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1. ПРОБЛЕМА ПАЦИЕНТОВ С РЕДКИМИ ЗАБОЛЕВАНИЯМИ В УКРАИНЕ

Виталий Матюшенко, 
Президент Фонда “Дети СМА” 

2. Понятие редкости заболевания
1 Редкая болезнь - болезнь, которая редко встречается в общей популяции населения, угрожает жизни или хронически прогрессирует, приводит к смерти или инвалидности. По утвержденным международным нормативам порог отнесения того или иного заболевания к редким приходится на частоту менее 1 из 2000 граждан (одобрено программой по редким заболеваниям 1999-2003, Правилами (EC) 141/2000) [2]. Прежде всего, необходимо понимать, что редкие болезни могут затронуть любую семью, в любое время. Это не только “что-то ужасное, что случается с другими людьми”. Это - очень жестокая действительность, которая может случиться с любым, имеющим ребенка, или в своей собственной жизни. Эта терминология, которая только подчеркивает редкость, немедленно создает дистанцию между “слабыми людьми, у кого случилось что-то столь ужасное” и огромным большинством граждан, которые чувствуют себя защищенными низкой распространенностью редких заболеваний.
2. СМА – редкое генетическое заболевание, поражающее каждого из 6000 новорожденных. Каждый 40 житель является носителем гена, вызывающего СМА, которая затрагивает, невзирая на пол, национальность и возраст. Только каждый второй новорожденный, диагностированный со СМА, встретит свой второй день рождения. По приблизительным оценкам (точной статистики не существует) встречаемость СМА составляет один на 6000 новорожденных. К сожалению, эпидемиологические данные, которые являются доступными, неадекватны для большинства редких болезней, чтобы дать точную картину. Зачастую, эти данные относительно количества пациентов с определенной редкой болезнью не отражены в базах данных, т.к. много редких болезней суммированы как “другие эндокринные и метаболические нарушения” и как следствие, с немногими исключениями, трудно оценить количество людей с редкой болезнью. 

3. В Украине законов, отражающих статус редких заболеваний нет, как, впрочем, нет и самого определения "редких заболеваний". Сегодня не существует лечения для 6000-8000 редких заболеваний, 75% которых затрагивают пациентов детского возраста. Препятствия, которые нас сопровождают – отсутствие нормативно-правового поля, финансирования, научных исследований. 
Отсутствие для большинства редких заболеваний современных регистров больных, обеспечивающих полноценную обратную связь и мониторирование текущей ситуации. 

Ограниченность или отсутствие возможностей для диагностики большинства редких заболеваний и, как следствие, низкая выявляемость и запаздывание с началом лечения, приводящие часто к необратимым последствиям. 

Отсутствие единых протоколов и стандартов ведения больных по большинству заболеваний. 

Отсутствие регистра медицинских учреждений, в которых есть условия для диагностики, лечения, реабилитации таких заболеваний, а так же специалистов, имеющих опыт в этих областях.
3. Государственная позиция в вопросе о редких заболеваниях.

1. За прошлые несколько лет, многие государства Европы начали планирование и развитие собственных Программ для Редких Болезней. 
4. Что может дать национальная Программа по редким заболеваниям?

Ее принятие означает, что для пациентов будут соблюдены жизненно важные принципы:

· гарантию того, что редкие болезни соответственно классифицированы

· будет увеличен объем научных исследований в области редких болезней

· будут созданы Центры Экспертизы, установлена их связь и участие в национальной и Европейской Сети

· будет организована диагностика на европейском уровне

· будет дана всесторонняя оценка препаратов для редких заболеваний (орфанных препаратов)

· будут вовлечены пациенты (их представители) на всех стадиях процесса принятия решений

· гарантию устойчивости инфраструктур, развитых для редких заболеваний 

5. Почему необходимы исследования редких болезней?

1. Существуют неоспоримые моральные, научные, экономические причины для проведения исследования в редких заболеваниях. Пациенты с редкими заболеваниями имеют такие же права, как и любой другой пациент на здоровье и на реалистические надежды на новейшее лечение.

2. Исследования в редких болезнях могут привести к терапевтическим выгодам для более общих болезней. «Редкая Болезнь» может служить моделью для более общих условий, т.к сложность редких болезней часто требует мультидисциплинарных, инновационных подходов. Новые инструменты, методы и медицинские продукты часто развивались из исследований относительно редкого заболевания и зачастую применялись в другой, более общей болезни, таким образом здесь очевидна польза и для более широкого круга пациентов. Как только препарат доказывает ценность против одной болезни, он может быть проверен против других болезней 
3. И, конечно же, исследования редких болезней благоприятны для экономики – они  могли бы сэкономить миллионы бюджетных средств в конечном счете.

6. Потребность финансирования.

Исследование относительно редких болезней требует наднациональную инфраструктуру, длительные проекты и длительный подход. В условиях, когда из-за редкости болезней, и, таким образом, ограниченного к ним коммерческого интереса, маловероятно, что частный спонсор принял бы длительное финансирование, необходимое хотя бы для одной редкой болезни. Поэтому такие исследования, в том числе, биобанки, базы данных, реестры, должны достаточно финансироваться в рамках долгосрочных научно-исследовательских работ на государственном уровне.

7.Выводы.
Нынешние действия государственных структур остаются нескоординированными и бессистемными в условиях отсутствия единой национальной Программы по редким заболеваниям. К сожалению, за жизнь и здоровье своих детей борются только их родители, которые оказались заложниками несовершенства законодательства и неповоротливости бюрократической машины.
Мы осознаем, что от совместных действий Государства и родителей, достижений науки, в значительной степени зависит жизнь пациентов с редкими заболеваниями, повышение эффективности диагностики и терапии редких болезней возможно только в рамках широкого международного сотрудничества и обмена информацией.
Таким образом, через установление среди приоритетных вопросов в системе государственного медицинского обеспечения, социальной защиты вопроса Редких Заболеваний, необходимо

1. объединить потенциал Государства, научных учреждений, организаций пациентов, международный опыт для углубления разработки путей внедрения современных методов лечения, диагностики и профилактики 

2. содействовать на государственном уровне процессу разработки и утверждению мероприятий, направленных на создание «Национальной Программы редких заболеваний».

Эти утверждения скрывают под собой огромный пласт проблем, решение которых требует безотлагательного решения с с общей координацией работы со стороны ведущих НИИ.
