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Проведен анализ распространенности редких (орфанных) заболеваний («Перечень 24») и динамики выявляемости пациен-
тов детского возраста в 85 регионах РФ в период 2013-2019 гг. Показан ежегодный прирост пациентов в Федеральном реги-
стре (2013 г. – 4962 больных, 2014 г. – 6761, 2015 г. – 7038, 2016 г. – 7625, 2017 г. – 8245, 2018 г. – 8639, 2019 г. – 9088). Динамика 
доли детей с заболеваниями из «Перечня 24» среди всех больных колебалась в небольших пределах (в среднем 50%). Боль-
шинством заболеваний (16 из 24) болеют в основном дети, но они встречаются также у взрослых. Распространенность забо-
леваний значительно варьировала между субъектами РФ. Улучшение информированности, а также ведение Федерального 
регистра способствуют эффективной выявляемости и своевременному назначению терапии в детском возрасте. Однако 
низкие значения распространенности заболеваний, проявляющихся до 1-го года жизни, говорят о сложностях их диагно-
стики и недостаточной выявляемости.
Ключевые слова: жизнеугрожающие и хронические прогрессирующие редкие (орфанные) заболевания, перечень 24, выяв-
ляемость, распространенность, программа государственных гарантий, Российская Федерация

Для цитирования: Комаров И.А., Красильникова Е.Ю., Александрова О.Ю., Зинченко Р.А., Куцев С.И. Анализ распространенности редких 
(орфанных) заболеваний («Перечень 24») и динамики выявляемости пациентов детского возраста в субъектах Российской Федерации. Меди-
цинская генетика 2020; 19(7): 25-26.
DOI: 10.25557/2073-7998.2020.07.25-26

Автор для корреспонденции: Комаров Илья Александрович; e-mail: iliya_komarov@mail.ru
Финансирование. Государственное задание Минобрнауки России.
Конфликт интересов. Авторы заявляют об отсутствии конфликта интересов.
Поступила: 20.05.2020

Analysis of the prevalence of rare (orphan) diseases («List 24») and the dynamics  
of detection of children’s patients in the subjects of the Russian Federation
Komarov I.A.1, Krasilnikova E.Yu.1, Aleksandrova O.Yu.1, Zinchenko R.A.2, Kutsev S.I.2 

1 — N.A. Semashko National Research Institute of Public Health
Vorontsovo Pole str., 12-1, Moscow, 105064, Russia

2 — Research Centre for Medical Genetics
Moskvorechie str., 1, Moscow, 115522, Russia

The analysis of the prevalence of rare (orphan) diseases («List of 24») and the dynamics of detection of children’s patients in 85 sub-
jects of the Russian Federation in the period 2013-2019 showed an annual increase in patients in the Federal register (2013 – 4962 
patients, 2014 – 6761, 2015 – 7038, 2016 – 7625, 2017 – 8245, 2018 – 8639, 2019 – 9088). The dynamics of the share of children 
with diseases from the “List of 24” among all patients fluctuated within small limits (on average 50%). Most of the diseases (16 out 
of 24) are mostly between children, but they also occur in adults. The prevalence of diseases varied significantly between the sub-
jects of the Russian Federation. Improving awareness, as well as maintaining a Federal register promote effective detection and 
timely treatment in children. However, the low prevalence of diseases that occur before the 1st year of life indicates the complex-
ity of their diagnosis and lack of detection.
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Оценка динамики выявляемости жизнеугрожа-
ющих и хронических прогрессирующих редких 
(орфанных) заболеваний, приводящих к сокра-

щению продолжительности жизни граждан или их ин-
валидности («Перечень 24»), является одной из акту-
альных задач здравоохранения (Постановление Пра-
вительства РФ № 403 от 26 апреля 2012, в ред. от 26 
апреля 2016 №112-ФЗ). На данный момент нет уни-
версального подхода к диагностике, лечению и лекар-
ственному обеспечению пациентов с редкими заболе-
ваниями. Большая часть редких (орфанных) заболева-
ний (около 80%) имеют генетическую природу. 

Цель и задачи: Анализ распространенности редких 
(орфанных) заболеваний («Перечень 24») и динамики 
выявляемости пациентов детского возраста в Россий-
ской Федерации (РФ).

Материалы и методы

Использованы данные формализованного запро-
са в виде персонифицированного обращения в адрес 
глав субъектов РФ депутата Государственной думы РФ. 
Проведен анализ по 85 субъектам Российской Федера-
ции в период 2013-2019 гг.

Результаты и обсуждение

Анализ динамики выявляемости редких заболе-
ваний из «Перечня 24» среди детского населения РФ 
показал ежегодное увеличение числа пациентов в Фе-
деральном регистре (2013 г. – 4962 больных, 2014 г. 
– 6761, 2015 г. – 7038, 2016 г. – 7625, 2017 г. – 8245, 2018 
г. – 8639, 2019 г. – 9088). Общее количество пациен-
тов детского возраста в период с 2013 г. по май 2019 г. 
в Федеральном регистре возросло на 117,5%. Охват ре-
гионов в первый год – 47, второй год – 80, с третьего 
года – 85 регионов РФ. Распространенность заболева-
ний значительно варьировала между субъектами РФ. 

Динамика доли детей с заболеваниями из «Переч-
ня 24» среди больных разных возрастных групп колеба-
лась в небольших пределах и в среднем составила 50%. 
Доля детей с заболеваниями из «Перечня 24» превали-

ровала только для групп заболеваний: болезнь «кле-
нового сиропа» (Е71.0) – 100%, преждевременная по-
ловая зрелость центрального происхождения (Е22.8) 
– 98,1%, галактоземия (Е80.2) – 97,3%, другие виды на-
рушений обмена аминокислот с разветвленной цепью 
(Е71.1) – 97,1%, глютаровая ацидурия (Е76.2) – 92,3%, 
тирозинемия – Е70.2 (94,8%),  мукополисахаридоз, тип 
I – 87,0% (Е74.2), мукополисахаридоз, тип II (Е72.3) 
– 79,5%, нарушения обмена ароматических аминокис-
лот (Е70.0) – 75,8%, юношеский артрит с системным 
началом (М08.2) – 73,9%, нарушения обмена жирных 
кислот (Е76.0) – 72,9%. Большинством заболеваний 
(16 из 24) болеют в основном дети, но они встречают-
ся также у взрослых пациентов, в том числе при усло-
вии начала эффективной терапии в детском возрасте.

Улучшение информированности, диагностических 
возможностей, а также ведение Федерального регистра 
способствуют эффективной выявляемости и своевремен-
но назначенной терапии в детском возрасте [1,2]. Однако 
низкие значения распространенности заболеваний, про-
являющихся до 1-го года жизни, говорят о сложностях их 
диагностики и недостаточной выявляемости. 
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