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ГречанинаГречанина ЕЕ..ЯЯ. . 
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ГеографияГеография больныхбольных, , которымкоторым оказанаоказана медикомедико--
генетическаягенетическая помощьпомощь вв ОбъединенииОбъединении ««ГенетикаГенетика»»

ОбщиеОбщие медицинскиемедицинские ии социальныесоциальные
проблемыпроблемы РЗРЗ

�� ОтсутствиеОтсутствие вв настоящеенастоящее времявремя вв УкраинеУкраине реальнойреальной статистическойстатистической
информацииинформации обоб РЗРЗ, , нене разработаныразработаны механизмымеханизмы ееее полученияполучения

ВВ ОбъединенииОбъединении функционируетфункционирует регистррегистр РЗРЗ ии ПрограммаПрограмма генетическогогенетического
мониторингамониторинга

�� ОтстутствиеОтстутствие доступныхдоступных методовметодов раннейранней диагностикидиагностики РЗРЗ вв большинствебольшинстве
медицинскихмедицинских учрежденийучреждений УкраиныУкраины

ВВ ОбъединенииОбъединении функционируетфункционирует системасистема раннейранней диагностикидиагностики РЗРЗ, , 
осуществляемаяосуществляемая экспертамиэкспертами--генетикамигенетиками вово всехвсех клиническихклинических

больницахбольницах ХарьковскогоХарьковского регионарегиона

�� ОтсутствиеОтсутствие качественнойкачественной научнойнаучной информацииинформации обоб РЗРЗ, , доступнойдоступной
широкомуширокому кругукругу специалистовспециалистов ии населениюнаселению

СС цельюцелью распространенияраспространения знанийзнаний выпускаютсявыпускаются информационныеинформационные листкилистки
длядля населениянаселения.. ВрачиВрачи--педиатрыпедиатры бесплатнобесплатно обеспеченыобеспечены последнимпоследним
изданиемизданием книгикниги.. ВоВо всевсе медикомедико--генетическиегенетические центрыцентры УкраиныУкраины
переданыпереданы электронныеэлектронные вариантыварианты переведеннойпереведенной монографиимонографии

ГГ. . ХоффманнаХоффманна попо метаболическимметаболическим болезнямболезням. . ПереведенПереведен нана русскийрусский языкязык
««VademekcumVademekcumMetabolicumMetabolicum»»



3

�� ОграниченнаяОграниченная доступностьдоступность качественногокачественного длительногодлительного лечениялечения больныхбольных
сс РЗРЗ

ДоступностьДоступность качественногокачественного лечениялечения длядля всехвсех выявляемыхвыявляемых РЗРЗ ((кромекроме
болезнейболезней накоплениянакопления ии некоторыхнекоторых АКАК--нарушенийнарушений) ) реализуетсяреализуется заза счетсчет
местногоместного бюджетабюджета. . ПланируетсяПланируется открытиеоткрытие КлиникиКлиники редкихредких болезнейболезней

�� ТяжелыеТяжелые социальныесоциальные последствияпоследствия РЗРЗ длядля обществаобщества ии семьисемьи

ПреодолеваютсяПреодолеваются частичночастично заза счетсчет взаимодействиявзаимодействия сс региональнойрегиональной властьювластью, , 
обеспечившейобеспечившей интеграциюинтеграцию медицинскоймедицинской генетикигенетики

вв городегороде--мегаполисемегаполисе ХарьковеХарькове ии ХарьковскойХарьковской областиобласти

�� ОтсутствиеОтсутствие достаточногодостаточного количестваколичества специалистовспециалистов высокоговысокого уровняуровня, , 
которыекоторые смоглисмогли быбы обеспечитьобеспечить качественнуюкачественную диагностикудиагностику РЗРЗ

КафедраКафедра медгенетикимедгенетики ХНМУХНМУ готовитготовит 100 100 специалистовспециалистов

длядля гг. . ХарьковаХарькова нана целевыхцелевых курсахкурсах

�� НаличиеНаличие экономическойэкономической неоправданностинеоправданности финансовыхфинансовых затратзатрат вв связисвязи сс
редкостьюредкостью заболеваниязаболевания

ЭкономическаяЭкономическая неоправданностьнеоправданность можетможет бытьбыть частичночастично преодоленапреодолена припри
совершенствованиисовершенствовании диагностикидиагностики стертыхстертых формформ, , генетическихгенетических нарушенийнарушений
взрослыхвзрослых ии созданиясоздания системысистемы диспансерногодиспансерного наблюдениянаблюдения заза семьямисемьями сс РЗРЗ

ОбследованиеОбследование новорожденныхноворожденных
гг.. ХарьковаХарькова ии областиобласти нана ФКУФКУ сс 1985 1985 годагода

℡℡ПоэтапноеПоэтапное введениевведение скринингаскрининга

новорожденнымноворожденным ПолтавскойПолтавской, , 

ЧерниговскойЧерниговской ии СумскойСумской областейобластей

℡℡℡℡℡℡℡℡ СкринингСкрининг былбыл обеспеченобеспечен

региональнымрегиональным управлениемуправлением

здравоохраненияздравоохранения..

МЕТОДЫМЕТОДЫ::

�������� бактериальноебактериальное ингибированиеингибирование

((методметод ГатриГатри) 1985 ) 1985 –– 1991 1991 гггг;;

�������� флюорометрическийфлюорометрический методметод сс

использованиемиспользованием микропланшетовмикропланшетов, , 

реактивыреактивы ««домашнегодомашнего»»

приготовленияприготовления

С 2005 года - Национальная
программа, Централизованная
поставка тест-систем “Neonatal 
Phenylalanine”, AniLabsystem
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ФКУФКУ ВГВГ

ХарьковХарьков--
скаяская
областьобласть

обследованообследовано 595751595751 180770180770

выявленовыявлено 7373 4040

ЧастотаЧастота 1:81611:8161 1:4519 1:4519 

ПолтавПолтав--
скаяская
областьобласть

обследованообследовано 258945258945 7229572295

ВыявленоВыявлено 5050 99

ЧастотаЧастота 1:51791:5179 1:8033 1:8033 

ЧерниговЧернигов--
скаяская
областьобласть

обследованообследовано 220086220086 4858648586

ВыявленоВыявлено 4343 99

ЧастотаЧастота 1:51181:5118 1:5398 1:5398 

СумскаяСумская
областьобласть

обследованообследовано 196601196601 5471054710

ВыявленоВыявлено 3434 55

ЧастотаЧастота 1:57821:5782 1:10942 1:10942 

СуммарноСуммарно обследованообследовано 12713391271339 356381356381

выявленовыявлено 200200 6464

ЧастотаЧастота 1:63571:6357 1:55681:5568

1:8161

1:5179 1:5118

1:5782

0

2

4

6

8

10

12

14

16

18

20

Харьковская Полтавская Черниговская Сумская

Частота ФКУ в регионе обследования

1:4519

1:8033

1:5398

1:10942

0

5

10

15

20

25

Харьковская Полтавская Черниговская Сумская

Частота ВГ в регионе обследования

ДинамикаДинамика скринингаскрининга новорожденныхноворожденных нана
ФКУФКУ,, гг. . ХарьковХарьков ии ХарьковскХарьковскаяая областобластьь

4

1

8

5

0

3

1

3

0

2

1

0

6

1

2

3

1

3

4

7

0

7

3

2

5

0

1

2

3

4

5

6

7

8

9

198
6
1987

1988
198

9
1990

1991
1992

1993
1994

1995
1996

1997
199

8
199

9
200

0
2001

200
2
200

3
200

4
2005

2006
2007

2008
2009

2010

16
87

9
29

39
0

31
64

7
30

49
6

27
19

9
27

92
1

25
19

0
24

75
5

20
02

3
20

13
8

19
19

2
21

19
1

21
00

6
19

46
2

19
42

7
19

10
7

20
71

5
21

62
1

21
55

7
22

46
9

24
00

5
25

30
5

26
85

7
27

32
7

26
24

5

0

5000

10000

15000

20000

25000

30000

35000

К
о
л
и
ч
ес

тв
о

 о
б
сл

ед
о
в
ан

н
ы

х

1986 1988 1990 1992 1994 1996 1998 2000 2002 2004 2006 2008 2010

Ежегодный мониторинг

выявления детей с ФКУ

Ежегодный мониторинг

обследованных на ФКУ
новорожденных



5

ОбщеечислопосещенийХСМГЦ
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УдельныйУдельный весвес различныхразличных формформ РЗРЗ, , 
выявленныхвыявленных вв ХСМГЦХСМГЦ вв 2011 2011 годугоду

0,060,0677РобиноваРобинова синдромсиндром

0,050,0566ПьераПьера--РобенаРобена синдромсиндром

0,010,0111ГГааллллеворденаевордена--ШпатцаШпатца синдромсиндром

0,110,111313БеквитаБеквита--ВидеманаВидемана синдромсиндром

2,442,44301301МоногенныеМоногенные болезниболезни неметаболическогонеметаболического генезагенеза
вв томтом числечисле::

0,210,212626БолезниБолезни накоплениянакопления

0,430,43
0,030,03

5353
44

ОрганическиеОрганические ацидурииацидурии
изиз нихних::
глутаровойглутаровой ацидурииацидурии

0,530,536666НарушенияНарушения метаболизмаметаболизма углеводовуглеводов

2,832,83350350МитохондропатииМитохондропатии

3,153,15

1,181,18

389389

146146

НарушениеНарушение обменаобмена аминокислотаминокислот
изиз нихних::
нарушениянарушения обменаобмена серосодержащихсеросодержащих аминокислотаминокислот

ОтносительноеОтносительное
кколичествооличество, %, %

АбсолютноеАбсолютное
количествоколичество

НаименованиеНаименование группыгруппы нарушенийнарушений

12 35612 356ВСЕГОВСЕГО ПАЦИЕНТОВПАЦИЕНТОВ СС ВРОЖДЕННОЙВРОЖДЕННОЙ ПАТОЛОГИЕЙПАТОЛОГИЕЙ

0,230,232828ГемигипертрофияГемигипертрофия

0,190,192424ВильямсаВильямса синдромсиндром

0,050,0566ВейляВейля--МарчезаниМарчезани синдромсиндром

0,020,0222ВанВан дердер ВудаВуда синдромсиндром

0,060,0677АнгельманаАнгельмана синдромсиндром

0,090,091111АльпортаАльпорта синдромсиндром

0,020,0233АазеАазе синдромсиндром

0,110,111313СотосаСотоса синдромсиндром

0,010,0111НогтейНогтей--надколенниканадколенника синдромсиндром

0,020,0222МалибреяМалибрея нанизмнанизм

0,080,081010КоккейнаКоккейна синдромсиндром

0,210,212626РассРассеелала--СильвераСильвера СиндромСиндром

0,030,0344СиндромСиндром СекеляСекеля

0,060,0688ОкулоОкуло--дентоденто--дигитальныйдигитальный синдромсиндром

0,040,0455РотоРото--лицелице--пальцевыйпальцевый синдромсиндром

ОтносительноеОтносительное
кколичествооличество, %, %

АбсолютноеАбсолютное
количествоколичество

НаименованиеНаименование группыгруппы нарушенийнарушений
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0,030,0344ЦельвегераЦельвегера синдромсиндром

0,080,081010ХолтаХолта--ОрамаОрама синдромсиндром

0,020,0233ХалерманаХалермана--ШтрайфаШтрайфа синдромсиндром

0,020,0233ТрихоТрихо--ринорино--фалангеальныйфалангеальный синдромсиндром

0,020,0233СмитаСмита--ЛемиЛеми--ОпицаОпица синдромсиндром

0,060,0688СетреСетре--ЧотсенаЧотсена синдромсиндром

0,060,0688РубинштейнаРубинштейна--ТейбиТейби синдромсиндром

0,010,0111ПрайфераПрайфера синдромсиндром

0,260,263232ПрадераПрадера--ВиллиВилли синдромсиндром

0,190,192323НунанНунан синдромсиндром

0,080,081010КорнелииКорнелии деде ЛангЛангее

0,020,0222КардиоКардио--ФациоФацио--КутанеальнийКутанеальний синдромсиндром

0,010,0111КомпаундКомпаунд--АнгельманаАнгельмана синдромсиндром, , экзостознаяэкзостозная болезньболезнь

0,130,131616ГольденхараГольденхара синдромсиндром

ОтносительноеОтносительное
количествоколичество, %, %

АбсолютноеАбсолютное
количествоколичество

НаименованиеНаименование группыгруппы нарушенийнарушений

ЗАЗА ПЕРЕЧИСЛЕННЫМИПЕРЕЧИСЛЕННЫМИ СОСТОЯНИЯМИСОСТОЯНИЯМИ
СКРЫВАЮТСЯСКРЫВАЮТСЯ РЕДКИЕРЕДКИЕ БОЛЕЗНИБОЛЕЗНИ::

��ПеринатальноеПеринатальное поражениепоражение ЦНСЦНС;;

�� резидуальнорезидуально--органическоеорганическое поражениепоражение ЦНСЦНС;;

�� ЗПМРЗПМР, , ЗРРЗРР;;

�� ЭпилепсияЭпилепсия;;

�� ДЦПДЦП;;

�� ферментопатияферментопатия ;;

�� ХромосомнаяХромосомная патологияпатология..
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ЧТОЧТО ЖЕЖЕ ОКАЗАЛОСЬОКАЗАЛОСЬ ПРИПРИ
УТОЧНЕНИИУТОЧНЕНИИ ДИАГНОЗАДИАГНОЗА??

�� МИТОХОНДРИАЛЬНЫЕМИТОХОНДРИАЛЬНЫЕ БОЛЕЗНИБОЛЕЗНИ
�� ДЕФИЦИТДЕФИЦИТ КАРНИТИНПАЛМИТОИЛКАРНИТИНПАЛМИТОИЛ--
ТРАНСФЕРАЗЫТРАНСФЕРАЗЫ ((ΙΙΙΙΙΙΙΙΙΙΙΙΙΙΙΙ););

�� НАРУШЕНИЯНАРУШЕНИЯ ЦИКЛАЦИКЛА МОЧЕВИНЫМОЧЕВИНЫ::
-- ДЕФИЦИТДЕФИЦИТ АРГИНАЗЫАРГИНАЗЫ ;;
�� ПАРАГИДРОКСИФЕНИЛУКСУСНАЯПАРАГИДРОКСИФЕНИЛУКСУСНАЯ АЦИДУРИЯАЦИДУРИЯ ;;
�� МЕТИЛМАЛОНОВАЯМЕТИЛМАЛОНОВАЯ АЦИДУРИЯАЦИДУРИЯ;;
�� ПРОПИОНОВАЯПРОПИОНОВАЯ АЦИДУРИЯАЦИДУРИЯ;;
�� НАРУШЕНИЕНАРУШЕНИЕ ОКИСЛЕНИЯОКИСЛЕНИЯ ЖИРНЫХЖИРНЫХ КИСЛОТКИСЛОТ СС
ДЛИННОЙДЛИННОЙ ЦЕПЬЮЦЕПЬЮ;;

�� ГЛУТАРОВАЯГЛУТАРОВАЯ АЦИДУРИЯАЦИДУРИЯ (1, 2 (1, 2 ТИПЫТИПЫ););
�� ТРИМЕТИЛКРОТОНИЛГЛИЦИНУРИЯТРИМЕТИЛКРОТОНИЛГЛИЦИНУРИЯ;;

�� GM1 GM1 ГАНГЛИОЗИДОЗГАНГЛИОЗИДОЗ;;
�� БОЛЕЗНЬБОЛЕЗНЬ АЛЬПЕРСААЛЬПЕРСА;;
�� БОЛЕЗНЬБОЛЕЗНЬ ГОШЕГОШЕ;;
�� МУТАЦИИМУТАЦИИ вв тт--РНКРНК--лейцинлейцин ии тт--РНКРНК--лизинлизин;;
�� ЛЕЙКОДИСТРОФИЯЛЕЙКОДИСТРОФИЯ;;
�� ГОМОЦИСТИНУРИЯГОМОЦИСТИНУРИЯ IIII ИИ IIIIII ТИПАТИПА;;
�� МИТОХОНДРИАЛЬНЫЕМИТОХОНДРИАЛЬНЫЕ БОЛЕЗНИБОЛЕЗНИ
�� НАРУШЕНИЕНАРУШЕНИЕ ОБМЕНАОБМЕНА ЖИРНЫХЖИРНЫХ КИСЛОТКИСЛОТ;;
�� ДЕФИЦИТДЕФИЦИТ ГЛЮТАТИОНСИНТЕТАЗЫГЛЮТАТИОНСИНТЕТАЗЫ ;;
�� НБОНБО ПУРИНОВПУРИНОВ:          :          

-- ДЕФИЦИТДЕФИЦИТ КСАНТИНОКСИДАЗЫКСАНТИНОКСИДАЗЫ;;
-- ДЕФИЦИТДЕФИЦИТ ГУАНИНАЦЕТАТГУАНИНАЦЕТАТ--

МЕТИЛТРАНСФЕРАЗЫМЕТИЛТРАНСФЕРАЗЫ;;
�� НБОНБО ПИРИМИДИНОВПИРИМИДИНОВ;;
�� ДЕФИЦИТДЕФИЦИТ ДИГИДРОПИРИМИДИНДИГИДРОПИРИМИДИН --
ДЕГИДРОГЕНАЗЫДЕГИДРОГЕНАЗЫ
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Врач-генетик, 
специализирующийся

на ведении детей с

наследственными дефектами

метаболизма

Родовспомогательное

учреждение

Врач-неонатолог,
педиатр

Скрининг-Центр
(лаборатория ХСМГЦ)

Невропатолог, психолог
Диетолог, врач УЗИ
Эндокринолог (ВГ)

Подтверждающая

лабораторная

диагностика

Ассоциация врачей генетиков

и семей, имеющих детей с ФКУ, ВГ

Взаимодей-
ствие с УОЗ

Регистрация

«позитивных»
результатов

в базу данных

Участие в

программах

контроля

качества

система

информиро-
вания
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ДвусторонняяДвусторонняя нейробластоманейробластома

ИхтиозИхтиоз
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СиндромСиндром ФранческеттиФранческетти

МитохондриальнаяМитохондриальная дисфункциядисфункция
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СиндромСиндром РеттаРетта нана фонефоне дефицитадефицита
фолатногофолатного циклацикла

видео
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НесовершенныйНесовершенный остеогенезостеогенез. . 
ДефицитДефицит фолатногофолатного циклацикла

ФеноменФеномен синтропиисинтропии –– современнаясовременная
особенностьособенность РЗРЗ

НесовершенныйНесовершенный остеогенезостеогенез. . 
ДефицитДефицит фолатногофолатного циклацикла
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СиндромСиндром ЭлерсаЭлерса--ДанлосаДанлоса сс нарушениемнарушением обменаобмена
серосодержащихсеросодержащих аминокислотаминокислот ии

мукополисахаридовмукополисахаридов..

ОбнаруженОбнаружен полиморфизмполиморфизм MTHFR G1793A, MTRR MTHFR G1793A, MTRR 
A66G A66G вв гетерозиготномгетерозиготном состояниисостоянии

МозаичнаяМозаичная формаформа синдромасиндрома
ШерешевскогоШерешевского--ТернераТернера. . 

ДефицитДефицит ферментовферментов фолатногофолатного циклацикла
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СемейныйСемейный случайслучай эпигенетическойэпигенетической болезниболезни..
ГипометилированиеГипометилирование ДНКДНК, , дефицитдефицит фолатногофолатного циклацикла, , нарушениенарушение
обменаобмена метионинаметионина ((мозаичнаямозаичная формаформа трисомиитрисомии попо 21 21 хромосомехромосоме, , 

хромосомныйхромосомный полиморфизмполиморфизм попо хромосомехромосоме 1). 1). ПолиморфизмыПолиморфизмы вв генахгенах
фолатногофолатного циклацикла: : MTHFRMTHFR 677 677 CC//TT вв гетерозиготномгетерозиготном состояниисостоянии, , MTRRMTRR

66 66 GG вв гомозиготномгомозиготном состояниисостоянии

МиотоническаяМиотоническая дистрофиядистрофия. . 
ДефицитДефицит ферментовферментов фолатногофолатного циклацикла
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ЭпигенетическаяЭпигенетическая болезньболезнь: : нарушениенарушение обменаобмена
гликопротеидовгликопротеидов ((дефектдефект посттрансляционнойпосттрансляционной

модификациимодификации лизосомальныхлизосомальных ферментовферментов). ). НарушениеНарушение
обменаобмена фолатногофолатного циклацикла ((полиморфизмполиморфизм 6666AA→→GG (122(122ММ) ) вв
генегене MTRRMTRR вв гетерозиготномгетерозиготном состояниисостоянии). ). ХромосомныйХромосомный

полиморфизмполиморфизм: 46, : 46, ХХYY, 14 , 14 ррs+s+..

АнтенатальнаяАнтенатальная гибельгибель двухдвух детейдетей. . ДефицитДефицит ферментовферментов
фолатногофолатного циклацикла. . ТромбозТромбоз сосудовсосудов маткиматки припри 33--йй

беременностибеременности. . ЛечениеЛечение. . РождениеРождение здоровогоздорового ребенкаребенка
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ОбследованиеОбследование учениковучеников гимназиигимназии имим. . КороленкоКороленко выявиловыявило
большоебольшое числочисло РЗРЗ. . ОбъединениеОбъединение опекаетопекает гимназиюгимназию

MNGJEMNGJE --синдромсиндром
((митохондриальнаямитохондриальная нейронейро--желудочножелудочно--

кишечнаякишечная энцефалопатияэнцефалопатия))
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МукополиМукополиcacaхаридозхаридоз, I , I типтип. . 
((синдромсиндром ГурлерГурлер))

MELAS MELAS СиндромСиндром

ПроведенПроведен полныйполный сиквенссиквенс мтДНКмтДНК. . 

НайденыНайдены мутациимутации 14470T/C14470T/C, , 14766C/T14766C/T, , 15326A/G15326A/G
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Синдром Цельвегера. 
Гомоцистинурия II типа

МозаичнаяМозаичная формаформа синдромасиндрома ШершевскогоШершевского--ТернераТернера (46(46, XX/45, X, XX/45, X). ). 
НедеффиренцированнаяНедеффиренцированная формаформа мукополисахаридозамукополисахаридоза. . ВторичнаяВторичная

митохондриопатиямитохондриопатия ((полиморфизмыполиморфизмы 8697G/A, 8860G 8697G/A, 8860G вв генегене тРНКтРНК--лизинлизин). ). 
ГетерозиготныйГетерозиготный компаундкомпаунд ((MTHFR, MTRRMTHFR, MTRR ))
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ГородскаяГородская АссоциацияАссоциация
профессионаловпрофессионалов--генетиковгенетиков ии семейсемей, , 
имеющихимеющих детейдетей сс фенилкетонуриейфенилкетонурией

НЕОТЛОЖНЫЕНЕОТЛОЖНЫЕ ДЕЙСТВИЯДЕЙСТВИЯ

1.1. РазработатьРазработать нормативныенормативные документыдокументы..
2.2. ВвестиВвести генетическийгенетический мониторингмониторинг РЗРЗ..
3.3. РазработатьРазработать ии принятьпринять КонцепциюКонцепцию ии
ЦелевуюЦелевую ГосударственнуюГосударственную
программупрограмму ««РедкиеРедкие болезниболезни»»..

4.4. ОткрытьОткрыть клиникуклинику редкихредких болезнейболезней..
5.5. ЗакончитьЗакончить материальноматериально--техническоетехническое
обеспечениеобеспечение ЦентраЦентра редкихредких болезнейболезней..

6.6. ЗавершитьЗавершить созданиесоздание системысистемы OnOn--lineline
длядля консультацийконсультаций ии конференцийконференций..
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7.7. ОткрытьОткрыть государственнуюгосударственную горячуюгорячую
линиюлинию длядля оказанияоказания информационнойинформационной
поддержкиподдержки семьямсемьям сс РЗРЗ..

8.8. ОбеспечитьОбеспечить индивидуальныйиндивидуальный выборвыбор
методовметодов пожизненногопожизненного лечениялечения РЗРЗ
метаболическойметаболической природыприроды..

9.9. ПовыситьПовысить эффективностьэффективность
преконцепционнойпреконцепционной профилактикипрофилактики средисреди
населениянаселения, , каккак методаметода первичнойпервичной
профилактикипрофилактики..

10.10. ПовыситьПовысить ответственностьответственность
родителейродителей заза качествокачество подготовкиподготовки кк
репродуктивнойрепродуктивной функциифункции семьисемьи..

11.11. СформироватьСформировать общественноеобщественное
мнениемнение оо социальнойсоциальной значимостизначимости
лечениялечения РЗРЗ..

12.12. ПривлечьПривлечь СМИСМИ, , общественныеобщественные
организацииорганизации ии социальнуюсоциальную
рекламурекламу..

13.13. ПоддержатьПоддержать родительскиеродительские
ассоциацииассоциации, , интегрироватьинтегрировать ихих
взаимодействиевзаимодействие сосо специалистамиспециалистами..
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ЕДИНСТВЕННЫЙЕДИНСТВЕННЫЙ
ВЫХОДВЫХОД

КОНЦЕНТРАЦИЯКОНЦЕНТРАЦИЯ УСИЛИЙУСИЛИЙ
ГОСУДАРСТВАГОСУДАРСТВА, , СПЕЦИАЛИСТОВСПЕЦИАЛИСТОВ
ИИ АССОЦИАЦИЙАССОЦИАЦИЙ СЕМЕЙСЕМЕЙ СС РЗРЗ ВВ

СОЗДАНИИСОЗДАНИИ СИСТЕМЫСИСТЕМЫ
ОКАЗАНИЯОКАЗАНИЯ ПОМОЩИПОМОЩИ БОЛЬНЫМБОЛЬНЫМ

СС РЕДКИМИРЕДКИМИ ((ОРФАННЫМИОРФАННЫМИ) ) 
ЗАБОЛЕВАНИЯМИЗАБОЛЕВАНИЯМИ ВВ УКРАИНЕУКРАИНЕ

ЯЯ голосуюголосую ««ЗАЗА»»!!
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ЭффектыЭффекты реабилитацииреабилитации

««СвятоеСвятое семействосемейство»»

До дієтотерапії Після дієтотерапії
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СиндромСиндром МаккьюнаМаккьюна--ОлбрайтаОлбрайта

ПослеПосле 10 10 летлет реабилитацииреабилитации родилисьродились двоедвое здоровыхздоровых детейдетей ––
СофияСофия ии ОскарОскар

ПримерПример международноймеждународной интеграцииинтеграции
ЧерниговЧернигов--ХарьковХарьков--ЛондонЛондон
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РЕЗОЛЮЦІЯРЕЗОЛЮЦІЯ ((проектпроект))
ФорумуФоруму ««РАЗОМРАЗОМ ЗАРАДИЗАРАДИ ДІТЕЙДІТЕЙ»»,,
присвяченогоприсвяченого проблемампроблемам рідкіснихрідкісних
захворюваньзахворювань, , харчуванняхарчування іі етичниметичним

проблемампроблемам, , 
якяк глобальнимглобальним складовимскладовим якостіякості життяжиття

2828--29 29 лютоголютого 2012 2012 рокуроку,,
ХарківХарків, , УкраїнаУкраїна

2828--29 29 лютоголютого 2012 2012 рокуроку уу містімісті ХарковіХаркові відбувсявідбувся
ФорумФорум ««РАЗОМРАЗОМ ЗАРАДИЗАРАДИ ДІТЕЙДІТЕЙ»»,,

організованийорганізований ХарківськимХарківським національнимнаціональним медичниммедичним
університетомуніверситетом,,

УкраїнськимУкраїнським інститутомінститутом кліничноїкліничної генетикигенетики ХНМУХНМУ,,
ХарківськимХарківським спеціалізованимспеціалізованим медикомедико--генетичнимгенетичним центромцентром

заза участюучастю ХарківськогоХарківського благодійногоблагодійного фондуфонду
««ДітиДіти зізі спінальноюспінальною мм''язовоюязовою атрофієюатрофією»», , 

ХарківськогоХарківського благодійногоблагодійного фондуфонду ««МуковісцидозМуковісцидоз»»
((асоціаціїасоціації батьківбатьків дітейдітей--інвалідівінвалідів, , хвориххворих нана муковісцидозмуковісцидоз), ), 
асоціаційасоціацій батьківбатьків дітейдітей зз рідкіснимирідкісними захворюваннямизахворюваннями, , 

законодавцямизаконодавцями, , 
представникамипредставниками МіністерстваМіністерства охорониохорони здоровздоров’’яя УкраїниУкраїни, , 

фармацевтичнимифармацевтичними компаніямикомпаніями..

ФорумФорум пройшовпройшов заза підтримкипідтримки РадиРади національноїнаціональної безпекибезпеки тата
оборониоборони УкраїниУкраїни..
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УчасникиУчасники ФорумуФоруму згоднізгодні, , щощо ““ РідкісніРідкісні захворюваннязахворювання”” –– цеце
захворюваннязахворювання, , якіякі несутьнесуть уу собісобі загрозузагрозу длядля життяжиття абоабо хронізаціюхронізацію
прогресуючогопрогресуючого захворюваннязахворювання. . БезБез лікуваннялікування –– ціці захворюваннязахворювання
призводятьпризводять додо смертісмерті абоабо додо інвалідизаціїінвалідизації хворогохворого. . ЦіЦі захворюваннязахворювання маютьмають
поширеністьпоширеність середсеред населеннянаселення 5 5 нана 1010 000 (000 (абоабо 1 1 нана 2000) (2000) (РекомендаціїРекомендації РадиРади
ЄвропиЄвропи 08.06.2009 08.06.2009 зз дійдій уу сферісфері РідкіснихРідкісних захворюваньзахворювань 2009/C 151/02).2009/C 151/02).

УчасникиУчасники ФорумуФоруму зазначаютьзазначають, , щощо вв країнікраїні діагностованодіагностовано значнузначну
кількістькількість РЗРЗ ((хворобихвороби накопиченнянакопичення, , вв томутому числічислі, , мукополісахаридозимукополісахаридози, , 
нейродегенеративнінейродегенеративні захворюваннязахворювання, , хворобахвороба ГошеГоше, , хворобахвороба ПомпеПомпе; ; 
мітохондріальнімітохондріальні хворобихвороби, , епігенетичніепігенетичні хворобихвороби, , онкогенетичніонкогенетичні синдромисиндроми; ; 
нервовонервово--мм’’язовіязові хворобихвороби ((спінальнаспінальна мм’’язоваязова атрофіяатрофія, , мм’’язоваязова дистрофіядистрофія); ); 
муковісцидозмуковісцидоз; ; органічніорганічні ацидуріїацидурії; ; епігенетичніепігенетичні хворобихвороби, , онкогенетичніонкогенетичні
синдромисиндроми, , порушенняпорушення окисленняокислення жирнихжирних кислоткислот), ), фенілкетонуріяфенілкетонурія тата іншіінші
порушенняпорушення метаболізмуметаболізму амінокислотамінокислот. . НезважаючиНезважаючи нана незначнунезначну цифруцифру длядля
кожногокожного рідкісногорідкісного захворюваннязахворювання, , вв обсягахобсягах ДержавиДержави цеце можеможе означатиозначати
багатобагато тисячтисяч пацієнтівпацієнтів, , щощо нене отримуютьотримують адекватноїадекватної допомогидопомоги..

УчасникиУчасники ФорумуФоруму зазначаютьзазначають, , щощо рідкіснірідкісні захворюваннязахворювання, , якіякі ранішераніше
вважалисявважалися некурабельниминекурабельними, , сьогоднісьогодні успішноуспішно лікуютьсялікуються. . НавітьНавіть тіті формиформи, , 
якіякі ранішераніше вважалисявважалися сублетальнимисублетальними іі летальнимилетальними, , припри ранньомуранньому
виявленнівиявленні можутьможуть піддаватисяпіддаватися корекціїкорекції зз повноюповною абоабо частковоючастковою
реабілітацієюреабілітацією хвориххворих припри умовіумові лікуваннялікування нана протязіпротязі життяжиття. . ЦеЦе дозволяєдозволяє
повернутиповернути вв суспільствосуспільство фізичнофізично-- іі соціальносоціально -- адаптованихадаптованих, , працездатнихпрацездатних
людейлюдей..

УчасникиУчасники ФорумуФоруму усвідомлюютьусвідомлюють, , щощо відвід досягненьдосягнень наукинауки, , спільнихспільних
дійдій державидержави медиківмедиків, , батьківбатьків тата суспільствасуспільства вв ціломуцілому, , значноюзначною міроюмірою
залежитьзалежить якяк здоровздоров''яя націїнації, , тактак іі життяжиття пацієнтівпацієнтів зз рідкіснимирідкісними
захворюваннямизахворюваннями. . УчасникиУчасники маютьмають метумету обоб''єднатиєднати творчийтворчий потенціалпотенціал длядля
поглибленняпоглиблення знаньзнань, , обмінобмін досвідомдосвідом, , розробкирозробки шляхівшляхів впровадженнявпровадження
найсучаснішихнайсучасніших методівметодів лікуваннялікування, , діагностикидіагностики тата профілактикипрофілактики рідкіснихрідкісних
захворюваньзахворювань, , ініціюватиініціювати змінизміни додо законодавствазаконодавства УкраїниУкраїни длядля вирішеннявирішення
цихцих питаньпитань..

УчасникиУчасники ФорумуФоруму звернулизвернули увагуувагу законодавцівзаконодавців, , суспільствасуспільства, , 
професіоналівпрофесіоналів нана тете, , щощо недосконаланедосконала нормативнонормативно--правоваправова базабаза, , державнодержавно--
статистичнийстатистичний облікоблік ((відсутністьвідсутність реєструреєстру рідкіснихрідкісних захворюваньзахворювань), ), 
відсутністьвідсутність системногосистемного підходупідходу додо лікуваннялікування тата забезпеченнязабезпечення лікарськимилікарськими
засобамизасобами хвориххворих нана рідкіснірідкісні захворюваннязахворювання нене дозволяютьдозволяють забезпечитизабезпечити
праваправа значногозначного прошаркупрошарку суспільствасуспільства, , щощо потребуєпотребує допомогидопомоги..

УчасникиУчасники ФорумуФоруму зазначаютьзазначають, , щощо суспільствосуспільство, , якеяке нене знайомезнайоме зз
проблемоюпроблемою рідкіснихрідкісних захворюваньзахворювань, , потребуєпотребує освітніхосвітніх заходівзаходів, , метоюметою якихяких
станестане усвідомленняусвідомлення нимним рівнихрівних правправ пацієнтівпацієнтів зз рідкіснимрідкісним захворюваннямзахворюванням
нана інклюзивнуінклюзивну освітуосвіту, , працюпрацю, , нана участьучасть уу трудовійтрудовій діяльностідіяльності тата
суспільномусуспільному життіжитті, , нана розкриттярозкриття особистогоособистого потенціалупотенціалу..



29

УУ підсумкупідсумку, , учасникиучасники ФорумуФоруму
пропонуютьпропонують::

1.1.СтворитиСтворити протягомпротягом двохдвох місяцівмісяців ((додо 1 1 
травнятравня 2012 2012 рокуроку) ) припри МОЗМОЗ УкраїниУкраїни
ЕкспертнуЕкспертну РадуРаду попо рідкіснимрідкісним
захворюваннямзахворюванням, , додо складускладу якоїякої
включитивключити лікарівлікарів--спеціалістівспеціалістів, , 
науковцівнауковців, , економістівекономістів, , представниківпредставників
батьківськихбатьківських асоціаційасоціацій, , представниківпредставників
бізнесубізнесу зз метоюметою розробкирозробки законодавчихзаконодавчих
актівактів УкраїниУкраїни додо потребпотреб хвориххворих зз
рідкіснимирідкісними захворюваннямизахворюваннями..

2. 2. ФорумФорум рекомендуєрекомендує ((зокремазокрема) ) делегуватиделегувати
додо ЕкспертноїЕкспертної РадиРади

−− відвід науковцівнауковців: : 
професорпрофесор ГречанінаГречаніна ОО..ЯЯ.,.,
професорпрофесор ФроловаФролова ТТ..ВВ.;.;

−− відвід лікарівлікарів::
ГречанінаГречаніна ЮЮ..ББ..
ОзероваОзерова ЛЛ..СС..
ЗдибськаЗдибська ОО..ПП..
МолоданМолодан ЛЛ..ВВ..
ПасічникПасічник ОО..ВВ..
ЄрмолаєвЄрмолаєв ММ..ММ..
ШатілШатілллоо АА..ВВ..

−− відвід фармацевтичнихфармацевтичних компанійкомпаній::
СергієнкоСергієнко СС..ВВ..
ГубановаГубанова ІІ..ЗЗ..
РовнінаРовніна ОО..ПП..

−− відвід пацієнтськихпацієнтських організаційорганізацій::
МатюшенкоМатюшенко ВВ..ММ..
БоцюраБоцюра ОО..АА..
КулешаКулеша ТТ. . ГГ..
ЛашкоЛашко КК..
ВасиленкоВасиленко АА..
ЗолотихЗолотих ПП..ББ..
ПузіковаПузікова АА..ВВ..
ДроньДронь ОО..ОО..
ПопаденецьПопаденець ЛЛ..ІІ..
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3. 3. ВизначитиВизначити статусстатус хвориххворих зз рідкіснимирідкісними
((орфаннимиорфанними) ) захворюваннямизахворюваннями шляхомшляхом
вдосконаленнявдосконалення правовоїправової базибази..

4. 4. ТерміновТерміновоо створитистворити
загальнодержавнийзагальнодержавний реєстрреєстр РЗРЗ..

5. 5. ВідкритиВідкрити нана базібазі ХарківськогоХарківського
спеціалізованогоспеціалізованого медикомедико--генетичногогенетичного
центруцентру ВсеукраїнськийВсеукраїнський центрцентр рідкіснихрідкісних
хворобхвороб МОЗМОЗ УкраїниУкраїни зз клінікоюклінікою длядля
пацієнтівпацієнтів зз рідкіснимирідкісними
захворюваннямизахворюваннями..

66. . ЗабезпечЗабезпечитиити аптечнаптечнуу мережмережуу
лікувальнимилікувальними препаратамипрепаратами
((харчуваннямхарчуванням)) длядля РЗРЗ..

ВраховуючиВраховуючи високувисоку соціальнусоціальну значущістьзначущість
проблемипроблеми РЗРЗ тата необхідністьнеобхідність залученнязалучення
багатьохбагатьох МіністерствМіністерств тата вибудовивибудови новоїнової
інноваційноїінноваційної політикиполітики, , требатреба присвятитиприсвятити темітемі
рідкіснихрідкісних захворюваньзахворювань спеціальнеспеціальне засіданнязасідання
РадиРади національноїнаціональної безпекибезпеки УкраїниУкраїни..

НаправитиНаправити РезолюціюРезолюцію ФорумуФоруму

ПрезидентуПрезиденту УкраїниУкраїни,,
уу ВерховнуВерховну РадуРаду УкраїниУкраїни,,
КабінетКабінет МіністрівМіністрів УкраїниУкраїни,,
уу МіністерствоМіністерство охорониохорони здоровздоров’’яя УкраїниУкраїни, , вв
АкадеміюАкадемію медичнихмедичних наукнаук УкраїниУкраїни..

ВІДВІД ІМЕНІІМЕНІ ОРГКОМІТЕТУОРГКОМІТЕТУ ФОРУМУФОРУМУ
професорпрофесор ГречанінаГречаніна ОО..ЯЯ. . 

МатюшенкоМатюшенко ВВ..ММ..
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СПАСИБОСПАСИБО ЗАЗА ВНИМАНИЕВНИМАНИЕ!!


