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ПЕРЕДОВАЯ

Редкие (орфанные) заболевания – это заболе-
вания, затрагивающие небольшую часть попу-

ляции. При определении понятия «редкие болезни» 
одни специалисты ориентируются на число людей, 
страдающих такими заболеваниями, другие учиты-

вают доступность их лечения. В США Акт o редких 
заболеваниях 2002 г. определяет их как болезни 
или состояния, затрагивающие менее 200 тыс. 
человек [1], в Японии – менее 50 тыс. Европейская 
комиссия по здравоохранению определяет редкие 
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Статья посвящена этическим, социальным, психологическим и медицинским проблемам, которые возникают в семьях, вос-
питывающих ребенка с редким заболеванием. Показано, что диагностика редких болезней представляет собой сложную про-
блему. Наличие ребенка с редкой болезнью приводит к финансовым лишениям семьи, ее социальной изоляции и маргинализации. 
Большая роль в информировании общественности о редких болезнях принадлежит пациентским организациям. Важными явля-
ются формирование доступности лечения, квалифицированного медицинского обслуживания, социальной поддержки семей, 
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болезни как угрожающие жизни или хронические 
тяжелые болезни c распространенностью 1 на 2 тыс. 
и требующие специального лечения [2]. В России 
редкими предлагается считать заболевания, встреча-
ющиеся с частотой не более 10 случаев на 100 тыс. 
населения [3]. 

Распространенность и основные характеристики 
орфанных заболеваний. Организация EURORDIS 
полагает, что в настоящее время существует около 
8 тыс. различных орфанных болезней. Несмотря 
на то что их распространенность в популяции низкая, 
в совокупности ими страдают от 6 до 8% жителей 
Евросоюза. Однако среди разных популяций распро-
страненность редких болезней может значительно 
различаться. Следует отметить, что в 65% случаев 
орфанные заболевания имеют тяжелое инвалидизи-
рующее течение, а пациенты нуждаются в длительном 
и интенсивном специализированном лечении [4]. 

Болезни характеризуются следующими призна-
ками [4–6]: 

 – манифестация в детском возрасте, чаще (2/3 слу-
чаев) до достижения 2-летнего возраста;

 – хронический болевой синдром y 1 пациента из 5;
 – моторная, сенсорная или интеллектуальная недо-

статочность в 50% случаев, что приводит к ограни-
чению жизнедеятельности пациентов и социальной 
недостаточности в 1 случае из 3; 

 – ухудшение прогноза для жизни у 50% пациентов. 
Следует отметить, что редкие болезни служат при-

чиной смерти в течение первого года жизни в 35% 
случаев, в возрасте 1–5 лет – в 10% и в возрасте 
5–15 лет – в 12%. Более 80% редких болезней имеют 
генетическую природу – наследуются от родителей 
или возникают в результате хромосомных аберраций 
и генных мутаций de novo. Наряду c этим выделяют 
редкие инфекционные, аутоиммунные, онкологи-
ческие заболевания и болезни, связанные c воздей-
ствием окружающей среды (токсическое влияние 
промышленности) [7]. 

Трудности диагностики орфанных заболеваний. 
Важно подчеркнуть, что диагностика редких 
болезней крайне сложна. Они часто протекают 
под маской других, более распространенных забо-
леваний. Поэтому время, необходимое для поста-
новки правильного диагноза, является ключевой 
проблемой. Так, для диагностики некоторых редких 
заболеваний в одних случаях требуется примерно 
4–6 лет, в других – до 20 лет. Ввиду того что в недо-
статочно экономически развитых странах нет доступа 
к дорогостоящему современному оборудованию, 
для точной диагностики требуется гораздо больше 
времени, поэтому значительная часть заболеваний 
не диагностируется [8].

Международный консорциум по исследо-
ванию редких болезней сформулировал цель работы 
на 2017–2027 гг. – установление диагноза лицам 
с подозрением на редкое заболевание в течение 

одного года. Нерешенные случаи должны поступать 
в глобально скоординированный диагностический 
и исследовательский канал. В качестве диагности-
ческих инструментов предложено применять анализ 
генотипа путем секвенирования методом NGS (next 
generation sequencing), а также использовать стандар-
тизированное описание фенотипа. Успех очевиден: 
с 2010 г. по март 2017 г. в базу данных Orphanet было 
включено более 600 новых наименований болезней 
и примерно 3600 связанных с ними генов [9]. 

В 2008 г. в Национальном институте здравоохра-
нения США была разработана Программа по выяв-
лению трудно диагностируемых заболеваний, успех 
которой привел к ее внедрению в 7 клинических 
исследовательских институтах на территории США. 
Позднее в 2015 г. была создана международная сеть, 
которая в настоящее время включает Австралию, 
Канаду, Японию, Израиль, Индию, Корею, Шри-
Ланку, Таиланд, США, а также 9 европейских стран 
(Австрию, Бельгию, Францию, Германию, Венгрию, 
Италию, Испанию, Швецию и Нидерланды), куда, 
наряду с медицинскими работниками, входят паци-
ентские организации. Ее члены обсуждают стра-
тегии оказания медико-социальной и психологиче-
ской помощи лицам с редкими болезнями, делятся 
общими принципами ухода и современными мето-
дами лечения с учетом особенностей страны [10]. 

Психологические и социальные последствия 
орфанных заболеваний. Отсутствие правильного диа-
гноза имеет психологические и социальные послед-
ствия. Социальная изоляция оказывает глубокое 
и длительное воздействие на самого пациента и его 
родителей. Нередко семья подвергается социальной 
дискриминации из-за предубеждения в отношении 
ребенка, несущего болезнь, которая на самом деле 
незаразна, например в случае некоторых кожных, 
онкологических заболеваний. Все это подчер-
кивает важность определения правильного диа-
гноза, типов наследования, рисков и возможностей 
для этого пациента [8]. Кроме того, отсутствие диа-
гноза не позволяет семьям принимать обоснованные 
решения о репродуктивном выборе [11]. 

Наряду с этим, представленная ситуация может 
привести к формированию y пациентов и их род-
ственников чувства вины, к ограничению профес-
сиональных возможностей, финансовым лишениям, 
маргинализации. Исключенные из социального 
сообщества, больные и их семьи становятся «неви-
димыми» для общества. Часто в случае не диагно-
стированных генетических заболеваний муж обви-
няет жену в передаче болезни ребенку и наоборот. 
Важно отметить, что при рецессивных заболеваниях, 
когда оба партнера являются носителями патогенной 
мутации, адекватный диагноз часто помогает восста-
новить семейные отношения [12]. 

Другая характерная черта не диагностированного 
заболевания – самообвинение. Родители ребенка, 
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страдающего редким заболеванием, пытаются найти 
ответ на вопрос o причинах возникновения болезни, 
например, употребление алкоголя, наркотиков, 
наличие венерического заболевания, которое ранее 
перенес один из родителей. В такой ситуации важна 
роль генетического консультирования, которое 
помогает снять груз «вины» с членов семьи, дает воз-
можность понять происхождение болезни и адапти-
роваться к медицинским, генетическим и психологи-
ческим ее последствиям [13]. 

Следует подчеркнуть, что, как правило, редкие 
заболевания приводят к формированию инвалид-
ности. В семье, где есть такой ребенок, может рабо-
тать только один родитель. Как следствие, доходы 
в этой семье обычно ниже по сравнению c другими, 
что составляет дополнительную финансовую про-
блему, поскольку расходы на уход за пациентом 
очень высоки. Мать обычно не оставляет заботу o 
ребенке другому человеку. Поэтому многие из этих 
родителей становятся социально неактивными, 
изолированными от своих друзей или отвергнуты 
ими и в результате – уязвимыми. Именно поэтому 
рождение ребенка с редким заболеванием обычно 
приводит к семейному разладу и дальнейшему раз-
воду [14].

Роль пациентских и других общественных органи-
заций в координации оказания медицинской помощи. 
Редкие заболевания служат хорошим примером 
социального влияния, которое могут оказывать ассо-
циации пациентов (и их родителей), особенно реги-
ональные. Именно они способствуют повышению 
осведомленности общественности о конкретных 
проблемах и важности поиска решений через меж-
дународные и национальные регулирующие про-
цедуры. Благодаря деятельности подобных органи-
заций, направленной на улучшение качества жизни 
всех людей, живущих c редкими заболеваниями, 
повышается информированность общественности, 
находятся новые методы преодоления некоторых 
этических и социальных проблем [15].

Не только ассоциации пациентов, но и исследо-
ватели, фармацевтические компании, организаторы 
здравоохранения должны заниматься проблемой 
редких заболеваний, чтобы разработать новые методы 
предотвращения социальной маргинализации паци-
ентов. Вместе с тем фармацевтическая промышлен-
ность не заинтересована в исследованиях по разра-
ботке новых лекарственных средств в этой области, 
а врачи нередко демонстрируют низкий уровень 
компетентности, прежде всего из-за недостаточных 
соответствующих знаний [16, 17]. Исследования, 
проведенные в 24 странах Европы, свидетельствуют, 
что пациенты, страдающие редкими заболеваниями, 
сталкиваются со следующими обстоятельствами [18]:

 – поздняя диагностика;
 – отсутствие информации и осведомленности 

общественности о них;

 – недостаточность научных знаний и опыта 
в наблюдении за течением заболевания;

 – малое количество проведенных специальных 
исследований;

 – низкое качество оказания медицинской помощи, 
включая лечение;

 – высокая стоимость существующих лекарственных 
препаратов;

 – неравенство и трудности в доступе к лечению 
и уходу. 

Оказание лечебной помощи пациентам с орфан-
ными заболеваниями. Проблема организации лечеб-
ного процесса у детей с редкими болезнями оста-
ется крайне актуальной. В соответствии с Законом 
«Об основах охраны здоровья граждан в Российской 
Федерации» обеспечение лекарственными сред-
ствами для лечения больных с редкими (орфанными) 
заболеваниями возложено на региональные бюджеты 
субъектов РФ [3]. Для решения вопроса о лечении 
таких больных приняты Постановления Правитель-
ства РФ, в том числе для улучшения организации 
медицинской помощи обеспечение лекарствами 
ряда категорий пациентов (больные гемофилией, 
муковисцидозом, болезнью Гоше, мукополисаха-
ридозами I, II и VI типов и др.) переведено на феде-
ральный уровень [19–21]. 

Следует подчеркнуть, что лечение редких 
болезней, как правило, относится к категории доро-
гостоящих. C практической точки зрения при выборе 
тактики лечения все группы больных с редкими забо-
леваниями целесообразно разделить по оказанию 
специализированной помощи на 4 категории [22]: 

1. Нуждающиеся в систематическом лечении, 
для которых имеются разработанные лекарственные 
средства, зарегистрированные для применения 
на территории РФ (курабельные больные); 

2. Нуждающиеся в систематическом лечении, 
для которых в мире разработаны лекарственные сред-
ства, но они не имеют регистрации для применения 
на территории РФ; 

3. Страдающие орфанными болезнями, для ко- 
торых в мире не разработаны средства лечения; 

4. Страдающие орфанными болезнями и нужда-
ющиеся в паллиативной помощи. 

Несмотря на то что для лечения большинства 
редких заболеваний нет лекарственных средств, каче-
ство жизни пациентов и их семей зависит не столько 
от тяжести состояния, сколько от доступности меди-
цинской помощи и более широкой социальной под-
держки [23]. Пациенты, страдающие орфанными 
заболеваниями, должны получать медицинские 
пособия для увеличения продолжительности жизни 
и улучшения состояния здоровья. Качество жизни 
больных часто снижается из-за отсутствия или потери 
их независимости. Несмотря на относительно 
небольшое число таких пациентов, они составляют 
группу людей, в отношении которых общество имеет 
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моральное обязательство благотворительности и рас-
пределительной справедливости – эти принципы 
должны играть решающую роль в процессе опреде-
ления приоритетов назначения лекарственных пре-
паратов [24]. 

Регулирующие органы отдельных стран 
и Европейское агентство по лекарственным сред-
ствам в Европе постоянно направляют свои 
усилия на стимулирование развития производ-
ства орфанных лекарств как на национальном,  
так и на европейском уровнях. Цена этих препа-
ратов достаточно высока, и они неравномерно 
доступны в ЕС, потому что разрешение на мар-
кетинг лекарственного продукта не обязательно 
означает, что он немедленно запускается на рынок 
во всех государствах Содружества и становится 
доступен для пациентов без финансовых и адми-
нистративных препятствий. Вместе с тем законо-
дательство пo редким лекарственным средствам 
значительно отличается в разных государствах 
и распределение средств регулируется индивиду-
ально в каждой стране. Доступность препаратов, 
как правило, осуществляется через системы амбу-
латорного или стационарного обеспечения [25]. 

Многими странами были приняты меры для под-
держки исследований в области орфанных лекар-
ственных средств. Выделяются средства на клиниче-
ские исследования, которые оценивают безопасность 
и эффективность препаратов, медицинских при-
боров, продуктов питания. Улучшение доступности 
лекарств зависит от существующих льгот для фар-
мацевтической и биотехнологической промышлен-
ности с целью поддержания исследований в области 
орфанных лекарственных препаратов, а также 
от развития отдельных секторов фармацевтической 
промышленности, от расширения знаний o редких 
заболеваниях, улучшения коммуникации и сотруд-
ничества между исследовательскими центрами, 
учреждениями и пациентами [26].

Следует отметить, что при разработке нового 
препарата в исследовании, как правило, участвует 
ограниченное число пациентов. Поэтому более обо-
снованные выводы относительно безопасности этих 
лекарств можно получить через постмаркетинговые 
исследования. Важно также учитывать индивиду-
альные особенности отклика больного организма 
на лечение: от положительного ответа до полного 
отсутствия ответа и развития побочных эффектов. 
Реакция организма на лекарство будет зависеть 
от генетической конституции индивида, общего 
состояния его здоровья, окружающей среды, харак-
тера питания пациента и др. [27].

Крайне необходимо, чтобы при проведении кли-
нических исследований обсуждались этические 
вопросы, касающиеся редких заболеваний у детей. 

Они требуют разрешения, выданного Комитетом 
по этике, а также родителями/законными предста-
вителями ребенка [28]. В настоящее время во многих 
странах мира идет активная деятельность по разра-
ботке, принятию, реализации или пересмотру нацио- 
нальных стратегий, направленных на обеспечение 
медицинской помощи и предоставление услуг паци-
ентам с редкими заболеваниями, в соответствии 
с Рекомендациями Совета Европы [7, 29, 30].

Заключение

Таким образом, понятие о редкости заболе-
вания не должно маскировать важности этических 
проблем. Отсутствие информации об орфанных 
болезнях лежит в основе многочисленных диагно-
стических ошибок и отсрочки в оказании квали-
фицированной медико-социальной помощи детям. 
Ранняя диагностика, результаты последующего 
наблюдения за больным, научный анализ и нако-
пление практического опыта позволят пациентам 
быстро получать доступ к достижениям новейших 
исследований. 

Редкие заболевания в большинстве случаев 
имеют тяжелое, хроническое течение, приводят 
к инвалидизации и требуют длительного, интен-
сивного и индивидуального специализирован-
ного лечения. Повышение качества жизни семей, 
имеющих детей с редкими болезнями, требует 
комплексной государственной политики, направ-
ленной на рост доходов родителей, прежде 
всего, от трудовой деятельности, совершенство-
вания механизмов медицинской помощи и госу-
дарственной социальной поддержки, развития 
системы социальных услуг, а также изменения 
отношения к семейным ценностям. Следует отме-
тить, что существующие современные этические 
принципы, способствующие проведению научных 
исследований, включают партнерство с заинте-
ресованными сторонами, социальную ценность 
разработок, научную обоснованность выводов, 
объективную оценку баланса риска и выгоды, 
независимый анализ, информированное согласие 
и уважение к участникам.

Важную роль играют ассоциации людей, стра-
дающих редкими заболеваниями; эти ассоциации 
служат движущей силой роста осведомленности 
общества, ключевыми участниками и партнерами 
исследователей, специалистов в области здраво-
охранения и этики, представителей органов госу-
дарственной власти. И, наконец, большинство 
государств создают референтные центры для паци-
ентов с редкими заболеваниями, обеспечивают 
улучшение их «видимости» через базу данных 
Orphanet [31] и совместное расширение знаний 
о них в Европе [32].
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