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Орфанные заболевания являются объектом пристального внимания российского законодательства и систе-
мы российского здравоохранения. Их низкая распространенность среди населения создает трудности в свое-
временной постановке диагноза, лекарственном обеспечении и оказании медицинской помощи. Кроме того, 
отсутствие комплексного подхода к вопросам диагностики и лечения редких заболеваний не способствует 
скорейшему решению существующих проблем в данной сфере. Зачастую невозможность получения необходи-
мого курса лечения вынуждает пациентов с орфанными заболеваниями искать альтернативные источники. 
В статье оценена современная ситуация, касающаяся лекарственного обеспечения граждан, страдающих за-
болеваниями, включенными в Перечень жизнеугрожающих и хронических прогрессирующих редких (орфан-
ных), приводящих к сокращению продолжительности жизни или инвалидности, и заболеваний, входящих в 
федеральную программу «14 ВЗН». Затронуты вопросы ведения учета пациентов и финансирования закупок 
лекарственных средств. Проведенное исследование позволило авторам обозначить проблемы в организации 
лекарственного обеспечения пациентов с орфанными заболеваниями, связанные со сложностью учета их чис-
ленности и отсутствием целостной системы льготного лекарственного обеспечения.
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In Russia, the orphan diseases for many years are the object of intent attention both of the national legislation and health 
care system. The lower prevalence of these diseases in population causes predicaments to timely diagnosis, drug provision 
and medical care. Besides, absence of integrated approach to issues of diagnosis and treatment of rare diseases contribute 
nothing to fast solving of actual problems in this field. Frequently, impossibility to get necessary course of treatment forces 
patients with orphan diseases to seek for alternative sources. The article assesses current situation with medications sup-
port of patients suffering from diseases included in the list of life-threatening and chronic progressive rare (orphan) dis-
eases that result in shortening life-span or disability and diseases included in the Federal Program “The 14 high-cost no-
sologies”. The issues of keeping record of patients and financing medications purchase are touched upon. The study results 
identified problems of organization of medication support of patients with orphan diseases associated with complexity of 
accounting their number and absence of integral system of preferential medication support.
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Введение
Диагностика и лечение редких заболеваний стали 

доступны в конце ХХ в. благодаря развитию генети-
ческого тестирования и биотехнологий. Сегодня в 
мире не существует универсального подхода к раз-

витию системы диагностики, лечения и лекарствен-
ного обеспечения пациентов с редкими заболевани-
ями, однако повсеместно ответственность за лече-
ние «редких» пациентов берет на себя государство. 
Такая ответственность существует и в России.
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В Российской Федерации определение понятия 
редких (орфанных) заболеваний дано в п. 1 ст. 44 
Федерального закона от 21.11.2011 № 323-ФЗ «Об 
основах охраны здоровья граждан в Российской Фе-
дерации» [1]. Согласно данной статье, редкими (ор-
фанными) заболеваниями являются заболевания, 
которые имеют распространенность не более 10 слу-
чаев на 100 тыс. населения. Ст. 4 Федерального зако-
на № 61-ФЗ «Об обращении лекарственных средств» 
установлено, что орфанные лекарственные препара-
ты — это лекарственные препараты, предназначен-
ные исключительно для диагностики или патогене-
тического лечения (лечения, направленного на ме-
ханизм развития заболевания) редких (орфанных) 
заболеваний.

П. 2 ст. 44 Федерального закона № 323-ФЗ свиде-
тельствует о необходимости формирования перечня 
редких (орфанных) заболеваний федеральным орга-
ном исполнительной власти на основании статисти-
ческих данных и размещения его на официальном 
сайте в сети Интернет. Так, на сайте Минздрава Рос-
сии по состоянию на 31.03.2022 размещен список 
орфанных заболеваний, в который включены 273 
наименования. Стоит отметить, что представлен-
ный на официальном сайте Минздрава России спи-
сок орфанных заболеваний не означает, что для 
каждого из них существуют методы лечения и адек-
ватная лекарственная терапия [2].

Во исполнение п. 3 ст. 44 Федерального закона 
№ 323-ФЗ Постановлением Правительства Россий-
ской Федерации от 26 апреля 2012 г. № 403 [3] были 
утверждены Перечень жизнеугрожающих и хрони-
ческих прогрессирующих редких (орфанных) забо-
леваний, приводящих к сокращению продолжи-
тельности жизни граждан или их инвалидности, и 
правила ведения Федерального регистра лиц, стра-
дающих жизнеугрожающими и хроническими про-
грессирующими редкими (орфанными) заболевани-
ями, приводящими к сокращению продолжительно-
сти жизни граждан или их инвалидности. Данный 
Перечень был сформирован из Перечня редких (ор-
фанных) заболеваний, размещенного на официаль-
ном сайте Минздрава России. Основные требования 
к включению заболевания в этот список (редкость, 
четкая клиническая и патогенетическая картина за-
болевания, возможность патогенетического лече-
ния, лекарственный препарат или лечебное питание 
для лечения заболевания) должны быть зарегистри-
рованы на территории России. Организация обеспе-
чения граждан лекарственными препаратами и 
специализированными продуктами лечебного пита-
ния для лечения заболеваний, включенных в Пере-
чень жизнеугрожающих и хронических прогресси-
рующих редких (орфанных) заболеваний, приводя-
щих к сокращению продолжительности жизни 
граждан или их инвалидности, является полномо-
чием органов государственной власти субъектов 
Российской Федерации [1].

Так, согласно законодательству Российской Фе-
дерации, существуют два перечня:

—Перечень редких (орфанных) заболеваний;

—Перечень жизнеугрожающих и хронических 
прогрессирующих редких (орфанных) заболе-
ваний, приводящих к сокращению продолжи-
тельности жизни граждан или их инвалидно-
сти.

Кроме этого, с 2008 г. в России на государствен-
ном уровне была реализована программа «Семь но-
зологий». В соответствии с ней лекарственные сред-
ства, предназначенные для лечения больных семью 
редкими и наиболее дорогостоящими заболевания-
ми, централизованно закупались за счет средств фе-
дерального бюджета. Препараты предоставлялись в 
амбулаторных условиях в виде льготного обеспече-
ния. Изначально в программу входило семь заболе-
ваний, в 2018 г. добавилось еще пять (исключенных 
Федеральным законом от 03.08.2018 № 299-ФЗ из 
Перечня жизнеугрожающих и хронических про-
грессирующих редких (орфанных) заболеваний, 
приводящих к сокращению продолжительности 
жизни граждан или их инвалидности, утвержденно-
го Постановлением Правительства Российской Фе-
дерации № 403). А в конце 2019 г. в программу до-
бавлены еще два заболевания (исключенных Феде-
ральным законом от 27.12.2019 № 452-ФЗ из Переч-
ня жизнеугрожающих и хронических прогрессиру-
ющих редких (орфанных) заболеваний, приводящих 
к сокращению продолжительности жизни граждан 
или их инвалидности, утвержденного постановле-
нием Правительства РФ № 403). Сейчас Федераль-
ная программа Минздрава «14 высокозатратных но-
зологий» («14 ВЗН») включает в себя 14 заболева-
ний. В рамках программы «14 ВЗН» Минздрав соби-
рает от регионов заявки на наиболее дорогостоящие 
лекарственные препараты и закупает их за счет 
средств федерального бюджета. Минздрав обеспе-
чивает по программе пациентов с гемофилией, му-
ковисцидозом, злокачественными новообразовани-
ями лимфоидной, кроветворной и родственных им 
тканей, рассеянным склерозом, болезнью Гоше и 
другими заболеваниями, которые не поддаются 
полному излечению [4]. Основными правовыми до-
кументами в рамках реализации программы явля-
ются: Постановление Правительства Российской 
Федерации от 26.11.2018 № 1416 и Постановление 
Правительства Российской Федерации от 27.03.2020 
№ 344.

В 2020 г., благодаря повышению ставки налога на 
доходы физических лиц, был образован фонд «Круг 
добра». Фонд был создан для финансирования ле-
карственного обеспечения детей с отдельными ред-
кими заболеваниями (Федеральный закон от 
23.11.2020 № 372-ФЗ «О внесении изменений в часть 
вторую Налогового кодекса Российской Федерации 
в части налогообложения доходов физических лиц, 
превышающих 5 миллионов рублей за налоговый 
период», Указ Президента Российской Федерации 
от 05.01.2021 № 16 «О создании Фонда поддержки 
детей с тяжелыми жизнеугрожающими и хрониче-
скими заболеваниями, в том числе редкими (орфан-
ными) заболеваниями, „Круг добра“», Постановле-
ние Правительства Российской Федерации от 
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21.05.2021 № 769 «Об утверждении Правил обеспе-
чения оказания медицинской помощи (при необхо-
димости за пределами РФ) конкретному ребенку с 
тяжелым жизнеугрожающим или хроническим за-
болеванием, в том числе редким (орфанным) забо-
леванием, либо группам таких детей»).

Объектом исследования данной научной работы 
выступает нормативно-правовая база, регламенти-
рующая лекарственное обеспечение пациентов с ор-
фанными заболеваниями.

Целью данной работы явился анализ норматив-
но-правовой базы, регламентирующей порядок ле-
карственного обеспечения пациентов с орфанными 
заболеваниями в Российской Федерации.

Важным шагом в определении критерия редких 
заболеваний, а именно — распространенности, бы-
ло утверждение Федерального закона от 21.11.2011 
№ 323-ФЗ. Спустя три года Федеральный закон от 
22.12.2014 № 429-ФЗ «О внесении изменений в Фе-
деральный закон 61-ФЗ „Об обращении лекарствен-
ных средств“» разъяснил понятие орфанных лекарс-
твенных препаратов. Наряду с этим 26 апреля 
2012 г. постановление Правительства № 403 утвер-
дило Перечень жизнеугрожающих и хронических 
прогрессирующих редких (орфанных) заболеваний, 
приводящих к сокращению продолжительности 
жизни граждан или их инвалидности, и правила ве-
дения Федерального регистра лиц, страдающих 
жизнеугрожающими и хроническими прогрессиру-
ющими редкими (орфанными) заболеваниями, при-
водящими к сокращению продолжительности жиз-
ни граждан или их инвалидности.

В 2018 и 2019 гг. Федеральными законами № 299-
ФЗ и № 452-ФЗ соответственно были исключены из 
Перечня жизнеугрожающих и хронических про-
грессирующих редких (орфанных) заболеваний, 
приводящих к сокращению продолжительности 
жизни граждан или их инвалидности, сначала пять 
заболеваний, затем еще два, которые впоследствии 
были включены в федеральную программу «7 высо-
козатратных нозологий» («7 ВЗН») (запущенную 
еще в 2008 г.). Сейчас Федеральная программа Мин-
здрава «14 ВЗН» включает в себя 14 заболеваний.

В 2021 г. Указом Президента Российской Федера-
ции № 16 создан фонд «Круг добра» для финансиро-
вания лекарственного обеспечения детей с отдель-
ными редкими заболеваниями. Правила обеспече-
ния оказания медицинской помощи (при необходи-
мости — за пределами Российской Федерации) кон-
кретному ребенку с тяжелым жизнеугрожающим 
или хроническим заболеванием, в том числе редким 
(орфанным) заболеванием, либо группам таких де-
тей были утверждены Постановлением Правитель-
ства Российской Федерации от 21.05.2021 № 769. Ос-
новными нормативно-правовыми актами для функ-
ционирования Фонда «Круг добра» явились:

—Распоряжение Правительства Российской Фе-
дерации от 23.01.2021 № 128-р (о составе экс-
пертного совета и правления фонда поддерж-
ки детей с тяжелыми жизнеугрожающими и 
хроническими заболеваниями, в том числе 

редкими (орфанными) заболеваниями, «Круг 
добра»);

—Постановление Правительства Российской Фе-
дерации от 05.03.2021 № 327 «О предоставле-
нии в 2021 году гранта в форме субсидии за 
счет бюджетных ассигнований федерального 
бюджета Фонду поддержки детей с тяжелыми 
жизнеугрожающими и хроническими заболе-
ваниями, в том числе редкими (орфанными) 
заболеваниями, „Круг добра“»;

—Постановление Правительства Российской Фе-
дерации от 06.04.2021 № 545 «О порядке при-
обретения лекарственных препаратов, меди-
цинских изделий и технических средств реаби-
литации для конкретного ребенка с тяжелым 
жизнеугрожающим и хроническим заболева-
нием, в том числе редким (орфанным) заболе-
ванием, либо для групп таких детей»;

—Постановление Правительства Российской Фе-
дерации от 08.04.2021 № 555 «Об утверждении 
Правил ведения информационного ресурса, 
содержащего сведения о детях с тяжелыми 
жизнеугрожающими и хроническими заболе-
ваниями, в том числе редкими (орфанными) 
заболеваниями, включая информацию о за-
купке для таких детей лекарственных препара-
тов и медицинских изделий, в том числе не за-
регистрированных в Российской Федерации, 
технических средств реабилитации, и сведения 
о результатах лечения таких детей».

Материалы и методы
В ходе исследования авторами рассмотрены за-

конодательные и иные нормативные правовые ак-
ты, касающиеся основ охраны здоровья пациентов с 
орфанными заболеваниями в Российской Федера-
ции, работы российских авторов, проводивших ис-
следования в сфере медицинского обеспечения па-
циентов с орфанными заболеваниями, статистиче-
ские данные и исследования (аналитические отчеты, 
социологические опросы) государственных органов, 
общественных организаций и объединений. В рабо-
те были использованы методы сравнительного ана-
лиза и экспертных оценок.

Результаты исследования
Рассмотрим Перечень жизнеугрожающих и хро-

нических прогрессирующих редких (орфанных) за-
болеваний, приводящих к сокращению продолжи-
тельности жизни граждан или их инвалидности, 
утвержденный Постановлением Правительства Рос-
сийской Федерации от 26.04.2012 № 403 [3].

Как видно из представленного в табл. 1 Перечня, 
изначально в него входили 24 жизнеугрожающих и 
хронических прогрессирующих редких (орфанных) 
заболевания, приводящих к сокращению продол-
жительности жизни граждан или их инвалидности. 
В 2018 г. Постановлением Правительства Россий-
ской Федерации от 20.11.2018 № 1390 из списка бы-
ли исключены пять заболеваний:

—гемолитико-уремический синдром;
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—мукополисахаридоз I, II и VI типа;
—юношеский артрит с системным началом.

Та б л и ц а  1
Перечень жизнеугрожающих и хронических прогрессирующих редких (орфанных) заболеваний, приводящих к сокращению 

продолжительности жизни граждан или их инвалидности (с изменениями на 5 июня 2020 г.)

П р и м е ч а н и е. *Указан в соответствии с Международной статистической классификацией болезней и проблем, связанных со 
здоровьем, 10-го пересмотра.

№ Наименование заболевания Код заболевания*

1 Гемолитико-уремический синдром (исключена с 1 января 2019 г. Постановлением Правительства Российской Федерации от 
20.11.2018 № 1390) D59.3

2 Пароксизмальная ночная гемоглобинурия (Маркиафавы—Микели) D59.5
3 Апластическая анемия неуточненная (исключена с 17 июня 2020 г. Постановлением Правительства Российской Федерации 

от 05.06.2020 № 829) D61.9
4 Наследственный дефицит факторов II (фибриногена), VII (лабильного), X (Стюарта—Прауэра) (исключена с 17 июня 2020 г. 

Постановлением Правительства Российской Федерации от 05.06.2020 № 829) D68.2
5 Идиопатическая тромбоцитопеническая пурпура (синдром Эванса) D69.3
6 Дефект в системе комплемента D84.1
7 Преждевременная половая зрелость центрального происхождения Е22.8
8 Нарушения обмена ароматических аминокислот (классическая фенилкетонурия, другие виды гиперфенилаланинемии) Е70.0, Е70.1
9 Тирозинемия Е70.2

10 Болезнь «кленового сиропа» Е71.0
11 Другие виды нарушений обмена аминокислот с разветвленной цепью (изовалериановая ацидемия, метилмалоновая ациде-

мия, пропионовая ацидемия) Е71.1
12 Нарушения обмена жирных кислот Е71.3
13 Гомоцистинурия Е72.1
14 Глютарикацидурия Е72.3
15 Галактоземия Е74.2
16 Другие сфинголипидозы: болезнь Фабри (Фабри—Андерсона), Нимана—Пика Е75.2
17 Мукополисахаридоз, тип I (исключена с 1 января 2019 г. Постановлением Правительства Российской Федерации от 

20.11.2018 № 1390) Е76.0
18 Мукополисахаридоз, тип II (исключена с 1 января 2019 г. Постановлением Правительства Российской Федерации от 

20.11.2018 № 1390) Е76.1
19 Мукополисахаридоз, тип VI (исключена с 1 января 2019 г. постановлением Правительства Российской Федерации от 

20.11.2018 № 1390) Е76.2
20 Острая перемежающаяся (печеночная) порфирия Е80.2
21 Нарушения обмена меди (болезнь Вильсона) Е83.0
22 Незавершенный остеогенез Q78.0
23 Легочная (артериальная) гипертензия (идиопатическая) (первичная) I27.0
24 Юношеский артрит с системным началом (исключена с 1 января 2019 г. Постановлением Правительства Российской Федера-

ции от 20.11.2018 № 1390) М08.2

В 2020 г. Постановлением Правительства Рос-
сийской Федерации от 05.06.2020 № 829 были ис-
ключены еще два заболевания: апластическая ане-
мия неуточненная и наследственный дефицит фак-
торов II (фибриногена), VII (лабильного), X (Стюар-
та—Прауэра).

Исключенные семь заболеваний впоследствии 
нашли свое отражение в ч. 7 ст. 44 Федерального за-
кона от 21.11.2011 № 323-ФЗ «Об основах охраны 
здоровья граждан в Российской Федерации», со-
гласно изменениям, внесенным Федеральным зако-
ном от 03.08.2018 № 299-ФЗ (пять заболеваний), и 
Федерального закона от 27.12.2019 № 452-ФЗ (два 
заболевания). После внесения изменений в ч. 7 
ст. 44 № 323-ФЗ говорится об организации обеспе-
чения лекарственными препаратами лиц, больных 
гемофилией, муковисцидозом, гипофизарным на-
низмом, болезнью Гоше, злокачественными новооб-
разованиями лимфоидной, кроветворной и род-
ственных им тканей, рассеянным склерозом, гемо-
литико-уремическим синдромом, юношеским ар-
тритом с системным началом, мукополисахаридо-
зом I, II и VI типа, апластической анемией неуточ-
ненной, наследственным дефицитом факторов II 
(фибриногена), VII (лабильного) X (Стюарта—Пра-
уэра), лиц после трансплантации органов и/или тка-
ней. При этом порядок обеспечения лекарственны-

ми препаратами устанавливается Правительством 
Российской Федерации. Кроме того, Правительство 
Российской Федерации уполномочено на утвержде-
ние перечня таких препаратов и установление по-
рядка его формирования.

Стоит отметить, что Перечень редких (орфан-
ных) заболеваний в настоящий момент включает в 
себя 273 наименования, а Перечень жизнеугрожаю-
щих и хронических прогрессирующих редких (ор-
фанных) заболеваний, приводящих к сокращению 
продолжительности жизни граждан или их инва-
лидности, составляют лишь 17 заболеваний.

По данным экспертного совета по редким (ор-
фанным) заболеваниям при комитете Госдумы по 
охране здоровья, в 2020 г. в государственной про-
грамме помощи людям с редкими жизнеугрожаю-
щими заболеваниями числилось около 15 тыс. чело-
век. Наибольшее число орфанных пациентов с жиз-
неугрожающими заболеваниями проживали в ше-
сти регионах (рис. 1) [6].

Согласно Федеральному закону № 323-ФЗ орга-
низация обеспечения граждан лекарственными пре-
паратами и специализированными продуктами ле-
чебного питания для лечения заболеваний, вклю-
ченных в Перечень жизнеугрожающих и хрониче-
ских прогрессирующих редких (орфанных) заболе-
ваний, приводящих к сокращению продолжитель-
ности жизни граждан или их инвалидности, являет-
ся полномочием органов государственной власти 
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субъектов Российской Федерации. Но координация 
вопросов здравоохранения, в том числе обеспече-
ние оказания доступной и качественной медицин-
ской помощи, отнесена Конституцией Российской 
Федерации к совместному ведению Российской Фе-
дерации и субъектов. По вопросу обеспечения ле-
карственными препаратами для лечения заболева-
ний, включенных в Перечень редких жизнеугрожа-
ющих заболеваний, есть определение Конституци-
онного Суда Российской Федерации от 02.07.2013 
№ 1054-О [7]: «…определение Российской Федера-
цией полномочий органов государственной власти 
субъектов Российской Федерации по предметам со-
вместного ведения, связанным с реализацией функ-
ций социального государства, не означает, что Рос-
сийская Федерация тем самым перестает нести от-
ветственность за состояние дел в соответствующей 
сфере (Постановление от 17 июня 2004 года № 12-П; 
определения от 27 декабря 2005 года № 502-О и от 
16 ноября 2006 года № 508-О). Напротив, в случае 
недостаточности собственных средств для покры-
тия расходов на обеспечение лекарственными пре-
паратами для лечения заболеваний, включенных в 
Перечень жизнеугрожающих и хронических про-
грессирующих редких (орфанных) за-
болеваний, приводящих к сокращению 
продолжительности жизни граждани-
на или его инвалидности, субъекты 
Российской Федерации вправе рассчи-
тывать на оказание им Российской Фе-
дерацией в той или иной форме финан-
совой помощи целевого характера».

Действительно, на протяжении 
10 лет при наличии запроса от субъек-
тов Российской Федерации о необходи-
мости дофинансировать лекарствен-
ное обеспечение пациентов с редкими 
жизнеугрожающими заболеваниями 
органами власти Российской Федера-
ции принимались решения, направлен-
ные на содействие и улучшение ситуа-
ции со льготным лекарственным обес-
печением указанной категории пациен-

тов: так, в 2015 г. по постановлению Правительства 
Российской Федерации от 19.06.2015 № 609 из феде-
рального бюджета бюджетам субъектов Российской 
Федерации были выделены иные межбюджетные 
трансферты в размере 12 млрд руб. в целях улучше-
ния лекарственного обеспечения граждан, в том 
числе для лечения заболеваний, включенных в Пе-
речень жизнеугрожающих и хронических прогрес-
сирующих редких (орфанных) заболеваний, приво-
дящих к сокращению продолжительности жизни 
гражданина или инвалидности.

Далее рассмотрим результаты реализации феде-
ральной программы Минздрава России «14 ВЗН». 
Согласно анализу закупочных процедур по про-
грамме «14 ВЗН», проведенному Всероссийским со-
юзом пациентов [8], число пациентов за последние 
10 лет реализации программы увеличилось в 4 раза 
(с 52 тыс. в 2009 г. до 230 тыс. в 2021 г.; рис. 2).

Как видно из статистических данных, представ-
ленных на рис. 2, ежегодно демонстрируется неиз-
менный рост числа пациентов, участвующих в про-
грамме.

Показатели финансирования программы пред-
ставлены на рис. 3.

Финансирование программы носит нелинейный 
характер, оно изменялось как в плюс, так и в минус 
независимо от постоянного роста количества паци-
ентов, которые обеспечиваются программой. Фак-
тический рост в рублевом эквиваленте с 2008 г. со-
ставил чуть более 100%, при том что количество па-
циентов (с 2009 г.) увеличилось практически в 5 раз.

Проведенный Всероссийским союзом пациентов 
анализ позволил авторам заключить, что дефицит 
финансирования в 2021 г. составил порядка 10 млрд 
руб., а с учетом потребности в формировании пере-
ходящего остатка на 2022 г. — 18 млрд руб.

К началу апреля 2022 г. Минздрав России почти 
полностью израсходовал предусмотренный на теку-
щий год бюджет на закупку препаратов по госпро-
грамме «14 ВЗН». ФКУ «Федеральный центр плани-
рования и организации лекарственного обеспече-
ния граждан» объявило дополнительные аукционы 

Рис. 2. Число пациентов в программе высокозатратных нозологий (в абс. ед.).

Рис. 1. Регионы, лидирующие по численности орфанных паци-
ентов с жизнеугрожающими заболеваниями в России в 2020 г. 

(в абс. ед.).
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на приобретение лекарств из перечня 
«14 ВЗН» общей стоимостью 23 млрд 
руб. Эти средства были заложены на 
2023—2024 гг. [9]. Также, по мнению 
авторов, за последние 5 лет участились 
случаи обращений от пациентов и па-
циентских организаций по поводу сбо-
ев в реализации права на получение ле-
карственных препаратов, несмотря на 
значительные усилия, которые были 
направлены на реализацию и развитие 
программы [8].

Как утверждают авторы (Всероссий-
ский союз пациентов) [8] в своем ис-
следовании, реальная ситуация с обес-
печением пациентов с рассеянным 
склерозом окрелизумабом (междуна-
родное непатентованное наименова-
ние — МНН) и больных гемофилией 
эмицизумабом (МНН) в 2021 г. была 
следующей: закупка окрелизумаба была осуществле-
на в размере 49 и 17% (суммарно 66%) от потребно-
сти 2021 г. в марте и июне 2021 г. соответственно, а 
закупка эмицизумаба в размере 50% от потребности 
2021 г. была осуществлена только в апреле 2021 г., 
при этом фактически получать терапию пациенты в 
некоторых регионах смогли только в июне из-за 
длительного процесса постановки препарата на учет 
для отпуска пациентам. Таким образом, пациенты в 
течение 3—6 мес находились без лечения в ожида-
нии получения препаратов. Следовательно, не успев 
начать долгожданную терапию, пациенты вынужде-
ны были ее прервать по причине отсутствия окре-
лизумаба и эмицизумаба в регионах в необходимых 
количествах, заявленных специалистами на 2021 г. 
Дефицит окрелизумаба наблюдался в 80 регионах, 
что сказалось на 2350 пациентов. Аналогичная ситу-
ация (по мнению авторов исследования [8]) наблю-
далась еще с 8 препаратами программы «14 ВЗН».

Как сказано ранее, в 2021 г. Постановлением 
Правительства Российской Федерации от 21.05.2021 
№ 769 были утверждены Правила (на основании 
Указа Президента Российской Федерации № 16 о со-
здании Фонда «Круг добра»), которые устанавлива-
ют порядок обеспечения оказания медицинской по-
мощи (при необходимости — за пределами Россий-
ской Федерации) конкретному ребенку с тяжелым 
жизнеугрожающим или хроническим заболеванием. 
Настоящие Правила распространяются на детей в 
возрасте до 18 лет, являющихся гражданами Рос-
сийской Федерации [10, 11]. Согласно данному до-
кументу, перечень заболеваний формируется с уче-
том следующих критериев:

—заболевание имеет распространенность не бо-
лее 10 случаев на 100 тыс. населения и/или яв-
ляется хроническим с тяжелым течением, при-
водящим без патогенетического лечения к вы-
раженным нарушениям жизненных функций 
или летальному исходу в детском возрасте;

—для лечения заболевания дополнительно к 
объемам медицинской помощи, оказываемой 

гражданам в рамках программы государствен-
ных гарантий бесплатного оказания гражда-
нам медицинской помощи, необходимо допол-
нительное финансовое обеспечение оказания 
медицинской помощи детям с орфанными за-
болеваниями, включая обеспечение лекар-
ственными препаратами и медицинскими из-
делиями, а также техническими средствами 
реабилитации;

—для лечения заболевания имеются лекарствен-
ные препараты патогенетического действия, 
зарегистрированные в Российской Федерации, 
и/или в странах Европейского союза, и/или в 
Соединенных Штатах Америки, или имеются 
медицинские изделия, предназначенные для 
коррекции или лечения жизнеугрожающих за-
болеваний, зарегистрированные в Российской 
Федерации, и/или в странах Европейского со-
юза, и/или в Соединенных Штатах Америки, а 
также технические средства реабилитации;

—для лечения заболевания имеется метод лече-
ния с научно доказанной эффективностью.

Отметим, что обеспечение оказания медицин-
ской помощи конкретному ребенку с орфанным за-
болеванием в части обеспечения лекарственными 
препаратами и медицинскими изделиями, а также 
техническими средствами реабилитации осущест-
вляется в соответствии с утверждаемыми попечи-
тельским советом Фонда перечнем лекарственных 
препаратов, закупаемых Минздравом России или 
подведомственным ему казенным учреждением для 
нужд Фонда, и перечнем лекарственных препаратов, 
медицинских изделий, технических средств реаби-
литации, закупаемых Фондом для оказания меди-
цинской помощи детям с тяжелыми жизнеугрожаю-
щими и хроническими заболеваниями, в том числе 
редкими (орфанными) заболеваниями (далее — пе-
речни для закупок).

При формировании перечней для закупок ле-
карственных препаратов экспертным советом Фон-
да учитываются следующие критерии:

Рис. 3. Затраты на программу высокозатратных нозологий (в млрд руб.).



Проблемы социальной гигиены, здравоохранения и истории медицины. 2023; 31(1) 
DOI: http://dx.doi.org/10.32687/0869-866X-2023-31-1-33-43
Здоровье и общество

39

—отсутствие возможности бесплатного обеспе-
чения лекарственным препаратом или обеспе-
чения лекарственным препаратом со скидкой, 
в том числе в случае, если лекарственный пре-
парат не включен в утвержденный Правитель-
ством Российской Федерации Перечень ле-
карственных препаратов, предназначенных 
для обеспечения лиц, больных гемофилией, 
муковисцидозом, гипофизарным нанизмом, 
болезнью Гоше, злокачественными новообра-
зованиями лимфоидной, кроветворной и род-
ственных им тканей, рассеянным склерозом, 
гемолитико-уремическим синдромом, юноше-
ским артритом с системным началом, мукопо-
лисахаридозом I, II и VI типа, апластической 
анемией неуточненной, наследственным дефи-
цитом факторов II (фибриногена), VII (ла-
бильного), X (Стюарта—Прауэра), лиц после 
трансплантации органов и/или тканей;

—лекарственный препарат предназначен для па-
тогенетического лечения больного с заболева-
нием, включенным в перечень заболеваний;

—лекарственный препарат зарегистрирован в 
Российской Федерации, и/или в странах Евро-
пейского союза, и/или Соединенных Штатах 
Америки;

—лекарственный препарат имеет доказатель-
ства клинической эффективности и безопас-
ности его применения при данном заболева-
нии (приведены ссылки на клинические иссле-
дования эффективности и безопасности при-
менения данного лекарственного препарата);

—по результатам мониторинга эффективности и 
безопасности лекарственного препарата отсут-
ствует информация о выявлении данных, не 
содержащихся в инструкции по медицинскому 
применению, или информация, свидетельству-
ющая о превышении возможного риска при-
менения лекарственного препарата по отно-
шению к ожидаемой пользе;

—лекарственный препарат, который предлагает-
ся для включения в перечень лекарственных 
препаратов, закупаемых Минздравом России 
или подведомственным ему казенным учре-
ждением для нужд Фонда, зарегистрирован в 
Российской Федерации.

Также в Постановлении говорится, что помощь 
может быть оказана как для конкретных детей с тя-
желыми жизнеугрожающими или хроническими за-
болеваниями, так и для групп таких детей. При этом 
помощь может быть оказана за границей.

Рассмотрим результаты деятельности Фонда за 
2021 г. [12]. По итогам 2021 г. в перечень заболева-
ний, с которыми работает Фонд «Круг добра», во-
шли 44 нозологии. Это все орфанные заболевания, 
для которых сегодня есть патогенетическое лече-
ние. Фонд осуществляет закупку 40 наименований 
лекарственных препаратов и пяти видов медицин-
ских изделий. Фонд совместно с Минздравом Рос-
сии разработал информационную систему, позволя-
ющую родителям детей подавать заявление на по-

лучение помощи через единый портал государ-
ственных услуг, а также отслеживать процедуру 
принятия решений по заявке на лекарственное обе-
спечение.

В 2021 г. Фонд «Круг добра» оказал помощь 2085 
детям: 2058 детей были обеспечены лекарственными 
препаратами и медицинскими изделиями или их за-
купка была законтрактована; 27 детей со злокаче-
ственными заболеваниями крови и кроветворных 
органов и тяжелых незлокачественных болезней 
крови и врожденных иммунодефицитов получили 
специализированную медицинскую помощь в ФГБУ 
«Национальный медицинский исследовательский 
центр детской гематологии, онкологии и иммуноло-
гии имени Дмитрия Рогачева» Минздрава России 
(табл. 2).

Общая сумма средств, собранных за счет повы-
шенной ставки налогообложения и направленных 
на реализацию основных задач, поставленных перед 
Фондом «Круг добра», в 2021 г. составила 75,05 млрд 
руб. В 2021 г. на реализацию дополнительного меха-
низма организации и финансового обеспечения 
оказания медицинской помощи детям с тяжелыми 
жизнеугрожающими и хроническими заболевания-
ми, в том числе редкими (орфанными) заболевания-
ми, было направлено более 30,9 млрд руб. (свыше 
99% всех трат Фонда).

Фонд «Круг добра» самостоятельно определяет 
перечень заболеваний и перечень категорий детей, 
для которых показано назначение лекарств, меди-
цинских изделий и технических средств реабилита-
ции согласно критериям (приведены ранее). Также 
фонд формирует список препаратов и медицинских 
изделий, которые он закупает самостоятельно за 
счет грантов и пожертвований, и тех, что закупает 
государство. Решения о закупке по обоим спискам 
принимается Фондом. Следовательно, помощь мо-
жет быть оказана не всем, кто в ней нуждается.

Рассмотрим пример с лечением больных спи-
нальной мышечной атрофией — редким (орфан-
ным) заболеванием, при котором происходит отми-
рание двигательных нейронов спинного мозга. Спи-
нальная мышечная атрофия проявляется в виде на-
рушения функций мускулатуры ног, головы, шеи, а 
впоследствии — легких, сердца и других внутренних 
органов. Ужас этого заболевания состоит в том, что 
ребенок, страдающий им, сохраняет полную ясность 
ума. Без должного лечения пациенты редко дожива-
ют до двух лет. Как результат — смерть от останов-
ки сердца или удушья.

Препарат, который может спасти ребенка от не-
минуемой гибели, есть. Таким незарегистрирован-
ным препаратом до 9 декабря 2021 г. была «Золгенс-
ма» — самый дорогой препарат в мире, предназна-
ченный для генно-заместительной терапии больных 
спинальной мышечной атрофией. Уникальность 
этого препарата заключается в том, что он вводится 
один раз в жизни и замещает дефектный ген SMN1, 
вызывающий заболевание. Постановлением Прави-
тельства от 18.01. 2022 № 14 было внесено измене-
ние в Правила приобретения препаратов, позволя-



Та б л и ц а  2
Итоги деятельности Фонда «Круг добра» по обеспеченности пациентов (детей) с тяжелыми жизнеугрожающими или хроническими 

заболеваниями лекарственными препаратами в 2021 г. [12]

Заболевание
Наименование препаратов Число па-

циентов, 
абс. ед.МНН торговое наименование 

(ТН)

Спинальная мышечная атрофия Нусинерсен Спинраза 674
Рисдиплам Эврисди 496
Онасемноген абепавовек Золгенсма 20

Семейная средиземноморская лихорадка Канакинумаб Иларис 20
Криопирин-ассоциированный периодический синдром Канакинумаб Иларис 15
Периодический синдром, ассоциированный с рецептором фактора 
некроза опухоли

Канакинумаб Иларис 6

Болезнь Помпе Алглюкозидаза альфа Майозайм 21
Гипофосфатазия Асфотаза Альфа Стрензик 26
Мукополисахаридоз IV А Элосульфаза Альфа Вимизайм 47
Нейробластома Дунутуксимаб бета Unituxin, Isquette, Карзиба 57
Миодистрофия Дюшенна—Беккера Аталурен Трансларна 132
Муковисцидоз Ивакафтор+Лумакафтор Оркамби 234

Элексакафтор/Ивакафтор/Тезакафтор Трикафта/Кафтрио 91
Синдром короткой кишки Тедуглутид Ревистив/Гэттестив 53
Туберозный склероз Эверолимус Афинитор 67
Нейрональный цероидный липофусциноз 2-го типа Церлипоназа альфа Бринейра 1
Дефицит лизосомной кислой липазы Себелипаза альфа Кануба 32
Наследственные дистрофии сетчатки, вызванные биаллельными 
мутациями в гене RPE65

Воретиген непарвовек Лукстурна 6

Нейрофиброматоз 1-го типа Селуметиниб Коселуго 30
Гипер-IgD-синдром /синдром дефицита мевалонат-киназы Канакинумаб Иларис 9
Альфа-маннозидоз Велманаза альфа Ламзид 2
Пропионовая ацидемия Карглумовая кислота Карбаглу, Уцедан 3
Метилмалоновая ацидемия 3
Наследственный ангионевротический отек Ланаделумаб Такзайро 9
Хроническая воспалительная демиелинизирующая полиневропатия Иммуноглобулин человека нормальный Привиджен 2
Центральный гиповентиляционный синдром Стимулятор диафрагмального (френи-

ческого) нерва Марк IV
2

И т о г о… 2058

Та б л и ц а  3
Расходы Фонда «Круг добра» в части затрат на основную 

деятельность

Наименование расходов Сумма, руб.

Осуществление закупки не зарегистрированных в 
России лекарственных препаратов

4 564 781 280,53 
(законтрактовано)

3 462 760 915,20 
из них оплачено

Осуществление медицинской помощи детям с тя-
желым жизнеугрожающим или хроническим забо-
леванием, в том числе редким (орфанным) заболе-
ванием 53 013 226,04
Закупка зарегистрированных в России лекарст-
венных препаратов через ФКУ «Федеральный 
центр планирования и организации лекарственно-
го обеспечения граждан» Минздрава России 27 385 635 661,93
И т о г о: Средства для реализации дополнитель-
ного механизма организации и финансового обес-
печения оказания медицинской помощи детям с 
тяжелыми жизнеугрожающими и хроническими 
заболеваниями, в том числе редкими (орфанны-
ми) заболеваниями 30 901 409 803,17
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ющее фонду «Круг добра» закупать зарегистриро-
ванные в Российской Федерации лекарства до их 
ввода в гражданский оборот в течение 6 мес со дня 
государственной регистрации. Ранее незарегистри-
рованный препарат мог быть привезен в Россию по 
запросу любого благотворительного фонда за 
121 млн руб. Следовательно, Фонд «Круг добра» 
временно стал единственным фондом, имеющим 
право на приобретение «Золгенсмы» (до окончания 
государственной регистрации препарата).

Но по критериям, обозначенным выше, не все 
желающие пациенты могли получить одобрение на 
обеспечение «Золгенсмой». По данным критериям 
возрастной предел детей со спинальной мышечной 
атрофией — до 6 мес. По достижении 6-месячного 
возраста Фонд отказывает в лечении. Стоит отме-
тить, что производителем данного препарата срок 
установлен до 2 лет. В таких случаях, после отказа в 
получении лечения, родители больных детей вы-
нуждены самостоятельно искать альтернативные 
варианты приобретения «Золгенсмы», организуя 
сборы денежных средств, обращаясь в благотвори-
тельные организации и к зарубежным производите-
лям препарата.

Обсуждение
В 2020 г. в государственной программе помощи 

людям с редкими жизнеугрожающими заболевания-
ми числилось около 15 тыс. человек, а в программе 
«14 ВЗН» — более 230 тыс. В то же время авторы 
проекта «Если быть точным» (создан благотвори-
тельным фондом «Нужна помощь») указывают, что 
экспертные оценки сильно отличаются от офици-
альных [13]. Так, журнал «Rarus», который издает 
Всероссийское общество орфанных заболеваний, 
говорит о 2—7 млн людей с редкими болезнями в 
России [14].

Интересны для рассмотрения результаты анали-
тического отчета Центра стратегических разрабо-



Рис. 4. Результаты опроса 14 аналитиков — специалистов по орфанным заболеваниям Центра страте-
гических разработок [15] (в баллах).
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ток, который был посвящен анализу возможностей 
централизации закупок лекарств для пациентов с 
редкими заболеваниями за счет средств федераль-
ного бюджета [15]. Так, аналитики центра провели 
опрос среди 14 специалистов по орфанным заболе-
ваниям с целью проведения оценки проблемы в об-
ласти лечения (сопровождения орфанных заболева-
ний). Значимость проблемы оценивалась по шкале 
от 0 до 5, где 0 — это ее отсутствие, а 5 — очень вы-
сокая значимость (рис. 4).

Самая высокая значимость проблемы (на феде-
ральном и региональном уровнях) связана с отсут-
ствием запаса препаратов для вновь выявленных 
пациентов на случай перебоев в поставках. На вто-
ром месте по значимости определена проблема с от-
сутствием массового скрининга орфанных заболева-
ний (с незначительной разницей по уровням). На 
третьем месте респонденты определили проблему, 
связанную с недостаточным использованием теле-
медицины при оформлении документов на препара-
ты и дефицит специалистов, способных выявить за-
болевание и контролировать лечение (на федераль-
ном уровне ситуация менее критична). Кроме того, 
к явным проблемам (на двух уровнях) отнесено от-

сутствие конкретики включения в списки и исклю-
чения препаратов из списка, по которым идет фи-
нансирование. Задержка начала лечения по админи-
стративным причинам и необеспеченность лечени-
ем всех выявленных и нуждающихся пациентов 
определены как значимые проблемы на региональ-
ном уровне.

Аналитики проекта «Если быть точным» замеча-
ют, что диагностика в России орфанных болезней и 
доступность лечения пока недостаточны. Они при-
водят данные опроса пациентов, который в 2020 г. 
провело объединение «Фармпробег» совместно с 
центрами помощи пациентам с орфанными заболе-
ваниями «Дом редких», «Геном» и «Чтобы видеть!» 
[16]:

—около 70% российских орфанных пациентов 
не получают лекарств или получают их с пере-
боями;

—54% отметили, что провели в ожидании поста-
новки диагноза год и более (большинство ука-
зали в качестве причины низкий уровень под-
готовленности врачей).

Несовершенство системы организации лекар-
ственным обеспечением пациентов с орфанными 
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заболеваниями вынуждает таких пациентов и их 
близких решать проблемы лекарственного обеспе-
чения самостоятельно, прибегая к необходимости 
поиска и приобретения лекарственных средств, воз-
можно, даже за пределами Российской Федерации.

Заключение
Несмотря на то что в мире насчитывается около 

8 тыс. редких орфанных заболеваний, в Российской 
Федерации в информационном перечне редких за-
болеваний, который публикует Минздрав России, 
числится всего 273 заболевания. Можно заключить, 
что государственная статистика в России учитывает 
пациентов не по всем болезням из информационно-
го перечня Минздрава России, а только по 31 пози-
ции, которые входят в Перечень Правительства Рос-
сийской Федерации (17 заболеваний) и в федераль-
ную программу «14 ВЗН» (14 заболеваний).

Кроме того, цели ведения перечня орфанных за-
болеваний законодательством не установлены 
(ст. 44 регламентирует, что Перечень жизнеугрожа-
ющих и хронических прогрессирующих редких (ор-
фанных) заболеваний, приводящих к сокращению 
жизни граждан или их инвалидности, ведется в це-
лях лекарственного обеспечения).

Несмотря на законодательные нормы, предусма-
тривающие нормы, правила и положения, касающи-
еся лекарственного обеспечения граждан, страдаю-
щих заболеваниями, включенными в Перечень жиз-
неугрожающих и хронических прогрессирующих 
редких (орфанных) заболеваний, охват нуждающих-
ся пациентов ничтожно мал.

Обеспечение лекарственными препаратами по 
федеральной программе «14 ВЗН» испытывает де-
фицит финансирования, в связи с чем за последние 
5 лет участились случаи обращений от пациентов и 
пациентских организаций по поводу сбоев в реали-
зации права на получение лекарственных препара-
тов, несмотря на значительные усилия, которые бы-
ли направлены на реализацию и развитие про-
граммы.

Результаты исследования подтверждают, что в 
настоящее время организация лекарственного обес-
печения пациентов с орфанными заболеваниями 
несовершенна: имеют место сложность в учете чис-
ленности пациентов и отсутствие целостной систе-
мы льготного лекарственного обеспечения.

Существующие проблемы в обозначенной обла-
сти исследования вынуждают некоторых пациен-
тов с орфанными заболеваниями самостоятельно 
искать выходы для поиска и приобретения жизнен-
но необходимых препаратов.

Для преодоления выявленных проблем, по мне-
нию авторов, необходимо расширить Перечень 
жизнеугрожающих и хронических прогрессирую-
щих редких (орфанных) заболеваний, приводящих 
к сокращению продолжительности жизни граждан 
или их инвалидности, утвержденный постановле-
нием Правительства. Кроме того, требуется органи-
зация комплексного подхода к вопросам диагности-
ки и лечения редких заболеваний со стороны феде-

ральных органов власти и научного сообщества, об-
щественных и благотворительных организаций. Ре-
шение данной проблемы также позволит улучшить 
ситуацию с учетом пациентов с орфанными заболе-
ваниями.

Исследование не имело спонсорской поддержки.
Авторы заявляют об отсутствии конфликта интересов.
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