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Медицинская	помощь	пациентам	
с	орфанными	заболеваниями

12_ГБУЗ	«Морозовская	ДГКБ	ДЗМ»
Витковская	Ирина	Петровна

Создание	Референс-центра	для	оказания	всех	видов,	
форм	и	условий	медицинской	помощи	детям	с	
наследственными	заболеваниями,	генетическими	
отклонениями,	орфанными	и	другими	редкими	
заболеваниями	в	Москве



Колтунов	Игорь	Ефимович
Главный	внештатный	
специалист	педиатр	Департамента	
здравоохранения	города	Москвы,	
д.м.н.,	профессор,	
заслуженный	врач	РФ

Петряйкина Елена	Ефимовна
Главный	внештатный	специалист	
детский	эндокринолог	
Департамента	здравоохранения	
города	Москвы,	д.м.н.

Печатникова Наталья	Леонидовна
Руководитель	Референc-центра	
врожденных		наследственных	
заболеваний,	генетических	отклонений,	
орфанных и	других	редких	заболеваний

Шестопалова	Елена	Андреевна
заведующий	Медико-генетического	
отделения	(Московский	центр	
неонатального	скрининга)		ГБУЗ	
«Морозовская	ДГКБ	ДЗМ»

Буллих Артем	Владимирович
заведующий	лабораторией	
ГБУЗ	«Морозовская	ДГКБ	ДЗМ»

Витковская	Ирина	Петровна	
заведующий	организационно-
методическим	отделом	по	
педиатрии	г.Москвы	
ГБУ	«НИИ	ОЗММ	ДЗМ»

Коллектив
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Проблема	орфанных	заболеваний	– это	проблема	Государства	и	семьи

Актуальность
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• проявляются	в	любом	возрасте
• имеют	разнообразный		симптомокомплекс	клинических	проявлений
• различные	нозологические	группы/формы

Редкие	(орфанные)	заболевания	(1:10	000	)
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Эффективность
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Недостаточности	биотинидазы	
(летальный	исход	на	1	году	жизни	или	
инвалидность)

Лечение одного	ребенка	в	год	
– 100	000	рублей

Без	лечения:	(реанимация	- около	15	
недель	в	год	с	целью	купирования	
эпилептических	статусов,	
пожизненная	антиэпилептическая	
терапия,	средства	реабилитации).	

Лечение	симптомокомплекса	детский	
церебральный	паралич	(присутствует	у	
больных	с	недостаточностью	
биотинидазы)	- 1	079	500	рублей.

Средняя	стоимость	анализа	на	
наследственные	болезни	обмен	
– 1000	рублей
Число	новорожденных	в	2016	году	–
143390	чел.
Затраты	при	массовом	исследовании	
– 143	390	000	рублей

Проведено	исследований	в	2016	году	
(при	сочетании	клинических	
симптомов)	– 2512
Затраты	по	программе	селективного	
скрининга	– 2	512	000	рублей

Экономический	эффект	
(оценочно)	

=	140	878	000	рублей



Новизна

9

КАКГДЕКТО?



Новизна
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КАКГДЕКТО!
ВРАЧИ	-
СПЕЦИАЛИСТЫ

Педиатр,	Генетик,	
Невролог,	Нефролог,	
Гематолог,	Ревматолог
Гастроэнтеролог,	
Пульмонолог,	Детский	
онколог,	Детский	
эндокринолог,	Детский	
кардиолог	и	др

МЕДИЦИНСКАЯ	
ОРГАНИЗАЦИЯ

Формы	
•Экстренная
•Неотложная
•Плановая

РИНЦИП
«ОДНОГО	ОКНА»

МНОГОПРОФИЛЬНАЯ	МУЛЬТИДИСЦИПЛИНАРНАЯ	
КОМАНДА
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1.	Формирование	
регистров	
2.	Формирование	
потребности	для	
централизованной	
закупки
3.	Выдача	в	Аптечных	
пунктах	ГБУЗ	«ЦЛО	ДЗМ»

МНОГОПРОФИЛЬНАЯ	МУЛЬТИДИСЦИПЛИНАРНАЯ	
КОМАНДА



Новизна
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Централизованная	
лаборатория		

по	программе	
Неонатального	

скрининга

Медицинская	услуга

«Консультация	
врача-генетика	

для	родителей	детей	с	
хромосомными	
заболеваниями	и	
врожденными	
аномалиями»



Многопрофильная	
медицинская	
организация	

Оригинальность
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Референс-центр	врожденных	и	
наследственных	заболеваний,	генетических	
отклонений,	орфанных	и	других	редких	
заболеваний



Центр	орфанных	и	
других	редких	заболеваний

Многопрофильная	
медицинская	
организация	

Оригинальность
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Референс-центр	врожденных	и	
наследственных	заболеваний,	генетических	
отклонений,	орфанных	и	других	редких	
заболеваний

специализированная	
медицинская помощь	



Медико-генетическое	отделение	
(Московский	Центр	неонатального	

скрининга)

Центр	орфанных	и	
других	редких	заболеваний

Раннее	выявление	врожденных	и	
наследственных	заболеваний

Неонатальный
скрининг

• Генетик
• Гематолог
• Педиатр
• Пульмонолог

• Детский	онколог
• Детский	эндокринолог
• Гастроэнтеролог
• Невролог	и	пр.

Многопрофильная	
медицинская	
организация	

Оригинальность
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Референс-центр	врожденных	и	
наследственных	заболеваний,	генетических	
отклонений,	орфанных	и	других	редких	
заболеваний

специализированная	
медицинская помощь	

первичная	медико-санитарная	
медицинская	помощь	

Динамическое	
наблюдение

Консультативная	
помощь

Селективный	
скрининг



Профилактика
(неонатальный	
и	селективный	

скрининг)
Диагностика
Лечение

Впервые	
в	России	

диагностированы	
пациенты	с	

недостаточность	CPS1 из	
группы	нарушения	цикла	

мочевины,	
недостаточность	СOX10	из	
группы	митохондриальных	
заболеваний,	синдром	

микроцефалии	с	
капиллярными	

мальформациями

Впервые	
в	мире	

выявлен	пациент,	с	
митохондриальным

заболеванием	
(фенотип	

митохондриального	
заболевания,		
вызванного	

мутациями	в	гене	
DNA2 у	детей)

Оригинальность
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1. Научные	статьи	- 7
2. Методические	рекомендации	-2	
3. Информационные материалы	– 4
4. Доклады	- 24	

Оригинальность
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Результаты	неонатального	скрининга

2015 
(99,3%) 

2016 
(99,6%)

Родилось 145 252 143 390
Обследовано 144 260 142 750

Выявлено 122 
(0,08%) 

128 
(0,09%)

адреногенитальный 
синдром 21 21

галактоземия 7 12
врожденный 
гипотиреоз 52 63

муковисцидоз 27 12
фенилкетонурия 15 20

+13%

+49,4%

Внешний	и	внутренний	контроль	качества	
лабораторных	исследований

Ежегодный	аудит	медицинской	организации

Надёжность
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Количество	консультаций	врачами-генетиками

В	стационаре	в	2016	г.	пролечено	на	34%	
больше,	чем	в	2015г.	
( 7	584		чел.	- 2015	г.,	10	169		чел.	-2016г.)		

Выявлено	13	детей	с	уникальными	
наследственными	болезнями	обмена	из	
группы	из	группы	органических	
ацидурий/аминоацидопатий	(0,52%).



2015 год
Лабораторная служба 
Бронзовый микроскоп 
«За успехи в развитии»

«За выдающийся вклад в 
области решения 

вопросов пациентов с 
редкими заболеваниями в 
России в 2015 году»

«Синяя птица»

Общественное	признание
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2016 год
«За заботу о пациентах» 
врачам Московского 
орфанного центра

Всероссийское общество 
орфанных заболеваний 



Общественное	признание
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1. Участие	в	заседаниях	- 12
2. Доклады	- 24	
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Не	установив	диагноз,	невозможно	лечить	болезнь.

Если	противоядия	дать	сверх	меры,	

оно	подействует	вредней,	чем	яд.	

Али	Ас-Самарканди

Болезнь		перестает	быть	редкой,
когда	касается		самого	близкого	человека

orphancenter@morozdgkb.ru

СПАСИБО	
ЗА	ВНИМАНИЕ!


