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Редкие заболевания представляют собой особую группу болезней, которые характеризуются не только от-
носительно малой распространенностью среди населения, но и сложностью при оказании медицинской помо-
щи пациентам. Регулированию вопросов оказания медицинской помощи в данном случае отводится особое 
место в здравоохранении. Уникальность редких болезней требует разработки специальных нормативно-
правовых актов, определений и подходов к лечению. Одним из таких подходов является применение орфан-
ных лекарственных препаратов, которые также уникальны, сложны для разработки, для использования ко-
торых необходимо особое законодательное регулирование. В настоящей статье представлены терминоло-
гия, существующая в законодательной базе российского здравоохранения, определены специальные перечни, в 
которые включены редкие заболевания и орфанные лекарственные препараты. Предложены направления по 
совершенствованию действующей терминологии и нормативного-правового регулирования.
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The rare diseases are characterized both by relatively small prevalence in population and complexity of medical care sup-
port of patients. In this particular case, the legal regulation of medical care takes its particular placement in health care. 
The uniqueness of rare diseases requires development of special normative legal acts, definitions and treating approaches. 
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Специфика редких заболеваний диктует необ-
ходимость разработки специальных нормативно-
правовых актов, определений и подходов к лече-
нию пациентов. Применение орфанных лекарст-
венных препаратов, для разработки и использова-
ния которых необходимо особое законодательное 
регулирование, является одним из таких подходов 
[1, 2].

При изучении терминологии, которая существу-
ет в отношении редких заболеваний в российском 
законодательстве, прежде всего необходимо отме-
тить, что Федеральном законе № 323 «Об основах 
охраны здоровья граждан в Российской Федера-

ции»   5 дано определение редких болезней. Главный 
критерий, согласно которому болезни могут быть 
отнесены к данной категории,— это распространен-
ность, составляющая не более 10 случаев заболева-
ния на 100 тыс. населения. Определение орфанных 
лекарственных препаратов дано в Федеральном за-
коне № 61 «Об обращении лекарственных средств». 
В соответствии с принятым термином такими пре-
паратами являются те, которые предназначены для 

5 Федеральный закон от 21.11.2011 № 323-ФЗ «Об основах охра-
ны здоровья граждан в Российской Федерации». Собрание законо-
дательства Российской Федерации. 2011. № 48. Ст. 6724.
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диагностики или лечения именно редких (орфан-
ных) заболеваний   6.

Чтобы определить, является ли лекарственный 
препарат орфанным, необходимо зайти на Государ-
ственный реестр лекарственных средств   7. Далее в 
поисковой строке необходимо ввести название ле-
карственного препарата и выбрать его из выпадаю-
щего списка, а затем перейти в саму строку с назва-
нием препарата и данными о его регистрации. От-
кроется соответствующее окно с более подробной 
информацией о препарате, и в заключительном раз-
деле будет отметка «дата принятия решения воз-
можности рассматривать лекарственный препарат 
как орфанный» с соответствующей датой, если дан-
ный лекарственный препарат признан орфанным. 
Доступ на данный портал свободный, никаких дей-
ствий, связанных с регистрацией, не требуется.

Статус орфанного лекарственного препарата да-
ет производителю преимущества в виде упрощен-
ной процедуры регистрации. Так, не требуется про-
ведение локальных клинических исследований. 
Данный аспект очень важен применительно к ред-
ким заболеваниям, поскольку набрать необходимую 
когорту пациентов для проведения клинических ис-
следований зачастую невозможно ввиду малого 
числа людей, страдающих редким заболеванием.

Регистрация орфанного лекарственного препа-
рата и присвоение соответствующего статуса дают 
преимущества в процессе регистрации в нашей 
стране, но не связаны с дополнительными государ-
ственными гарантиями в плане лекарственного 
обеспечения пациентов, страдающих редкими забо-
леваниями. Для последнего аспекта важно изучить, 
какие приняты инициативы в российском здравоох-
ранении, позволяющие таким пациентам получить 
бесплатно необходимое лечение орфанными лекар-
ственными препаратами [3, 4]. Прежде всего необ-
ходимо обратить внимание на то, какие существуют 

перечни редких заболеваний и какие социальные га-
рантии имеются применительно к каждому из них.

Так, установлено, что в настоящее время факти-
чески существует три перечня редких заболеваний:

1. Перечень редких (орфанных) заболеваний, 
формируемый уполномоченным федеральным ор-
ганом исполнительной власти на основании стати-
стических данных и размещаемый на его официаль-
ном сайте в сети Интернет (далее — Перечень ред-
ких заболеваний).

2. Перечень жизнеугрожающих и хронических 
прогрессирующих редких (орфанных) заболеваний, 
приводящих к сокращению продолжительности 
жизни граждан или их инвалидности, установлен-
ный соответствующим постановлением Правитель-
ства Российской Федерации (далее — Перечень ред-
ких заболеваний Правительства).

3. Перечень «высокозатратных нозологий». Для 
организации лекарственного обеспечения при дан-
ных нозологиях принят перечень лекарственных 
препаратов, предназначенных для лекарственного 
обеспечения лиц, больных гемофилией, муковисци-
дозом, гипофизарным нанизмом, болезнью Гоше, 
злокачественными новообразованиями лимфоид-
ной, кроветворной и родственных им тканей, рассе-
янным склерозом, гемолитико-уремическим син-
дромом, юношеским артритом с системным нача-
лом, мукополисахаридозом I, II и VI типов, апласти-
ческой анемией неуточненной, наследственным де-
фицитом факторов II (фибриногена), VII (лабиль-
ного), X (Стюарта—Прауэра), лиц после трансплан-
тации органов и/или тканей. На сегодняшний день 
в этом перечне из 14 заболеваний и состояний 11 
относятся к редким.

Важно отметить, что цель создания данных пе-
речней отличается друг от друг, как и социальные 
гарантии, которые предоставляются пациентам, 
страдающим данными редкими заболеваниями.

Перечень редких заболеваний утверждается 
ст. 

Фрагмент Перечня редких заболеваний.

44 упомянутого выше Федерального закона 
№ 323 «Об основах охраны здоровья граждан в Рос-
сийской Федерации». Данный перечень редких за-
болеваний размещается на сайте Министерства 
здравоохранения Российской Федерации и пред-

6 Федеральный закон от 12.12.2010 № 61-ФЗ «Об обращении ле-
карственных средств». Собрание законодательства Российской Фе-
дерации. 2010. № 16. Ст. 1815.

7 Государственный реестр лекарственных средств. Режим досту-
па: https://grls.rosminzdrav.ru/grls.aspx
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ставляет собой таблицу в формате Microsoft Excel, в 
которой на сегодняшний день содержится инфор-
мация о 269 редких заболеваниях (см. рисунок).

Для каждого редкого заболевания, которое со-
держится в списке, выделено название болезни со-
гласно Международной классификации болезней 
10-го пересмотра (МКБ-10), а также приведены си-
нонимы и названия редких патологий, которые 
приняты в русскоязычной литературе и справочни-
ках и относятся к представленным группам. Кроме 
того, в данном перечне присутствуют нозологиче-
ская форма или группа болезней, соответствующая 
категория и код по МКБ-10. При этом важно отме-
тить, что в нормативно-правовом регулировании 
российского здравоохранения для редких заболева-
ний из Перечня редких заболеваний не существует 
дополнительных государственных гарантий в виде 
оказания медицинской помощи, в том числе лекар-
ственного обеспечения, кроме тех, которые установ-
лены для специальных категорий граждан или при-
менительно к отдельным заболеваниям.

В этой же статье (ст. 44 Федерального закона 
№ 323) сказано, что Перечень редких заболеваний 
Правительства утверждается из числа заболеваний, 
входящих в Перечень редких заболеваний. Однако, 
в отличие от последнего списка, Перечень редких 
заболеваний Правительства связан с дополнитель-
ными мерами по организации лекарственного обес-
печения пациентов, страдающих данными болезня-
ми. Такой мерой является обязательство регионов 
РФ обеспечить граждан лекарственными препарата-
ми для лечения патологий из Перечня редких забо-
леваний Правительства. При этом отдельного пе-
речня препаратов, которыми регионы РФ обязаны 
обеспечить пациентов с заболеваниями из Перечня 
редких заболеваний Правительства, не существует. 
Таким образом, если согласно инструкции по меди-
цинскому применению лекарственного препарата, 
утвержденной Министерством здравоохранения 
РФ, в разделе, посвященном показаниям к примене-
нию, указаны редкие заболевания из данного переч-
ня, субъект РФ обязан обеспечить пациентов необ-
ходимым лечением за счет средств региона.

Наконец, последним перечнем в российском 
здравоохранении, в котором содержатся редкие за-
болевания, является Перечень «высокозатратных 
нозологий». Для данного перечня заболеваний су-
ществует сформированный отдельный список ле-
карственных препаратов, которые закупаются за 
счет средств федерального бюджета для лечения па-
циентов с такими болезнями. Основной критерий, 
по которому был сформирован данный перечень 
нозологий,— имеющееся дорогостоящее лечение в 
виде лекарственных препаратов, для применения 
которого было принято решение создать отдельное 
направление в здравоохранении с выделенным бюд-
жетом на федеральном уровне.

Далеко не каждый лекарственный препарат 
включается в список препаратов для лечения из Пе-
речня «высокозатратных нозологий». Существует 
установленная процедура, согласно которой для то-

го, чтобы препарат был включен в список, необхо-
димо сформировать специальное досье, которое 
включает в себя данные о клинической эффектив-
ности препарата, сведения о безопасности, основ-
ные результаты фармакоэкономических исследова-
ний, проведенных с целью оценки клинико-эконо-
мической эффективности препарата и влияния на 
бюджет вследствие его применения, и пр.   8. При 
этом поданное досье проходит различные процеду-
ры экспертной оценки, в ходе которых его опреде-
ленным составляющим присваиваются баллы в со-
ответствии с установленными рейтинговыми шка-
лами. Также экспертами выносятся заключения, со-
гласно которым заявленный лекарственный препа-
рат рекомендуется к включению в отмеченный огра-
ничительный список или признается не соответ-
ствующим имеющимся требованиям.

Орфанные лекарственные препараты, которые 
не входят в состав Перечня «высокозатратных нозо-
логий», а также не имеющие показаний для приме-
нения при редких заболеваниях из Перечня редких 
заболеваний Правительства, могут быть бесплатно 
предоставлены пациентам только в рамках суще-
ствующих государственных гарантий. Чаще всего 
это пациенты, имеющие определенную группу инва-
лидности.

Заключение
Настоящая система по признанию препарата ор-

фанным может быть усовершенствована созданием 
отдельного перечня соответствующих лекарствен-
ных препаратов. На сегодняшний день определить 
данный статус можно только при помощи Государ-
ственного реестра лекарственных средств при поис-
ке каждого конкретного препарата. Кроме того, для 
лекарственных препаратов, которые не были при-
знаны орфанными на этапе регистрации, но для ко-
торых впоследствии появились новые показания к 
применению в отношении редких болезней, не су-
ществует процедуры, по которой им можно было 
бы присвоить статус орфанных.

Также важно, что, как было отмечено ранее, в 
нормативно-правовом регулировании российского 
здравоохранения в отношении редких заболеваний 
из Перечня редких заболеваний не существует до-
полнительных государственных гарантий в виде 
оказания медицинской помощи, в том числе лекар-
ственного обеспечения, кроме тех, которые установ-
лены для специальных категорий граждан или при-
менительно к отдельным заболеваниям. Таким об-
разом, несмотря на то что данные редкие заболева-
ния официально признаны таковыми в нашей стра-
не, не разработано дополнительных мер поддержки 
пациентов, страдающих такими болезнями, несмо-
тря на их уникальный статус, сложности с организа-

8 Постановление Правительства Российской Федерации от 
28.08.2014 № 871 «Об утверждении Правил формирования переч-
ней лекарственных препаратов для медицинского применения и 
минимального ассортимента лекарственных препаратов, необходи-
мых для оказания медицинской помощи». Собрание законодатель-
ства РФ. 2014. № 36. Ст. 4855.
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цией медицинской помощи и лекарственного обес-
печения. Данное направление по разработке таких 
мер является одной из важнейших задач в области 
совершенствования регулирования российского 
здравоохранения.

Наконец, несмотря на то что в законодательстве 
отмечена особенность формирования Перечня ред-
ких заболеваний Правительства на основе Перечня 
редких заболеваний, за все время существования 
Перечня редких заболеваний Правительства в него 
не была включена ни одна редкая патология из бо-
лее широкого списка. С одной стороны, включение 
новых заболеваний в Перечень редких заболеваний 
Правительства приведет к наложению дополнитель-
ного бюджетного бремени на субъекты РФ, в обя-
занность которых входит организация лекарствен-
ного обеспечения для пациентов, страдающих дан-
ными заболеваниями, а значит потребует выделе-
ния дополнительных средств. С другой стороны, 
требуется разработка четких критериев, по которым 
новые болезни могут быть включены в данный 
список.

В целом необходимо отметить, что задача по ор-
ганизации оказания медицинской помощи пациен-
там, страдающим редкими заболеваниями, пред-
ставляет собой очень сложный, кропотливый про-
цесс. Однако от того, как она будет решена, зависят 
жизнь и здоровье пациентов с уникальными слож-
ными заболеваниями, для которых качественная и 

своевременно оказанная медицинская помощь яв-
ляется критически важной.

Исследование не имело спонсорской поддержки.
Автор заявляет об отсутствии конфликта интересов.
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