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Редкими, или орфанными, заболеваниями счи-
таются тяжёлые жизнеугрожающие болезни, при-
водящие к инвалидности. Федеральный закон РФ 
от 21.11.2011 № 323 «Об основах охраны здоро-
вья граждан в Российской Федерации» регулирует 
отношения в сфере охраны здоровья граждан и 
определяет правовые, организационные и эконо-
мические основы охраны здоровья граждан. За-
конодательное определение «орфанное заболе-
вание» введено этим законом и регламентирован 
правовой статус таких больных. В качестве крите-
рия был принят уровень 10 случаев заболевания 
на 100 тыс. человек, т. е. 1 больной на 10 тыс. на-
селения [6].

В соответствии с этим законом закреплён по-
рядок оказания медицинской помощи на основе 
стандартов, утверждённых уполномоченным фе-
деральным органом исполнительной власти (ста-
тья 37). Порядок оказания медицинской помощи 
разрабатывается по отдельным её видам, про-
филям, группам заболеваниям или состояниям и 
включает в себя этапы оказания различных видов 
медицинской помощи, в соответствии с утверж-
дённым стандартом медицинской помощи с ука-
занием лекарственных препаратов и продуктов 
лечебного питания.

В настоящее время в соответствии с поста-
новлением Правительства РФ от 26.04.2012 
№ 403 утверждены Перечень жизнеугрожающих и 
хронических прогрессирующих редких (орфанных) 
заболеваний, приводящих к сокращению продол-
жительности жизни граждан или их инвалидности, 
и Правила ведения Федерального регистра лиц с 
этими заболеваниями [4].

Перечень редких (орфанных) заболеваний 
включает в себя 24 позиции, каждой присвоен код 
по Международной статистической классифика-
ции болезней и проблем, связанных со здоровьем 
10 пересмотра (МКБ 10) [8]. Это те заболевания, 
для которых в настоящее время имеется патогене-
тическое лечение, т.е. лечение, направленное на 

устранение патологического процесса, а не сим-
птомов.

Каждый субъект РФ самостоятельно разраба-
тывает систему организации лекарственной помо-
щи больным с орфанными заболеваниями. Юж-
ный федеральный округ (ЮФО), имеющий пло-
щадь 416,84 тыс. км2 , с численностью населения 
14 049,6 тыс. чел. включает шесть субъектов [1]:

- 2 республики (республики Адыгея и Калмы-
кия), 

- 3 области (Астраханская, Волгоградская, Ро-
стовская),

- Краснодарский край. 
Выбор ЮФО в качестве объекта для изучения 

организации лекарственной помощи орфанным 
больным обусловлен тем, что он является одним 
из самых развитых округов РФ по большинству 
социально-экономических показателей, с относи-
тельным улучшением динамики демографических 
и миграционных процессов. По плотности населе-
ния ЮФО занимает 3-е место среди федеральных 
округов страны (после Северо-Кавказского и Цен-
трального федеральных округов), по динамике 
численности населения – 2-е место (после Севе-
ро-Кавказского федерального округа) [5].

В каждом субъекте федерации ведётся регио- 
нальный сегмент Федерального регистра лиц, 
страдающих жизнеугрожающими и хроническими 
прогрессирующими редкими (орфанными) забо-
леваниями, приводящими к сокращению продол-
жительности жизни граждан или их инвалидности. 
В соответствии с МКБ 10 в региональный сегмент 
включены лица с категориями нозологических 
форм заболеваний, представленных в таблице 1.

Как показывают представленные данные, ос-
новную группу орфанных заболеваний составля-
ют болезни эндокринной системы, расстройства 
питания и нарушения обмена веществ, которых 
представлены 16 нозологическими формами: ги-
перфункция гипофиза, нарушения обмена арома-
тических аминокислот, нарушения обмена амино-



Кубанский научны
й м

едицинский вестник, №
 5 (160), 2016 

135

кислот с разветвлённой цепью и обмена жирных 
кислот, другие нарушения обмена аминокислот, 
углеводов, нарушения обмена сфинголипидов и 
другие болезни накопления липидов, нарушения 
обмена глюкозаминогликанов, нарушения обмена 
порфирина и билирубина и нарушения минераль-
ного обмена. Категория болезни крови, кроветвор-
ных органов и отдельные нарушения, вовлекаю-
щие иммунный механизм, представлена 6 нозоло-
гическими формами.

В основу организации медицинской и лекар-
ственной помощи больным с орфанными заболе-
ваниями положены утверждённые федеральные 
нормативные документы и нормативно-правовые 
акты субъектов.

Нами проведён контент-анализ доступной нор-
мативной документации в сфере здравоохранения 
и лекарственного обеспечения больных редкими 
заболеваниями субъектов Южного федерального 
округа, результаты представлены в таблице 2.

Таблица 1 
Характеристика сегмента Федерального регистра лиц 

по категориям заболеваний в соответствии с МКБ 10 по ЮФО
Категория по МКБ 10 Код МКБ 10
Болезни крови, кроветворных органов и отдельные 
нарушения, вовлекающие иммунный механизм

D59.3     D59.5    D61.9
D68.2     D69.3    D84.1

Болезни эндокринной системы, расстройства питания и 
нарушения обмена веществ

E22.8     E70.0     E70.1     E70.2
E71.0     E71.1     E71.3    E72.1
E72.3     E74.2     E75.2    E76.0
E76.1     E76.2     E80.2    E83.0

Врождённые аномалии [пороки крови], деформации и 
хромосомные нарушения Q78.0

Болезни системы кровообращения I27.0
Болезни костно-мышечной системы и соединительной 
ткани M08.2

Таблица 2 
Законодательные акты и нормативно-правовые документы 

субъектов ЮФО в сфере здравоохранения и лекарственного 
обеспечения орфанных больных

Субъект ЮФО Законодательные акты и нормативно-правовые документы в сфере 
здравоохранения и лекарственного обеспечения орфанных больных

Республика Адыгея

• Постановление Кабинета Министров РА от 22.11.2013 № 280 «О государственной программе 
Республики Адыгея «Развитие здравоохранения» на 2014–2020 годы (с изменениями на: 
03.04.2015) (в редакции Постановлений Кабинета Министров Республики Адыгея от 05.06.2014 
№ 134, от 05.11.2014 № 268, от 31.12.2014 № 350, от 03.04.2015 № 57).
Подпрограмма «Совершенствование системы лекарственного обеспечения, в том числе в 
амбулаторных условиях». Совершенствование ранней диагностики и реабилитации детей 
с редкими (орфанными) заболеваниями. ЛП для больных с орфанными заболеваниями 
приобретаются за счёт средств региональной целевой программы «Развитие здравоохранения».
• Приказ МЗ РА от 29.11.2012 № 835 «О внедрении в Республике Адыгея Порядка 
ведения Федерального регистра лиц, страдающих жизнеугрожающими и хроническими 
прогрессирующими редкими (орфанными) заболеваниями, приводящими к сокращению 
продолжительности жизни граждан или их инвалидности».

Республика Калмыкия

• Постановление Правительства Республики Калмыкия от 11.07.2013 № 338 «О государственной 
программе «Развитие здравоохранения Республики Калмыкия на 2013–2020 годы» 
(с изменениями на 11.11.2014).
Подпрограмма «Совершенствование системы лекарственного обеспечения, в том числе 
в амбулаторных условиях» включает мероприятия, направленные на улучшение оказания 
лекарственной помощи гражданам, имеющим право на государственную социальную помощь, 
в том числе обеспечение лекарственными препаратами для лечения больных с редкими 
(орфанными) заболеваниями.
• Постановление Правительства Республики Калмыкия № 450 от 10.12.2014 «Об утверждении 
территориальной программы государственных гарантий бесплатного оказания гражданам 
медицинской помощи в Республике Калмыкия на 2015 г. и на плановый период 2016 и 2017 годов».

Астраханская область

• Постановление Правительства Астраханской области от 24.12.2013 № 568-П «О Программе 
государственных гарантий бесплатного оказания гражданам медицинской помощи на территории 
Астраханской области на 2014 год и на плановый период 2015 и 2016 годов».
• Приказ МЗ Астраханской области от 11.03.2012 № 28П «Об организации ведения регионального 
сегмента Федерального регистра граждан, страдающих редкими (орфанными) заболеваниями».
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Волгоградская область

• Постановление администрации Волгоградской области от 17.06.2011 № 290-п «Об 
утверждении порядка лекарственного обеспечения отдельных категорий граждан, проживающих 
на территории Волгоградской области, при оказании им медицинской помощи в амбулаторных 
условиях (в ред. постановления администрации Волгоградской обл. от 13.02.2012 № 90-п, 
постановлений Правительства Волгоградской обл. от 31.10.2012 № 451-п, от 19.03.2013 
№ 112-п, от 11.04.2014 № 175-п, от 28.07.2014 № 397-п, постановления администрации 
Волгоградской обл. от 05.06.2015 N 292-п).
• Письмо МЗ Волгоградской области от 25.10.2012 № 10-04-8757 «О формировании 
регионального сегмента Федерального регистра лиц, страдающих редкими (орфанными) 
заболеваниями».

Ростовская область

• Постановление Правительства Ростовской области от 06.09.2012 № 871 «Концепция развития 
здравоохранения Ростовской области до 2020 года».
• Постановление Правительства Ростовской области от 18.11.2015 №  101 «О внесении 
изменений в постановление Правительства Ростовской области от 25.09.2013 № 593 «Об 
утверждении государственной программы Ростовской области «Развитие здравоохранения».
• Приказ министерства здравоохранения Ростовской области от 08.04.2013 № 446 
«О предоставлении сведений, необходимых для ведения регионального сегмента Федераль- 
ного регистра», в котором определён порядок ведения регионального сегмента Федерального 
реестра лиц, страдающих орфанными заболеваниями.
• Приказ министерства здравоохранения Ростовской области от 11.07.2013 № 918 
«Об утверждении порядка взаимодействия…», определяет порядок взаимодействия профиль- 
ных специалистов, минздрава Ростовской области и медицинских организаций при 
лекарственном обеспечении пациентов, страдающих орфанными заболеваниями.

Краснодарский край

• Постановление главы администрации (губернатора) Краснодарского края от 11.10.2013 
№ 1172 «Об утверждении государственной программы Краснодарского края «Развитие 
здравоохранения».
• Приказ МЗ Краснодарского края № 1298 от 16.03.2015 «О поддержании в актуальном состоянии 
регионального сегмента Федерального регистра лиц, страдающих жизнеугрожающими и 
хроническими прогрессирующими редкими (орфанными) заболеваниями, приводящими к 
сокращению продолжительности жизни граждан или их инвалидности».

Как показывают представленные данные, во 
всех субъектах разработаны и утверждены Про-
граммы по развитию здравоохранения и подпро-
граммы «Совершенствование системы лекар-
ственного обеспечения», которые включают ме-
роприятия, направленные на улучшение оказания 
лекарственной помощи гражданам, имеющим 
право на государственную социальную помощь, в 
том числе обеспечение лекарственными препара-
тами для лечения больных с редкими (орфанны-
ми) заболеваниями.

Кроме того, во всех субъектах ЮФО сформи-
рован региональный сегмент регистра больных 
орфанными заболеваниями и разработан Поря-
док работы по формированию и ведению регио-
нального сегмента Федерального регистра лиц, 
страдающих жизнеугрожающими и хроническими 
прогрессирующими редкими (орфанными) забо-
леваниями, приводящими к сокращению продол-
жительности жизни граждан или их инвалидности.

Ведение регионального сегмента осуществля-
ется уполномоченными органами исполнительной 
власти субъектов Российской Федерации. Он фор-
мируется на основании сведений о лицах, страда-
ющих заболеваниями, включенными в перечень. 
Эти сведения представляются в уполномоченный 
орган исполнительной власти субъекта Россий-
ской Федерации, в котором указанные лица про-
живают, медицинскими организациями, в которых 
эти лица находятся на медицинском обслужива-

нии, в том числе медицинскими организациями, 
находящимися в ведении Федерального меди-
ко-биологического агентства.

Анализ численности регионального сегмента 
регистра больных орфанными заболеваниями 
субъектов ЮФО представлен на рисунке 1.

Рис. 1. Характеристика сегмент регистра орфанных 
больных ЮФО, % (чел).

	
Как показывают представленные данные, чис-

ленность больных с орфанными заболеваниями 
различна в каждом субъекте. Наименьшее количе-
ство внесённых в региональный сегмент в Респу-
блике Калмыкия (7 человек), более многочислен-
ный сегмент в Краснодарском крае – 441 человек, 
это составляет 45,1 % территориального сегмента 
ЮФО, и Ростовской области – 239 человек (24,3 %).

По данным, предоставленным органами управ-
ления здравоохранения каждого субъекта, нами 
проведён анализ численности орфанных больных 
и установлена их структура, данные представле-
ны на рисунке 2.
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Анализ структуры регионального сегмента по-
казал, что наибольшую долю в сегменте занимают 
заболевания категории «Болезни эндокринной си-
стемы, расстройства питания и нарушения обме-
на веществ», уровень этого сегмента составляет 
от 28,6 % (Республика Калмыкия) до 57,7 % (сег-
мент Ростовской области). Значительную группу 
занимает сегмент категории «Болезни крови, кро-
ветворных органов и отдельные нарушения, вов-
лекающие иммунный механизм», удельный вес 
этой группы заболеваний составляет от 19,4 % 
(Астраханская область) до 28,6 % (Республика 
Калмыкия).

Рис. 2. Структура регионального регистра орфанных 
больных в ЮФО, %

Диагностирование орфанного заболевания 
происходит в разных возрастных группах. Воз-
растная структура орфанных больных по ЮФО в 
соответствии с категориями МКБ 10 представлена 
в таблице 3.

Лица в возрасте до 18 лет составляют большую 
часть регионального сегмента, в Республике Ады-
гея – 55,5 % (15 человек), в Республике Калмыкия – 
5 человек, 58,1 % в Астраханской области и свы-
ше 60,0 % в Волгоградской, Ростовский областях и 
Краснодарском крае.

Редкие заболевания – это, как правило, па-
тологические состояния, жизнеугрожающие или 
хронические прогрессирующие заболевания, без 
соответствующего лечения, приводящие к смерти 
или инвалидизации. При рассмотрении проблемы 
редких болезней выделяют два понятия, так на-
зываемые эпидемиологические грани болезни – 
распространённость (prevalence) – количество 
больных с определённым заболеванием, живущих 
в данный момент времени (показатель выражают 
на 100 тыс. населения), и частота (incidence – ко-
эффициент заболеваемости) – количество впер-

вые зарегистрированных в определённый момент 
времени (за год) [3, 9]. Определить частоту каждо-
го орфанного заболевания довольно сложно, так 
как массовый неонатальный скрининг на орфан-
ные заболевания не проводится и частота орфан-
ных заболеваний неизвестна. Нами рассчитаны 
показатели распространённости: соотношение 
численности населения и числа больных с орфан-
ными заболеваниями (таблица 4).

Согласно Федеральному закону № 323 «Об ос-
новах охраны здоровья граждан Российской Феде-
рации» в России принят критерий распространён-
ности редких заболеваний – 1 случай на 10,0 тыс. 
человек. Полученные результаты показывают, что 
распространённость редких заболеваний в ЮФО 
не превышает установленный критерий.

В соответствии с пунктом 9 статьи 83 Феде-
рального закона «Об основах охраны здоровья» 
пациенты с орфанными заболеваниями должны 
обеспечиваться лекарственной терапией за счёт 
средств бюджетов субъектов РФ. Гарантии по обе-
спечению граждан лекарственными препаратами 
для лечения заболеваний, включённых в перечень 
жизнеугрожающих и хронических прогрессирую-
щих редких (орфанных) заболеваний, закреплены 
постановлением Правительства РФ от 28.10.2014 
№ 1273 «О программе государственных гарантий 
бесплатного оказания гражданам медицинской по-
мощи на 2015 год и на плановый период 2016 и 
2017 годов».

Однако такие орфанные заболевания, как ге-
мофилия, муковисцидоз, гипофизарный нанизм 
и болезнь Гоше, входят в перечень заболеваний 
программы «Семь нозологий», и закупка препа-
ратов для их лечения осуществляется централи-
зованно, за счёт средств федерального бюджета. 
Каждый пациент, имеющий право на получение 
льготного обеспечения лекарственными средства-
ми по программе «Семь нозологий», обязательно 
вносится в Федеральный регистр, ведение кото-
рого на данный момент регулируется постановле-
нием Правительства РФ от 26.04.2012 № 404 [7]. 

Таким образом, группа пациентов с четырьмя 
редкими заболеваниями получает лекарственное 
обеспечение за счёт средств федеральной про-
граммы, отлично зарекомендовавшей себя с точ-
ки зрения клинической эффективности и финан-
совой поддержки. При этом стоимость среднего 
рецепта на лекарственный препарат превышает 
25 тыс. руб. Вторая часть пациентов с 24 редки-
ми заболеваниями (состояниями) получают ле-
карственное обеспечение за счёт средств регио- 
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нального финансирования, при средней стоимо-
сти рецепта, превышающей 250 тысяч рублей [2]. 
Лекарственное обеспечение пациентов с другими 
нозологическими формами орфанного заболева-
ния решаются в каждом субъекте самостоятельно, 
и это требует изучения опыта организации этого 
процесса.
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За последние десятилетия взгляды на патофизиологию головных болей напряжения (ГБН) существенно изме-
нились. В обзоре представлен анализ отечественных и зарубежных источников, отражающих основные механизмы 
формирования ГБН. Обсуждаются вопросы участия нервной, эндокринной, иммунной, сосудистой систем в разви-
тии ГБН. Показано, что головная боль напряжения является полиэтиологичным заболеванием.
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Таблица 4 
Уровень распространенности орфанных заболеваний в субъектах 

ЮФО из расчета на 10,0 тыс. чел.

Субъекты ЮФО Численность населения, 
тыс. чел. (2016г.)

Численность 
орфанных больных, 

чел.

Уровень 
распространенности на 

10,0 тыс. чел.
Республика Адыгея 451,471 27 0,6
Республика Калмыкия 278,855 7 0,3
Астраханская область 1017,495 62 0,6
Волгоградская область 2545,227 204 0,8
Ростовская область 4 242,261 239 0,6
Краснодарский край 5 514,250 441 0,8
По ЮФО 14049,559 980 0,7


