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Внастоящее время профилактика инвалидно-
сти у детей представляется как программа мер 

по охране здоровья матери и ребенка на протяже-

нии всего детства, в которой основной упор сде-
лан на факторах, в наибольшей степени влияющих 
на здоровье каждого ребенка и детское население 
в целом [1]. В Национальной стратегии действий 
в интересах детей на 2012–2017 гг. и в проекте «Деся-
тилетие детства» были даны основные направления 
по профилактике инвалидности у детей в Россий-
ской Федерации. К настоящему времени произошли 
значительные перемены, касающиеся нормативного 
правового сопровождения больных редкими (орфан-
ными) заболеваниями. Законодательно был закреп-
лен ряд дефиниций, определены источники финан-
сирования лекарственного обеспечения, упрощена 
процедура регистрации соответствующих лекар-
ственных препаратов. Важным представляется утвер-
ждение «Перечня из 24 жизнеугрожающих и хрони-
чески прогрессирующих редких заболеваний». Дети, 
зарегистрированные в Федеральном регистре, «обес-
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Представлен обзор данных специальной литературы, который дает возможность по-новому рассмотреть некоторые вопросы
профилактики детской инвалидности при редких (орфанных) болезнях, что позволит совершенствовать организационные
мероприятия профилактической работы по данному направлению. Профилактика детской инвалидности рассматривается
как система мер по охране здоровья матери и ребенка на всем протяжении детства. Создание системы ранней профилак-
тики инвалидности у детей и поддержка семей, воспитывающих детей-инвалидов и детей с ограниченными возможностями
здоровья, входят в число основных приоритетов государственной социальной политики Российской Федерации. Изложены
современные технологии снижения генетического груза в популяции с позиции профилактики наследственных и врожденных
патологий. Обозначены приоритетные направления профилактики инвалидности при редких заболеваниях у детей – вне-
дрение пренатальной и предимплантационной диагностики; использование организационной модели «Пренатальный конси-
лиум»; более широкое проведение скрининговых исследований в целях выявления врожденных и наследственных болезней
обмена с включением наиболее распространенных нозологических форм орфанных болезней; поиск методов патогенетиче-
ской терапии; повышение знаний педиатров об орфанных заболеваниях.
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The article provides an overview of special literature, which gives an opportunity to redefine some issues of disability prevention in chil-
dren with rare (orphan) diseases, which will improve the organizational measures in this area. The prevention of children’s disability is
considered as a system of measures to protect the health of the mother and child throughout childhood. The early disability prevention
system in children and support for families raising children with disabilities remain among the main priorities of the State social policy
of the Russian Federation. The authors describe modern technologies for reducing the genetic burden in the population from the point
of view of preventing hereditary and congenital pathologies. They identify the priority areas of disability prevention in children with rare
(orphan) diseases, i.e. introduction of prenatal and preimplantation diagnostics; use of the Prenatal Consultation organizational model;
conducting a wider screening for congenital and hereditary metabolic diseases with the inclusion of the most common nosological forms
of rare (orphan) diseases; finding pathogenetic therapy methods; increasing the knowledge of pediatricians about rare (orphan) diseases.
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печиваются базовой лекарственной терапией за счет 
федерального бюджета», при этом определен объем 
и порядок оказания медицинской помощи пациен-
там с редкими заболеваниями [1, 2].

В 2020 г. в России насчитывалось 687,7 тыс. 
детей-инвалидов в возрасте 0–17 лет, что составило 
немногим более 2% от всего детского населения. 
В структуре причин инвалидности у детей болезни, 
входящие в класс «Врожденные аномалии развития 
(пороки развития), деформации и хромосомные 
нарушения» постоянно находятся на третьем месте, 
на их долю приходится более 16% случаев. По дан-
ным отечественных и зарубежных авторов, многие 
редкие (орфанные) заболевания обусловлены вро-
жденными аномалиями и хромосомными наруше-
ниями [2, 3]. Кроме того, ряд нозологических форм, 
обусловленных генетическими нарушениями, клас-
сифицируются в других рубриках (фенилкетонурия, 
муковисцидоз, галактоземии, мукополисахаридозы, 
болезнь Гоше и др.). Несмотря на обширный спектр 
причин, приводящих к возникновению заболевания, 
и многообразие клинических проявлений, характер-
ными для многих из них считаются формирование 
инвалидности и преждевременная смертность [2–4].

Особое значение проблемы диагностики и лече-
ния орфанных заболеваний имеют в педиатрии. 
По данным Европейского союза организаций боль-
ных редкими заболеваниями, диагностика редких 
наследственных болезней более чем в 75% случаев 
происходит в раннем детском возрасте, а тяжелая 
инвалидность с прогнозируемым тяжелым исходом 
формируется у 65% заболевших детей. Установлено, 
что 35% больных детей умирают в возрасте до 1 года 
жизни, почти 30% больных не доживают до 5 лет, 12% 
детей умирают в возрасте 5–15 лет [2, 5].

Первое упоминание об «орфанных» болезнях 
и лекарственных препаратах относится к 1983 г., 
когда в США был принят закон, в котором имелся 
перечень около 1600 болезней и 300 лекарственных 
препаратов, относящихся к этой категории [2, 6, 7]. 
В данном законодательном документе были пред-
ставлены названия редких болезней и перечень «льгот 
для производителей фармакологических препаратов, 
пищевых продуктов и медицинской техники, исполь-
зуемых для лечения больных орфанными заболева-
ниями» [8, 9].

Обращается внимание на существование некоего 
«парадокса редкости» – орфанные болезни отлича-
ются низкой распространенностью, однако общее 
число таких больных велико и постоянно растет. 
В настоящее время в мире зарегистрировано до 8 тыс. 
редких болезней, а на долю заболевших приходится 
6–8% от всего населения [5].

В связи с тем что редкие (орфанные) заболевания 
у детей относятся к врожденным аномалиям и хро-
мосомным нарушениям, по мнению ряда авторов, 
«одним из основных направлений профилактики 

распространенности данной патологии должно быть 
снижение так называемого общего генетического 
груза в популяции, который проявляется более чем 
у 5% населения. Немаловажной составной частью 
всех профилактических мероприятий при этом счи-
таются пренатальная и предимплантационная диа-
гностика, позволяющие снизить риск рождения 
ребенка с наследственным заболеванием» [10–12]. 
Установлено, что при рациональной догестацион-
ной подготовке возможно сокращение числа случаев 
фолатзависимых врожденных пороков развития [13].

Инвазивные и неинвазивные методы пренаталь-
ной диагностики используются в нашей стране начи-
ная с 2000 г. Ультразвуковое исследование плода 
(неинвазивный метод) должно проводиться на 10–14, 
20–24 и 30–34-й неделях беременности, чтобы выяв-
лять структурные повреждения на ранних этапах 
онтогенеза (анэнцефалия, полидактилия, хейлосхи-
зис, врожденные пороки сердца и т.д.). Показано, 
что постоянное совершенствование аппаратных меди-
цинских технологий (допплерографии, цветового доп-
плерографического картирования, трехмерной эхо-
графии и кардиотахографии) повышает разрешающую 
способность ультразвукового исследования и соот-
ветственно его диагностическую точность до 68–86%. 
Представляется важным, что данный метод может 
применяться для скрининговых исследований 
в целях снижения высокого риска рождения боль-
ного ребенка. Вместе с тем многие авторы обращают 
внимание на зависимость результатов ультразвукового 
исследования плода от субъективных и объективных 
факторов, в основном технические особенности обо-
рудования, подготовленность специалистов, положе-
ние плода и объем околоплодных вод [14].

Среди неинвазивных методов пренатальной диа-
гностики крайне важным считается биохимический 
скрининг при беременности, который проводится 
в два этапа (10–13 и 17–20-й неделя) и позволяет 
определять в крови матери специфические белки – 
сывороточные маркеры хромосомной патологии 
плода. К последним относятся альфа-фетопротеин, 
Р-частица хорионического гонадотропина человека, 
свободный эстриол и ассоциированный с беремен-
ностью протеин А (pregnancy associated plasma protein, 
РАРР-А) [15, 16]. Цель биохимического скрининга 
также состоит в выявлении беременных с высоким 
риском рождения ребенка с хромосомными ано-
малиями. Сообщается о высокой диагностической 
информативности биохимического скрининга, 
на современном этапе достигающей 75–80% [17].

К инвазивным методам пренатальной диагностики 
относятся биопсия ворсин хориона (в I триместре 
беременности), плацентоцентез, кордоцентез и амнио-
центез (во II триместре беременности). Показаниями 
к проведению этих исследований служат наличие 
отклонений при скрининге во время неинвазивной 
пренатальной диагностики, а также случаи наслед-



17

РОССИЙСКИЙ ВЕСТНИК ПЕРИНАТОЛОГИИ И ПЕДИАТРИИ, 2021; 66:(5)
ROSSIYSKIY VESTNIK PERINATOLOGII I PEDIATRII, 2021; 66:(5)

Фисенко А.П. и соавт. Актуализация направлений профилактики детской инвалидности

ственной и врожденной патологии у детей, повторных 
самопроизвольных абортов и мертворождений в семье. 
Установлено, что данные методы исследования «обла-
дают высочайшей диагностической точностью и при-
меняются в качестве верифицирующих, подтверждаю-
щих методов в постановке пренатального диагноза, 
выполняются в амбулаторных условиях с соблюдением 
норм асептики и антисептики, не требуют премедика-
ции и анестезии» [18]. Важным преимуществом био-
псии ворсин хориона по сравнению с другими мето-
дами инвазивной пренатальной диагностики считается 
возможность ее проведения в I триместре беременно-
сти, начиная с 9,5 нед [18].

По данным официальной статистики, в Россий-
ской Федерации в 2013–2018 гг. отмечен высокий 
(более 97%) охват беременных женщин скринин-
говыми ультразвуковыми исследованиями плода 
и биохимическим скринингом. При этом доля пло-
дов с выявленными врожденными пороками раз-
вития была не более 2%, а отклонения при про-
ведении проб в рамках биохимического скрининга 
регистрировались в 3–5% случаев. По мнению авто-
ров, недостаточная информированность медицин-
ских работников и населения, прежде всего женщин, 
о возможностях пренатальной и предимплантацион-
ной диагностики ограничивает использование этого 
направления профилактики [12].

Особое место пренатальная диагностика занимает 
в профилактике наследственной патологии при при-
менении вспомогательных репродуктивных техноло-
гий, так как у семейных пар, страдающих бесплодием, 
часто выявляются факторы риска рождения детей 
с врожденными пороками развития и наследствен-
ными заболеваниями. В данном случае важна возмож-
ность пренатальной диагностики до переноса бла-
стоцисты в полость матки [19]. Многие зарубежные 
и отечественные исследователи сообщают о превыше-
нии доли пороков у детей, родившихся в результате 
экстракорпорального оплодотворения, по сравнению 
с общей популяцией на 30–40% [20–22].

В плане профилактики редких (орфанных) болез-
ней представляется перспективной организация 
в многопрофильных педиатрических учреждениях 
«Пренатального консилиума», который предполагает 
привлечение в качестве консультантов педиатра, гене-
тика, хирурга-неонатолога, специалиста по ультра-
звуковой диагностике и других специалистов по пока-
заниям. В данном случае уже в пренатальном периоде 
можно не только выявить врожденные аномалии 
у будущего ребенка, но и планировать их коррекцию 
в раннем неонатальном периоде. По данным лите-
ратуры, внедрение организационной модели «Пре-
натальный консилиум» позволило предотвратить 
формирование инвалидности, обусловленной врож-
денными аномалиями, у детей в 98% случаев. Кроме 
того, данный вид консультирования позволяет 
информировать родителей о проблемах, которые 

могут возникнуть непосредственно после рождения 
ребенка с врожденным пороком развития, о том, 
какие хирургические вмешательства предстоят 
в будущем [1, 23, 24].

Одно из основных условий повышения эффек-
тивности лечения детей, больных редкими заболе-
ваниями, считается их ранняя диагностика. Именно 
это послужило основанием для разработки программ 
скрининга в целях выявления таких болезней. Несо-
мненно, целесообразен неонатальный скрининг 
для выявления тех нозологических форм, для которых 
существует патогенетическое лечение, позволяющее 
избежать тяжелого течения заболевания при условии 
ранней его диагностики. Экономически оправдан-
ным считается скрининг для выявления заболева-
ний, частота которых среди новорожденных превы-
шает 1:10 тыс. В ряде стран скрининг осуществляется 
для выявления болезннй даже с существенно более 
низкой частотой (1:20 000 – 1:40 000), так как их ран-
няя диагностика снижает вероятность преждевремен-
ной смерти больных. Перечень заболеваний новоро-
жденных, подлежащих скринингу, варьирует в разных 
странах и определяется их региональной распростра-
ненностью – от 6 в Бразилии до 30 в Канаде [25–29].

В Москве с 2018 г. неонатальный скрининг был 
расширен до 11 заболеваний и добавлены в перечень 
6 нозологий: глутаровая ацидурия типа I, тирозинемия 
типа I, лейциноз, метилмалоновая/пропионовая ацид-
урия, недостаточность биотинидазы, недостаточность 
среднецепочечной ацил-KoA-дегидрогеназы жирных 
кислот [30]. В настоящее время в России обсуждается 
создание тест-систем для 28–30 орфанных заболеваний 
и протокола мультиплексного скрининга с использо-
ванием тандемной масс-спектрометрии. Этот метод, 
являясь продолжением используемого биохимического 
скрининга, увеличивает перечень тестируемых редких 
(орфанных) заболеваний из класса наследственных 
нарушений обмена веществ [31].

В России охват неонатальным скринингом не пре-
вышает 95%, при этом болезни, входящие в его про-
грамму, выявляются каждый год в среднем у 1200 
новорожденных. По данным Росстата, за период 
2013–2018 гг. проведено 74,3 млн скрининговых тестов 
и выявлено 11,3 тыс. новорожденных с врожден-
ными и наследственными заболеваниями. По мне-
нию исследователей, представляется важным вклю-
чение в неонатальный скрининг редких (орфанных) 
болезней, при которых возможна патогенетическая 
терапия: тирозинемия, болезнь «кленового сиропа», 
другие виды нарушений обмена аминокислот с развет-
вленной цепью (изовалериановая, метилмалоновая, 
пропионовая ацидемии), нарушения обмена жирных 
кислот, гомоцистинурия, глютарикацидурия, дру-
гие сфинголипидозы (болезнь Фабри, болезнь Гоше), 
мукополисахаридозы (I тип, II тип, VI тип) [12]. Отсут-
ствие неонатального скрининга при многих редких 
(орфанных) заболеваниях усложняет их диагностику, 
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приводит к ошибочным диагнозам. В исследовании 
Европейской организации редких болезней (2012) 
по 8 редким (орфанным) болезням, не имеющим 
скрининговую программу, было установлено, что 25% 
больных ожидали диагностику от 5 до 30 лет, 40% 
получили первоначальный ошибочный диагноз. Сред-
ний возраст постановки диагноза редкого (орфанного) 
заболевания в Европе составляет 5,6 года, а в США – 
7,6 года [32]. В настоящее время для расшифровки 
молекулярных основ болезней детского возраста акту-
альным считается «проведение геномных и прогеном-
ных исследований, создание Всероссийской базы 
геномных данных о структуре и наследственной отя-
гощенности различных популяционных групп, про-
живающих на территориях Российской Федерации, 
и разработка алгоритма расчета распространенности 
наследственных болезней в ее субъектах» [33].

Вкладом в процесс своевременного распознава-
ния орфанного заболевания является внедрение тех-
нологий ранней помощи семьям с детьми в возрасте 
до 3 лет, отстающими в физическом или умственном 
развитии. Утвержденная Концепция развития ранней 
помощи в Российской Федерации предусматривает 
мероприятия по организации ранней помощи с уче-
том лучшего отечественного и зарубежного опыта, 
внедрению механизмов своевременного выявления 
детей, нуждающихся в ней [1]. Дополнительная про-
блема в борьбе с редкими болезнями состоит в недо-
статочной информированности о них врачей. Пред-
лагается модернизировать систему последипломного 
и дополнительного профессионального образования 
в медицинских вузах и институтах повышения ква-
лификации врачей, создать многопрофильные цен-
тры, доступные для всех регионов, с организацией 
медико-генетических консультаций, лабораторных 
обследований, программ повышения квалифика-
ции врачей первичного звена [25, 34]. Современные 
средства интеллектуальной поддержки принятия 
клинических решений определяют целесообразность 
и актуальность разработки новых «компьютеризиро-
ванных систем распознавания заболеваний». Пред-
лагается комплексный подход к процессу извлечения 
знаний из литературы с последующими экспертными 
оценками для разных возрастных периодов, соответ-
ствующих развитию заболеваний [35].

Важным направлением профилактики форми-
рования инвалидности у детей с редкими болезнями 
признан поиск патогенетической терапии. Генотера-
певтические препараты и препараты на основе жиз-
неспособных клеток человека стали использоваться 

с начала 2000-х годов и были оценены как весьма 
перспективные для лечения этих болезней [36–40]. 
При одном и том же орфанном заболевании могут при-
меняться препараты, содержащие разные типы жизне-
способных клеток: дифференцированные, стволовые 
и фибробласты, индуцированные плюрипотентные, 
ex vivo генетически модифицированные [41]. К настоя-
щему времени среди огромного числа генетических 
заболеваний только примерно для 300 нозологических 
форм существуют методы лечения и соответствующие 
лекарственные препараты [42, 43].

В связи с законодательством Российской Феде-
рации препараты, используемые для генной терапии 
ex vivo, были отнесены к биомедицинским клеточным 
продуктам. Это новый раздел для российского фарма-
цевтического рынка, в настоящее время пока ни один 
биомедицинский клеточный продукт не зарегистриро-
ван. Дополнительными сдерживающими факторами 
разработки биомедицинских клеточных продуктов 
для лечения генетических заболеваний в нашей стране 
считаются небольшое число пациентов и потребность 
в длительных клинических исследованиях [36].

Заключение

Таким образом, существуют определенные 
резервы по снижению инвалидности детей с редкими 
заболеваниями. Прежде всего, это внедрение совре-
менных технологий снижения генетического груза 
в популяции, т.е. профилактики наследственных 
и врожденных, в том числе орфанных болезней. Важ-
ными представляются создание Всероссийской базы 
геномных данных о структуре и наследственной отя-
гощенности различных популяционных групп, про-
живающих на территории Российской Федерации, 
и разработка алгоритма расчета распространенно-
сти наследственных болезней в ее субъектах, а также 
выявление биохимических маркеров повреждения 
и репарации клеток мозга.

Среди других направлений по снижению рас-
пространенности орфанной патологии, по профи-
лактике инвалидности при ней находятся внедрение 
пренатальной и предимплантационной диагностики; 
использование организационной модели «Прена-
тальный консилиум»; проведение более широкого 
скрининга в целях выявления врожденных и наслед-
ственных болезней обмена в неонатальном периоде 
с включением наиболее распространенных нозоло-
гических форм редких (орфанных) болезней; поиск 
методов патогенетической терапии, повышение зна-
ний педиатров о редких (орфанных) заболеваниях.
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