще 
через два дня О. уже вводили лекарство. Нормосанг полностью 
остановил приступ, до ИВЛ и полной парализации конечностей 
не дошло. Неужели в этот раз так быстро сработал Нижегород-
ский Минздрав? Нет. Минздрав и не знал о существовании этой 
пациентки. Этот случай атаки порфирии произошел в феврале 
2011. Тогда еще само понятие «редкое заболевание» не было за-
креплено в законодательной практике. Нормосанг нашли и ку-
пили на собственные средства родственники пациентки. О. вос-
становилась быстро. Она ведет обычный образ жизни, и никто 
даже не догадывается, что у нее такое сложное заболевание.

История Ж.
Ж. несколько дней назад вышла из больницы. Причем, сво-

ими ногами. В марте этого года она оказалась в областной боль-
нице им. Семашко с подозрением на острую перемежающуюся 
порфирию. Диагноз подтвердили в Москве. Атака заболевания 
проходила слабо, дорогостоящее лекарство не понадобилось. 
Хотя в этот раз Нижегородские чиновники были готовы прове-
сти закупку препарата. Что они не преминули сделать, и даже, 
в соответствии с 323 Федеральным Законом, создали страховой 
запас лекарства Нормосанг. 

Вы сейчас подумаете, что тот, кто это писал, не умеет счи-
тать. Тут про четырех написано, а в начале сказано, что три. И, 
тем не менее, все верно. Пациентка Н. скончалась в марте 2015 
года после нескольких месяцев в реанимации. 

Атака острой перемежающейся порфирии – это сильнейшая 
нагрузка на организм. Чем дольше тянуть с введением препара-
та, тем меньше шансов на жизнь. Очень хочется верить, что ни-
жегородские чиновники от Минздрава начали это понимать. И 
как жаль, что цена понимания – человеческая жизнь. 

текст: Кузнецов Кирилл, 23 года
диагноз: Болезнь Фабри

Хотелось бы рассказать  о том как протекает  моя жизнь с Ред-
ким (орфанным) заболеванием Фабри.

В 7 лет я активно занимался футболом и любил подвижный 
образ жизни, собственно как и все дети в этом возрасте. И в один 
момент я начал замечать какие-то странные боли при игре в фут-
бол, чувствовал  покалывания в пальцах ног. Поначалу я не пре-
давал этому значение.  В дальнейшем,  годам к восьми у меня уча-
стились покалывания и начались жжения и боли в пальцах ног. 
Все  это мешало мне активно заниматься спортом. Я рассказывал  
об этом родителям. Мы обращались к врачам, но ответа мы не на-
ходили.

Впоследствии у меня появились приступы рвоты, сильного 
жара, боли в области живота, которые продолжались по 3-4 дня и 
сопровождались сильными болями в ногах..

С 9 лет я стал наблюдаться в медицинском университете, где 
прошел очень много обследований. Врачи предполагали ревма-
тизм, но никто не мог объяснить проявление у меня столь разных 
симптомов. В этом же возрасте в области пупка и бедер у меня 
начали появляться пятна красного цвета. Врачи также не могли  
установить возникновение этих красных точек, и мы шли дальше 
в неизвестность.

Было очень много острых моментов – состояний которые про-
являлись особенно остро в жару, в непогоду, или просто прохо-
дили  спонтанно.  Эти боли были настолько ужасными что при-
ходилось плакать. Постепенно с течением времени  с 11 лет боли 
появились и в руках.

Когда мне было 15-16 лет, профессор клиники где я наблюдал-
ся была на конференции и там увидела описания болезни, кото-
рые походили по признакам на мое состояние. Так мы получили 
первую ниточку… Дальнейшей нашей задачей стала поездка в 
2007 году в Москву  на сдачу анализа на подтверждение диагноза 
Болезни Фабри. Диагноз был подтвержден. А 23 Апреля 2013 года 
я узнал,   что мне выделяют препарат и я получил надежду на пол-
ноценную жизнь.

Сейчас мне 23 года и я принимаю препарат агалсидаза альфа 
уже 2 года. Есть существенные изменения - снизились интенсив-
ность и частота кризов, общее состояние моего организма в целом 
стало улучшаться.

Не хватает страниц, чтобы описать мои прошлые  страдания 
и мою радость и надежду сейчас... Время идет и все понемногу  
улучшается! Самое главное быть терпеливым и верить!

Желаю всем не опускать руки и не уходить в себя, пытаясь 
забыться. Жизнь не кончается!

Здравствуйте!
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ТАКОЙ ДОРОГОЙ ВИТУШКИН
текст: Ольга Волкова

Вообще-то такие как Сергей Витушкин долго не живут, 
так что ему, можно сказать повезло. Вот вы знаете, что 
такое мукополисахаридоз второго типа, он же - МПС-2, 

он же – синдром Хантера? Скорее всего, если и знаете, то не в 
деталях – и слава Богу: значит, эта беда прошла мимо вашей 
семьи. Впрочем, не будьте в этом так уверены: мукополиса-
харидоз поначалу вообще не заметен. Рождается обычный 
такой младенец, розовый, симпатичный, гукает, ползает, 
своевременно начинает ходить, говорить, хулиганит поти-
хоньку, словом, все как положено. И с чего бы ему, такому 
крепышу, делать какие-то там генетические анализы? Ну а 
то, что малыш что-то слишком уж шумно дышит, так это 
даже забавно – бежит и пыхтит, как паровозик, такая пре-
лесть…

Но рано или поздно, обычно годам к 2-4, родители на-
чинают понимать: с ребенком что-то не так. Он не вылезает 
из простуд, отитов, трахеитов и пневмоний, говорит слиш-
ком низким голосом, становится неуклюжим, у него грубеют 
черты лица, растет живот – у МПС много проявлений. Так 
тело реагирует на скопившийся в нем яд: синдром Хантера 
возникает в результате дефицита ферментов, контролиру-
ющих вывод токсинов из организма. Словом, человек сам 
себя отравляет, и никто в этом не виноват, просто произо-
шел генетический сбой. И вылечить это пока невозможно. 
В смысле, невозможно вылечить так, чтобы больной МПС 
вдруг раз и навсегда стал совершенно здоровым – а лечить 
его так, чтобы он жил и при этом неплохо себя чувствовал, 
это можно.

МПС – штука очень редкая, с ней рождается один из 
ста-ста пятидесяти тысяч младенцев, из которых многие не 
доживают и до двадцати лет: уже прикованные синдромом 
Хантера к постели, они умирают, как правило,  от сердеч-
но-сосудистой недостаточности. Но при благоприятном те-
чении болезни, да при правильном ее лечении у некоторых 
таких больных есть все шансы прожить лет 50-60. И именно 
прожить, а не промучиться! Так что Сергею Витушкину явно 
повезло – если это слово тут вообще уместно.

Сергей родился в 1972 году – и первые годы своей жизни 
был веселым, здоровым, шустрым и общительным. А года в 
четыре начал болеть – то простуда, то отит, то снова просту-
да, то вновь отит… Дошло до того, что малыш стал глохнуть 
– а врач в Выксе, городе в Нижегородской области, куда к 
тому времени перебралась семья Витушкиных, предполо-
жил, что все дело в аденоидах, и надо бы их удалить. А что 
прикажете думать педиатру из маленького городка, да еще 
и в конце семидесятых годов прошлого века?  Какой-такой   
мукополи-что?

В общем, аденоиды Сергею благополучно удалили, но на 
этот раз врач что-то такое заподозрил и посоветовал маме 
сводить ребенка к генетику. Генетик ребенка посмотрел и 
пришел к выводу, что с ним и правда что-то не так. Но что? 
А это поняли только в 1985 году, в Москве, в Институте ме-
дицинской генетики – Сергею к этому времени было уже 13 
лет.

Но вы не думайте, что все эти годы Сергей только не вы-
лезал от врачей и жаловался на жизнь. Ничуть! Он ходил в 
школу и неплохо учился – несмотря на постоянные просту-
ды, все ухудшающийся слух и насмешки одноклассников: ко 
всему прочему синдром Хантера награждает больных таки-
ми особенностями как низкий рост, короткая шея, редкие 
зубы, и добрые дети, конечно, не могут над этим не поиз-
деваться. После школы Сергей поступил в Муромский тех-
никум радиоэлектронного приборостроения, закончил его 
в 1991-м году, пошел работать на Выксунский металлурги-
ческий завод, в цех контрольно-измерительных приборов и 
автоматики. Хорошо ли он себя все это время чувствовал? 
Да нет, конечно, - ну и что? Все равно в 2004-м году он по-
ступил на факультет радиотехники Муромского института 
Владимирского Государственного университета, успешно 
его закончил и с 2005 года стал работать на том же заводе, 
но уже инженером.

А как же, спросите вы, его мукополисахаридоз? К сожа-
лению, он никуда не делся – он никогда никуда не девается, 
он неизлечим. С каждым годом Сергею становилось все тя-
желее – все труднее двигаться, все хуже слух, все слабее зре-
ние, все больше проблем с сердцем, неврология тоже, мягко 
говоря, не безупречна… И врачи, конечно все это лечили – 
симптоматически: типа вот вам таблетка от ушей, а вот – от 
простуды. А лечить МПС они и не думали – не потому что 
злодеи какие-нибудь, а потому что лекарств от этой болезни 
не существует. То есть не существовало, пока в 2006 году не 
была изобретена волшебная «Элапраза» («Идурсульфаза») 
– единственное в мире лекарство, помогающее при МПС. 
Прошло два года, и «Элапраза» была зарегистрирована и в 
России, и…

И ничего. То есть теоретически (в смысле, по закону) 
Сергей имеет право получать «Элапразу» бесплатно и всегда. 
Ну а практически, кто же ему ее даст? Вы вот посудите сами 
– «Элапраза» для лечения одного ребенка, больного синдро-
мом Хантера, стоит примерно 20-30-40 миллионов рублей в 
год. И это – ребенка, а Сергей-то взрослый, уже сороковник 
исполнился, так что ему лекарств понадобится еще больше, 
их ведь по весу дают. И это - до конца его жизни! И, главное 
– все равно ведь окончательно он не поправится, и деньги, 
но которые год можно содержать целую больницу, будут по-
трачены совершенно впустую!

Вот, видимо, как-то так  и подумали в Нижегородском 
Минздраве. Собственно, примерно так думают во многих 
минздравах – нелепо дорогое лекарство относительно лег-
ко получают больные буквально четырех-пяти регионов 
России, а в остальных местах за право пожить МПС-никам 
приходиться бороться. Словом, был бы Сергей граждани-
ном Москвы или, например, Тюмени – возможно, давно бы 
капался этой «Элапразой» и вовсю инженерил на родном 
заводе. Но он, увы, уродился подданным Нижегородской об-
ласти…

  А ведь, казалось бы, как повезло человеку – сумел до-
жить, дождаться чуда: и лекарство изобрели, и в список 
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орфанных, то есть редких заболеваний, которые обяза-
но лечить государство, МПС включили, ну а сам Сергей в 
регистре больных синдромом Хантера значится уже дав-
ным-давно. Словом – иди к врачу, получай направление и 
раз в неделю заглядывай в клинику, «Элапразу» прокапать! 
Но, конечно, ничего подобного не случилось, потому что об-
ластной Минздрав увидел всю картину как-то иначе.

Если кому интересно, у нас, в смысле в «Союзе пациентов 
и пациентских организаций по редким заболеваниям», есть 
все документы Сергея – просьбы и отказы, иски и решения 
суда, пачки заключений разных врачей и прочие важные бу-
маги. Но поскольку читать, а тем более публиковать, все это 
совершенно невозможно, мы попробуем изложить суть дела 
человеческим языком.

Итак, на дворе 2008 год, «Элапраза» зарегистрирована в 
России, а диагноз Сергея Витушкина в очередной раз под-
твержден в Московском НИИ педиатрии и детской хирур-
гии Росмедтехнологий. И в заключении этого самого МНИИ 
прямо так и написано – пациент включен в регистр с целью 
проведения терапии ферментозамещающим препаратом 
«Элапраза». Это заключение было направлено в Нижего-
родский Минздрав, но особого впечатления там не произ-
вел – на выводы московских врачей местные медицинские 
власти отвечали в том смысле, что, мол, они, конечно, пол-
ностью признают всю тяжесть положения Витушкина, но 
никак не могут ему помочь по той простой причине, что нет 
у нас в стране такого документа, по которому лечить людей 
с редкими заболеваниями был бы должен именно регион, в 
котором данный больной имеет счастье проживать. Эта от-
мазка работала до  21.11.2011 года, а именно до появления 
Федерального Закона № 323 «Об основах охраны здоровья 
граждан Российской Федерации», в котором как раз и про-
писана ответственность региона за лечение пациентов с ред-
кими болезнями. Ну, хорошо – после этого область вроде как 
согласилась с тем, что лечить таких больных она обязана. 
Но не Витушкина же! Ведь его мукополисахаризоз 2 типа к 
тому времени  не был включен в перечень редких (орфан-
ных) заболеваний, за лечение которых отвечает регион! Но 
вот 26.04.2012 года появилось постановление правительства 
№403, как раз и включившее МПС 2 типа в этот самый спи-
сок. 

Ура? А вот и не ура. Ведь если хорошо поискать, причи-
ны для отказа в лечении всегда найдутся. Например, такие: 
«Стандарты медицинской помощи взрослым пациентам, 
страдающим мукополисахаридозом 2 типа в амбулаторных 
условиях в настоящее время не утверждены Минздравом 
РФ» - это цитата из решения врачебной комиссии нижего-
родской областной клинической больницы имени Семашко.  
А раз так, то что может поделать местный Минздрав, без 
стандартов-то? Правда, для орфанных заболеваний никаких 
стандартов вообще нет, тут все очень индивидуально – что 
и было признано Минздравом России: МЗ РФ принял реше-
ние отказаться от стандартов и разъяснил всем региональ-
ным властям недопустимость отказа пациентам с редкими 
заболеваниями в лечении по причинам отсутствия препара-
тов в перечнях или отсутствия стандартов лечения.

  Но ни нижегородское Министерство здравоохранения, 
ни суды на все эти мелочи особого внимания не обращали. 
Как не принимали они во внимание и просьбы российского 
Минздрава обеспечить пациента Витушкина надлежащим 
лечением, и вердикты врачей, настаивающих на немедлен-
ном и пожизненном обеспечении Сергея «Элапразой». Ведь 
на заключения этих (обычно – не местных) врачей у них 
были контрзаключения врачей своих, нижегородских: « Вра-
чебная комиссия пришла к выводу об отсутствии у Витуш-
кина С.В. жизненных показаний для назначения лечения 
препаратом «Элапраза» (из решения врачебной комиссии 
нижегородской клинической больницы им. Семашко). Ну, 
это уже ни в какие ворота не лезет: у человека – синдром 
Хантера, помочь ему может только не имеющая аналогов 
«Элапраза», – а жизненных показаний так и не нашлось!

Да и вообще – 24 декабря 2013 года правительство Ни-
жегородской области утвердило территориальную програм-
му государственных гарантий оказания бесплатной меди-

цинской помощи своему населению – но в прилагавшемся 
к программе перечне препаратов «Элапразы» не оказалось. 
А. собственно, почему ее там не оказалось? Ведь пациент, то 
есть Витушкин, в регистре есть, значит, о его существовании 
медицинские власти прекрасно знают…

Что до самого Сергея, то ему становилось все хуже. На-
столько хуже, что уже и речи не шло о том, чтобы он из своей 
Выксы ехал на суд в Нижний. Тут как-то сам собой возника-
ет лирический вопрос  – а отчего бы это суду не приезжать 
в Выксу, все же истец тяжело болен, он вообще-то инвалид? 
Справедливости ради надо сказать, что суд хоть и заметил 
отсутствие истца, однако проявил гуманность и счел воз-
можным рассмотреть дело в его отсутствие. А мог бы и не 
счесть – ведь о причинах своего отсутствия истец суд не 
уведомил. И, может, это и к лучшему, что на тот суд Сергей 
не попал – так он не услышал, например, намеков на то, что 
раз уж он сорок лет без этой «Элапразы» прожил – глядишь, 
еще столько же без нее проживет! И еще он не услышал за-
явления представителей областного Минздрава о том, что у 
них в Нижегородской области, будто бы все подобные иски 
заканчиваются отказами (что, впрочем, неправда – по све-
дениям Снежаны Митиной из пациентской организации 
«Хантер-Синдром», в Нижегородском областном суде двое 
пациентов с такой же как у Сергея проблемой дела все-таки 
выиграли. И их теперь лечат «Элапразой». И им стало гораз-
до лучше).  

Словом, на заседании Нижегородского районного суда 
Сергей не присутствовал – его интересы представляла мама, 
Людмила Леонидовна, и люди, закаленные в боях за право 
больных на лечение – то есть все та же Снежана Митина, 
которая все это уже не раз проходила. Ну, может не совсем 
все прямо «это», в разных регионах местные власти очень 
изобретательны, когда речь заходит о том, чтобы не дать ко-
му-то самое дорогое в мире лекарство. Местные власти во-
обще бывают очень экономны.

В общем, суды Витушкину исправно отказывали. Но де-
лали это весьма элегантно: так, районный нижегородский 
суд, например, не стал спорить с тем, что Сергей и правда 
болен синдромом Хантера и полностью признал, что само по 
себе право Витушкина на обеспечение лекарственным пре-
паратом под сомнение не ставится. Казалось бы – вот она, 
полная победа человека над Минздравом! Но нет: в иске все 
же было отказано – по причинам «публично-правового ха-
рактера». А если по-простому – потому, что Витушкин об-
жаловал решение нижегородского Минздрава, 9 января 2013 
ода отказавшего ему в «Элапразе», только 20 января 2014 
года. То есть он превысил установленный законом трехме-
сячный срок, да еще и без уважительной причины!  

Но все же есть в Нижегородской области как минимум 
двое больных с синдромом Хантера, которым удалось по-
бедить местный Минздрав – просто они дошли до област-
ного суда, и там, наконец, справедливость (и закон) востор-
жествовали. А вот Сергей до областного суда хоть шел, но 
так и не дошел – и на это у него были такие уважительные 
причины, против которых вряд ли может возразить даже суд 
районный.

Потому что Сергей все-таки умер. Чем любезно сэконо-
мил Нижегородскому здравоохранению очень много миллионов. 

Знаете, что тут самое трудное? Трудно не плакать о му-
жественном человеке, который, несмотря на страшную бо-
лезнь,  жил и хотел жить дальше. Трудно не жалеть его маму, 
его семью, его друзей – на этом свете есть много людей, ко-
торые очень любили Сергея. Трудно не жалеть всех нас – вы 
мы прекрасно понимаем, что, случись с нами беда,  добрая 
родина если и поможет, то очень не сразу и без всякого удо-
вольствия. 

Но самое трудное – не желать зла всем тем, чьими ста-
раниями Сергей не получил положенное ему спасительное 
лекарство, то есть не хотеть, чтобы в их личных семьях слу-
чилось нечто подобное тому, что случилось в семье Сергея 
Витушкина. А вот желать, чтобы все эта история не сошла 
им с рук – это очень даже легко. 
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ВСЁ, ЧТО НУЖНО ЗНАТЬ О 

БОЛЕЗНИ ГОШЕ      
текст: Алексей Колыханов
Руководитель рабочей группы пациентов 
с болезнью Гоше «Союз пациентов и па-
циентских организаций по редким забо-
леваниям»

В основе болезни Гоше лежит наследственный дефицит 
активности фермента (глюкоцереброзидазы), участву-
ющего в переработке продуктов клеточного метабо-

лизма (обмена веществ). В результате недостаточной актив-
ности этого фермента в клетках-«мусорщиках» (макрофагах) 
накапливаются непереработанные «отходы» метаболизма, и 
клетки принимают характерный вид клеток Гоше или «кле-
ток накопления». Проще говоря, в организме просто не хва-
тает определенного фермента.

Заболевание описал в 1882 г. французский студент-медик 
Филипп Шарль Эрнст Гоше (P.C.E. Gaucher). Студент обнару-
жил характерные клетки, накапливающие нерасщепленные 
жиры, у больного с увеличенной селезенкой. Позднее эти 
клетки были названы клетками Гоше, а заболевание, в честь 
описавшего его доктора - болезнью Гоше. Международный 
день Гоше отмечается 26 июля, именно в этот день в 1854 
году родился Филипп Гоше.

Выделяются три типа болезни Гоше:
• тип I – характеризуется отсутствием признаков пораже-

ния нервной системы, является наиболее частым;
• тип II (острый нейронопатический) – встречается у де-

тей раннего возраста и отличается тяжелым поражением го-
ловного мозга, больные редко доживают до возраста 2 лет;

• тип III (хронический нейронопатический) – объединяет 
более разнородную группу больных, у которых признаки по-
ражения нервной системы могут проявляться как в раннем, 
так и в подростковом возрасте.

Спектр клинических проявлений очень широк: от бес-
симптомного до тяжелого течения, сопровождающегося 
значительным увеличением печени и селезенки, глубокой 
анемией и тромбоцитопенией, поражением костей и, выра-
женным истощением, развитием тяжелых, жизненно опас-
ных осложнений (кровотечения, инфаркты селезенки, раз-
рушение костей).

Лечение болезни Гоше заключается в комплексном об-
следовании пациентов на базе отделения орфанных забо-
леваний Гематологического научного центра в г.Москва, где 
накоплен опыт ведения более 300 пациентов с этим редким 
заболеванием, назначении фермент-заместительной тера-
пии и сопутствующей терапии. Гематологический научный 
центр располагает многолетним опытом диагностики и ле-
чения болезни Гоше и других редких наследственных забо-
леваний, высококвалифицированными медицинскими ка-
драми и коечным фондом. На протяжении более 10 лет ГНЦ 
проводит научно-клинические исследования по разработке 
оптимальной тактики поддерживающего режима замести-
тельной ферментной терапии болезни Гоше, ведет наблюде-
ние взрослых пациентов с другими лизосомными болезнями 
накопления, наследственными и приобретенными гемоли-
тическими анемиями, порфириями, другими состояниями и 
синдромами.

В Российской Федерации бесплатная заместительная 
ферментная терапия болезни Гоше стала доступной с 2006 
года. В настоящее время все пациенты с болезнью Гоше полу-
чают лечение в полном объеме и бесплатно. Пациенты обе-
спечиваются в полном объеме одним из двух лекарственных 
препаратов фермент-заместительной терапии (вулаглюце-
разой или имиглюцеразой). Каких либо различий в эффек-
тивности или профиле безопасности у двух препаратов не 
отмечено. Назначение препарата и коррекцией дозировок 
(при хорошем клиническом эффекте, с течением времени, 
возможно существенное снижение дозировки препарата) 
осуществляется специалистами отделения орфанных забо-
леваний в Гематологическом научном центре (г. Москва). 
Наличие в арсенале врача гематолога двух современных 
средств для терапии болезни Гоше дает возможность выбо-
ра индивидуального лечения для каждого пациента. Цели 
лечения – предупреждение необратимого поражения кост-
но-суставной системы и других жизненно важных органов 
(печень, легкие, почки); регресс или ослабление цитопениче-
ского синдрома, сокращение размеров селезенки и печени. 
В случае своевременного назначения заместительной фер-
ментной терапии прогноз при болезни Гоше I типа благопри-
ятный. Противопоказаний для беременности для больных с 
болезнью Гоше находящихся на фермент-заместительной 
терапией НЕТ! Мониторинг эффективности фермент-заме-
стительной терапии проводится на основании общего ана-
лиза крови (1 раз в 1-3 месяца), биохимии крови (1 раз в 3-6 
месяцев), а также регулярного очного наблюдения пациентов 
(1 раз в 1-3 года, в зависимости от состояния пациента) в Гемато-
логическом научном центре. Более подробную информацию 
про болезнь Гоше вы можете узнать из книги «Болезнь Гоше» 
под редакцией проф. Елены Алексеевны Лукиной. При сво-
евременно поставленном диагнозе, медикаментозном лече-
нии и регулярном наблюдении врачами-экспертами по бо-
лезни Гоше, пациенты могут вести обычный образ жизни, 
успешно учиться, работать и создавать семью.

Информация для пациентов:
Официальные сайты: www.gaucher.su | www.lbn-disease.ru
Группа пациентов с болезнью Гоше ВКонтакте:
www.vk.com/gaucherspiporz
Сайт «Союза пациентов и пациентских организаций по 
редким заболеваниям»: www.spiporz.ru
E-mail: office@spiporz.ru info@gaucher.su
Сайт Гематологического Научного Центра РАМН: 
www.granulema.ru

СОЦИАЛЬНЫЙ РАКУРС
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Ты живешь, и все у тебя замечательно: любимый муж 
и долгожданный ребенок, верные друзья и интерес-
ная работа. Правда малыш немножко отличается от 

других ребятишек. "Ну и что? Все дети разные, это пройдет 
с возрастом"- успокаиваешь ты себя... Но внезапно вас с ма-
лышом отправляют на консультацию к генетику. "Зачем к 
генетику?"- думаешь ты - "У нас в семье нет никаких наслед-
ственных заболеваний"... Потом совсем непонятные анали-
зы и томительное ожидание результатов. Ты слышишь каки-
е-то новые и совсем незнакомые слова, судорожно читаешь 
в интернете информацию о предполагаемом заболевании, а 
перед глазами проносятся картинки и мысли : "Это не может 
быть с моим ребенком. Почему именно мы? Это неправда!" 
Ты до последнего веришь, что произошла ошибка, что все 
это какой-то дурной сон. Всей семьей вы идете к врачу. Врач 
подтверждает диагноз и дает общие рекомендации. Но ты 
уже не слышишь, и мир из цветного и яркого превращается 
в серый, наполненный отчаянием и тоской. Вы идете молча, 
держась за руки, домой, прокручивая и прокручивая в го-
лове страшный диагноз, ища причинно-следственную связь. 
И вот ты остаешься один на один с неизлечимой болезнью. 
Горе и страх наваливаются на тебя всей тяжестью. Бессон-
ные ночи, выплаканные глаза, совсем потерянный от бес-
силия любимый сильный муж. А в голове тысяча вопросов, 
и страшное ощущение, что ты не в силах ничего изменить. 
Спустя какое-то время на форуме в интернете или у лечаще-

Редкие заметки...
Особенный ребенок

Моя морковка

го врача ты находишь контакты пациентской организации, 
дрожащими руками набираешь заветный номер и говоришь, 
говоришь, говоришь... И оказывается, что ты не один на этом 
свете, что есть и другие семьи, которые сразу же почему-то 
становятся такими родными, как-будто вы знаете друг друга 
много-много лет. И детки все такие разные, но в то же время 
чем-то похожие, как братишки и сестренки. Ты смотришь на 
них и понимаешь, что они счастливы, потому что есть друг 
у друга. Что есть в этом мире что-то, что сильнее болезни, 
страха и отчаяния. ЛЮБОВЬ. Это звучит до ужаса баналь-
но, но ты внезапно понимаешь, насколько важна элементар-
ная поддержка. И вот у тебя появляются друзья, у которых 
можно получить бесценный совет, которые обязательно по-
могут. Ты видишь хрупких мам (настоящих силачей!) кото-
рые не жалеют себя и не поддаются отчаянию, ты видишь 
счастливых детишек, которые растут в любви и заботе. И ты 
понимаешь, что ты не один на один с болезнью, что нужно 
бороться за каждый день, каждый час твоего малыша. Что 
страшный диагноз это не конец, а всего лишь начало пути, 
пусть сложного, но вместе с тем радостного, потому что ре-
бенок - это всегда радость, счастье и любовь. И мир начинает 
снова наполнятся красками. Потому что появляется наде-
жда, потому что ты понял что-то ужасно важное, стал шире 
и мудрее. Потому что каждая улыбка малыша становиться 
для тебя огромной яркой радугой. Потому что можно жить 
яркой и интересной жизнью, потому что редкие, но сильные 
вместе!

И если бы контакты пациентской организации тебе да-
вали в кабинете генетика, при постановки диагноза, может 
бессонных ночей и выплаканных глаз было бы поменьше.

текст: Белла Когай

текст: Анна Басанова

Так знакомая мпэсочка прозвала людей с МПС 4 или 
Синдромом Моркио,  вот так ласково и непринужден-
но в созвучии на полноценную и яркую жизнь. К со-

жалению к такому видению жизни приходишь не сразу. Нам 
диагноз выставили в 2010 году в Берлине, клинике Шарите, 
генетик долго деликатно что то объясняла про нарушение 
обмена веществ что нужно сменить образ жизни наблюдать-
ся у ортопеда а у меня всплывали образы болезней которые 
связаны с обменом веществ и думала что здоровый образ 
жизни физиолечение и все встанет на свои места. Слегка 
окрыленная и не поняв до конца причины болезни приня-
лась за осуществление плана по физиолечению.

    Земля ушла из под ног через месяц когда получила офи-
циальное письмо из клиники перевела с немецкого и увидела 
те картинки и информацию в интернете про то как пациенты 
не доживают и до 20 лет. В тот момент так не хватало помо-
щи поддержки тех кто знает что такое мукополизахаридоз,  и 
тех кто не борется! с ней а принимает и успешно живет. Бре-
дя по просторам интернета нашла Снежану и пациентскую 
организацию, Снежана все объяснила и даже дала точный 

прогноз когда появится лекарство в России. Позже инфор-
мационные брошюры и журналы сделали свое дело когда 
приходилось объяснять врачам, родным что за диагноз и как 
дальше жить, какие медицинские вмешательства могут при-
нести вред, какое физиолечение показано. 

Жить дальше как все или почти как все помогло снача-
ла подглядывание а затем и участие в МПС праздниках. Нас 
много! Все ходят жить и будут жить! Вот мпэски детки и ро-
дители отпускают разноцветные, как многранность жизни, 
шары надежды в небо… вот разрисовывают печенюшки к 
Редкому празднику …. Или валяют игрушки к благотвори-
тельному базару… а вот отдыхают на МПС море с родителя-
ми…и даже проблемы, оперативные вмешательства в какой 
либо семье помимо переживания вызывает веру в улучше-
ние. Такая работа пациентской организации вселяет наде-
жду, уверенность в будущем яркого цвета.

Услышать диагноз и начитаться в интернете – это как 
умереть на месте, заглянуть по ту сторону и вернуться об-
ратно, катарсис своеобразный. Только выйти можно и 
нужно быстрее если врачи работают в купе с пациентской 
организацией!!! Только так должно работать общество где 
взаимопомощь и служение не только часть религиозных ин-
ститутов но и признаки демократического государства, где 
продление жизни при любых условиях является ценностью 
и моралью общества. 

Счастье!
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ТВОРЧЕСТВО

•••
ЛЕКАРСТВО

Лекарство в венок бежит по капелькам,
Пока ребёночек смотрит мультики.

Уже не скажешь, что Данька маленький.
Он самый смелый, счастливый, умненький.

Он не боится теперь иголочек,
Почти не плачет и не теряется.

Как хмурый день сменяется солнечным,
Так и за болью радость скрывается.

Наш ангелок за лето похорошел,
Прибавил в росте, покрылся загаром бронзовым.

И чувство, будто букетик расцвёл в душе...
Из глаз теперь не от грусти - от счастья - слёзы.

Его улыбка каждое утро - рай.
Всё остальное - мелочи, суета.

Какая грусть? Какая тоска, печаль?
Малыш здоров! Остальное - лишь мишура.

Лекарство в венку проходит - приносит жизнь.
Былое - мусор, лучшее - впереди.

Любимый Даня, только к победам рвись
И никогда, зайчоночек, не грусти!!!

•••
ФИОЛЕТОВЫЙ МИШКА

Я верю, что фиолетовый мишка живой.
Он лучше всех бэтменов, роботов и спайдерменов.
Он ночью бесшумно по комнатам бродит порой.
И тихо садится на полку с приходом рассвета.
Он так осторожно спускается в вашу постель
И гладит детей по головке пушистою лапой

Он вас согревает, когда хулиганит метель
И дарит надежду, когда очень хочется плакать.
Он смотрит на звёзды и просит их лишь об одном:

Чтоб дети всегда улыбались и были здоровы.
Он дом наполняет сказками и волшебством
И светом своим прогоняет бабаек с порога.

Он любит детишек и часто приходит в их сон.
Он добрый и ласковый. Дети его не боятся.

Он как одуванчик, пробившийся сквозь бетон
Ломает болезнь и кричит: «Не надо сдаваться!»

Его содержимое – вата, нитки и мех,
Но мало кто знает, что в нём есть душа и сердце.
Он счастлив, когда слышит топот и детский смех
И плачет, если болезнь становится горьким перцем.

Он всё понимает, пускай и не говорит
Возьми его в руки – и сразу почувствуешь силу

Детишки теребят его, но он не грустит
На милых зайчат невозможно держать обиду.

Стихи: Татьяна Усольцева

•••
Светлый, как одуванчик
Чистый, как ангелочек

Этот чудесный мальчик
Ваш дорогой сыночек.
Слаще сахарной ваты

Губки его и щёчки
С ним вы всегда богаты

Не просто богаты. Очень!
Смех ручейком звенящим

В комнате раздаётся
Глазки сияют ярче,

Чем золотое солнце.
Радость огней бенгальских

В мимике и движениях.
Запах конфет на пАльцах,

Нежность в прикосновениях.
Добрый и шаловливый,

Смелый и непослушный,
Самый родной, любимый, 

Необычайно нужный.
Ваш персональный рыцарь.

Папино достижение.
Чтобы в него влюбиться,
Хватит минуты времени.

Он не сидит на месте
Словно на батарейках.
Первые есть невесты

В детском саду сто третьем.
Дома котёнок Клёпа

Служит живой игрушкой.
Без приключений попе
Невыносимо скучно!
Хаос и беспорядок -

Главная цель на утро.
Мама и папа рядом.

Как повезло им крупно!
Будут смотреть мультфильмы,

Бегать и суетиться,
А на закате сильно

Чадом своим гордиться!
Нет ничего дороже

Счастья в любимых глазках,
Чёрточек с вами схожих,
Искренних детских ласк.

Ради него сердечко
Неутомимо бьётся.

Вот он – тот человечек,
В котором вся жизнь и солнце!

Огромное вам спасибо,
Тепла и вечного лета.

Вы подарили миру
Маленькое чудо света!

рисунок: Дженнет Базарова
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