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Введение

Термин «скрининг» (от англ. screening − отбор, со-
ртировка) в здравоохранении употребляется при 
описании комплекса мероприятий, направлен-

ных на разделение бессимптомных лиц на больных и 
здоровых.

Неонатальный скрининг – одна из успешных 
программ ранней (доклинической) диагностики за-
болеваний, поддающихся эффективной терапии, 
у новорожденных. Одним из первых заболеваний, 
на которое был начат скрининг новорожденных, 
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была фенилкетонурия (ФКУ). Своевременная диа-
гностика и начало терапии тяжелого наследствен-
ного нарушения обмена веществ позволило прак-
тически забыть о клинических проявлениях забо-
левания в наши дни. С течением времени 
c появлением новых методов диагностики и новых 
клинических данных список скринируемых нозо-
логий расширялся. В настоящее время в РФ всем 
новорожденным проводится скрининг на 5 заболе-
ваний: ФКУ, врожденный гипотиреоз (ВГ), адре-
ногенитальный синдром (АГС), муковисцидоз (МВ) 
и галактоземию. 

Несмотря на то, что большинство скрининг-те-
стов просты и относительно дешевы, фактические 
затраты на неонатальный скрининг гораздо выше, 
чем суммарная стоимость скрининг-тестов, посколь-
ку скрининг – это комплекс мероприятий, который 
включает в себя также подтверждающую диагности-
ку, лечение и наблюдение за пациентами. Для таких 
болезней, как ФКУ и ВГ, имеющих высокую часто-
ту и низкую смертность, но при этом существен-
ную стоимость лечения при развитии клинических 
проявлений и  осложнений из-за с поздней диагно-
стики, было показано, что скрининг на эти болез-
ни приносит государству 5–10-кратную экономи-
ческую выгоду [1,2].

Скрининг на большинство других наследствен-
ных болезней требует дополнительных затрат от го-
сударства, и чем ниже частота заболевания, тем вы-
ше стоимость выявленного случая, что отражается 
на экономической эффективности скринирующих 
программ. По этой причине использование в про-
граммах скрининга мультиплексного тестирования, 
например, метода тандемной масс-спектрометрии 
(ТМС), является оптимальной стратегией для по-
вышения рентабельности скрининга на заболевания 
с низкой частотой. 

Анализ экономической эффективности программ 
скрининга, как правило, проводится только для от-
дельных форм наследственных болезней обмена ве-
ществ (НБО), что связано с объективными причина-
ми: редкостью патологии, выраженным клиническим 
полиморфизмом,  возможностью оценки эффектив-
ности диагностики и лечения этих болезней (что са-
мо по себе составляет отдельную проблему и требу-
ет больших временных интервалов наблюдения таких 
больных). Однако даже полученные в разных странах 
данные по экономической эффективности скрининга 
на НБО трудно сравнивать, так как авторы применя-
ли различные методологии анализа, а также из-за раз-
личий «порога» экономической эффективности скри-
нинга в разных странах [3].  

Основные подходы к оценке экономической 
эффективности программ скрининга

Для оценки эффективности программ скрининга 
(как для любой технологии здравоохранения) применя-
ют несколько видов клинико-экономического анализа.

Первый – анализ соотношения «затраты-выгоды», 
который связывает расходы на программу скринин-
га с последствиями ее реализации. При этом и затра-
ты, и выгоды выражены в единицах стоимости. Этот 
тип анализа редко применяется для оценки медицин-
ских технологий, но актуален при сопоставлении за-
трат и выгод на макроурoвне [4].

Второй вид клинико-экономического анализа 
− анализ соотношения «затраты-эффективность» 
(cost-effectivness analysis, CEA) связывает денежный 
критерий с неденежными, выражаемыми в едини-
цах лечебной или профилактической эффективно-
сти. При этом виде анализа происходит сравнение 
модели выявления и лечения болезни без массово-
го скрининга с моделью, при которой болезнь вклю-
чена в программу массового тестирования. Исполь-
зуемый для сравнения коэффициент «затраты-эф-
фективность» (CER) представляет собой отношение 
стоимости лечения и диагностики к показателю эф-
фективности, достигаемому в результате лечения [5]. 
При этом наилучшей модели соответствует наимень-
шее соотношение. В качестве показателя эффектив-
ности может быть принят любой из критериев, опи-
сывающих состояние здоровья пациента: изменение 
лабораторных показателей (биомаркеров) в сторо-
ну нормальных значений, при использовании узко-
специализированных шкал оценки состояния здоро-
вья пациента – улучшение показателей по шкалам 
(пример: шкала Гамильтона в психиатрии).  Часто 
применяют сходный анализ соотношения «затраты-
польза», при котором в общую медицинскую выго-
ду включен показатель воздействия данной страте-
гии на качество жизни пациента. Результаты в этом 
анализе выражаются количеством сохраненных лет 
жизни с поправкой на их качество – QALY (Quality 
Adjusted Life Years) – или (реже) количеством лет 
жизни с поправкой на нетрудоспособность – DALY 
(Disability Adjusted Life Years). QALY получают пу-
тем оценки состояния здоровья с использованием 
различных методов: визуальных аналоговых шкал 
или опросников, например EuroQuol EQ5D и др. [5].

 Показатель DALY или «глобальное бремя болезни» 
(ГББ), определяет годы жизни с учетом нетрудоспо-
собности, то есть число лет «неполноценной жизни». 
При этом, чем выше степень потери трудоспособности 
у человека, тем больше будет количество неполноцен-



6

НАУЧНЫЕ ОБЗОРЫ

МЕДИЦИНСКАЯ ГЕНЕТИКА. 2020. №10

ных лет. DALY напрямую зависит от возраста пациен-
та, так как представляет собой сумму лет жизни, поте-
рянных в результате преждевременной смерти, и лет 
нетрудоспособной жизни (чем в более раннем возрас-
те произошла преждевременная смерть или наступила 
нетрудоспособность, тем выше показатель DALY) [6]. . 
При расчёте количества лет нетрудоспособной жизни 
используется весовой коэффициент нетрудоспособно-
сти, связанный со специфическими болезнями, а не со 
здоровьем. Данный коэффициент формируется на ос-
новании мнения экспертов или опроса пациентов [7].

При попарном сравнении технологий с использо-
ванием анализа «затраты-эффективность» для опреде-
ления наиболее эффективной применяют инкремен-
тальный коэффициент «затраты-эффективность» − 
ICER. Этот показатель определяется как отношение 
разности затрат двух сравниваемых альтернативных 
технологий к разности их эффективностей, при этом 
эффективность каждой технологии должна быть выра-
жена в одних и тех же единицах (таблица) [5].

После расчета инкрементального коэффициента 
«затраты-эффективность», для выбора наиболее при-
емлемой технологии учитывают показатель внутрен-
него валового продукта (ВВП) и порог готовности 
платить (cost-effectiveness threshold, willingness-to-pay 
threshold, ПГП). ПГП – величина, отражающая объ-
ем средств, которое государство готово заплатить для 
достижения определенного эффекта, выраженного 
в единицах эффективности, характерных для опреде-
ленной патологии, или в виде показателя полезности. 

Существует несколько методов оценки ПГП, но чаще 
всего используется метод, основанный на рекоменда-
циях комиссии ВОЗ по макроэкономике, в соответ-
ствии с которыми принято считать ПГП равным трем 
ВВП в пересчете на душу населения в год [8]. 

Если IСЕR (дополнительные затраты на едини-
цу эффективности) меньше 1 ВВП на душу населе-
ния в год, то оцениваемая медицинская техноло-
гия является выгодной (рентабельной). Если ICER 
больше 1, но меньше 3 ВВП на душу населения в год 
(1 ПГП), то медицинская технология считается затрат-
но-эффективной, при ICER больше 1 ПГП (3 ВВП на 
душу населения в год), но меньше 2 ПГП (6 ВВП на 
душу населения в год) – погранично приемлемой, при 
ICER больше 2 ПГП (6 ВВП на душу населения в год) 
технология экономически неприемлема [5].

Оценка клинико-экономической 
эффективности программ скрининга  
на НБО веществ в разных странах

Метод ТМС применяется для диагностики НБО 
с 1998 года. С этого же времени стали обсуждаться воз-
можности использования данной технологии в про-
граммах массового скрининга новорожденных и для 
расширения программ массового скрининга на различ-
ные НБО: будут ли оправданы финансовые затраты на 
замену используемых ранее методов массового скри-
нинга, и целесообразно ли расширять список скрини-
руемых нозологий.

Таблица

Основные типы клинико-экономического анализа

Тип анализа Математическое выражение Применение Единица эффективности

«Затраты-  
эффективность»

Коэффициент «затраты- 
эффективность», СЕR

Определение стоимости единицы эффек-
тивности исследуемых лекарственных пре-
паратов/ технологий здравоохранения

Сохраненные 
(выигранные) годы  
жизни (LYG)  

Инкрементальный  
анализ «затраты-  
эффективность»

Инкрементальный  
коэффициент «затраты- 
эффективность», IСЕR

Определение стоимости дополнительной 
единицы эффективности лекарственно-
го препарата/технологии здравоохранения 
при попарном сравнении.

Сохраненные (выигран-
ные) годы жизни (LYG)

«Затраты-польза» Коэффициент «затраты- 
польза», СUR

Определение стоимости единицы пользы 
от применения лекарственных препаратов/
технологий здравоохранения

Годы жизни  
с поправкой на качество 
(QALY)  

Инкрементальный  
анализ «затраты-польза»

Инкрементальный коэф-
фициент «затраты-польза», 
IСUR

Определение стоимости дополнительной 
единицы эффективности лекарственно-
го препарата/технологии здравоохранения 
при попарном сравнении.

Годы жизни с поправкой 
на качество (QALY)  

Анализ влияния  
на бюджет

Суммарный экономический 
эффект (S)

Определение экономических последствий 
внедрения лекарственного препарата/тех-
нологии здравоохранения

Денежные единицы 
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Для оценки клинико-экономической эффектив-
ности расширенных программ скрининга с примене-
нием ТМС проводили анализ как для групп болезней, 
так и для отдельных нозологических форм. 

Наибольшее число работ посвящено оценке рас-
ширения массового скрининга на недостаточность 
среднецепочечной ацил-KоА дегидрогеназы жирных 
кислот (MCAD). Это заболевание из группы наслед-
ственных нарушений митохондриального ß-окисления 
жирных кислот, проявляющееся метаболическими 
кризами в виде острой гипогликемии при голодании 
с быстрым развитием отека вещества головного мозга. 
Исходами метаболического криза могут быть преждев-
ременная смерть (чаще в раннем детском возрасте) или 
выраженный неврологический дефицит (инвалидиза-
ция). Для лечения применяются высокоуглеводная ди-
ета и частые кормления (избегание периодов длитель-
ного голодания). При своевременной постановке ди-
агноза и назначении диеты прогноз благоприятный: 
дети не отстают в развитии от своих сверстников [9].

Во всех публикациях продемонстрировано, что 
скрининг на MCAD с использованием метода ТМС 
является экономически эффективным. При расчетах 
большинство авторов использовали гипотетическую 
когорту пациентов, клинико-экономическое модели-
рование («дерево принятия решения», марковские мо-
дели) и определение стоимости «наилучшего» и «наи-
худшего» результатов в зависимости от ожидаемой 
продолжительности жизни, возможной частоты забо-
левания (минимальной и максимальной) и различных 
поправок на чувствительность и специфичность анали-
за методом ТМС. Для оценки эффективности исполь-
зовались IСЕR при сравнении скрининга только на 
MCAD cо скринингом на другие НБО, анализ «затра-
ты-польза». За единицу эффективности в большинстве 
исследований принимались сохраненные годы жизни 
(LYG), реже – сохраненные годы жизни с поправкой 
на качество (QALY) [10,11].

Проведенный анализ во Франции показал, что, 
благодаря скринингу на MCAD, ежегодно можно пре-
дотвращать смерть 5 детей раннего возраста и возник-
новение неврологических осложнений у двух детей 
в возрасте до 5 лет. Дополнительные затраты на про-
ведение скрининга 821 000 новорожденных в год бы-
ли оценены в 1−2,5 млн евро, в зависимости от то-
го происходит ли при расширении скрининга заме-
на технологии, используемой в настоящее время для 
скрининга ФКУ, на метод ТМС. ICER составил 7 580 
евро/QALY [10], что в несколько раз меньше 1 ВВП 
на душу населения в год (во Франции ВВП в 2012 го-
ду составлял 32 929 евро [12]). В Великобритании эко-
номическая выгода от скрининга методом ТМС на 

ФКУ и MCAD составила 23 312 фунтов стерлингов 
на 100 тысяч обследованных новорожденных [13].

В штате Вашингтон, США, анализ внедрения 
скрининга на MCAD прогнозировал соотношение вы-
годы-затраты 3,4:1, исходя из предположений о сни-
жении младенческой смертности при этом заболе-
вании на 20% и серьезной инвалидизации на 13,9%. 
При анализе «затраты-эффективность» затраты со-
ставили 48 000$ на год сохраненной жизни (LYG), что 
является экономически эффективным, так как ПГП 
в США составляет в среднем 145 765$ [14].При срав-
нении неонатального скрининга на MCAD с исполь-
зованием ТМС и отсутствия скрининга на данную но-
зологию в Висконсине (США) ICER составил 6008$/
QALY, что соответствует рентабельности (экономиче-
ской выгоде) данной программы c учетом ПГП за вне-
дрение новой технологии не более 50000$ в год. [15]

Tran К. с соавт. также провели сравнительный ана-
лиз эффективности программы массового скрининга 
новорожденных на MCAD методом ТМС с диагности-
кой этого заболевания при появлении клинических сим-
птомов. В исследовании учитывались возможные часто-
ты встречаемости MCAD (минимальная и максимальная 
на основании литературных и клинических данных), до-
пускались различные показатели специфичности и чув-
ствительности метода ТМС для выявления MCAD и бы-
ли проведены расчеты для «лучшего» и «худшего» сцена-
риев. За максимальную готовность платить была принята 
сумма в 50000$. По результатам исследования ICER при 
«лучшем сценарии» составил 1029$/QALY, при «худшем» 
− 11463$/QALY, то есть оба «сценария» оказались рента-
бельными (экономически выгодными) [13].

В работе Pfeil J. с соавт. была определена эконо-
мическая эффективность неонатального скрининга 
на глутаровую ацидурию тип 1. Авторы применили 
модель Маркова для симулирования клинического 
течения заболевания у скрининрованных и нескри-
нированных новорожденных с временным интерва-
лом в 20 и 70 лет. За 20-летний период скрининг по-
зволяет достичь примерно 3,7 DALYs (95% CI 2,9–4,5) 
и примерно один год жизни на 100 000 новорожден-
ных (95% CI 0,7–1,4). В работе было показано, что око-
ло 30 682 евро (95% CI 14,343−49,176 евро) на 100 000 
скринируемых новорожденных будет сэкономлено 
за 20-летний период [16].

В провинции Онтарио в Канаде в ходе масштабно-
го исследования сравнили клинико-экономическую 
эффективность замены флуориметрического метода 
определения концентрации фенилаланина для скри-
нинга на ФКУ на метод ТМС, а также диагностики 
отдельных НБО и выявления групп НБО. Это позво-
лило определить наиболее «экономически выгодные» 
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НБО с учетом возможности терапии, ожидаемой про-
должительности жизни и снижения смертности при 
ранней диагностике. В ходе исследования было опре-
делено, что ICER при замене флуориметрического 
метода на ТМС для выявления ФКУ составит 5 500$ 
за год сохраненной жизни. Проведение скрининга сра-
зу на несколько НБО экономически выгоднее, чем 
диагностика каждого НБО отдельно (нет ни одного 
НБО, для отдельной диагностики которого ICER со-
ставил бы менее 100 000$ за год сохраненной жизни). 
ICER при скрининге только на MCAD методом ТМС 
составил 253 161$ за год сохраненной жизни. Для срав-
нения – ICER при проведении скрининга на MCAD 
методом ТМС одновременно с другими НБО (включе-
ние MCAD в скрининговую панель) составит 62 798$ 
за год сохраненной жизни. Наиболее экономически 
выгодной технологией, по мнению авторов исследова-
ния, является проведение скрининга методом ТМС на 
ФКУ в сочетании с еще 14 НБО (метилмалоновая аци-
дурия, недостаточность 3-гидрокси-3-метилглутарил-
CoA лиазы, лейциноз, пропионовая ацидурия, недо-
статочность очень длинноцепочечной АцилKоА де-
гидрогеназы жирных кислот, нарушение транспортера 
карнитина, глутаровая ацидурия тип I, изовалериано-
вая ацидурия, MCAD, недостаточность 3 – метилкро-
тонил – KоА  карбоксилазы, недостаточность длинно-
цепочечной 3-гидрокси АцилKоА дегидрогеназы жир-
ных кислот, недостаточность карнитин пальмитоил 
трансферазы тип I, недостаточность карнитин паль-
митоил трансферазы тип II, недостаточность карни-
тин/ацилкарнитин транслоказы). При такой програм-
ме скрининга методом ТМС, ICER составит 95 000$ 
США за сохраненный год жизни [17].

Заключение

 Клинико-экономическая эффективность про-
грамм массового скрининга зависит не только от ха-
рактеристик скринируемых заболеваний, но и от осо-
бенностей популяции и состояния экономики страны. 

При обсуждении расширения программ неона-
тального скрининга в Российской Федерации, следу-
ет учитывать различия ПГП в регионах. В этой связи 
для соблюдения принципа доступности медицинской 
технологии вне зависимости от региона проживания 
программа скрининга не должна носить региональ-
ный характер, а должна оплачиваться из средств фе-
дерального бюджета.

На сегодняшний день, очевидно, что перенос фи-
нансирования действующей программы обязательно-
го неонатального скрининга на региональный уровень 
для многих регионов является дополнительным эко-

номическим бременем. Отчасти регионы справляются 
с данной задачей благодаря тому, что скрининг выпол-
няется в «усеченном» варианте, когда финансируется 
только проведение скрининг-тестов без подтвержда-
ющей диагностики, дальнейшего наблюдения и кон-
троля лечения. Для оптимизации программы массо-
вого скрининга в РФ путём внедрения новых мето-
дов диагностики, лечения различных наследственных 
заболеваний необходимо провести оценку клинико-
экономической эффективности различных моделей 
скрининга и выбрать оптимальную, исходя из реалий 
государственной экономики и действующего законо-
дательства.
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