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  ТЕМА НОМЕРА  РЕДКИЕ БОЛЕЗНИ КОСТЕЙ И СУСТАВОВ

Исправлять 
костные 
нарушения 
очень  

сложно. Но сегодня 
появляются  
сообщения о новых 
препаратах, которые 
способны делать 
невозможное −  
исправлять  
нарушения  
в скелете

ДОРОГИЕ ДРУЗЬЯ! 
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Всегда с вами, Всероссийское общество орфанных заболеваний

ХАРАКТЕР
Люди со слабым «каркасом»имеют крепкий

НЕТ НИЧЕГО 
НЕВОЗМОЖНОГО!
info@rare-diseases.ru
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Все больше  
пациентов,  
заболевания 
которых 

долгое время  
казались  
неизлечимыми,  
получают шанс  
на другое качество 
жизни. Новый  
эффективный  
препарат — это как 
открытие новой  
звезды и планеты,  
где есть радость  
и счастье... 

Дорогие друзья! Приветствуем вас на страницах 
очередного номера журнала «Редкие болезни 

в России»!
Мы благодарны за то, что вы с нами и что уделяете 

время вопросам редких болезней. 
Тема этого номера — редкие болезни, связанные  

с нарушениями обмена холестерина. Они очень 
разные, но все касаются нарушений обмена одной 
из самых важных молекул организма человека —  
холестерина.

Недостаточность фермента кислой липазы, на-
следственная семейная гиперхолестеринемия, бо-
лезнь Ниманна-Пика, тип С (Niemann-Pick, type C), 
синдром Смита-Лемли-Опитца (Smith-Lemli-Opitz 
syndrome) — недуги, связанные с этой молекулой, 
очень редкие, а причины разные. И очень важно знать 
и помнить, что проблемы, связанные с холестерином, 
часто развиваются поначалу вроде бы неощутимо… 
И касаются они любого возраста! Болезни могут 
затрагивать и младенцев практически с первых  
недель жизни, и детей, и людей старше 30 лет. 

Но вне зависимости от диагноза пациенты  
и их семьи сталкиваются со схожими проблема-
ми: недоступность диагностики, непонимание 
тяжести и опасности заболевания, трудности 
лекарственного обеспечения, препятствия в по-
лучении инвалидности, закупке незарегистриро-
ванных препаратов и лечебного питания. 

Однако ситуация меняется. Все больше людей, 
заболевания которых долгое время казались неиз-
лечимыми, получают шанс на другое качество жиз-
ни — практически без болезни, а это значит жить без 
страха за себя и будущее своих родных и близких. 

Новое эффективное лекарство нельзя сравнить ни 
с одним изобретением или достижением науки. Это 
как открытие новой звезды, планеты, на которой есть 
жизнь, светит солнце, есть радость и счастье! 

Многие с нетерпением ждут новостей из научных 
журналов и интернета о результатах клинических 
испытаний орфанных препаратов. И о чудо! Для на-
шего заболевания лекарство уже испытывают! Это 
значит, что есть надежда…  

Но путь от изобретения лекарства до его до-
ступности всем не всегда прост. Чтобы его пре-
одолеть, нужно определить ответственность за 

обеспечение им: будет ли оно за счет средств фе-
дерального бюджета или средств региона. В Рос-
сии перечень редких заболеваний, лечение кото-
рых обеспечивается региональными бюджетами, 
определяется постановлением Правительства РФ. 
Сейчас список включает 24 позиции. А заболева-
ний различных форм — более 60.

Перечень довольно большой, но, к сожалению, не-
полный. Тем временем появляются новые препараты 
для редких болезней. Как им попасть в этот список 
или программу семи высокозатратных нозологий? 
Как пройти  путь от появления до человека, который 
в нем остро нуждается? 

Уже больше трех лет пациенты с редкими за-
болеваниями, эксперты и врачи разных специаль-
ностей поднимают вопрос о пересмотре перечня. 
Сделаны важные шаги: Министерство здравоох-
ранения РФ рассмотрело проект критериев по 
включению заболеваний в перечень 24 редких 
болезней, готовятся поправки в ст. 44 323-ФЗ, 
которые касаются редких заболеваний, а также 
регламентирующие правила пересмотра перечня. 
Но на все это нужно время, которого, увы, у мно-
гих пациентов просто нет… 

Именно потому на страницах этого номера 
мы также хотели бы обсудить не только законо-
дательные инициативы, но и такие практические 
вопросы, как ввоз и обеспечение пациентов не-
зарегистрированными препаратами и лечебным 
питанием. 

И, конечно, поговорим с экспертами, расска-
жем об их видении решения проблем и инициати-
вах. Представим клиники, в которых можно пройти 
диагностику и лечение. Дадим ссылки на надежные 
ресурсы с полезной информацией. Надеемся, что 
номер будет интересен и полезен всем, кто стал-
кивается с редким заболеванием — страдающим 
болезнью и их семьям, врачам, пациентским обще-
ственным организациям, специалистам, занимаю-
щимся организацией системы здравоохранения, и 
всем тем, кто может и принимает важные для людей 
решения. 

Пишите нам, общайтесь друг с другом. 
И не теряйте надежды! А мы постараемся вам 

помочь. 

Всероссийское  
общество орфанных 
заболеваний (ВООЗ)
info@rare-diseases.ru

В ЭТОМ НОМЕРЕ: 1
рахит 

2
мукополисахаридоз

3
ахондроплазия

НОВЫХ  
ПРЕПАРАТОВ 

в год получают 
статус орфанных. 

Уже для 
250 заболеваний 

лечение существует, 
включая 

заместительную  
и таргетную терапию

20
НОВЫХ РЕДКИХ 

болезней открывают 
в мире каждый год
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и добивается
ПАЦИЕНТначинаетЮрий ЖУЛЕВ, 

сопредседатель 
Всероссийского 
союза пациентов

МЛН
человек  

в мире страдают 
редкими 

заболеваниями

3,5

ЛЕТ
проходит  

в среднем между  
появлением  

первых  
симптомов  

и установкой  
диагноза.  

Большинство 
врачей мало 

знают о редких 
заболеваниях

5а  ре е   ро е к  
о  а ре ме  к р  е-
е  о о ром  рор   о -
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е о  ма  о о о е  а -
о

Из выступления на VII Всероссийском конгрес-
се пациентов. Москва, ноябрь 2016 года

Министр здравоохранения РФ  
Вероника Скворцова и сопредседа-
тель Всероссийского союза пациен-
тов Юрий Жулев на VII Всероссий-
ском конгрессе пациентов. 

Юрий Жулев отметил важность роли 
семей, которые столкнулись  
с тяжелыми заболеваниями:  
«Зачастую пациенты могут объяснить 
некоторым врачам всю специфику 
своего заболевания и знают образ 
жизни, который необходимо  
соблюдать. В этой связи мы говорим,  
что пациент выходит на новый  
уровень, и фокус здравоохранения 
должен быть на пациенте».
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Нельзя отказывать по льгот-
ным рецептам, ссылаясь на 
отсутствие лекарств в ап-
теке, и также незаконны так 
называемые талоны-направ-
ления для получения льготно-
го рецепта

В Москве и области официаль-
но выявленное число детей  
с такими заболеваниями 
не соответствует популя-
ционной частоте. Значит, 
больные «уходят» к другим 
специалистам и правильного 
лечения не получают 

Ни одна страна в мире не 
дает больше своим гражда-
нам, чем Россия. И нам нужно 
следить, чтобы те гарантии, 
которые предоставляются на 
уровне государства, доходили 
до каждого в неискаженном 
состоянии 

Именно в больнице я поняла, 
насколько нужная и самоот-
верженная профессия – врач. 
Позднее я поступила в ме-
дицинский институт и про-
должила династию, стала 
врачом-эпидемиологом

ЛЮДМИЛА 
МИХАЙЛОВА, 

д.м.н., 
профессор

ученый 
секретарь ЦИТО

им. Н. Н. Приорова

ЮРИЙ 
ЖУЛЕВ, 
сопредседатель 
Всероссийского 
союза 
пациентов

АННА 
БОРИКОВА, 

врач 
и пациент

ВЕРОНИКА 
СКВОРЦОВА, 
министр 
здравоохране-
ния РФ4 6

8 34

Одна из задач диагностики − 
сделать ее как можно более 
быстрой, производительной 
и минимально инвазивной, без 
серьезного вмешательства 
в организм. В ближайшее 
время перемены в области 
диагностики обещают быть 
фантастическими

По некоторым заболеваниям 
стало возможно увеличить 
сроки, на которые устанав-
ливается инвалидность. Это 
избавляет родителей от еже-
годных хождений по инстан-
циям и сбора документов для 
очередной экспертизы

ЕКАТЕРИНА 
ЗАХАРОВА,
д.м.н., 
профессор, 
председатель 
Всероссийского 
общества 
орфанных
заболеваний

ОЛЬГА 
ЛЕЦКАЯ, 
заместитель 
руководителя 
по экспертной 
работе Главного 
бюро МСЭ 
по г. Москве

44 57
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р  
з ра оо ра е  

о  еро ка  
к ор о а  

ра каза а  
р ко о е м  

 ре а е м 
а е к   
оо е   

о е е   
о а о е о  
 ро оза   
а о   

ПОМОЩЬ БЛИЖЕ

В ер е  о    о а а  е о а  о за е е 
рок  о а   о  ме ко  омо  о  з -
а а ко о о ра а о оказа  око е о о  ме-

к   ер е  ро ом о   е  ра    
ка о о ре о а а е а а ео орма о а  кар а  ко ора  

оз о е  о ре е  зо  р ка ерр ор а о   ра ор -
о  о о  о   о  ме ко  омо  

  о а е  ме ко  омо  ме  о ре е е е 
рок  о а  а а  о  о а  а ко о о ра а  е -

а о  ер о о з е а ео о о  коро  омо   зака -
а  а ора ор м  е о а м  о о е о ко а   
 о е к    о о е к  ер о  е а  о е ро о ре-
аме р е  о закре е о ро раммо  о ар е о  а-

ра   ер е о о а о е ем ра е а о ко  
е ера  

СТРАХОВЫЕ ПРЕДСТАВИТЕЛИ ПРИШЛЮТ СМС
еро ка к ор о а ак е о аро о а а е  ко ор  з ра  
амере  реа зо а   а е о  

е  а о  о  к о е е е  ка е а  о о  ме-
ко  омо   р о е  ра о е ме к е ор-

а за  ко ор е е о   ро о рок а ко   ро-
е е  е е  з ерр ор а  о о   к е е м -

ре е м   ро   за е ра  а е о  о а е е о 
озра а   о ерк а м р  

а о ме а  о   ар   о а а  ра о а  ра о е 
ре а е  оро о ро  о е а  а ара  ко ор  

о е е  а ое орм ро а е  м о о е е  
о ео о мо   рока  ро е е  а ер за   р  

меньше,

столько

СУБВЕНЦИЙдадут больше.
 Госгарантий −же

стали

% 
пациентов 

оказываются 
«редкими» 
в детстве, 
болезни 

начинаются  
в возрасте  
до 15 лет

80

СПИСОК ЖИЗНЕННО ВАЖНЫХ 
ПРЕПАРАТОВ ЗА ПОСЛЕДНИЕ 
ДВА С ПОЛОВИНОЙ 
ГОДА РАСШИРИЛСЯ НА 
100 МЕЖДУНАРОДНЫХ 
НЕПАТЕНТОВАННЫХ 
НАИМЕНОВАНИЙ
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о  ро ак е к  о мо ро  ак а-
 о о е е  о а ер за   о ом  

 как  р  з оро  а е  о а  
о ео о мо  ро о е  а ер-

о о а е   о о  о о е а-
а    о а  а  а ае  о  

а   о к е ем ре е о ро  ра-
о  ре а е е  ак е к  о а  
а ра е  а мо ро а е ка о о 

за ра о а о о  а е о а е о  ка о о 
а е а  а е  ра е к о е е ом  

о о е  к оем  з оро

СУБВЕНЦИИ РЕГИОНАЛЬНЫМ  
БЮДЖЕТАМ УВЕЛИЧАТСЯ

о ка ае  о а е  а е к  о-
о е  о зме е   а о а о  

еме з ра оо ра е  з  а -
ро а е о ра   кр ер  ка е а 

оказа  ме ко  омо  м р 
за ер а  о ак е о а е  е ме  о -

о а
о а м  о ор м о а о ом о е е-

е  ро ко о з ра оо ра е  м  
о ор м о ко о ро а о  еме  ко-
ора  орм р е  з ре  о ко   
о а еро ка к ор о а   а м 

о ком е  е е  о  
о за е о о ме ко о ра о а  

 а о ее рем   ем ко е р ро а о 
о   р  р  ко ор е о е е а  

 е  ме ко  омо  о   
е о о ема а ро а  е о а 

з ра оо ра е е   а о   ме -
кое о разо а е  ме ка  а ка  -
е о е роек  о  о за е -
о о ме ко о ра о а  ра е  
 е  о ор  о е  ко ор е  
 ре о а е е  о  е е е 
а е  о  за а ро а о а  
о ом   о е о  орма  е а-

е  а  ро е  о оз о е  ам 
е о ко о  е о за е а  о 
 ара   ра р  еко ор е ро-
рамм  к а  ре о а е е око-
е о о е ко  омо  е а о -

ка  о ре о а е е   о -
е о е ера  е  

ГОСУДАРСТВЕННЫЕ ГАРАНТИИ ОСТАЮТСЯ  
НА ПРЕЖНЕМ УРОВНЕ

о а м р  а   емо  о-
ар е  ара   о ем е окра-

  а а за а а  ме е о ра о м  
ме к м  ор а за м  а е к -
м  оо е ам  а  о о е орм  

орм ро а  а е е   о ма  
о о  о к е о  ро рамм  о ар-

е  ара  

о  е а  е а   ее к е о е  
о  ро ак к   оказа  ер о  о-
мо  о о е  роко о кр а око е -

о о о  ме ко  омо  Не к -
е о о ко екар е ое о е е е е 
 ам а ор  о  о ко  о ре-
е е  о  ка е ор  ко ор е ро-

а   м е ера ом зако е  м 
о а о е  ра е а  

о о ам а  ро ко о з ра а  
ро о о  е а ое о о а е е а-

ра  ко ор е а  а а ра а  р е  
к а  ро о з   

 мо  каза  о  о а ра а  м ре 
е ае  о е о м ра а ам  ем о  
 ам о ем ме е е  о  е а-

ра  ко ор е ре о а  а ро е 
о ар а  о о  о ка о о  е ка-
е ом о о   а ре е о о о а  
р  е а  зако  ко ор  ае  
о з ра а зор  озмо о  е ра зо-
а  к  о ко ро  за е е о  

ме к  ор а за   е а   а  а 
е ера ом ро е о а  ер ка а  

ема ко ро   а зора   о о е  о-
ро о  о ом  о а ро е  р а е  а 

к  а е е ра зо а а  о а а 
 о омо  ек ам о ко  е ера-

 

О ЖИЗНЕННО ВАЖНЫХ ПРЕПАРАТАХ
а о е е а  о о о  о а  о о ам 

м ра  о  ра р  а  ме а-
ро  е а е о а  а ме о а  

о о ее   а ор ме  оз -
  за а еро ка к ор о а    е -

а  о ее   а ор ме  оз  
ре р р  ре е о о м  е  
о  ро з о е е  а екар е е ре а-
ра  о а о о ра о  ме а зм   

о о о а о о ра  ам к  е  а 
з е о а е ре ара   ре ара  

ко ор е е о   о  ере е    о  
м  ме  ер а  ро  е  е ро  

 а  ом о  ак е к  оо е 
е ме  а е  ме е  ек е о 
о а ко е а  е о  ре е а    е  
з  р о  е ме  ко ор  е ре а-

ме р е  ре ра е  е  ам ко е а-
 е е о о е   ом о   а  

о ее  м  о ко  о  о -
е екар а а мм   м р  р    

око о  м  о ко  мо е з ро а  
о  ра а а о ое екар е ое о е е-

е е  

Из выступления на VII Всероссийском конгрессе пациен-
тов. Москва, ноябрь 2016 года

Министр  
здравоохранения РФ 
Вероника Скворцова 
на VII Всероссийском 
конгрессе пациен-
тов сообщила, что 
в 2017 году объем 
государственных 
гарантий не сокра-
тится. Задача госу-
дарства – вместе  
со страховыми меди-
цинскими организа-
циями, пациентскими 
сообществами найти 
доходчивые формы 
информирования 
населения для по-
нимания того, что 
включено в програм-
му государственных 
гарантий 

ТЫС. 
орфанных 

заболеваний 
известно сегодня  

в мире

7
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Неравнять,
аЛЮБИТЬ

ок ор м а а о а   
о а е ро е   

о е ра а  о ар а   
е око  о е а  
 ро е ко  за о е

 ом е е  ма е к м   
о   о а  р е а  омо  

 а ро е  е а  
 ре ае  о  

о з о ка  а о  ак око  
 р ае   е е  

е е а ме р к   как   
 ер  как а  е а   
 р  рра о а ое о 

о а ае  е    е мо е  
  о ер е о о  
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Бо ез  ко ор е  емо  
о о омера   раз е о м-
ома ке  е е  ро озам  

Но о ое о а е о   ор-
а о  а о о е  ко е   а о  
мее  е е ро а

ак о  е   к о  ом 
е о а    ма е к  е о е-
ек  е о а  о е мо е  о-

 о р  о а  Но 
к о о мо е  з а  о  е  е е 

о ро е   ра   ро оме 
ре о  маме о каза  о  е  
о ом е е е  р о о за   

за а е  о  е   о   е 
мо е  о  о м о  е-
е  м о е   з  ока  

закр м  е  мо  раз  
з е о ро к  а ро е  ор-
ма  е е  а ме о  мо-

ре  ер  е  о о а  а е-
 о ера  о ко о    

как е   о к е е  а е к м р -
е  о

ак е ам  ерам  ра ам  
ро е м  р з м  е м  -

о кам  о ем ез аком м -
м   о  ора  о о е  

  ма е ко о е о ека   ом  м о ом р ом 
м  раз о ар аем  о м з  е а о   о-
к е  ко ор  з ае  о ез  ко е   а о  о   о е-

рек   ок ором ме к  а к  ро е ором  е м 
екре арем е ра о о а о е о а е ко о -

а ра ма о о   ор о е  ме  Н  Н  р оро а 
 м  Н  Н  р оро а  м о  о а о о  

  а  ее ре е  как ам ора  
о ма е ко о е о ека   ро о е о   омо а

ГОСУДАРСТВО: 
ДОТЯНУТЬСЯ ДО БОЛЕЗНИ-СИРОТЫ

е о о ор  м о е ра  ак е о е за о е а  
е  е о  о  о ом   аз а   ор а -

м   о ез ро а  е е е о е  оро ое    е 
е а мо о е   раз е з  о  е  е о  

к а а  ака  о  ка е ор  ко оро  за ма  -
з а  Не з а  к ам е 

А сколько всего таких орфаннных больных?
о  о а    о  а о  е о е 
 о е  о е ра о  о ом  о м   о о ом 

ра о аем о о ра аемо   е о  мо-
е  оказа  о о ое е о а е  о е  р а-
а е а о  о а ез а   ре о    
о а мо о е  ра а  оказа е  о  з а 
а е е   а о а а  о о  к е   ор-
а зо а  о реме а 

Почему же они прекратились?
 оро е  ка ем  о е ро е  ре е ка е-

о а е о ко о о ом  за о е а  о  ор ка 
  р  ме  о о е е о а   -

о    о   е о е  а а  о о о  о -
а о   а е  раз  е  е о а  о а 

оро о ра о ае  р ем ам е а  з а  з как  
ре о о  к м за о е а  р о   как ра о  з 
е  е ра ро ра е  зкоро е е рак

 м   о  е о  а е ро о к   о ко к  
о а  о о каза  е мо ем  ко ко з е  ак  о -

   о е а ре о  ро е  о о е е-
о а   о ко ком ре о е  ама о о а мо ре  е-
е  е а о  

Предлагали?
а  Но ока к о а мое ре о е е е о к к   
 ка  а е о е   а   о к е  о а  о а о 

е ое о е е   ак м  за о е а м  е оо -
е е  о о о  а о е  а  о е о-

  р е о е е  к р м е а ам  ра-
о о е е  е о а  о ез  а рае  о оро  

о мо е  р е  к ам м е а м о е м

ПЕДИАТР И ОРТОПЕД: 
ДОТЯНУТЬСЯ ДО ДИАГНОЗА
Н а а о ка  р ем ра  о  как мо о 
корее а а  е  На р мер   м ко о а ар -
оза  а   а оз а о о а  о  е  
о ко к  оз е е з  е  е а  о ера  о ра -

ИЗ ИСТОРИИ ЛЕЧЕНИЯ 
ОРФАННЫХ ЗАБОЛЕВАНИЙ В ЦИТО
1962 ГОД
В ЦИТО по инициативе директора института Мстис-
лава Васильевича Волкова создано первое в стране 
отделение детской костной патологии

1968 ГОД
В институте организована лаборатория медицин-
ской генетики по изучению наследственной патоло-
гии в ортопедии под руководством кандидата ме-
дицинских наук, а затем доктора медицинских наук, 
профессора Е. М. Меерсон. Закрыта в 1995 году

Академик Мстислав 
Васильевич Волков, 
инициатор изучения наслед-
ственных системных заболе-
ваний скелета в СССР

Если такие дети 
попадают  
к врачам позд-
но, то не всегда 
им можно сде-
лать операцию 
даже по коррек-
ции позвоноч-
ника, потому что 
не справятся 
органы дыхания
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а а  о о  к е ок   а-
о ар  е   е о ека о е  ер-

ме  ко оро о е а а о   о ме  
е е  а а ае
Нео о мо  ко е о  а  
о а о о е к  ме а зм  

за е  р ро о  а з а  
  а е ем озмо  ко е 
е орма  ко ор е мо  о ре-
о а  р  о ера  ме а-
е  амое ер ез ое а -

з р ее о о е е  а -
е о   м ко о а ар озом  о 

е оз оз о о о о ка а а

А если диагноз вовремя не постав-
лен?

о а о о  е  ро ае  
козам о ка ам   з оро о-

о е о ека ро о  ра а  
о м е ка  реак   з  

 е е  зака ае   о -
о о е о  а а  о к а а -
 о  ез а ом а о  

е орма  е о ко ко е   -
а о   ра а  зре е  ер е о

о а  ема  е е  о к  
а р  еко ор  а  за о е а  

 ер а  ема  о  е а о  
ак  а е о  зо ре  екар-

е е ре ара
ак о е за мо  о  а 

м ко о а ар оза ем ра е а-
а о е е е  ем е  Но  к о а-
е  м  а е а к аем   за-

е м  а м  о  коро м е 
о  р ез  е о к  з е  

ре к  о е ко о о за  е  е 
 е  а оз о а  оз о   

е  о  а  о е  На  ра  

е а  ор о е е к е а оз  о ом  о о е  
о  ре е о о е к е  к е к е р з ак  о-

ро о о  о е е  а а  о ер ро а

На продолжительность жизни поздняя диагно-
стика может влиять?

ез о о   о а е  е  ак е е  о а а  к ра-
ам оз о  о е е а м мо о е а  о ера  а е 
о коррек  оз о о ка  о ом  о ор а  а  

мо  е ра  о ом  ра  о за е о о  
а е  з а м  о  ор а  за о е а  о  о-

рем  о ра а  ма е а ак  о

У кого в первую очередь должна зажигаться красная 
лампочка? У родителей? Врачей первого звена?

 е а ро   ор о е о  ер ое  о ро е   о 
о ра е е е   а а  азо е ре  ок е-

 е е ок р к  е ае  е мо е   о  
о к  е раз о  роме о о  е а р  о о ра  

ма е а за о е а  о о а   орме ре е ок  ом 
озра е а о е о е  о е  о ом  о за е  м-

м е ом ма ер  Но р  а  ор а о  а о о  
о о е  ро о   а з о  ак о о о е 

а морк  р  ра е  о  а оро   
е  о озре е  о о о а  ре е ка к е е к

Но ме о о о а  а е  ере ко о е а  
 е ро о о  о ом  о о е ро е  о о е ра-

РАННЕЕ ВЫЯВЛЕНИЕ  
СИСТЕМНЫХ ЗАБОЛЕВАНИЙ СКЕЛЕТА

«Я категорически против 
эвтаназии, особенно чтобы 
врачи ее осуществляли.  
Не та специальность у нас, 
чтобы мы отключали аппа-
рат. У нас специальность − 
до последнего спасать»

МУКОПОЛИСА-
ХАРИДОЗ −  

аутосомно-
рецессивное 
заболевание, 

обусловленное 
снижением 

активности 
ферментов, 

участвующих 
в метаболизме 
глюкозамино-

гликанов (ГАГ). 
Нерасщеплен-

ные ГАГ на-
капливаются 
в элементах 
соединитель-
ной ткани − 
сухожилиях, 
надкостнице, 

эпифизах, 
эндокарде, 

сосудах, 
паренхиматоз-

ных органах, 
в роговице 
и нервной 

ткани

Профилак-
тические 
осмотры 
новорож-
денных  

в роддомах 
и поликли-

никах

Обследо-
вание всех 

детей  
в семьях, 

где выявле-
ны больные 
системными 
заболевани-
ями скелета

Обследо-
вание всех 

детей,  
обратив-

шихся  
к ортопеду 
по поводу 
неясных  

и непосто-
янных болей 
и незначи-

тельных де-
формаций

Генеало-
гический 
анамнез
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  к о а е   о о ом 
м  а к аем   за е м  -

а м
 ак е а е  о а  е 

е о  о ер о з ра о-
о ра е  омо ае   о е е е ем 

ре ара ам  ака  омо  о е  
а а  о ом  о е е е оро ое  

а ек  ео о мо е а  раз 
 е е   о з е о

БУДУЩАЯ МАМА И АКУШЕРКА: 
ДОТЯНУТЬСЯ ДО ТАИНСТВА  
РОЖДЕНИЯ

 е ра а е  е  ак оро о  
о а о   ре ае  мо  о ро  
о е е а    ра   ме  е-

а о  ака   о за а е  
е  е о а е е о м е  о е 

 ре а  а м  о  омо а  
м   е  ем омо а  з а а  

о   о ез  о е  е о за

 м око о ком ера  
 ро е ор а о а ае  
резе а  комме р  о  
а е о ка как а е о ек  ра а  

 о о ма ка е  о  о -
о о ра а  о  е   е о  
 мама ака  Не о ра  ра  -

ма   з е   ко оз  з-
ме е   азо е ре  а а  
Но а е ка зам  а  ро а  

 о  ре е ок о е ра а а  
ем  з о е  а еко  ере   
е о к  мама р ез а   е  о 
а  е  е а  а а з   ре  о 
 ее ро о зкоро о  а  ее 
ро ре ро а  м ко о а ар оз  
е а  е  е р а  е

  о ма  о  е мо р  а рез а о о  
ра к ок ора а о о  е  о о  о оз о  за-
ер а  ее ма е   раз о ор о ее е

е р  ро е  о о ра  ма е  е  ре-
е ок е ом  а ро  е о  м  а  о  з е  о  
каза   ме  о е ре е з  к ем  к о р мае  

ро  о  ор м е мам  ра каз а  как м  ро -
оме о ор  а ем ам ако  ре е ок  ка е  
ак е о е  о ор  ме к

 е а ер  е  е  ро   ме  ра к  
о  рер а  ереме о  о ом  о м каза  
о о о е  о ер   е е а оказа е о  

 е  рез а   о ер  ак ко о а о  мо о 
е  а е м  е  е ок з ома ре е ка  

 ко а ко о а о  ра  ра о к  з о  ро-
е м  еко ор е е  оз ра а   ем

 е е  орок  ак ко ко е а  е е   -
е м  а е е м  за о е а м   о ер -

р  е а   е о ек е  ак о мам  е о  
р ма  ре е е о ом  о  рер а  з  ре е ка 

 о каза  о  е о   ме к  ер о а  е о -
е  о а  к ак м ре е м  о ом  о о а -

о ро е

ВРАЧИ: 
ДОТЯНУТЬСЯ ДО СПАСЕНИЯ

 о а аем резе а   м а о а -
о а  е о о  ом ае  о ра а   ко ор    
а а а  ра о а  а е е м  за о е а м  

о  е а  о  з оро  а а о  а о   е

Вы с такой теплотой вспоминали о прежних коллегах. 
А сейчас какие врачи? Вымывается профессия?

  ак е каза а   о е  оро е мо о е ра  
а  о  о о  а как  о  е  з а  ере о 

 е о ек   о   е а о  р е   ро о 
о о е  ро е е

А вы как попали в сферу орфанных заболеваний?
 о е а р  о а о ра о а а е а ром  а -
ма р а а  е  раз е е а за  о а 
ре о  за  ор а м  за о е а м  о-
а а  Неко ор е ра а  е ра о  е  

о о о е  ак е е орма  Но кака  раз а  
как     ра   о  омо а  ем

ПЕРВЫЕ ПРИЗНАКИ  
МУКОПОЛИСАХАРИДОЗА 

(МПС)
Могут появиться при рождении 

ребенка: врожденная пневмония, 
ринит в первые дни жизни, отит, 
шумное дыхание, гингивит, огра-
ничение разгибания в локтевых, 
коленных суставах, ограничение 
движений в плечевых и межфа-
ланговых суставах, тазобедрен-
ных суставах, резкое ограниче-

ние движения бедер

32
ДИАГНОСТИКА МПС

о м  ме о ам  о ер е  1определение 
ГАГ в моче

 определение 
активности 
лизосомных 
ферментов

 ДНК-
диагностика

ЛЕЧЕНИЕ 
МПС СЕЙЧАС: 

1
Ферментная 

заместительная 
терапия

2
Трансплантация 

стволовых клеток: 
применяется при 
МПС-I (синдром 

Гурлер) в возрасте 
до 2,5 года
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Сейчас популярной темой стали 
эндопротезы.

 о  а оз  о е е е 
о о  е е оо раз м  -

ма м  е а о  ре а е о ек  
о о е о о ка ае  ер  е-

 за о е а  а  амер -
ка к  ок ор е а  ме  за ем 
о ер ро а  оз о о к  ко а ме-

о о о а о ро ез е а   азо-
е ре м а ом ра о а

 е ро  о ро езо  о е-
  о ро ез ро а ем е е-

е   а а а а  а е  
о ра  мо о е   е о е о-
ека зреза  Но  ра а е о 

е м за о е а ем е ак м о о 
озмо о е  о  ере о  
аркоз  о ом  еко ор м ро е-

м ам  о  о о а  
е а  ра  ое о ре е ка 
 орма м  е м  а о ере  

е о 
 е е  ка е ор е к  ро  -

а аз  о о е о о  ра  ее 
о е  Не а е а о  
 а  о  м  о к а  а ара  

 а е  ам ре   е ае  
о   е  о о  ез оз а  

о е о ек  ко ор  за е о о е а-
е  Но е ра   а  е а о   

о о е е о а а
 
МАМА И ПАПА: 
ДОТЯНУТЬСЯ ДО РОДИТЕЛЬСКОЙ 
ЛЮБВИ
Что бы вы в первую очередь поже-
лали родителям?

ро о  о  е е  ак -
м  как е о  е  омо а  ра  

а  Но е за ма  ра а ем 
 р м  На о ем о  о а 

«У МЕНЯ БОЛЬШИЕ ПРЕТЕНЗИИ К ТЕМ, КТО ПРИНИМАЕТ РОДЫ. 
ДО СИХ ПОР МНЕ МАМЫ РАССКАЗЫВАЮТ, КАК ИМ В РОДДОМЕ 
ГОВОРЯТ: “ЗАЧЕМ ВАМ ТАКОЙ РЕБЕНОК? ОТКАЖИТЕСЬ”.  

ТАК НЕ ДОЛЖНЫ ГОВОРИТЬ МЕДИКИ»

«МНОГИЕ ВРАЧИ ТАКИЕ СЛОЖНЫЕ ЗАБОЛЕВАНИЯ ЛЕЧИТЬ НЕ ХОТЯТ: 
БОЯТСЯ. ПОТОМУ И НАЗВАЛИ ИХ ОРФАННЫМИ − ЭТО БОЛЕЗНЬ-
СИРОТА. ЛЕЧЕНИЕ ОЧЕНЬ ДОРОГОЕ, И, УВЫ, НЕ ВСЕГДА МОЖНО 

ВЫЛЕЧИТЬ. А РАЗ НЕЛЬЗЯ, ТО И ДЕНЬГИ НЕ ХОТЯТ ВКЛАДЫВАТЬ.  
ТАКАЯ ВОТ КАТЕГОРИЯ, КОТОРОЙ ЗАНИМАЮТСЯ ЭНТУЗИАСТЫ»

Если такие дети 
попадают  
к врачам позд-
но, то не всегда 
им можно сде-
лать операцию 
даже по коррек-
ции позвоноч-
ника, потому что 
не справятся 
органы дыхания

 з  ро о  а   ко ор  ра ка о  
зме  е о е мо е  а о ро о  р   о-

мо а

Сейчас многие панацеей считают зарубежные клини-
ки. Как вы к этому относитесь?

 а   о  е е е о е оро ее   е ка  о о о 
е е ое  о о ее о ое  м о о о  о  
е ак  омо   мо  о
 е е е а е о ера  о    з а  е  к о 

 мер ке  ка ем   р к  Но амо о е е -
е е а ома е к  е о е ме е  а о  о  
роо ер ро а а  р ка а а з е о о о  о а 

раз а  м а  о  ра о а  о  а  -
а  ро ае  ре е ок  о  е е  р ко  

о е а ае  ка ем  о о о а ка   мама а ае  
о ер ро а   е  ме е    е  о ера  

 ро а  мам  как  мо  е  ака  а р зка а 
ор а зм ра  о о о а ка  

 ако  а  е к е е  о а о ко о о 
 ер  о м о ер ро а  Не а о о ер а  з  

ма е ко о е о ека о  ер ез м а р зкам о ко 
з за о о  о ам ка е  о екра о   а  е  ре е-
ок   раз е о о е о а о о  о   е о ак м  

како  о  е  
ое ер ое е е е  о реко р к е о ера-
 ео о мо е а  е  е о ек  о  з е о е-

о о м  а е  ам   а р мер  р  е озе о-
з о о о о ка а а  о ом  о ака  а  ае  
о о е  ро ае  з

Но все же большинство своих детей, вероятно, щадит? 
о о ро е е  к о м е кам о о  оро-
о  о  к о а е  м о е ем  о   а -

о    е  рак е к  еза  з о  зре  
ра е  Но е   е  к о оре  арае  ра  -

а    ка е о з  ре е ка   о е  
е   о о е о  з

А такое возможно?
о е о  о  а р мер  е о ка о е озом оз о о о-
о ка а а  о а о а о а а к ам  о о а  ее е а 

Родители, когда 
видят в классе 
или детском 
саду особого 
ребенка, долж-
ны готовить 
своих детей 
к вниматель-
ному, доброму 
отношению
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ПЛАНЫ НА ЖИЗНЬ

 «МЫ В РОССИИ СЕГОДНЯ ДАЖЕ ПРО МОСКВУ И МОСКОВСКУЮ  
ОБЛАСТЬ ТОЧНО СКАЗАТЬ НЕ МОЖЕМ, СКОЛЬКО ТАКИХ БОЛЬНЫХ. 
Я СКАЖУ ДАЖЕ БОЛЬШЕ: У НАС В МОСКВЕ И ОБЛАСТИ ДАЖЕ  

ОФИЦИАЛЬНО ВЫЯВЛЕННОЕ ЧИСЛО ДЕТЕЙ С ЭТИМИ ЗАБОЛЕВАНИЯМИ 
НЕ СООТВЕТСТВУЕТ ПОПУЛЯЦИОННОЙ ЧАСТОТЕ»

«И не спрашивайте 
меня, что если так 
дорого, то надо ли… 
Я врач. У меня  
специальность  
такая, я обязана  
лечить всех. И дело 
даже не во мне. Это 
как высшие силы 
решат, а мы должны 
помогать им»

ро  з о о  ам   о  о  мо  ре е ок 
  м ро ом  а о а ма   о  о  

мо  ре е ок  з оро   е  о озмо о   о о 
е а

ОБЩЕСТВО:  
ДОТЯНУТЬСЯ ДО ЧЕЛОВЕКА
Чем люди с таким диагнозом могут заниматься  
в жизни?

ре   о е  м о о о о   а е а а  
е  о е за ма  ра о о  за о   ком -

ерам   о  а е к  о е е  ор а за  
 о а  ра о а   е о  ом  о ак м 

м о е  ем з оро м  ео о м м  з  
  реа зо а  е  о  о  ре е  

о  мо   р   о  е е ре а а   
р о о е а   о о  о а   ер е-

 о е мо     о а   ере а  о м  
а о е  а о а е з о ез а е мо  

Как должно относиться к ним общество?
оз  а о ере е а  ом  о е    а   

ме  ак е моз  о м а  о ак  ко ек  ако о 
о о е  мо о а  к о о м м

Мучают?
а  о  а  о  о з а  а  е о ко 
е  о а  о  зро е  е око   е   о  е-

м  о ом  ро е   е  о   о ера -
 е  м о ое за  о  е  ко а ако  ре е ок 

р о   ер  к а   з а  а  ко а е о ка  
о а  а ар м а е ом  е а а ама е е 
а  ко   о   мама з оро о о ре е ка озм -

а  о ем  о е  акое   а  о а 
а разре  е а  о ом  ро е  ко а 

  к а е  е ком а  о о о о ре е ка  о  
 о  е е  ма е ом  о ром  о о е  

а  амо о ре ко о  ре е ка о о о  к о -
м а м   ро е  з оро   о  е-

е  ра о за ма  о а ем  о ре к  
ре е ок а о  о  о е а  На  а е  м-

е к е  ра о а  р о а  о о  к о разо а  
 о е  о ро е а е е  е  а ое  ем  о о 

 о ез   о е о е о
Текст: Елена Завьялова

Фото: Владимир Аксенов

о е а  а  е орма  ро -
зо а  а е  ко а о ера  ак  

е е а  о о е е  о а  
о ом  о о а  ро о а 

а  как о е о ек  ома-
 е   е а  ак е  мо  

 о  е о ка  о ко оро   ра -
каз а а  о е о ера  а а а 
о   за ком ером

А каковы сами дети по характеру?
аз е  как  м   ам  Неко ор е 
оо е а а  о  р ро  
о  м о ое за  о  о о   како  
ем е ра е  как е о о а  

 ра  ам  е м  за ма -
 ра е зро е  оо е  м 

о о е  ем р м е м  
рео о е а  о  о  е е 

о  з  е е з а  о ом  
о  о ра  ор а зо а  Но о 
ка е о о  р а  ро е-

 о  е о  о   е ре -
 е  е  мама  е ре  о 

 ре е ок е   е ре  о  
ако о е ро о о  мама о а 

Кто знает, 
может, 
и дается че-

ловеку болезнь-
сирота, чтобы он 
научился быть 
человеком? И на-
учил быть таким 
других? Помог 
дотянуться до 
звонка, выйти 
из подъезда. 
Заменил неудоб-
ный автобус на 
автобус с низ-
кой ступенькой. 
Принял в уни-
верситет, а по-
том на работу. 
Протянул руку. 
Не отключал 
систему, ведь 
чудеса бывают! 
Верил, помогал. 
И обязательно 
говорил: «Я тебя 
люблю»
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жизнью 
выявляем,

МУКОПОЛИСАХАРИДОЗ
лечимИживемполной
е е ко ко е  аза  о   

р о ро з о м  а оз  
з а  как р о ор   ак   
е е е к  а о о   

а о ро а   ре е ка   
з р о  ко е  а а   

 ем  е а    
о зако ам ре ко   е о а о   
о ез
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Ольга 
ПОЛЯКОВА, 
травматолог-
ортопед, 
аспирант,  
ФГБУ  
«Центральный 
научно-иссле-
довательский 
институт 
травматологии 
и ортопедии 
имени 
 Н. Н. Приорова»  
(ЦИТО им. 
Н. Н. Приорова)

Бо ез  ока е а а о о  з е мо  Но е-
о  ро к е ра  е ме  з а   о  

ко ор е оз о  а о ро а   е  м -
ко о а ар оз  раз  о

НА ПЕРЕДОВОЙ ПОСТАНОВКИ ДИАГНОЗА
Ольга Александровна, какова задача ортопеда, ко-
торый лечит пациента с мукополисахаридозом?

р о е  как  е ро о  а о  а ере о о  
о  р  за о е а   ер м  о ра аем -

ма е а ар е   ем ра е о ар е  р -
з ак  ем  ре е ка о е а о  а о о е  

з  е а р  к о а е  о а ро ка   
о ез   а   р м

На что ортопеды обращают внимание в первую оче-
редь, осматривая ребенка с подозрением на мукопо-
лисахаридоз?

о за о е а е  о мор ое  м о оо раз ое  р о-
е е к е ро е  о ез  е е к е о -

ко  м ко о а ар оза  о   ро ер -
ем о о е азо е ре  а о  ма а  о ом  

о о   е  о е  м ко о а ар озом -
 аз  е ра ое раз е азо е ре -

 а о  рак е к  е о а  е е  
зме е   а а  оз ка  з за о о е  м -

ко о а ар о
е  ра ем озра е ар ае  е е  а-

а  а ае  о а а е  ро е   о ам к  е 
к е к е ро е  о а о о рк е  На р мер  

а а  е е к е зме е  ер  а  ар -
ае  о а ка  за р  е   а а  о 

о ор  о ом  о за о е а е ро ре р е  
 ко а е ем е а ам а о  о-

о  о  ре е ка  м ко о а ар оз  ра о е ое 
рем  е о  а е  ем ра е а а о е е е  ем 

о о ек ее  аме е а  ера  е о  оз-
мо а рак е к  р  е  а  м ко о а ар -

оза   е  о ез  а о ро а а а ра ем а е 
 о о е  ма ом  ромом р ер ре  е  

о е а ере а ка ко о о моз а  о ера  мо е  
 е о а о  ео о м  ерме  а е  ра-
а а  ор а змом  

Есть ли «идеальный» возраст для выявления такого 
заболевания? 

 еа е о ер е ме  з  о з рак к  е 
оро о  ко а о ез  ае  о ар  а ер ом 

о  о а ма  о а ае  о  
о о ое а е е ор о е а 
 е ро о а   о  е-
ро о е к е м ом  ра  

ом емо  ар е е е-
 р о  р  о е  о а 

ро о  ма о резо а а  
омо ра  р е е о а  
р  ео о мо  р мае  

ре е е о  о ера ом е е  
а ое  е  моме  о 

е о  ко а о ера  е ро а  
а о а  а р ое  ко а оказа-

 а е  з е е  о а 
а о  к ре о  На а за а-

а  ара  е о ка  ак  
а

ОПЕРАЦИЯ: ЗА И ПРОТИВ
Встречаются запущенные слу-
чаи? Если да, то по чьей вине?

е е а  ко ор е е   рак-
ке а е о а  за   

 оз м е ем з за е ое -
реме о о о ра е  ко а а е -

   ро е  ком о о 
р ма  ре е е  о а  

 е  а р р е кое ме а-
е о   ае  о акое ре е-

е р мае  ком оз о   
 о а о ера  е аемо о рез а-
а   е е ае

ДОКТОРА ТРАВМАТОЛОГА- 
ОРТОПЕДА ОЛЬГИ ПОЛЯКОВОЙ 
РОДИТЕЛЯМ МАЛЕНЬКИХ 
ПАЦИЕНТОВ:

 е о о о е  -
е  е е  з  

о р ем екар а е 
орма з е   е е  

оро о   о а е  е е  ак 
о  ро е е  о е   а ек-

а  з  а а  р  
ом м е з  ра к а  -

а  е з  о   о ез  о-
ом  о е   о а е 
зро  Н о ре а  ро е-

м    а е о о е о  
з  е  ме а е а а 

о ром  ка ок   а ем ра о-
р е   з мо ера  ере-
а ка ко о о моз а  

ДОБРОЕ СЛОВО

ИНОГДА ИЗ-ЗА НЕДОСТАТКА ЗНАНИЙ 
У ВРАЧЕЙ-ПЕДИАТРОВ И, КАК СЛЕДСТВИЕ, 
ПОЗДНЕЙ ДИАГНОСТИКИ ДРАГОЦЕННОЕ ВРЕМЯ 
БЫВАЕТ УПУЩЕНО. НО ЧЕМ РАНЬШЕ НАЧАТО 
ЛЕЧЕНИЕ, ТЕМ ОНО ЭФФЕКТИВНЕЕ
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Родители долго взвешивают риски? Их много?
к  е  е  о е  а о о о ера  а оз о-

о ке   к о а е  о м о  а  ез  е 
о о

Как протекает заболевание, после того как пациенту 
сделана операция?

е к е ро е  раз   а е о  а е 
р  о ом  ом е е м ко о а ар оза раз е  
 к ка за о е а   коро  ро ре ро а  
о ом  ро оз ро а  е е е о ез  о е р р-

е ко о е е  о е  о о  Но е е  о-
ео ера о ом ер о е м  о оз а о а аем  

 а  ко а ре е ок ме  ра е  е ро-
о е к  м ома к  а р мер е мо  амо о -
е о ере а   е о оз  а кре е ко ке  

а о е о ера о о е е  о   о оро  а ко  
а ае  е а  амо о е е а  о  ре е -

ка о е  а о

Вы сказали, что большие перспективы в лечении 
мукополисахаридоза открывает пересадка костного 
мозга. Из вашей практики какой она дает результат? 

ко о а ар оз  о а о о ре кое за о е а е   
 а  а е о  е   е а а  е-
о е  е е  ко ор м о е а о ера  ек  
е ма оро  о а о о каза  о ра е  ко а 
е о е о  ме о о  е е   о о о е  

а   е  ре ко о а  о е  е  
е а  е е е е оз о е   ка е о 
з  ез о о   ак  а е о  е  е е-

к е зме е  а ме о ро ем   а ам  еко-
ор е зме е  о оро  ер о  ем  о з-

ме е  к а  е е а а е   еко о-
р е о к о е   ко о  еме е ро зо  о 

о е о ера  о  е е разо  о ра о  Но е-
ре а ко  ко о о моз а м  ре аем а  ро ем  
ор а зм ере ае  ака а  м ко о а ар   

 е е е е м ом   озра ом раз а  
ме о за е  ако е  козам о ка о   м -

ко о а ар о   

Каковы главные показания к пересадке костного 
мозга? 

о м ко о а ар оз  а  р ем е а  
ере а к  о  е м   ромом р-
ер  а о  о  ре е ок  е ар е  е   е-

ко ор  а  е ар е ре  
ме  о ром р ер  ко ор  ае  о -

м з ам  е  ез е е  ае  ра е е 

зме е   ом е ар е е 
е ек а   е  о рем  е а  

ере а к  ко о о моз а  о ак  
ра е  ро е  о ез  

е е  
оо е  м ко о а ар оз  а-

кое за о е а е  о ез ро ем  
к о а е  е о о   ро -

е  о  о а а  е е о е  
Но р  ое реме ом  ра -

ом е е  зме е   ме-
ее ра е   ре е ок мо е  е-

 орма  о раз з  

РОДИТЕЛИ И ВРАЧИ:  
НЕ РАЗНЫЕ СТОРОНЫ, А СТОРОННИКИ
Если говорить о сверхзадачах 
при лечении мукополисахаридо-
за, то в чем они?

ер за а   ра ее е е  
ам е кое  о е  о о ое  

а е е  ое реме ое е е е  

ЗАДАЧА ВРАЧЕЙ – СВОЕВРЕМЕННО ВЫЯВЛЯТЬ 
И УСТРАНЯТЬ ЛЮБУЮ ПРОБЛЕМУ, ЧТОБЫ ОНА 
НЕ ПРИВЕЛА К ТЯЖЕЛЫМ ОСЛОЖНЕНИЯМ 
И УХУДШЕНИЮ КАЧЕСТВА ЖИЗНИ РЕБЕНКА

Родители должны  
обеспечить  
динамическое,  
бесперебойное  
наблюдение  
за детьми,  
не исчезать из поля 
зрения врачей.  
Пациенты должны 
проходить  
обследование  
у специалистов раз  
в три месяца  
и обязательно  
наблюдаться  
педиатром,  
неврологом  
и ортопедом

Нашим пациен-
там нужны  
хорошие психо-
логи. Но мы  
с такими специ-
алистами-психо-
логами, которые 
бы эффективно 
помогали людям 
с редкими  
и сложными  
заболеваниями, 
не сталкива-
лись, увы
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а о е а е о е ое  о о-
 е  е о ока е озмо о  

о ом  а о м м з ро а  о -
о е   е о о е  а  о-
о ое а е е  ра е е 

ро ем   ко ор м  мо о ра-
 а а ом а е  На р мер  

е  мее  ком ре  а е е 
о о моз а  о  ее ра е  

оказа о о ера ое е е е о-
з о о ка    ре е ка о о -

е ак ер а е ек о е 
о о е  рекоме ем а о-

к   ра е ак е е  о а  
о  а а  е мо  о ом  

о   ро о  е е к е 
зме е   ка  ор а о   -
ем  о о е е ако е ем 

м ко о а ар о   к е ка  ко -
а зме е  з а  о о о ка  

м о окра о озра ае  р к ек-
о  о о е  ор а о  а   

 озра ом мо  е орм ро а  
к а а  ер а  Но е а   а а о-

о  е  
ак о за а а ра е   ое ре-

ме о   ра   
ро ем  о  о а е р е а  

к е м о о е м  е-
 ка е а з  ре е ка

А чем родители могут помочь вра-
чам и своим детям? 

о е  о  о е е  а-
м е кое  е ере о ое а е-

е за е м  е еза  з о  
зре  ра е  е  о  ро о-

 о е о а е  е а о  

раз  р  ме а  о за е о а а   е а ра  
е ро о а  ор о е а  
Неко ор м мамам  а ам ка е  о а а  ро-
ема   е орма  кр е  ко е о е   е  

о ера о ра  ее  ре е ок е  е ко  о о о 
ере а  о е  ма  о з за е орма  

ре е ок е мо е  орма о о  Но  как ра о  о 
ком е а ор ое о о е  о ом  е  м  а е ро-
о ер р ем ре е ка  е орма  озмо о  ер е  

ма е о о ра а  а р з ак  а е  -
о о моз а  м е о а  ро ема  ар е ем -
а е о  ак о  за а  о о ае  ме о 

ком ре е  о о моз а з за о о е   

Акушеры рассказывают, что у них профессиональ-
ная болезнь – расширение вен, потому что они «ро-
жают» с каждой женщиной, с которой стоят рядом. 
Какие чувства вместе со своими пациентами пере-
живаете вы? 

м е о  о а ра а  е к  ор а зма  
 е о ек р  о ра ом е ек е оказ ае  за-
ер м ак е к   е ре  е а  ко а а е о 

к ар ре о ра е о е е  о о е  е о р -
 На м а е ам  оро е о о  

Но м  о е а ам о о ам  ко ор е  -
ек о омо а  м  ре к м   о м  за-
о е а м  е а к а  

ма  е о о  к м ко о а ар оз  а-
ко  ем  е м  ра ем  з  е  о а ро-

о ае

Что посоветуете родителям, которые мечтают о вто-
ром ребенке, зная, что и у него может быть генетиче-
ский сбой? 

ереме о  о а  а о о  е е ео -
о мо о оз а а  е р к   р ма  з е е ое 

ре е е   ер  о ере   к е е к  ко ор  о -
е  а е о ро  

Текст: Лариса Зелинская
Фото: Владимир Аксенов

ОБРАТИТЕ 
ВНИМАНИЕ  

НА СЛЕДУЮЩИЕ 
ИЗМЕНЕНИЯ: 

1
нарушения  
в движении  

суставов  

2
отставание  

в росте 

3
специфические  

изменения  
черт лица

4
нарушение 

осанки 

МУКОПОЛИСАХАРИДОЗ – ТАКОЕ ЗАБОЛЕВАНИЕ, 
ЧТО БЕЗ ПРОБЛЕМ, К СОЖАЛЕНИЮ,  
НЕ ОБОЙТИСЬ, И РОДИТЕЛИ ДОЛЖНЫ 
ОТДАВАТЬ СЕБЕ В ЭТОМ ОТЧЕТ.  
НО ПРИ СВОЕВРЕМЕННОМ И ПРАВИЛЬНОМ 
ЛЕЧЕНИИ ИЗМЕНЕНИЯ БУДУТ МЕНЕЕ  
ВЫРАЖЕНЫ И РЕБЕНОК СМОЖЕТ ВЕСТИ 
НОРМАЛЬНЫЙ ОБРАЗ ЖИЗНИ
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МАРШРУТНАЯ КАРТА: МУКОПОЛИСАХАРИДОЗ
ЧТО ЭТО
Мукополисахаридоз (МПС) — это  
группа наследственных заболеваний, 
вызванных снижением активности 
ферментов, участвующих в расще-
плении глюкозаминогликанов, что 
приводит к задержке роста, тяжелым 
нарушениям функций всех внутрен-
них органов. Развитие заболевания 
приводит к инвалидизации пациентов 
и сокращению их срока жизни

СИМПТОМЫ
Клинические признаки при различных 
вариантах мукополисахаридоза име-
ют значительное сходство и стано-
вятся заметными к двух-трехлетнему 
возрасту. Для МПС-4,6 не характерно 
снижение интеллекта. Для МПС-4 
не характерны черты гаргоилизма

ЛЕЧЕНИЕ
Заместительная ферментная тера-
пия. Внутривенно каждые две недели
вводят препарат, представляющей 
недостающий в организме фермент. 
Он замещает необходимое  
количество недостающего фермента. 

ер ое  о ере а  ем  
о к е   о а о ко  

ре ко о  а оза   о ок  
е  каза о   е з оро  

к а  о ем  Не мо е  
  о  ер а  реак  

 ом  е е  о е-
е е ор а  за о е а  

е ое  оро ое
Но ем ра е е о а а  ем 

е  е е р к  о о -
о  а е  а ом  о-
ез  р е е  к е е о ее 

е м о е м  -
ако ро а а  е е е 

мо о   о о з а  о 
е а   о   м а е  
 е о ем  е з аком  ем 
о ее о оро а е ро а  
  ре м

ДИАГНОСТИКА
Лаборатория наследствен-
ных болезней обмена веществ 
ФГБНУ «Медико-генетический 
научный центр» (МГНЦ)
Лаборатория проводит  
биохимическую и молекулярно- 
генетическую диагностику.

 г. Москва, ул. Москворечье, д. 1 
 +7 (499) 324-87-72, 324-18-65, 

324-31-57  «Каширская»  
 www.med-gen.ru

ЛЕЧЕНИЕ ДЕТЕЙ
Пациентам в возрасте до 18 лет помогут ведущие федеральные и региональные клиники

Гепатоспленомегалия 
(патологическое 
увеличение 
размеров печени 
и селезенки

Грубые черты 
лица (гарголизм), 
не характерны 
для МПС-4

Задержка  
роста

Пахово- 
мошоночная  
и пупочные грыжи

Множественный 
дизостоз —  
нарушение формы  
и строения множества 
костей в скелете

Снижение слуха 
(кондуктивная 
и смешанная 
тугоухость)

Контрактуры —  
ограничение пассивных 
движений в суставе

Деформация  
позвоночника 
(кифоз, сколиоз)

Пороки  
клапанов,  
кардиомиопатия

Помутнение 
роговицы

Научный центр здоровья  
детей и подростков РАМН

 г. Москва, 
Ломоносовский пр-т, д. 2, стр.1

 +7 (495) 967-14-20    
 «Университет»     
 www.nczd.ru

Российская детская 
клиническая больница

 г. Москва, 
Ленинский пр-т, д. 117    

 +7 (495) 936-90-45, 
+7 (495) 936-93-45    

 «Юго-Западная», «Беляево»  
 web.rdkb.ru

Медико-генетический 
научный центр РАМН

 г. Москва,  
ул. Москворечье, д. 1

 +7 (499) 324-87-72,  
324-18-65, 324-31-57 

 «Каширская»  
 www.med-gen.ru

ФГБУ МЗ РФ «Центральный  
научно-исследовательский  
институт травматологии  
и ортопедии им. Н.Н. Приорова»

 г. Москва, 
ул. Приорова, д. 10

 +7 (499) 153-80-81,  
+7 (495) 708-80-28 

 «Войковская» 
 www.cito-priorov.ru
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ОБЩЕСТВЕННЫЕ  

ОРГАНИЗАЦИИ 

•  Европейская организация,  
объединяющая пациентов с разными 

редкими заболеваниями,  
EURORDIS

www.eurodis.org
•  Всероссийское общество  

редких заболеваний
www.rare-diseases.ru

•  Общество помощи больным с редкими  
заболеваниями «Геном»

•  Общество больных  
мукополисахаридозом

www.mpssociety.org 
http://mps-russia.org

ШАГ 1 
ДИАГНОСТИКА

 
Проводится только 

в специализированных 
лабораториях, которые 

имеют опыт диагностики 
редких наследственных 

заболеваний 

 
Направ-

ление на МСЭ 
для установления 
группы инвалид-
ности по месту 

жительства

 
Обязательно 

наличие 
протоколов 

врачебных комиссий 
(проводятся по месту 

жительства  
и в федеральном 

учреждении)

 
Указание  
объема 

и режима 
введения  
препарата

 
Диагноз 

основного 
заболева-

ния

 
Название 
препарата 

по жизненным 
показаниям

ШАГ 6 
ЛЕЧЕНИЕ

 

Юристы

ШАГ 3  
ПЕРЕДАЧА  

ПАКЕТА ДОКУМЕНТОВ  
ЛЕЧАЩЕМУ ВРАЧУ
Он составит заявку  

на возможность 
предоставления  

лечения

ШАГ 2  
СБОР 

ДОКУМЕНТОВ
 

Выписка  
из медицинского  

учреждения 
со следующими  

данными

ШАГ 4 
ОБРАТИТЬСЯ 

В ОРГАНЫ 
ЗДРАВООХРАНЕНИЯ 

РЕГИОНА
Там решается вопрос 
о закупке препарата.  

Иметь пакет  
документов

ШАГ 5
ОБРАТИТЬСЯ  

В ОБЩЕСТВЕННУЮ  
ОРГАНИЗАЦИЮ

Приложить письма 
в органы здравоохранения, 

медицинские документы 
с просьбой помочь 
в лекарственном  

обеспечении  
пациента

 
ЕСЛИ ВЫ  

ПОЛУЧИЛИ ОТКАЗ

Написать письмо в Министер-
ство здравоохранения РФ

Обсуждать дальнейшие  
действия с юристом  
и представителями  

общественной  
организации

 
Мини-

стерство 
здравоохра-

нения РФ

ШЕСТЬ ПЕРВЫХ ШАГОВ
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пришелв регионыОПЫТ 
 а е а е а а  е  

м ко о а ар оз

Амина  
ГАМЗАТОВА,
врач-генетик, 
заведующая отде-
лением пренаталь-
ной диагностики, 
Республиканский 
медико-генетиче-
ский центр, г. Ма-
хачкала Республики 
Дагестан

Да е а  е  о м з ре о о  о  е 
ро ема а е е   ре к  о ез е  

о ра  р  м о о    е  зкоро -
е е рак  ео ра е к е  е к е зо -
 

 е ка к  ме ко е е е к  е р 
м з ра а е к  а е а  о ме о  м -

ер ом з ра оо ра е  е к  а е а  а-
ра о а о о  ор а за  ем  а о к  

 е е о о ро е а о ез е  ако е  ре  ко-
ор  о а з ам  ра ро ра е   м ко о а-
ар оз раз  о  

 к р р  а е о   ор а м  за о е а м  
е о  ре ре е к  а е а  о а о е-

ре   озо о  ре к  ор а  за о е а  
заре р ро а о  а е о  з    е  

а е о   о ез м  ако е  а е е   -
о а  о  ак  за о е а   м ко о а ар -
оз  а  ак а о  ро ем   а е о 

ре о а  р казом м з ра а ре к  ор а зо-
а о е е е ак  о   е ка ком ме-

ко е е е ком е ре  
 ар  о о о а а м а е ам ро о  

з о а  ера  ерме озаме е м  
ре ара ам   е ом а о аре е ра е е  

е а а  з о а  ера   ка е а  
как аз а  ее ам  а е   е а  ро е-

ра  а ро о   р  реа ма о о  

ПРОБЛЕМА ФИНАНСИРОВАНИЯ В РЕГИОНЕ ЕЩЕ 
ОСТРА, НО ВРАЧИ И ПАЦИЕНТЫ НАДЕЮТСЯ, 
ЧТО ЭТА ЗАДАЧА СО ВРЕМЕНЕМ БУДЕТ РЕШЕНА, 
ВЕДЬ СОВСЕМ НЕДАВНО ПАЦИЕНТЫ МОГЛИ 
ТОЛЬКО МЕЧТАТЬ ОБ ОТДЕЛЬНЫХ ПАЛАТАХ, 
А СЕГОДНЯ ЭТО УЖЕ РЕАЛЬНОСТЬ
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Амина Гамзатова 
курирует  
маленьких 
пациентов 
с орфанными 
заболеваниями 
в Республике 
Дагестан.  
Всего в регистре 
по перечню 24  
нозологий ред-
ких (орфанных) 
заболеваний за-
регистрировано 
198 пациентов, 
из них 126 – дети 

ме ко  е р  о  а е ем ра а е е ка 
 ра а реа ма о о а  а а  о а е  о ор о а-

ем а а  ео о  о о  о рем  ро-
е р  

е  о ое е о е а о  е  ерме озаме -
е  ера  а е  о  о а   е е-

е е  з  ка  е е  Но ока  к о а е   
е е о е ме  ак  озмо о   е о ем  
е о ек  з  е еро   ромом аро о  ам  

м ко о а ар оз  а   ом е рое е е  
 а е   а   ромом орк о    

о  а е    м ом м ко о а ар оза -
ром ер  

а о ем  ме е  м  е  о о е  -
ам к  Не е а е  е  а ер е к  ре-

ак    ко о е а а о  ерме озаме -
е а  ера  о оз а о ае  ка е о з   

ДОКТОРА АМИНЫ ГАМЗАТОВОЙ 
РОДИТЕЛЯМ И ДЕТЯМ:

о е  а  а е -
о  о разо а е  о е -

е е   о ма  
о о   ер ез о  

за о е а  Но о  е  о-
а р к  р е  о  а а  

з  р   р ом   е  к о о 
з ае  о ое  а о  о  з о-
о е  р о ре ае  о ез  

о  о раз  е е  р  
 р ом  роме о о  ем  е а 
о ер а  з   ра ам  о 

о е  а о  ек а е е
 е к  о е  раз м е  е е е  
о рем  ер о  з  м  а-

раем  о о р  ре е ка  ар м 
ем  р к  е ак  ма  

ре о  е ко ко а о  е а  
о  ка е е   а  ро о-

 е е е ем е  ма к 
ам   ео к о е  а-

ко  м е  ар  
 ом мора  о а ам 
р о  а ро е р  о  

е  ме    а  о ама  
о а  а ра а  ко а а е  

а

ДОБРОЕ СЛОВО

За восемь  
месяцев мы 
увидели  
положитель-
ную динамику. 
У людей теперь 
совсем другое 
настроение 

 о ее о о е а е о   
 е  е ер  о ем р ое а-
рое е  е  ме а  е -

о  а   м е  
о е  о а  а е а  

ак о  а   ко ор м  
о о е о а о ра а  о е 
м ко о а ар озом  а  ре е  

 е ом ро  араме р  з -
е ко о раз   е  е е  
На а а а  за а а а ер ек-

 о о   ом  о  ро е-
р  а  е рер м   о-

м  е  ока акое е е е 
мо  о а  е е  Но м  а е-
ем  о коро   за а   
ре е
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Н НН
РОЖАТЬ!

РАХИТ – Н   
НАДО о  ео о м е р  

о ко о  а о о   
 ем о  о е   
е а  з ме   

 а к  о  омо а   
а е ам

Кристина  
КУЛИКОВА, 
детский  
эндокринолог, 
Детская  
клиническая  
больница № 9  
им. Г. Н. Сперан-
ского

«СЧИТАТЬ, ЧТО ЭТО БОЛЕЗНЬ 
ПЕРВЫХ ТРЕХ ЛЕТ ЖИЗНИ, –  
САМОЕ БОЛЬШОЕ ЗАБЛУЖДЕНИЕ. 
ТАКОЙ ДИАГНОЗ ПРАВОМОЧНО 
СТАВИТЬ В ЛЮБОМ ВОЗРАСТЕ»

В о  о а о  а к  о ре к м ор-
мам ра а е  ак как амо о е ра а 

е ма ео ре е е о   ре   е к м 
окр о о ом е ко  оро ко  к е ко  

о    м   Н  ера ко о о к а  р -
о  ко о  о  о  о ро  ко ор е 

о  е  ком  е о а е  ер ез  а оз  
а  о о о ез  ер  ре  е  з   

амое о ое за е е  ако  а оз ра о-
мо о а   ом озра е    о о а а а  

а а о о е а  е е а  р о  ко о

СНАЧАЛА ДИАГНОСТИКА, ПОТОМ РЫБИЙ ЖИР
Кристина Сергеевна, что такое «редкая форма ра-
хита»?

о орма ра а  о о е а  о омко  е о  ко-
ор е о е а  за ре  ка о ор о о 

о ме а  ор а зме  о зар е м а м  о о  з 
а о ее а  орм а е е о о ра а  к -

е ка  кар а ко оро о е  а е  ер  
 е  з  е  о о а ем е к  ра   

 ре ае   о о о з   о оро е

Какова самая главная проблема в противодей-
ствии этому заболеванию?

о а о ка   о а е  ак е орм  ра а а-
о р  ком оз о  а мо   о ем е а-
о ро а  о р о  к е м о е м  

На р мер  а а  орма о о а аз  мо е  
ро  раз  о е ро е  е о  е мо -

е   оро ам  Не ак а о ме а е мо а ем 
омо  м е м  о  м ра   е а  з ора -

а  а о е е е  о м ре ара ом  р о   
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р мер  ам   за м  ра   ома а 
ема ак а  ам а   о ре е  е  

ре е ора ам а  о о р о  к ар е  
ка о ор о о о ме а  ор а зме  оо е -

е о  к раз  ра а  
е  мо  о ое рем   р  р  е-

ак е орм  ам а  о  о о е е  
а  

ам е о а е о е   о оро  ко ор е 
о о ке р ма  за е е к е  а ак е 

е е е е орма  р о  к е к  ар а -
е ак  а  а ак е р о е к раз   

за о о  е мо  о мо е  зако  о е  
е а о  

о ем е а о о  ре е ок е ре  е  ко ор  
м о окра о е   а о ара  о  е мо   

 оро  о ако ра о о е е  о о о  
ро е о о ра а е о а

 а  о  о реме ом м ре е  о  ра а 
е о  м ра  е  о а  а оз  о ре е-

 е о орм  о а о о ро о
а е  е о  о а  о м е к  

а а з кро  о ре е  ормо а  ро   
о  ре е о ра  ко е  ер    

ко е о е  
 е о а  мо о ро е   о  е ко  

о к ке  о е   о  о озре-
 а ро е  а о о  о е е е к  а а-

з оз о  о  а оз  е а   о  о 
о о ка ом

РОДИТЕЛИ, БУДЬТЕ БДИТЕЛЬНЫ
Но, если диагностика возможна 
и доступна любому, в чем проблема?

 а   зко  орм ро а -
о  ра е  о ро е  ра -
а   раз оо раз  е о орм  ме о-
о  а о к   ме к  

а  а  о ра   о 
за о е а е ер  ре  е   
ко оро о арак ер  о е е 
за ка  кр е е р о  
к е к  р к  о  м к  ро -

ок  а  ко е о  о ро е  
о ез  о орм  ее раз е  о  

к ка  о е  о а   о о-
м  а е  омо е  аз а е е 

о ека еро а   ам -
а  еак о о  о р ом  а-

з а е е ако о ре ара а а е 
 о  оза  о з  е р -
е е  а о ор о е  а а-

е е е   е орма е  о   

ДЕТСКОГО ЭНДОКРИНОЛОГА КРИ-
СТИНЫ КУЛИКОВОЙ О СВОИХ МА-
ЛЕНЬКИХ ПАЦИЕНТАХ

о а а е е  
м о е о а  ее 
о разо а е  за ма  

ор ом  м з ко  е  а-
е ма ера ор а о м а ке  
 ор е   а  а е о  о  
о  о ко  а  ор-

  о е  е е

ДОБРОЕ СЛОВО

ЧТО ТАКОЕ  
РЕДКИЙ РАХИТ

Это формы  
рахитов, связан-
ные с поломкой 
генов, отвеча-
ющих за регу-

ляцию кальций-
фосфорного 

обмена  
в организме.  

По зарубежным 
данным, одной  

из наиболее  
частых форм  
наследствен-
ного рахита, 
клиническая 

картина которо-
го видна  

с первых двух 
лет жизни,  

является гипо-
фосфатемиче-

ский рахит.  
Он встречается  

у одного  
из 20 тыс.  

новорожденных

НА КАКИЕ СИМПТОМЫ РОДИТЕЛЯМ СЛЕДУЕТ ОБРАТИТЬ ВНИМАНИЕ:
Ребенок  
начинает  

поздно перево-
рачиваться,  

сидеть, ходить 
или быстро 

устает,  
просится  
на руки,  

предпочитает 
малоподвиж-

ные игры

«Лягушачий  
живот»  

(слабость мышц 
брюшной  

стенки, выпячи-
вание по бокам 
в лежачем по-

ложении)  

Пупочные  
и паховые 

грыжи

Деформация 
ног при начале 

ходьбы,  
походка  

«утиная»,  
или «перевали-

вающаяся»

Изменение 
формы  
черепа,  

«олимпийской 
лоб»  

(с увеличенны-
ми буграми)

Деформации 
грудной клетки 
и рук, на ребрах 
появляются не-
большие утол-
щения по типу 

бусин – рахити-
ческие «четки», 

нижний край 
грудной клетки 
развернут кна-
ружи, сверху 

грудная клетка 
может быть 

сдавлена

Утолщения или 
рахитические 
«браслетки»  

в области 
лучезапястных 

суставов

«В СОВРЕМЕННОМ МИРЕ ДЕТИ ОТ РАХИТА  
НЕ ДОЛЖНЫ УМИРАТЬ, ВЕДЬ ПОСТАВИТЬ 
ДИАГНОЗ И ОПРЕДЕЛИТЬ ЕГО ФОРМУ 
ДОСТАТОЧНО ПРОСТО»
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е а  ро е е  о к рем
 о ам а а о о  -

е  о  р м   р  ом 
е аз а а  как  е о а-

 о е ра о

Какие жалобы могут быть у детей 
с редкими формами рахита? На 
что родители должны обратить 
внимание в первую очередь?
На ер ом о  о мо е   м -

е а  о о  о е  е к  
оз о а а  ере ора а -

 е  о   ро а-
  ро  а р к  ре о -

а  ма о о е р  з за 
е  о а м   ре е ка 

о е  а  о  
мо   о е  а о е 
р  о  е  ак е  о а

ак о ко ма  а ае  о-
 о е  е орма  о  

о е  ам  з а  о  о-
озре   а а ом о  о-
о ка а о  о   е-

ре а а е  ре е ок роко 
ра а е  о  е о  ом  о 

р  ра е  ко  о ер  е-
о а о о ка   о ора  ко-
ор е о  р а а  м е -

ко   о  е  о е о о 
е а ко  о   о реме ем 
е орма  ро ре р

ак е р  раз  орма  ра-
а мо е   зме е а орма е-

ре а  а р мер  о е  о м-
ко  о  з за ер ро  о -

 ро  о   е орма  
р о  к е к   р к  а ре ра  о-

 е о е о е  о 
   е е аз а  ра -

е к м  е кам   кра  
р о  к е к  раз ер  к ар  

ер  р а  к е ка мо е   
а е а   о а  еза  

а о  мо  о  о е-
  ра е к е ра е к  

р  е  за о е а  о ме-
а  о а а е  з е ком раз-

 зк  ро   е  ар е е 
а  оро

ДИАГНОСТИКА ДОЛЖНА БЫТЬ 
РАННЕЙ. И ДАЖЕ ПРЕНАТАЛЬНОЙ
Каков оптимальный возраст для 
выявления патологии, чтобы ле-
чение было наиболее успешным?

 а а  е е е о  е  м  
мо ем о ара  ре о ра  

е орма   е   ем е ме  ро е  ко ор е 
о  ра ом  а е е а  орма ра а о -
аема  о раз  е о е ро е  ре е ка о а  

а а з  о  о о з а  о е  ре е ок  е   
а оз о а  рак е к  раз  о е ро е  

 е  аз а е о а ек а ое е е е  ро е  за о-
е а  оо е мо е   е 

Часто так бывает, что родители детей с редкими за-
болеваниями в какой-то момент начинают себя корить: 
почему это случилось именно с моим ребенком; навер-
ное, это мы что-то не так сделали, где-то недогляде-
ли, не предприняли каких-то мер, чтобы болезни не 
было…
На е е е орм  о о е  м а м  е-

о   а м а  е мо ем о е о а   
ро е   о е  м а  о р к ро е  

КАК ОПРЕДЕЛИТЬ БОЛЕЗНЬ
Сдать кровь 

на биохимический 
анализ

Определить 
гормональный  

профиль

Сделать  
рентгенографию 
костей верхних  

и нижних конечностей

ПРОВЕСТИ ОБСЛЕДОВАНИЕ

1 е е о а  мо о ро-
е   о  е ко  о -

к ке  о е
2  о  о озре  а 

ро е  а о о  о -
 а оз оз о  е е е-

к  а а з  окр о о е ком 
а ом е ре (Москва, ул. Дми-

трия Ульянова, 11)   е -
ко е е е ком а ом е ре 
(Москва, ул. Москворечье, 1). е а  

 о  о о о ка ом

«ОСНОВНАЯ ПРОБЛЕМА – В НИЗКОЙ 
ИНФОРМИРОВАННОСТИ ВРАЧЕЙ  
О ПРОЯВЛЕНИЯХ РАХИТА, РАЗНООБРАЗИИ  
ЕГО ФОРМ И МЕТОДАХ ДИАГНОСТИКИ»
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 ак  ем  ре е ка  за о е а ем мо е   о  
 о   е за  о  а а е о а  е о -
 мее  ре а а а  а о ка  о е   е-

м е  е о е  к о о з ро е е  мо о а ра  
рока  ереме о  ро е  е е е к  а а з 
 о  о е  о е   ре е ок  е  

 о  о е  о ере  ро е м  ае  о-
ро  ро е а  ереме о  о е   око 
ере а  о ереме о  о о за е о ро -

е а  р  е  орма  а е е о о ра а
е  ко ор м а а о е е е  ер о о о а з  

ме  оро  ро оз   к е ка  кар а за-
о е а  мо е   м ма о  о ее о о  ее 
оо е мо е   е 

е а  а е ам  раз м  а е е м  
за о е а м  о  р е око е о о е 
ме о   ре м а а о а  а о ка  р  ко о-
ро  о е а м ме о кам о ра  з оро е  ез 
м а  м р о  ере  о а ко   ма к  На ко ко 
м е з е о  ак е ме о к  о    о

ОПЕРАЦИЯ ИЛИ КОНСЕРВАТИВНОЕ ЛЕЧЕНИЕ?
Если это семья из региона, куда она может обратиться 
за постановкой диагноза?

з о о оро а а е  мо  о ра   е е -
е ре е  е за ма  о  ро емо  ак е 

е р  е   о к е  а р мер  е ка  оро ка  к -
е ка  о а   м   Н  ера ко о   

е ко  окр о о  На  е р з оро  е е  
ер а з ра оо ра е    а к е ер р е 

о Н  е ко  ор о е  м  р ера  е а р е-
ка  ака ем  оррек е  е орма  за ма  
 Н  ор о е  м  заро а  оро е р а

Какой совет дадите родителям, которые настроены  
на решительную борьбу за здоровье своих детей?

рем  к ко ер а ом  е е  ом о  
з е е  о о аз а ае  о з е о  ком о  о 

моме а о о о  зре о  Не о  оро   -
р р е ко  коррек е  е орма

Есть родители, которые стремятся?
а  ро е е  м а  е орма  
о   е е   м ка е  о о -
а   о ез е а  о ера  раз  е 
е ре  о е ак  а  а е е-
орма   е оро о  о о е -
 е ем о ез  о ом  а о 

а  р   о о ра  е е е

 а е  рак ке ема о -
ае  ко а е орма  о а о 

ра  р  р еме екар-
е  ре  р  а е е -

о  орме ра а е рекоме е  
о ер ро а   ра ем е ком оз-
ра е  ак как  о  ер о  ре е-

ок ро ра е   ро е е е -
р р е ко  коррек  арак ер -
з е  ро е м ре ом 

е орма  ак о  е  раз  е 
о  о  р р е ко о е-
е  е   к а о  
 р р е к  о е е  

а е ак  о   о о -
мо а о е езом за о е а  е  

о ера  е ра е  р   
о а ра е  о ко о е  

  а о е  коро кое рем  
е ко ком  а а о  з е а  о-
ор  о ера  ме а е  

роме о о  ра е  е  о ко 
р р е к м ем   а -

е  е а  е зро е  ко-
ор е ере е   о ера

МЕЖДУ ПРОБЛЕМАМИ И УСПЕХАМИ
Какие трудности приходится прео-
долевать людям, страдающим на-
следственными формами рахита?

ро ем   а е о  м о о  
а а   е ое реме о  а-
о к   еа ек а о  е е  

 зака а  е о о  е е-
  о а о  ро-

ме о о  о е  ема реа -
а

е о а ер ез а  ро ема  
о  о  о е ее рем   

МЕДИЦИНСКИЕ 
ЗАВЕДЕНИЯ 

РОССИИ,  
ГДЕ  

ЗАНИМАЮТСЯ 
РЕДКИМИ  
ФОРМАМИ 

РАХИТА

МОСКВА
Детская городская 
клиническая боль-

ница № 9 имени 
 Г. Н. Сперанского;
ФГБУ «Эндокри-

нологический 
научный центр» 
Министерства 

здравоохранения 
РФ (Институт 

детской эндокри-
нологии);

ФГАУ «Научный 
центр здоровья 

детей» Министер-
ства здравоохра-

нения РФ

САНКТ-
ПЕТЕРБУРГ

ФГБУ «Научно-ис-
следовательский 
детский ортопе-

дический институт 
имени Г. И. Турне-
ра» Министерства 
здравоохранения 

РФ;
Педиатрическая 

академия

КУРГАН
ФГБУ «Российский 

научный центр 
“Восстановитель-
ная травматология 

и ортопедия”  
им. академика  

Г. А. Илизарова» 
Министерства 

здравоохранения 
РФ (Центр 

 Илизарова)
(коррекция де-

формаций)

«Если в семье имеются  
родители, которые больны 
рахитом, то после  

рождения ребенка нужно сдать 
анализы. Если диагноз поставят  
практически сразу после рождения 
и будет назначено адекватное  
лечение, проявлений заболеваний 
вообще может и не быть»

«КОГДА В СЕМЬЕ БОЛЕН КТО-ТО 
ИЗ РОДИТЕЛЕЙ, МОЖНО  
НА РАННИХ СРОКАХ БЕРЕМЕННОСТИ 
ПРОВЕСТИ ГЕНЕТИЧЕСКИЙ АНАЛИЗ 
И ПОЛУЧИТЬ ОТВЕТ, БОЛЕН 
БУДУЩИЙ РЕБЕНОК ИЛИ НЕТ»
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а е  е м е е ем ра а а  а -
о  ем  з о а е  ре о о  о  а -

 а о  о  е е  е а а  а ме а  а о 
е оз о е  ра о о е а  ам к  р ез-
а  ка е е  ме е   о к  е ем о кар-

ма  Но о ра е   о е е о о  за е-
ре о а е ра  ем о ее о м  е а о о  о-
мо   а о о

 е е а  о  о  ео о мо оз а  е р  мо-
е   е о  ко ор  е  за ма  е  ко о  
а о о е  е р  ко ор  о е  е а о  
з раз  ер ме   а к  о  омо а   
а е ам

Есть дети, которых лично вы уже долгое время на-
блюдаете в динамике?

а е ре о а ам а о  о ра  р  о ее 
ем з  е о ек  раз м  ормам  а е -

е о о ра а  ро е  е е е к е е-
о а  аз а  ко ер а ое е е е  ем 
е кам  ко ор е о а  к ам о ем ма е к -

м    о к  а  р   м е  о ера  о  
оказ а  о е  оро е рез а  а ко ер а-

ом е е  Неко ор м м  о ме о  ор о е-
ам  ро е   о ера ое е е е а о е ме ка-

ме оз о  ера    рез а  ра е

То есть они растут и взрослеют на ваших глазах?
а  м  е о  з аем  ра ем  е ам  о о 
е е  мо о аз а  к е к  з оро м  о ко 

 ро е   м  ра  з аем  о о  ре р о 
р ма  ре ара  о ом  е оро о

«Я ГЛУБОКО УВЕРЕНА, ЧТО БЕРЕМЕННОСТЬ 
НУЖНО ОБЯЗАТЕЛЬНО ПРОДЛЕВАТЬ  
ПРИ ВСЕХ ФОРМАХ НАСЛЕДСТВЕННОГО 
РАХИТА! ДЕТИ, КОТОРЫМ НАЧАТО ЛЕЧЕНИЕ  
С ПЕРВОГО ГОДА ЖИЗНИ, ИМЕЮТ ХОРОШИЙ 
ПРОГНОЗ, БОЛЕЕ ТОГО – ПРОЯВЛЕНИЙ 
ЗАБОЛЕВАНИЯ МОЖЕТ ВООБЩЕ НЕ БЫТЬ»

ВРАЧ 
РЕКОМЕНДУЕТ!

Всем, кого 
волнует тема 
редких форм 
рахита, док-

тор Кристина 
Куликова 

рекомендует 
сайт 

rickets.ru. 
На нем име-
ется полная 
информация 
об этой бо-
лезни, кото-
рая предна-

значена и для 
врачей, и для 

пациентов

«Не стоит злоупотреблять 
операциями – лучше  
подобрать консервативное  

лечение. Если сразу же пойти  
по пути хирургического  
лечения, дети будут буквально 
жить в хирургических отделениях»

ПРОБЛЕМЫ ПАЦИЕНТОВ 
С РЕДКИМИ ФОРМАМИ 

РАХИТА

Запаздывает 
диагностика

Отсутствует 
реабилитация

Неправильно 
назначают лечение 

Опасность  
лишиться  

инвалидности

Дорогие 
препараты

Нет медицинской 
помощи в местных 
медицинских 
учреждениях
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ВОЗРАСТ
Гипофосфатазия:

БОЛЕЗНЬ,любойпокоряющая

о а е е ое за о е а е  
о о  к з е ро а м   
Но екар о е а е о

ГИПОФОСФАТАЗИЯ 
(ГФФ)  –  
наслед-

ственное 
заболевание, 
угрожающее 
жизни, кото-

рое связано 
с недоста-

точностью 
фермента 
«щелочная 

фосфатаза»

НАРУШЕНИЯ РАЗВИТИЯ КОСТЕЙ И СКЕЛЕТА 

В ер ом ае е о а  о а аза  ко ора   
а мем ра а  е а  к е ок  орм р  

ко  ка  разрезае  ак аз аем е ро о -
а  а ро е о а  ко ор е а ее ое  

 ка ем  о раз  ро е  ма ер а  ко е   -
рок а а  р а  ко м ке е а ер о   
е о а  о а аза орма о е к о р е  о -

ро о а  ака а  о а   рок а а  е 
о раз  а ко а  ка  орм р е  а ома о  

о  ро е  о о е о а е   е ком озра е  ко а 
ро о  р  ро  ке е а  о   е е    
ме  ме  о о   о ер е  а м ере-
омам  кр е м  ак как ре ер е ко  р о  

к е к  а   а  как р  ра кр а -
е е к е  о р   м а е  мо  ме  о о раз-

е е к е  а   а е о  о ер ке  а-
р мер к е о  е  е к  ак е е  
ак е е  а о о е  ре ра ор м  за о е а м  

р о  о о е о   е  е ое реме ое 
ра е е ко е  ере а   орме  е е  ко  ере а о-

е е  е е ко  о  раз а -
 моз  мо  е а   о -

еме   е о а  о а аза е 
к о р е   о о  мере  ко-

 ере а ра а  е  м а е -
е ком озра е  о р о  к о а -
ом  о о   кра о о оз  
р  ко ором ое е е ко  е-

ре а е е ае  ра  ак е ро  
как моз  о ом   е е    о-

ае  р ере ое а е е  
а ак е а е е а зр е  ер  

р  кра о о озе мо е  о ре о-
а  о а  о ера   ра кр -

 о  ере а  
е о м е ем о о  о е-

о а  о а аза р   е разр -
ае  ро о а  е  ако-
е е о о  ка   кро  ко о-

р  е мо е  о   о а  ко е  
з за о  о а о  о ом  
о  ка  ко ор  о е   

о а а   ко  ака а  
 м а  а а   о ка  з -
а  о е е о е  раз е 
о ре е  а о   ар е  
 ра о е о ек   ро е  ка  

о ае  ок м ро о е ое 

Происхождение названия заболевания связано с греческим сло-
вом «гипо», что означает «сниженный», и «фосфатазия», ука-
зывающей на фермент фосфатазу. Впервые гипофосфатазия 
(ГФФ) описана еще в конце 40-х годов прошлого века американ-
ским врачом Джоном Редбаном. Было обнаружено, что фер-
мент «щелочная фосфатаза» выполняет различные функции 
в организме человека, но наиболее важными из них являются 
управление двумя главнейшими процессами – минерализацией 
костей скелета и поступлением витамина B6 в головной мозг
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рем  оз кае  о о е  з е -
ое как е рока оз  о мо е  
р е  к з а е ом  о ре е-

 о ек  ак аз аемо  о е -
о  е о а о о   а е к мер  
а е а  

а а   а е о    а-
а  з   как мо о е ра е 

о о о рока   озра е око о 
 о а  ак  о о е  о -

за о  е о а ком еме а з о  ко-
ор  о о  как  ко  з ка -

  о ора  р ем кор  з о  
о ра  е м  р  з о о-

е ко  ме е мо о  з о   
кор  ра а а  а ам  з  

а а   ма  ез ра м  
о е  о о е о    -

е  а  а е    -
а  о а з о  е  е -

ком озра е  о ре е  м о е-
е о о ро ез ро а  

НАРУШЕНИЯ ПОСТУПЛЕНИЯ  
ВИТАМИНА B6 В МОЗГ

а о  к е  е о о  о а-
аз   ор а зме  е за о   ор-

м ро а ем ке е а  е  ре -
ро а е о е  ам а  

 ра  моз  е о а  о а а-
за о е е  о а   ам   

ро кае   ер е к е к  ко ор м 
о  ео о м  ро е е  а-

о  ме  к е кам  
 е о а  о а аза е мо е  

о е  о а  ам   о а-
е  ар  ер  к е ок  о  е 
мо  а ек а о о ме а  а-

ам  о ом  р    м а е е  
оз ка  оро  о  ро е е  

а о  р  ко ор  разр а  
ер е к е к  о ее о о  ак е -
оро  е ро о  р  р ме е  

о о  а оро о  ера

ФОРМЫ 
ак  р  м о  р  а е е  за о е а  

 мо е  ме  раз е орм  ко ор е о о раз е-
  за мо  о  озра а о ар е  ер  м-

омо  
Младенцы. На о ее е е орм   о ар а-

 е р ро о а   раз  о е ро е-
 а е    ме  з а е е е орма  

ке е а  м к  ере  кра о о оз  е  о-
 м  ро ем   а ем  а ак е оро   

о а   а оре ро а  е а  ра е   ро е кам  
 ак  а  за о е а е ез а ек а о  ера  о  
е а мер е о
Дети.  м ом  за о е а  а а  ро -

  е ком озра е  о  а о е ра о а-
о р е  как ра  ак е е  ме  кр е  ко-
е  ке е а  ро ем   о о ко  м е  а о  

о   зме е   а а  о е    о а  
 з е ком раз  а е ко ко е  а   о ка  мо-

 о разо а  кр а е к е ка ка  ко о-
р е р о  к о е о  е о а о о  Нере ко  ак  

е е  о е о р ере ое а е е   о  -
а  еза е р о   е м    о а е  

а оз ра  о аз а е е ам а  мо е  з а  
о е е ро  ка   о ре е е о ек  
Взрослые. ак е а е    мо   око -

а з ро а  з за око  р ко  ко е    
мо  ро о  ак аз аем е ре о е ере ом  

е за е  ра мам  ак е ере ом  о о е за -
а   ре  р р е ко  коррек  з за о ре -
е  ке е а зро е а е    а о е  
ере а   омо  ме а е ко  о ер к  а-
р мер а о  ко к  е  а м ак ором  

ко ор  р е  з а е е е о а а е ам 
  е   о ор а о  о  о а о  з  -

за а   о ре е ем ке е а  о о к  ро  ом-
емо   ере е ем а ко ке  

УСТАНОВКА ДИАГНОЗА
а о ка  о о а а  ер  о ере  а о е ке ра-

ом м омо  за о е а   ро  е о о  о а аз  
е  а е о  о а аз  е  о м з ам  

е оро   а  е о  аз а аем  р  о м е-
ком о е о а  о мо о ро е  рак е к   -
ом е е ом ре е   о  Но о е  а о е  

о ак о  е о о  о а аз  за  о  озра а 
 о ае  мак м ма   е  На р мер   ре е ка 

ме о о озра а з а е е ак о  е о о  
о а аз    ак о  змер е   е а  а 

р  е  орма м  а  ре е ка ем  е  о е з а-
е е е  е орм  аком  а е  ео о мо -

к  а оз о о а аз  о ом  ра  о е  
а  озра е орм   а а а   а ора-

ор  ре е   а о о е а р  о е о а  
е е е ка  а о ка ро о   еко ор  -

а   а о е  м а   е е е о о  о а-
аз  ко ор  аз ае   о о  е е е ко  

а о к  р   о о   ом  о р  а ар ом 
е е е ком е о а  е е а ае  о ар  
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ар е   е е  з а е за о е-
а е

 мо е  а е о а  как о  о -
о о ро е  ак  о  о о  р ем 

о а  а е м а   ро е е   е-
е   а е з е о  мо е  р о-

 к раз о  е е  за о е а  
На р мер  ре е ок мо е  ме  з а-

е е ра е к е зме е  
зкоро о  м е  а о  

а е о мама  о е а о  е м -
а  мо е  ме  о ко о е -

 ом емо  о за о  ем  
о  ре ро а  орм ро а  

ко е  а   р е е

ЛЕЧЕНИЕ
а о е а е  з е о ро о -

е ое рем  а ера  ро  
е о а разра о а а о ко  о-
е ее е е е  ра о о 

е е е  о а ра е о а -
ра е е м омо  а р мер ро-
о  о ера  о ра е  

м о е е  ере омо  роме 
о о  еко ор м а е ам аз а а-

 о о а  ко ор е о а 
р ме   е е  р о о 

ре ко о за о е а  о о е о еко-
ор м  ро е м  а   е-
о ер е о о о ео е еза   а-

м     м омо  ра а  
о р о о к а е ем  -
е  о о  а е о   

 а о ее рем  разра о а а ар-
е а  ерме заме е а  ера-

  а аз ае  ар е о  о  
о а ар е   е  ак как мо-

ек а ре ара а мее  е а  
а ок  ко ор  е е   мо ек  

к ме  е а к  е о о  о а-
аз   ерме заме е о  а-

з а а о ом  о мо ек а ре ара а 
е е   е е ерме  е о а  о -
а аза  ко ора  заме ае  о ре е -

 е о  о а аз  а е а  
е к е е о а  ока-

за  ок  ек о  ер-
ме заме е о  ера  а 
раз  р а  а е о  Не-
ко ор е а е     о  

е о а  ре ара  о з е -
м оказа е м    заре -

р ро а  о м о  ра а  м ра  
ак  как  ра  ро о за  

о   р  а   о  ок ме  
а ре ра  ре ара а  о-
а    ер о з ра оо ра-
е  о  

АХОНДРОПЛАЗИЯ − 
врожденная 

болезнь, кото-
рая характери-

зуется кар-
ликовостью, 
возникающей 

из-за нару-
шения роста 
костей скеле-
та. Впервые 
заболевание 

было описано 
под названием 

«хондроди-
строфия»  
в 1878 году. 

Иногда призна-
ки заболевания 
можно увидеть 

с 21-й недели 
развития 

плода. Уста-
навливается 
диагноз не-

сложно, а вот 
препарат для 

патогенетиче-
ского лечения 
пациенты еще 
ждут — пока 
лечение сим-
птоматиче-

ское

Ахондроплазия
ПАЦИЕНТ

ждеточень

а е к е а е   
  ро е  о е   
о  ре ара

ИСТОРИЯ ИССЛЕДОВАНИЯ

В ер е за о е а е о о а о о  аз а ем 
о ро ро    о   м ра ре -

а  к е ка  арак ер ка о ез  а а а 
ером ар  
 а е ем о е о ее о ро о о з е  о -

ро ро  а ере ме о а а  а о ро аз  
о а ее аз а  о ез  арро ар

ПРИЧИНЫ
р о  раз  а о ро аз  е  м а  

е а    ае  а о ро аз  ере ае  о 
а е     раз ае   рез а е ер е оз-

к е  м а

ПРИЗНАКИ
о а ер е р з ак  за о е а  мо о е  е 

  е е  раз  о а  р  ро е  ар е  
заме   ер  е  з  о о а е е а  р к  
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 о  коро е    о е ем 
а ае  ра е ое коро е-

е ко е о е  р  орма  
размера  о а   ро е е ро а 
ре е ка оз ка  о е е е орма-

 ко е о е   е орма  о-
з о о ка  з за а о о  ке е а 
мо  раз  ор е ар е-

 о оро  ре  ор а о

ОСОБЕННОСТИ
о а е   а о ро аз е  о -

а   з е ком раз   
оз е  ем  ер к  а а  
ер а  о о  а   о  о 
р  ом е ек а ое раз е 

ре е ка е ра ае  о а ре е ок 
мо е  ме  ро ем   а а а е  

 окр а ем м ре  о ко к  окр -
а а  ре а е р о о е а  

е   зк м ро ом

ДИАГНОСТИКА
о  ра а е о а е  

р о е  а о ро а  за о е-
а е  е   а е а  ро-
ор  е о е а мо  каз а  а 

а о ро аз
а о оз кае  ео о мо  

 ко а  р  е а -
о  Не ро р р  о ма р ае  а-

е а а ре ме  ро е а  о ар о о  з -
ае  рое е ор а  о о  о о  а е а  о -

за о  ар е ем орм ро а  е о о ке е а

ЛЕЧЕНИЕ
На е о  е  ера  а о ро аз  м ома-

е ка  а ра е а а ре о ра е е  ра е е 
р  е орма  о оз о е   ка е о 

з  а е о
 е ком озра е ро о  ко ер а а  ера-

 ма а  е е а  зк ра  а а е  о о-
мо ае  кре  м е  кор е   е о  -

о  е орма  ко е о е   оз о о ка
е е е ормо ом ро а ро о  о ко о аз а-

е  окр о о а  озмо о ак е е е ко-
е о е   е о е ае  о а о е ко ко о ера-

 ме а е   ро е  ре  а -
р р е кое ре е е ро ем  зко о ро а   ом 

ае ео о мо о а   е а з ро а  
ор о е е к  к к

 а  ко а ре е е р мае   о з  
о ера о о е е   р  розе е оза  о е  -

е  оз о о о о ка а а е е оз к о е  
к ро а о о  кр е  к оза  р о о -

о о о е а оз о о ка
а о е е е кое е е е за о е а  а а  

моме  а о   а  разра о к

Источник: http://meduniver.com/Medical/genetika/axondroplazia.html MedUniver.

ПРИ РОЖДЕНИИ НАРУШЕНИЯ 
ЗАМЕТНЫ С ПЕРВЫХ ДНЕЙ  
ЖИЗНИ: ГОЛОВА УВЕЛИЧЕНА,  
РУКИ И НОГИ УКОРОЧЕНЫ

Патогенетиче-
ское лечение 
заболевания на 
данный момент 
находится в ста-
дии разработки

Иногда ребенок может иметь 
проблемы с адаптацией 
в окружающем мире, посколь-

ку окружающая среда не приспосо-
блена для людей с низким ростом

% 
случаев  

ахондроплазии −  
это не наслед-

ственность,  
а впервые  
возникшая  

мутация гена

80 
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ДАЛЕКО,
RareConnect.org – о о о   м   
е ро е е  ра а  ре к м  о ез м  

а е    ем  мо  ез ра   
 ре  о а  а о м  з ка   
 е ер  а орма за о ор а о р к  

но рядом
RareConnect –  
это проект, кото-
рый инициирован 
Европейской 
организацией  
по редким  
заболеваниям 
(EURORDIS). 
EURORDIS –  
неправитель-
ственное не-
прибыльное 
объединение, 
организация 
пациентов  
и отдельных лиц, 
цель которой  
состоит в улучше-
нии качества  
жизни европей-
цев, имеющих 
редкие болезни. 
В проекте  
участвует 716 ор-
ганизаций паци-
ентов из 63 стран, 
или свыше 4 тыс. 
редких заболе-
ваний

ГЛОБАЛЬНОЕ СОЕДИНЕНИЕ ПАЦИЕНТОВ 
ВСЕГО МИРА

О а а  е  е ре  е -
ро е к  ре  орм  
раз  к р о  е е  о -

е  ро рамм  е е  к ер  
е ро  о ре к м за о е а м  

 разра о а  а орм  
как ерак  ме аро  
ер  о ер к  а е о  ра-
а  ре к м  за о е а м  

ер о а а о  а а  
ра о а  а  оз а ем оо е  

о о е м ре к м за о е а м  
о оз о о о м  е ам  

еме  ерез ер е  з а  
 р м  м   о  о ке 

зем о о ара  ра а м  ем е 
е ом  е а  а орма ре -
а е  о о  рораз а -

 о а е  оо е  о -
 окр  ре к  за о е а  

ер  ое е   о  
е о   еме  а ак е о е е-

RARECONNECT.ORG —
ИНТЕРАКТИВНЫЙ 
МЕЖДУНАРОДНЫЙ СЕРВИС 
ПОДДЕРЖКИ ПАЦИЕНТОВ, 
СТРАДАЮЩИХ РЕДКИМИ 
ЗАБОЛЕВАНИЯМИ

  ор а за  а е о  м  ре-
о а е  езо а  а орм   о е   о ме а 

м о ом  з а м   ом е  а ор ме  
ме ем мо ера  

е е ме ае   а е о  о зо  ко-
орое  ак  о  а о р е   е -
а  а а орме а е а о о ере о а к а -
ро а м  ере о кам  ае  озмо о  ак о 
а о а   о е  а о м  з ка   а -

ком  ра з ком  еме ком  а ком  а ком  
ор а ком  р ком  ер ко ор а ком  ак м о -

разом  з ко о  ар ер езае   о е е ае  о е-
е ме  м  о ем м ре

 о о о езе  а   а е о    ме-
ее раз  ра а  е  р ом мо о о  -
орма  о ом  как рео о е  е е е е р о  

з   о ез  о о  ак е а о  ор-
ма  о к р а  е е   е  к е к  

роек а  о а е а  ра а  рез а о ре -
к м  за о е а м  о ко ор  о ем м ре е 

ре ае   е о ек  о ко ор м ма о орма  
о е о  о е  о ез о за   р м  м   а-

к м ре а м е ом  

ОБЩЕСТВА НА RARECONNECT
 о р ае  о ее ем   о е е-

м  а е о  о ем м ре  за ма м  ре -
к м  за о е а м  о м р е  о е е  е 
оз а   ак   оо е а  за ма  

как м о ко кре м за о е а ем  р о  ре -
к  за о е а  а е к ер   е   еме  
мо ер р   оо е а    ом м омо а  ме-

е ер   
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ОПЫТ БЕЗ ГРАНИЦ

На о о ме  о ме е ер  о-
о е   ера о е  

 о о   ро а  ое 
о е е е  о ер а  мо е-
ра оро о о еро  а е   а 

з  о о м оо е ом  а  
о о ер   о  орма  

ДИСКУССИОННЫЕ ГРУППЫ
Но е ом  -

 к о е р  ко ор е 
омо а  а е ам  ре к м  за-
о е а м  а  о к  о а   

ме о  е мо о за   р м  
а е ам  о е о о ак а о 

 е  ко ор е е е е р ое -
 к оо е   е  о -

е е  о аком  за о е а  е 
е е  е  о  а  е  

ко ор е ра а  ем е е ом  
роме о о  к о е р  

оз о  за а а  о ро   а-
о а   к   а о  

о ро е е  е е е к  е о  
е о  ера   оз а  оо е-

а о ор а м за о е а м  
аз е  ак е оз о е  е  
о м о ом ре е  а о ее а-
о оз ка  ро ем

ер  к о е р  
о    о   е о   о-
ее  р а за  а е о   о-
р е е  р о   

а е   оз а  оо е  о 
ко кре м за о е а м  

СПЕЦИАЛЬНЫЕ МЕРОПРИЯТИЯ
На о ее ак а  р а ме е е-
ро   ор а з е  е а-
р  о е а м емам  ко ор е 

ере  е о ко о ре е е м 
р ам  о ак е  ем  к о за  
 ре к м  за о е а м  а а  
е  о а ем аро   ро  

е ра  а е о   о е о 
 ре а  о к  е  

Неко ор е з ем  за   ор-
а за е  меро р  о раз -
о а  ме аро о о   

ко кре о о ре ко о за о е а   
оз а ем  ер  акка а  

о о за о е а  а ак е р  
а   о а  р ме -
о  а  ем  о ма  

за о е а  ак  м о о ере -
 е е  мо о а  а о е 

РЕСУРСЫ  
СООБЩЕСТВА

RARECONNECT.ORG
ПОЙМИТЕ: 

в этом разделе 
можно расска-
зать свою исто-

рию о жизни 
с конкретным 
редким забо-
леванием или 
найти другие 

истории 

ВСТРЕТЬТЕСЬ: 
общение  

с другими, 
обмен  

драгоценным 
опытом  

по важным 
вопросам 

НАУЧИТЕ: 
больше узнать 

о своем  
заболевании

УЧАСТНИКИ: 
вступить  
в контакт 
с людьми,  
живущими 

неподалеку, 
пользуясь при 
этом картой 

месторасполо-
жения участни-
ков сообщества 

Платформа дает 
возможность 
наладить кон-
такт с другими 
пациентскими 

организациями, 
партнерами  

и обмениваться 
опытом

КАК  
ПРИСОЕДИНИТЬСЯ  
К RARECONNECT

Шаг 1 
Зарегистриро-
ваться. Заявка 
будет рассмо-
трена группой 

RareConnect

Шаг 2 
Создать свой 

профиль 

Шаг 3 
Найти на сайте 
сообщество по 

интересующему 
заболеванию

Шаг 4 
Если такого 

сообщества не 
существует, 

зайти в интере-
сующую дискус-
сионную группу 

или задать 
новую дискуссию 

Примечание 
Организации 

пациентов 
также могут 

отправить  
заявку  

на регистрацию. 
Для них  

существует  
отдельная 

форма

По всем вопросам просим  
обращаться к группе 
RareConnect. 
Контактные данные: 
n _blankteam@rareconnect.org,
blog.rareconnect.org,
twitter.com/rareconnect,
facebook.com/rareconnect,
instagram.com/rareconnect

Особо полезен сайт 
для пациентов,  
живущих в менее 
развитых странах, 
где с трудом можно 
получить информа-
цию о том, как прео-
долеть ежедневные 
трудности жизни  
с болезнью

ЕСЛИ ОБЪЕДИНЕНИЯ  
ПО ЗАБОЛЕВАНИЮ, С КОТОРЫМ 
ОБРАТИЛСЯ ЧЕЛОВЕК,  
НЕ СУЩЕСТВУЕТ,  
ТО ОН ПОЛУЧИТ СОВЕТЫ,  
КАК ТАКУЮ ГРУППУ СОЗДАТЬ

Менеджер сообществ  
Сандра Павлович,  
отвечающая за Балкан-
ские страны и Россию
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БОЛЕЗНЬ,дальше – 
СЧАСТЬЕа ор ко а 

е е а   
о е оро ее  
о о   

 ее з   
ро зо о  

а о ар   
е ом  ре ком  

за о е а   
а а а  

ре озмо а   
о  ер   
ме  е   
е  

Д е о  о    о ка е  ра е  
о е а а   о о   за а  р е-
о ра  а о о а а ер е  о   о е 

о е е ре м    о а о рез а   
о  а  р мее  кре е  а ро е  е  о 
е о е  о м кам е а ра  

озмо о  ам о  о а  е  е е е  ра а  
ко ор  з а  о кроме о о о  а ме ар о о ра-

а е   а е е   о  е  а а о а-
р   за  ре  а е е а о ар  о  -

  ер е  ро е е   м а  а оо е а-
ко  е о ек  ко ор  а о аре  ем  ем  а е 

о ез  ко ора  о  аз а е о о а ем е-
к  ра  а ере а  е оро ее ро зо о а-
о ар  ре е  о  е о  

МЕНЯ ПО ПОЯС ЗАКАТАЛИ В ГИПС
е  о а   о  о ез  ер ез а   ара  е-

 о  о раз з  а  о о е а ако  
о о р ом  е з  е мо р  а м о о е е 

о о е
ро ем  о з оро ем а а  ко а а а а о-

 о а  е орма  о   ко ко   ра  
о а  а а  а оз ра  е  ак  как 

мо   о м  озам  ам а  ра м  
ме м  роме р е о ра за ом а  е е  ре-
к  ме  ро о закарм а  е  е а о о о  

о о  е ер  ар а  ера  а о ое ко -
е о ам а а а о а р зк  а о к   о  за -
а  ка ем  

о а о о  е ре о а  е орма  ро-
ре ро а а  ра  ре  е о а  р  омо  

а  о  о зок  о о  зака а     

«НЕВЕРНАЯ ПОСТАНОВКА ДИАГНОЗА ПРИВЕЛА К ХОЖДЕНИЯМ  
ПО МУКАМ: СЛИШКОМ МНОГО ВИТАМИНА Д, ЗАБИВАВШЕГО ПОЧКИ 
КАЛЬЦИЕМ. НА ГОД ПРИШЛОСЬ СТАТЬ ГИПСОВОЙ СТАТУЕЙ.  
ОДНА ПРОЦЕДУРА СЛЕДОВАЛА ЗА ДРУГОЙ, А БОЛЕЗНЬ НЕ УХОДИЛА»

Теперь обе ноги 
«ушли» вправо, 
тогда врачи 
называли это 
синдромом  
«дующего ветра», 
но, что делать  
с этим, не знали
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  омо  к ко  ко ор е а   ра -
 а  ра  о  о  акое е е е ро о -

а о  о  Но  ра  а  омо  о а 
аз а  ам   оз  е а  ак как   
о а а зам  ре ара  е а а  ор а змом  о-
е о  о о о о е  Но ок ора  е ом е-
а   а озе  е а  о  о мо    е реме а 
ро а е е е орм  ра а а е  о к е ма о 

к о з а

ЗВЕЗДЫ СХОДЯТСЯ, И ПРИХОДИТ ПОМОЩЬ
о  е  е орма  о  о о о е ро а  о  ро-
ом  а ме е ер ко   о ом ко  о а 
о о з  е ер  о е о   ра о  о а ра-
 аз а  о ромом е о е ра  о  о 

е а   м  е з а    е  м е ре  е а  
о ера  корре р  о ео ом  о е  ро о 

ра  о  о  о а м е  о а о  о а  
к е а  ко ор  е з а  о е о а  а-

е е о  орм  за о е а   о о а ем -
е ком ра е  о м а е ом оказа  р р ор о-
е  м р  е е  ко   м е  о а  
ра  а оз о о м е к м оказа е м  

о а а о  о ер   ер  м р  е е-
 о ма  о о ера  е  е о ез о  е  

о м е к е оказа е  кро  е  р е  

к орме   е о ро е   з а-
 о м е мо е  омо  екар-
о  ко оро о е   о  о о о 

е  за ра е   е к о  ама 
 а а  ме  ме к   о  а  

о   о ра  к р з м  -
м ко е ам  ра о а м за ра-
е  Нам ере а  о а ер ое 

екар о
о е р ема а е ок о ор 

а а  ра  о а оказа е  
р з  к орме  м е е а  

о ера  а а а р м  
о  о  ерез о   р  Не -

еа о  о о ра е   ем  о 
о   е о  зем  е а  о-

м а  о рем  ок ор  ко ор  
о о з а  ро а е е  ра-

 р з  за ра е  екар о  
о ое ем  ра ам   е ра -
ам  е з ез   о  о  о  
а е е  о  омо  м е  ак -
ае  а о ер  

ПРОФЕССИЮ ВЫБРАЛА  
В БОЛЬНИЧНОЙ ПАЛАТЕ

о е о  ка о  е о ке   е  
о е  ме  кра е о  
 о ро ко ом озра е о а о  
е  е ок  рк е з е к е 
е о а к  е о а  езаме е -

м  о ом   а ак    о-
ро  а м е р о о   

ро о о  Но ме о а -
а  ме  зака а  о о о  е 

а ером  е ер  о о  о 
е о  омо  м е а  ем  

ПАЦИЕНТА И ВРАЧА  
АННЫ БОРИКОВОЙ ВСЕМ,  
КТО СТОЛКНУЛСЯ С ТЯЖЕЛОЙ 
БОЛЕЗНЬЮ

а оз  о е р о ор  
 ка о  о ез  мо о 
 о оро    е 

за  о  а о ок  ко о-
р е ам е е а  Не за о е  е-

   е е  е  Не 
за о е   а м  е -

е  м   е е ем ар е а о-
 ем ее о оз ае  о 

а ка е о ека ораз о а ее 
о о о к  ме о о  ре -

е    е е ем  
 каза е ем к а

ДОБРОЕ СЛОВО

«МНЕ ПОСЧАСТЛИВИЛОСЬ ПОПАСТЬ  
К СПЕЦИАЛИСТУ, КОТОРЫЙ УЖЕ 
ЗНАЛ О СУЩЕСТВОВАНИИ НАСЛЕДСТВЕННОЙ  
ФОРМЫ ЗАБОЛЕВАНИЯ. МОИМ АНГЕЛОМ 
ОКАЗАЛСЯ ХИРУРГ-ОРТОПЕД 
ДМИТРИЙ ЕВГЕНЬЕВИЧ ЗУБКОВ»
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кем  е о  о  е е е  о е за о 
око о  е   ро о а а   ам   о -

 ме  а е а  р о  е  з а е  
ко    е а м  о м   ам е о е 

о а а о  е а  как а  е к   о е  а 
а е о а а о ем ре ме ам  е а а  а-
ка е о е е о з о ка  к о о  о  о е -

а  о м езе ем
 е е о  о ом о арке р  о о е  мое  

 ме о  о е  о а  а ко ко а  
 амоо ер е а  ро е   ра  оз ее  о -

а  е   е о  о ко к  о ар е -
 ме к  ер е  м    е е о а  -

 ер  ме к  -
  ро о а а  а  

ра ом ем о о ом  

СИЛЬНАЯ МАМА – 
СЧАСТЛИВАЯ МАМА

 ме  ое е е  ер  ре е ок  
ма  ро    о   к а-

 о ез  е а е о а  Но 
м а   ме е  мое  

ромо омо  а е о а   мое 
за о е а е  Но о оро о   

  е з а а о ое  о ез  ма-
а  о  е о о  ра  Но 
о о м е ком  а а з  кро  

м  раз  о ре е  о  а  
а е е а  орма  а  

а  ко а а а  а 
о  о  а  ез а  о  

оро е о ар а  ко а -
 ра о а  е ра о  о к  

р ма  орм  к  
 о   а  ро зо о а -

ое е е е о о е  о -
р а  ра окр о о  а а 
ко ак  е а о  окр -

о о е ко о а о о е ра  
а а а  роко ро а а  

ез ре е ка  раз  о а  о 
ра  ме  о ма  е  ко а 
 о о  о к ке о ор а  

о  мое о ре е ка о а а е  
 ра  ер м е ом ра -

а  а како   е о ро е  а ара 
 кро  о е  о  а  о -

ко о о а е  е о а ое 
о ем о е о м  

о а м е о е о  о  о  ко о о 
а  е о е   з а  

о е а  Но е а а  о ом  
о о о ом  е  а е е -

 ра  е е о о з е  е ер  

«Доктор, кото-
рый что-то знал 
про наследствен-

ный рахит, друзья за 
границей, лекарство, 
добытое всеми правда-
ми и неправдами… Все 
звезды в тот год со-
шлись на небе, чтобы 
помочь мне» 
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 а  е  озмо о  ко -
ро а   р  ер ее  

ко о   ра а окр о о а 
   м   Н  ера ко о  

ме о о а  омо  е е е-
ко о е а ер о  о ер а -

а оз м е   о а  о а 
о а о о ер е  а-

оз  о  а о   о о а-
ем е к  ра  

КАЖДЫЙ ДЕНЬ РОВНО В ЧЕТЫРЕ УТРА
а а а  е  ко а ем  о 
 о е е ре  ме е   за-

е о а а е о  резер  о 
зак ке за ра е  о о ам 

ре ара а  На а ар а  е о 
р о ре е   оза  е а  о 

е е ак о о  как о рем  мое-
о е а  Но е е ро ема  ом  

о  о  ако о ре ара а е  
ак как о  е е е   рее р екар-

е  ре  азре е   
оза а ерр ор   о ем ре-

ара а  ка о о ко кре о о а-
е а о ра е  зако о а е о  

о е  а о  ра  ез  екар-
о ерез ра  р к  -

 е о р  ро о е  амо
ра  з а е е о а ке 

о р о  р о ре е  -
а  о о о а  ео о мо  

разре е  оза ре ара а  о -
  ак  а е о  о е -
 а е о   оо е о  о -

ра  ма е  а ро ем  
а о к   е е    о е  
а о ар а м за   а е 

 ре е  о о о ро а  

ро ре а е орма  о   а  ак как  
ра е  а р зка а о  о е  Но е о  

о е орма  е е  ако  о  как ко а о 
 ме   р а ка  ро е  а ораз о о мее  
а е о о а  ко р   ре е ком   
е ра  а о е о а е к   

ра ма о о   ор о е   е   ро е ора -
м  о а о  а о о  а о а а 

а  каза а  о е е аем ра о  а а рекоме -
а  о о е кре ем  к р  ма а а  ко ор  

о е а  ка е р  ме а  о е е о  зк -
ре  На а за а а  ра о а  а  м е м кор е ом  
о  а р зка а ко  ме а а  
 о ем  а оз  а  е а  р о ором  а  за-

о е а е ре е  м о о ра о   о ма   ом 
е  о  ре е ка  а е е ре а а  р -

мае  екар о  р ем ез ерер а а о   о -
о  о ом  е ре ра  а  е  м  за о м 

к  ра о ром аем  о  а  а е к  
 ако  ре м  

НЕУЖЕЛИ ТЫ КО МНЕ?
 о ма  ом е   ра  мо о  е   ер ез-

м  за о е а м  о о о  о о  ро    
а  з  о о а е   ме  ко а   е  

р о о  р а  о  Но о   ме  е  м  ое 
о е    о  каза  ем мо о м м  ко ор е 

о а   р е о о е а  а е за  е о  
е о  а о  о о резер а  ко ор   а  за о е

о е о  о е  а а о ер ка ро е е  о а 
 ме   о ро ко ом озра е  е е е-

ре а  ко а  е о ро о р ма а  м а  
о  о ро о  а о м е о е  за ем ме  ак  ро-

  о а мама  а о  м ро ме  о ер а  
 каза  а   ом  е е е  о а  а-

р а   е  ем о р ом  
   з  о а а   кра м омом 

око а м з ка  ко  о к а  ор е а о  
амо о е о о о а ар  ар о к е е  
 коро  ое  ко е оказа а   е ре ма  о-

ом  о о м о  о е е о  ере о
о   м  е  з а  о о ез   амо о а-

а а    о ма ем о е  к а оз  е о р -
 е о как ре е  Н  а  о ез  мое   а 

раз ерем  о за е о   ако  о ер ко  как  а  
р  ар а о  ро о е

Текст: Лариса Зелинская
Фото из личного архива Анны Бориковой

«РАЗРЕШЕННЫЙ ДЛЯ ВВОЗА НА ТЕРРИТОРИЮ 
РФ ОБЪЕМ ПРЕПАРАТА ДЛЯ КАЖДОГО 
КОНКРЕТНОГО ПАЦИЕНТА ОГРАНИЧЕН 
ЗАКОНОДАТЕЛЬНО. РОДИТЕЛИ НА СВОЙ СТРАХ 
ВЕЗУТ ЛЕКАРСТВО ЧЕРЕЗ ГРАНИЦУ, РИСКУЯ 
ЛИШИТЬСЯ ЕГО ПРИ ПРОХОЖДЕНИИ ТАМОЖНИ»

Заболевание 
требует много 
работы  
и понимания,  
в том числе  
и от ребенка
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ГЛАЗАМИ
ЛЮБИМАЯ,с голубымидевочка
Ее дюймовочка

ар ар е  е  Но ее з  а а е о   ор  ак  
о   о  о о о о  а о  орма  
о зо ре е  ек о о екар а 

М ое  о ке ар ар е  е    о  е  а о-
 а оз а е е а  о о а аз  

а а  орма  е о   о   ак м за-
о е а ем е а ае   е ка а е о  ар о 
 е е  ре е ок  о о а аз е   а ком 

крае  е м  ем   о  з ам  зро  а е о   
ра е  а з а  о  е е  з ам  о   о

о ез  ро а  раз  о е ро е  о а  р -
а ка  е е  ро е  о о е р а  е ра  о-
ом а  заме  зме е  ко о м е о  ем  

е е е размеро  о о  ре ер е е к   
ем а  раз ер а  р а  к е ка  а з  оказ -

а  о о  ро  о е  зк  е о  о а аз  

Трудностей за эти 
годы пережили  
немало, тем  
более что растила 
дочку без мужа... 
Что-то делала  
по инерции,  
не затрачивая  
на это душевных 
сил, – например,  
собирала докумен-
ты, возила дочку  
на процедуры,  
массажи

ер о  за а ре о  ра ор о е  а о а а а  
к е ро о   е е к  коре о а  а оз ра-

 о ом о ер ое ер ез ое о е о а е  -
а ком крае ом а о е ком е ре  а  е-
ро о  а а а о а о е а  о ма  о а-

 е а ар а  ре о а о орм  а о   
 а е р о  е а  о е а  о ом  о ме  

о а а  ра а ама ко а а  ак а  о мо  ре е ок 
 а  а а а о а  а о е  а ра а а о -
е о а е  о к   е р з оро  е е  о а омо-

о о ком ро ек е   е ро о е кое о е е е е р 
з оро  е е  ер а з ра оо ра е    е  

о  мо о к  ме  о е о а  е ра  о  
р ко о ом ро е ора ек е  Н ко ае а а  

 о е о  а о ар  о м о м з м  ме е 
мо  а  е а а  ко ор  е  а а  аза  а-

а  е е е ако  о ез   о ко а о ар  ом  
е е  о о е    о  о ер  о  а-
оз   е  е    о  о  о ер  е е -

е к м а а зом  ро е е м  о к е   окр о о-
е ком а ом е ре  

Ч о  о а а  ко а з а а о ре ком а озе  а -
ер о   ам м е м о о  о о е  

ра о ка  а е  ме к  а а  о а  
а о о е  е  аза  о а а о  о о ез  е 

е  е а о е о е о а   о к ке  о -
а  е ко е е о о  о ра ам  о а о о м -

е е  о ер  е о е ме  е  ам е мо  
аз а  е е е  а з а   омо  

о   ме  о а е  о а   ко а  о  
 ар о о а  е а о рореза е  з  о 

Светлана 
ПИЩАЛЬНИКОВА, 
мама Маргариты, 
10 лет
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о ер м а ем  оком  е    мо о а  
мама   мо  ро е  ро е  з  -
ко а о аком а е е а   рез а е м  о а  
к ома о о ам ка е р  ома о о  е ко о озра а 

а ко о о ар е о о ме ко о ер е а  
ко ор е  о е  е  е  ар о  е а  ро ез  ко а 

о ео о мо   м о е  а о ар а за омо   ам 
е е о оро е  е  о ка ро а   а аза

Т р о е  за  о  ере  ема о  ем о ее о 
ра а о к  ез м а  о е а  мо  за о  раз-

е  м  м а  ко ор  е ре о а аза  
а  мо м м ем   о а р о о  о о е а а о 
ер  е за ра а  а о е    а р мер  

о ра а ок ме   о к к  ор а о  о а о  
за  ме ко о а о  к ер з  оз а о к  а 

ро е р  ма а   о о реме о е е ра о а а  а -
о  о мо  рек ор  о ма ем о о  к а  
 е а е  а ре  омо а

 м е ае  ама ар ар ка  о  о ко о мо-
ре   ее о ром е о е аза  а о  е е  о-

е  а е а  о е е  оро о  о е мо е   
о р ом  а о а  м а  мо  омо а  о е  
е е а   о а  е о ка   а ее  е о мае  

о о ре е ок а  о ка  а  ер е а  о -
а   о е  з ера о а  ра   а  е -
а   о о а ко а е а е  а о   ко-

  а а  ко ор е а  р  о  о ез   ко е 
 о о  м о о омо  рамо   а е ме а  

за а е  ор  о за  о е е о ар о 
ра ро а  ко а е а о ра ор о е  о ро  ее е 

р а  е а р а  о  о  е орма  е ро ре -

ро а а  е о ере омо  -
ем  о е о ра е   ра  -

е о  ра  ее кра о   з оро
  ар ар е а  о  

о ое екар о  ока е заре р -
ро а ое  о  о аз а а 

ра окр о о  окр о о-
е ко о а о о е ра На а  

р е а а е ко  о оро о о-
ее  о  м  е о а о ар  ак-

ам з еро ко о о е а 
ор а  за о е а  ам ра о а  

ео к о е о к е  ма е -
е  ме о о  омо  р -
е к  рамо о о орм  ок -

ме   крае о о з ра оо ра е  
а о е е екар а  е а  о -
аем е о как ма ар  омо  

е  ем ре ра  о о ре-
ара а  о  е   о о моме а 

м о е о ро ем о а е  зак -
ко  о о е  за ма  крае ое 
м ер о з ра оо ра е  

С е а  а рое е  а  е о-
ер е о р ое  ем ра е  
о ом  о з аем  о за о-

ез  меем е к е ор е р  о ее 
е е   а ое  омо ко  На 

мо  аза  за о рем  о м  з а-
 о за о е а  е е о ер  

рор   з е  о о а аз  
е о  е м о о орма  ро -

к е ра  а   ме а-
ро  а  меро р  о 
ре к м за о е а м   а е  

ме  озмо о  о ме а  
орма е  о а м   о ко  

оз ра аем   ар а  о е а-
о о о о е о а   о к е  ра  

ре а  а  о ро ам  а ка-
з а е  о  м ре о о о  

о е о  о е  а е  о о е е-
е а  а ка е е  о  а ме-

е  коро о  о е екар а  
о е ме о  а о к   е е-

 ре к  за о е а  о о ром-
ое а е  е  ро е е  е е  
 ор а м  за о е а м  ко а 

 ма ам  а а  за ма  
Но а о о ма   о  о а  е  
ра   ко а о  о ер е о-

е м  Не о е о   о  о е 
 е  о  о а  о  а о  о 
о м  ро емам  На е  о о-

ар о коре а е  озмо о  
омо а   зро м м  ре -

к м  о ез м

Силы дает сама 
Маргаритка. 
Стоит только 
посмотреть 
в ее огромные 
голубые глаза – 
становится лег-
че, появляется 
надежда

Было ли у меня 
отчаяние? 
Пожалуй, лишь 
когда в год 
у Марго  

посыпались  
недавно  
прорезавшиеся 
зубы. Это было 
первым испыта-
нием и шоком

Мою дюймовоч-
ку месяц обсле-
довали лучшие 
врачи под руко-
водством про-
фессора Алек-
сея Николаевича 
Цыгина. В итоге 
он благодаря 
своим большим 
связям в меди-
цине смог найти 
специалиста
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НО НЕ СЛОМЛЕННЫЕ
Маленькие,

 ро ема  еме   е м  о м   
а о ро аз е  ко ор е о е   

о ое екар о  а е  о   
о омо

Н к а  На а   о о а  ре е ок  ко -
ко  е о ро е ем з а  а е  а о   

е р о  о о а е  а оз а о ро аз  
а е а зме  з  ем  Но мо о а  мама е о -
а а  о а

«МОЙ РЕБЕНОК – КАРЛИК?!»
ер а  ереме о  зако а  е а о  Но о ом 

м  е ак  ре  о е  о  ме   о  а-
е ем ра е  о о  ро е  о е о а  

Н к а ро  а  е е е ереме о  е о о-
е  ре е реме е ро   з а  ем  
о ра  за о озр  о о е  е ак  р -

ро о о  е мо  о ре е  о  озра  о-
о а  а о  рок  ко е о   а р о  

о а ре е ок ро  м  а м о разом р а-
 е е ка з оро ко  е ко  к е ко  о -
   м  Н   а о а   раз  о а  -

а оз а о ро аз   акк ра о о оз а  мо  
е  ак е е а ар е   еро о   ак  

е   р мер р е   омо ко  е е о 
ра з ко о е е роек а ор  а р

ое  ер о  реак е   ок  о  ре е ок  кар-
к   о е е раз  о ер  е  о е е е-

кое за о е а е  о ра  ро е ко  о к о -
е о о о о о е з а  о к  р з  з ако-

м е  ерер  к  орма   ер е е  о  
р зе  за ра е   о  а   е   
о за о е а е  как  м  как е о е  

ер е р е ре ме а  е мо р  а е о о е -
о  Н к ка ро   раз а  ак  как о  

ре е ок   о е м  мора о  о -
о  ма  мо ем  ра   р о-
м  азр  е е а  о ро о  о 

о е  ем о е о  е з а  как е  е ер   ра о-
о  как ре е ка а а ро а  к ре е   ко оро  о  -
е  ра    е  к ем  ме ам  е ама -
е а  о мо  ре е ок з е к  раз ае  е ак  

Мама Никиты  
Наталья  
Вельмискина 
стала активным 
членом Ассоци-
ации родителей 
детей, больных 
ахондроплазией. 
Сама ассоциа-
ция вошла  
во Всероссий-
ское общество 
орфанных  
заболеваний. 
Вместе роди-
телям легче 
противостоять 
нелегкому  
заболеванию  
их любимых 
детей

АХОНДРОПЛАЗИЯ – 
генетическое 
заболевание, 

которое пере-
дается по на-
следству. Это 
доминантный 
признак, и если 

кто-то из 
предков болел, 

то у родителей 
больного ре-

бенка должны 
быть харак-
терные при-

знаки

«Это наш ребе-
нок, любим мы 
его не за конечно-

сти, не за размер голо-
вы. А просто потому, 
что это наш ребенок 
и это человек. И мы 
должны ему помочь»
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как ро е к  е  кр а  о о а  ко е о  
е а  о  е   о о ом за е  о а  
  е ра  а о е о а е к  -

 ра ма о о   ор о е  м  Н  Н  р о-
ро а   е  ам о ер  а оз  каза  о 

е е  о ко р р е кое е е е  о о е -
е  о о р мер о   е  а ока  мо  е  

ра е  о а з р е  

ВОКАЛЬНАЯ ТЕРАПИЯ
  м ем каза  е е  о а  ре е ок  м м  

е о е за ко е о  е за размер о о  а о ом  о 
а   м  о  ем  омо  На  ро е  ро -

 е  а м о разом  ака    а о ром-
а  о   е о  к к

 а а ка   как а о а з ро а  о  
о  мо  о а   м   е ра е   ом 
о е е  е мо р  а ко е з   о ро  ем 

  е ре  е а   е реа з е  
 а  о о о  о а м  о а  е о  оро  -

 о ез о  е а о ом  а заме а е а  е а 
ро о з а ре е ка  каза а  о  ее о  как е 

о е е   о  е е о ком е а  о о-
р  о  а а  е  а о а  о е  е  

 р  ро  о ем  о   е ре  а о а е о  е о 
е о ро  Н к а  ро  о а   ро е  е 

оро о  
 р   о о о  о а ем  а о о   е а  
 ра  ор о е е к  е о а о о о  

о оро  о а е е  е е    ро е е  о о о 
ко а  а  а ре  е а   ре е ок о о-

а  ере о  

ШКОЛА ЖИЗНИ, А НЕ ВЫЖИВАНИЯ
е  а   ко а  а  ко а а  е ко -

ко а а  ма  ра  како о р о    а-
а е р о о о о а о  а а а  е е  

о ко о о озра а  Нам ре о а  о о е а  
а ра  е ро о а  е ек о о а  ко ор е е е о а-

 о м о  ре е ком  ро е  е ро а е  о е  о-
мо   оре  Нам каза  о ре е ок а а  

 р  орма ом о о е  ра крое  ро   
е   е е о а   о ом к а е   

 ом о о ор   ре о  ем  амом  ра  
ар а   мо е   ома  р о м  е-
а о ам    о о  ко е    ко е  е а о-

 е   о о е о м  На о о  ро    ка-
к м  о е  а о о е о оз а а  о  е о е  
как е о о о е о  ко ор е мо  е о   ко  

р е   ам ра  о  ко  
е о  м  е  ре ем к а е     а ек  

е о а е а о оре  а  р  е  р  

ре е ка   е  о о  о-
ро о  как к о а м  е з ра  

а о о е о  о а  о ро-
 оказ а  Н к е как о 

о ер к  о е а о  каза а  о 
е е  е а  раз  ме  
е м   м  м  о ак 

е   е е о  о а  
ро зо е  за а  а   ро-

а е а   ар еро е  е о 
кр к  о е  е а   о -

ок а к  о ор   Н к  
о ее  е а е ам ем ак е

 оро о  о е  ак  
о как мама о ма а ро о -

е е о  ерак о  е  
ам  е о ом  ре е к  о 

е а  о о е е  ам  р
е ре   ка е  о о  е -
о  ма е к  а за о е  о о  
е ро ра о  

  ко е ро ем   ре-
ам  а  а  е р -
е моме   о ро кам  з 

 к а о  р о о   -
е ем е е о а   е кам  Но 

о ре к е а     
ма к  е  как  ра ра а-

  ма  е е ра каз а  
о   а  е  о о оре о  а  
 о ма  о  м а  -
ае  о ам ра   р -

м  моме ам  о а а  р  е-
р ез о  а  ро е е  о-

  к р  е а  о ом  о е 
е а а е зро  е о ек мо-
е  ра  о о м  ро е-

мам

БИТВЫ ЗА ИНВАЛИДНОСТЬ
 о ор  о ро ема  о е-

м  а м а озом р о 
о  а о  каз мо-

р  ем  о а  е е  

НАТАЛЬИ, МАМЫ НИКИТЫ, —  
ДРУГИМ РОДИТЕЛЯМИ

е о  м  о раем  
о ор м о а  ро е-

ма   а  а  е 
е е   з оро о  ко а  

мо е  о а а  о е  ем о-
ае  омо а  р м   з а-
   

ДОБРОЕ СЛОВО
Мы с сыном  
поговорили  
на равных  
и предложили 
ему три вариан-
та: ты можешь 
учиться дома,  
к тебе будут при-
ходить учителя, 
можешь учиться 
в обычной шко-
ле, а можешь  
в школе, где дети 
с особенностя-
ми. На что  
он спросил:  
«А с какими?»

ТАМ, ГДЕ ОБЫЧНОМУ РЕБЕНКУ НУЖНО СДЕЛАТЬ 
ОДНО ДВИЖЕНИЕ, БОЛЬНОМУ– ТРИ-ЧЕТЫРЕ,  
В ТОМ ЧИСЛЕ НОГАМИ, РУКАМИ

% 
пациентов  
с редкими  

заболеваниями 
испытывают 

отчужденность, 
стресс,  

изоляцию,  
депрессию

60
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 о   е а  ко  о ко о о е о    
ака  о ем о е  ро ем а  е е  

 ме  о  а  ко а м  р  а о-
рое о е е о а е  ко орое ка а о  е е  а-
моо а  ра   ро ме ко о а -

о  к ер з   е  о а  о а о о зко 
к кра  ака   о о   о ор  е ем  ма  

о а  о  ре е ок   р м  оо раз -
е м  а е  к  о  е о  за ез  о а  

о  ака   о  ак м е ем ез  о а  
к а ме о   м е каза   а  ре е ок о о-

е  к амоо а  о е  е е о ма  о 
а м е м  а о о о о о а о о е -

 о какое о езе е  омо  ка ем о  
ре ме  оказа  р ом  о  о   е ком -
е  

 ом  е е   раз е   ак е  к о е е ере -
ае   е  к о  кор е а    ак о   
о  о ком е мо  о ом  о о а е ае  
оз о о к    озра ом о о  о о е  з  
а о  е о е   ае   ак  ко а  омо  

о ера  е е    о  р о   а ара-
а  м а ком  о ор  о а о  е  

а  мо  ре е ок о  араме ро  р е -
 к ро е кам   о ро ема е а  ре е ок 

о е о ера  е е  ра  а з а  о а ере а-
е  оо е о а  ормам  о о как о к о е 

з ае
Не о ор  е о ом  о а  а а е  
о  е  ро о  реа а   е а -

 е мо  о  ом е з а   реа а  а  
е  о  ро о  а раза  о  о к а -

ро а  ма а  е а  ко ор  мо е  о ко е -
а  раз ра   рое  ке е а ак  е ок  

о ом  о е  ро зо е  какое о ме е е оз о -
ко  о оз о о к мо е  ере а  о  о  

к  о ом  а о  оз о е  ре а  
м о е ро ем  

УДЛИНЕНИЕ НЕ ПАНАЦЕЯ
 о ре е е е ме о к  е е  за о е а  -

р р е к м ем  е а  а е  ре е е о озра а 
о ер р  Но о е ае  о е е о ко з ме-

к  оказа  ко ко о е а  ро е е  
 е е о  оказа   о ера  ме  
о р е  е  е  е о  ом  о  ак  
е е  мее  е оз е о о  о о о оз о о -

 о е о   о  е ра о о рое  оз о ко  

ро о  е е ер о  ка-
а о   о  ра  а   
о  ко  з о о  о ка -

а а  р  ак  оказа  о е-
ра  е е о ео о м  

о ка ае  е  о о -
е о ера  а   о ок о  

е о  р а к  к ро   
 м  р ем о о е  о е 

о ера  о е ко ор  е  рак-
е к  за о о а  о  а-

е  о м е ом  Н   ак е 
м е  
 
ЛЕКАРСТВО, КОТОРОГО ОЧЕНЬ ЖДУТ

 о а е  ме каме оз о-
о е е  за о е а  ока е  

е а  ро е е  о о е о 
е   ко о е  ма е к е  рем  
а коррек  а  е е е  
 а ре ара  ко ор е разра а-

а  за а е ком а  а 
з  е а  ра о ае  а  ак м 
ре ара ом  На ко ко м  з аем  

е о е е а е о езо а о  
о о е  о о  ек о  
о  е з ае  ра а ае  

а о ее ек а  оз ро ка  
 о е  а еем  а е о  е ро-
е  ме а  о  е  ро  

ез о ез е о  На е  е е  
о  о а ком а  е ро а 
е  о о е о  оз а  ре-
ара о   ор а  за о е а-

 

СПАСИТЕЛЬНАЯ САМООРГАНИЗАЦИЯ
Но о м о ом ро е  мо  о-
мо  е е ам  о а о р  

а е  р   ок а ка  
о а аз ае  ра а ка  о-

е  ам е  мо м   
е о о оро о  о ом  о 

а о о ма  о  е о  

«Почему-то чи-
новники от ме-
дицины не видят 

проблем наших детей, 
а мотивируют тем, 
что “дети живут же, 
только особенность  
у них, ну а чего страш-
ного?”»

РЕАБИЛИТАЦИЯ ЭТИХ ДЕТЕЙ БЕЗ 
ИНВАЛИДНОСТИ В ПРИНЦИПЕ НЕВОЗМОЖНА. 
ЭТО КАЧЕСТВЕННЫЙ КВАЛИФИЦИРОВАННЫЙ 
МАССАЖ, И ДЕЛАТЬ ЕГО МОЖЕТ ТОЛЬКО 
СПЕЦИАЛИСТ, КОТОРЫЙ РАЗБИРАЕТСЯ  
В СТРОЕНИИ СКЕЛЕТА ТАКИХ ДЕТЕЙ

ВАРУС – дефор-
мация, кото-

рая вызывает 
смещение во-

внутрь стопы 
или кисти рук. 
Варус нижних 
конечностей 

приводит к тя-
желой пато-
логии опорно-

двигательного 
аппарата

Дети после 
«удлине-
ния» заново 
учатся хо-
дить, вла-
деть своим 
телом, сво-
ими пара-
метрами. 
Это 
тяжело
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е  ко а  з ае  о а озе  
о ка е  о м р р  о 

 о  ком  е е  р а 
как раз а а а о е е е а  

о е  з а а  о а  ак е 
е  е   м  о за ма  
о ее о о  мо о  о ере а-
а  р м ем м о  о о -
е  о  о о е о е   е  

е  а  о кр о  м  а м  
ме о ака  ем  е м  раз е  

к о о е  как омо  р м  
а к о о о   е ре  к а-

ае  р к  о ом  оро  о  
ка о о е е е  е  еко ор е 
ро е  а е е о ма  о о-

е о е  о ез  
 омо  ео о ма е е  о-

ом  о е ез е  ре е ком  
мама   а а   о а е  о а 
м  о  з о  е о  

а   е р ма  ее  
е ра  е  а е-

м м  о а м  ак  а  
о ер ка о о а  о е а   
ро о е  ре к м за о е а-

м   ка  о о о  раз-
о ар а   ро е м  ко -

ро а  о ро о а  какое о 
рем  о омо е   е е   о-
ра е  ем

е а   а  е  о а  ро-
е е  е е  о  а о ро-

аз е  ко ора  о  о еро -
кое о е о ор а  за о-

е а  о а  е е  
  о а  а а а а  как раз 
 р  ра а ка  е о е -

 ро е  е е   раз м  
за о е а м  о р е м  
 е о а ком ро а  ро о м а -

ке ро а е е е   ро е е  е-
м  о о м  о е м  

а к  ме   а  е  а-
р мер  а а заме а е  з е-

ка  ак о  а е  а а о -

 ор а за   ерма  Нем   о о-
е  е е  а о  е о ере е

ДОТЯНУТЬСЯ ДО СОВЕСТИ
ак омо  а м е м     а а о ком  
о а о о е како о  ор о е е ко о е ра оз-
а а  о е е е  ак  е е   ем о о  о о 
е  о  о а о о  е  о ко  а   р е о о-
 о ор   е о ек   ор а о о за о е а  
о ема о  р ем м  е а  о ор м  о е  ро -

е  ко ор е о     а о а  
На амом е е ак  е ок ораз о о е  о о 

 е ро о а е е за м  о  е ое за -
мо е е  зар е м  ар ерам   о за е о 

о  а о е о а е ка  аза  ак м е каза  
о  ра ор о е  о мае е  кар а о е о е 

зме о  о ма  Но е  е о  е е ае  
 о о  о  зме о  е о  ра  о а  

а оз  ко а ро а  о ез     е  
 е  ака  е а мо е  ко  е е е о о  е-

м  з а е  е ма е к  е  ко а е 
о   з ае е  о   о о а а  м а  о 

о е  ок  ро е   ро о е е ако  м а-
  о а  за а ка  е   е о а  

 орое    оз а а рее р   ко ор  о к -
 е о ко е е   ак м за о е а ем  о  зро -
 е а  а а а о а  ако  ок о а е  

е   зро  о  а о ро аз е  о ром ое 
о ро ем   ро о мо а е  ор е  а-

о  о  ма е к    о   е  о ом  
о е ере  о  а   е  о ко р  

е ко  е е  за о е а  е о ра ае  ма-
е к м ро ом  ро ор м  

 е е о ор  о ро ема  мо о а  ко а 
окр а е о о   е о ме ем  а ме ко  

о  о ко о ма е к м м   ам  ем  к о р ом 
 м  о о   о о е а  о ра -
о о о о е  

Текст: Владислав Павлов
Фото: Владимир Аксенов

НУЖНО ГОТОВИТЬ РОДИТЕЛЕЙ, 
НУЖНО С НИМИ РАЗГОВАРИВАТЬ, 
КОНСУЛЬТИРОВАТЬ, 
СОПРОВОЖДАТЬ ХОТЬ 
КАКОЕ-ТО ВРЕМЯ. ЭТО БУДЕТ 
СПОСОБСТВОВАТЬ И ЛЕЧЕНИЮ,  
И СОХРАНЕНИЮ СЕМЬИ

У нас в группе 
состоит полторы 
тысячи человек. 
Для орфанного 
заболевания  
это немало.  
И это только  
те родители, 
которые про-
явились и в нашу 
ассоциацию 
вступили.  
На самом деле 
их гораздо 
больше
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Всего
каплякрови

о реме а  о м е ка   
а о ка оз о е  а о  

м о е ре к е за о е а  а з а   
о рем  а а  е   а  а е

Екатерина 
ЗАХАРОВА,
заведующая 
лабораторией 
обмена веществ 
Медико-генети-
ческого научно-
го центра,
доктор меди-
цинских наук, 
профессор

 

Одна из задач 
диагностики − 
 сделать ее как 
можно более  
быстрой, про-
изводительной 
и минимально 
инвазивной,  
без серьезного 
вмешатель-
ства в орга-
низм. Именно 
поэтому созда-
ют все новые, 
более точные 
технологии,  
и в ближайшее 
время переме-
ны в области 
диагностики 
обещают быть 
фантастиче-
скими
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МАГНИТНО-РЕЗОНАНСНАЯ ТОМОГРАФИЯ (МРТ) И ФУНКЦИОНАЛЬНАЯ 
МАГНИТНО-РЕЗОНАНСНАЯ ТОМОГРАФИЯ (ФМРТ) ДАЮТ 
ВОЗМОЖНОСТЬ РАССМОТРЕТЬ ДО МЕЛЬЧАЙШИХ ПОДРОБНОСТЕЙ, 
КАК ВЫГЛЯДЯТ ВНУТРЕННИЕ ОРГАНЫ И ДАЖЕ ТАКИЕ СЛОЖНЫЕ,  
КАК ГОЛОВНОЙ МОЗГ. ЭТО ПОЗВОЛЯЕТ ОЦЕНИТЬ ФУНКЦИЮ  
ТОЙ ИЛИ ИНОЙ ОБЛАСТИ МОЗГА. А С ПОМОЩЬЮ НОВЫХ 
ВЫСОКОТОЧНЫХ АППАРАТОВ УЛЬТРАЗВУКОВОЙ ДИАГНОСТИКИ (УЗИ) 
МОЖНО УВИДЕТЬ МАЛЕНЬКОГО ЧЕЛОВЕЧКА ЕЩЕ ДО РОЖДЕНИЯ 
И ДАЖЕ СДЕЛАТЬ ЕГО ФОТОГРАФИЮ НА ПАМЯТЬ РОДИТЕЛЯМ

С о реме е р ор  ме  ак  ок  -
е о  о о о  е  к а о е-

ко ко мо ек  е е а    о о а е о 
о а ка  кро   о  ка е мо о змер  ко е -

ра  о е  омо ек  о мо ре  рак е к  е 
е   а  м а  ко ор е о е е  за о ре е-
е  о ез

р о е е ре а  как е е е зме е   о а-
 а ора ор о  а о к  ро зо   а ее 

рем  Но мо о  ере м   о ом  о е  
а а ка

ТАНДЕМНАЯ МАСС-СПЕКТРОМЕТРИЯ
  о а  о  о  р  о ез    е-
е   м е о  о а о  ок ор е   е о а-
ора ор  е о а  о ее  е ер мо  а е о  
ро о  р  е о а е е  оз о  м ерез 
е ко ко ме е  о ар  е е о  ко орое а о-

о   о о  ко е ра   о   е -
ро о ра  к о  ме о ак о о кр о о о 

з ам  з е  за о е а  з а е е  
о ез е  о ме а е е   е ке о р   ко-
ора  за а  ар е ем ме а о зма ам ок о  
е а а а

о е о  к о з е  о о реме  е мо  ре а-
 о е о  о  о е  о о о ре е  ко е -

ра  е а а а  кро    е о о а 
ка  кро  о ра а  а р  е ко ко а о  ро-

о о о о к  а ак е е о е м  а а за а р -
оре  ко ор  аз ае  а ем  ма ек роме р

е о о  а ем о  ма ек роме р  оз о е  
о ре е  ка е  ка о  мо ек  арак-

ер к   о о е е ма  к зар   ее омо  
мо о раз е   з а а  о о за е е о ка е-

е а  арак ер ка   о о реме о о е  а 
о ро  како а е о ко е ра  ко е е а  а-

рак ер ка  е о о  мее  о ром  о е а  
а р ме е   е о а е к  е  о о к 

о  омаркеро  з е е ме а о зма  арак ер -
ка е ко  о е  к е ок  ка е  е о а а-
а рак е кое р ме е е  а о ке ак  ре -

к  за о е а  как а е е е о ез  о ме а 
е е  о к а  за о е а  е о ека  р  ко ор  

ар ае  о ре е е а  о м -
е ка  реак   к е ке  ро о-

 ако е е  е  о ре-
е е  е е

НАСЛЕДСТВЕННЫЕ НАРУШЕНИЯ 
ОБМЕНА АМИНОКИСЛОТ 
И АЦИЛКАРНИТИНОВ

ре  о ез е  о ме а е е  -
е  р  р  за о е а  р  
е е  ко ор   е ом р ме -

е  е о ера  о ар е  
о ме а ам ок о  ор а е к  
к о   е ек  ок е  р  
к о   за мо  о  за о е а-

 е м аз а а  е   о ра -
е ем е ка  о ре е е  ам о-

к о    о ра е ем ро

Чем раньше  
будет установ-
лен диагноз  
и начато лече-
ние, тем лучше 
для пациента. 
Современная 
диагностика в 
России способ-
на творить чуде-
са. Забор не-
скольких капель 
крови позволяет 
провести слож-
нейший анализ
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ОПРЕДЕЛЕНИЕ АМИНОКИСЛОТ И АЦИЛКАРНИТИНОВ  
МЕТОДОМ ТАНДЕМНОЙ МАСС-СПЕКТРОМЕТРИИ 
ЗАБОР КРОВИ
Из пальца или пяточки ребенка берут 
кровь (всего несколько капель!) 
на специальную карточку-фильтр

ДОСТАВКА В ЛАБОРАТОРИЮ
Осуществляется обычной почтой

СОБСТВЕННО АНАЛИЗ
После специальной обработки образца 
его вносят в прибор, который дает 
врачам информацию о том, в каких 
концентрациях содержатся важные для 
диагностики соединения  
 аминокислоты и ацилкарни- 
тины

РАБОТА ДОКТОРА:  
ВЫВОДЫ И НАЗНАЧЕНИЕ
Если количество или соотношение 
исследуемых веществ нарушено, 
врач делает предположение 
о диагнозе наследственного 
заболевания и назначает ребенку 
необходимую диету, витамины или 
определенный режим питания

ГДЕ ПРОВОДИТСЯ
В России анализ доступен во многих 
городах, и их список растет

Благотворительная программа 
«Альфа-Эндо»
По ней анализ могут провести бесплатно 
в ФГБУ «Эндокринологический 
научный центр Министерства 
здравоохранения Российской 
Федерации».
Исследование возможно для паци-
ентов большинства регионов России 
по направлению врача-эндокрино-
лога

Программа селективного скрининга
Действует в Свердловской области 
и Москве. Дети и взрослые по 
направлению педиатра, генетика могут 
также провести это исследование 
бесплатно

Москва
Уфа

ТомскЕкатеринбург

Новосибирск

Санкт-Петербург

ам е а е за о е а  з  р  о   е-
ре е   ре к  о ез е    е е е о а ае  
за е  ре  ре о а  е о  о ом  е  

о  как мо о ра е  о  е е е о 
мак ма о ек м

ка ем  з е а  о ез  з о  р   е -
ке о р  На о за о е а е о ем м ре ро о  
ма о  кр  о оро е   о е ем а -

ем о  ма ек роме р  а о озмо м ом мо 
е  е ке о р   ом е о ом а а зе -

а о ро а  е е око о  а е е  ар е  
о ме а

 е ом е о е о  ро-
рамм кр а  раз  ра а  

е о а е   о о  
з  о оро е  мее  а-
е е ое за о е а е о ме а 

е е  ко орое  е   о-
рем  мо о е    е-
е   м ре е ер  о  озмо -
о   о о о рак е к  е 

о   о ре е  о   ра -
ем е е о  е о о  о ез

ЛИЗОСОМНЫЕ БОЛЕЗНИ НАКОПЛЕНИЯ
 о е ее рем  а е е о о  
а а е е о о р ме е е   
ерме о  а о к  зо ом-

 о ез е   р  за о е а-
 р  ко ор  ар ае  ра о а 

ерме о   р к е о  ор а-
е  зо ом

о ое рем   а о к  
 о ез е  ео о мо о 

о ре е  ак о  ерме о  
 е ко а  ко ор е е  з 
е о  кро  ак о  ораз -

НАИБОЛЕЕ ИЗВЕСТНЫЕ ЛИЗОСОМНЫЕ  
ЗАБОЛЕВАНИЯ, КОТОРЫЕ МОЖЕТ ВЫЯВИТЬ  
ФЕРМЕНТНАЯ ДИАГНОСТИКА: МУКОПОЛИСА-
ХАРИДОЗЫ, БОЛЕЗНЬ ГОШЕ, БОЛЕЗНЬ ФАБРИ, 
БОЛЕЗНЬ ПОМПЕ, БОЛЕЗНЬ НИМАННА−ПИКА 
А/В, ДЕФИЦИТ ЛИЗОСОМНОЙ КИСЛОЙ ЛИПАЗЫ, 
МУКОЛИПИДОЗ, БОЛЕЗНЬ КРАББЕ

Среди болезней 
обмена веществ 
выделяют три 
группы забо-
леваний, при 
лечении которых 
с успехом при-
меняется дието-
терапия 
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ИСТОРИЯ 
АНАЛИЗА

Пионером в об-
ласти определе-
ния ферментов 
лизосом в пят-
нах крови стал 
доктор Nestor 
Chamoles из 

Аргентины. Его 
лаборатория 

была единствен-
ной в стране, 

где определяли 
активность фер-
ментов лизосом 
для диагностики 

заболеваний. 
А пересылать 
образцы из от-

даленных концов 
большой стра-
ны было очень 
сложно, и про-
бирки с кровью 
не всегда посту-
пали в лаборато-
рии в пригодном 
для работы виде. 

Тогда доктор 
решил попро-

бовать измерять 
активность 
ферментов  

в пятнах крови. 
Он применял 
для этого ис-
кусственные 

флюорогенные 
субстраты. И 
получилось! 
Оказалось,  

что и на одной 
капле крови ме-

тод работает

е о  о  ка е кро  е -
о  а ре  ерме  зо-
ом о ра  о  ак о  о-
о о о о

ро  мо о о ра  как о 
е а  р  кр е о оро -
е  а кар о к р  о -
ра  к ре о о  ок-
ор    е о ко е  
  о  оз а  ме о к   
змере  ак о  е ко  
ерме о  зо ом  е ер  а 

ме о ка з е а о ем м ре  
 е о  е е р ма  как 

о м з ро а  змере е ак -
о  ерме о   оз а  о е 

ра   а ем о  ма
ек роме р   раз  ра а  
ар о а  ро рамм  о о к  

а е о   зо ом м  о ез-
м  ако е  Н

НОВЫЙ АНАЛИЗ ПОЗВОЛИЛ ВЫЯВЛЯТЬ У ПАЦИЕНТОВ С ОБЫЧНЫМИ 
ДИАГНОЗАМИ И ОРФАННЫЕ ЗАБОЛЕВАНИЯ: НАПРИМЕР, БОЛЕЗНИ ФАБРИ − 
В ОТДЕЛЕНИЯХ ГЕМОДИАЛИЗА И ИНСУЛЬТОВ, МУКОПОЛИСАХАРИДОЗЫ − 
В ОТДЕЛЕНИЯХ РЕВМАТОЛОГИИ, БОЛЕЗНИ ГОШЕ – В ОТДЕЛЕНИЯХ 
ГЕМАТОЛОГИИ, А БОЛЕЗНИ ПОМПЕ − У ПАЦИЕНТОВ С МИОПАТИЕЙ

Компания 
Perkin Elmer уже 
разработала диа-
гностические набо-
ры для определения 
шести ферментов 
лизосом в пятне 
крови, а в ближай-
шее время нас ожи-
дают наборы для 
девяти ферментов. 
Это настоящая ре-
волюция в области 
биохимического те-
стирования на ред-
кие болезни!

 а е о  а  а о  ораз о рее  р ем 
м о  а ра  а  о ез  о о е  а о  о-
ко к  е ер  мо о о а  о е е е   -
е  о ее ек м

НО ЭТО ЕЩЕ НЕ ВСЕ!
е а а  ер е е о а  о р ме е  а-

ко о о о а  кр а о оро е  а зо ом-
е о ез  ако е  Н  е р ое м е е  

о ра  а о ка а е ак  е  за о е а-
 как  кра е а а  а оз о  а а  е е е 

о а а а ер ез  к е к  ро е
На о  о ако  о ме  о р ме е е а о о 

е а  ма о о о кр а мее  как оро -
ко  ак  ро ко  о ом  о е е о оз а о  

р ме  оро ко  е а о е  о  ра -
 а оз оз о  з е а  е о о а о-
е ко о о ка  а а  е е е  о е  ер-

 м омо
ро к  кр а о оро е  а Н о-

ор  о р ом  а р мер  ре а а  за ма  а  
ем  за о е   е о ек з а  о е о о оро е  

ре е ок ерез  е   ме  м ом  о ез  
а р   о ез  ом е   за о е а  е е а 
ро  ра о   е  мо о о ко о а  ко а 
о  м ом  о е  о а  а -
а  о  к ра ам   з  о ае  е а 

ра о  о ом  о ро е  а о   о а  
о о о
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ОПРЕДЕЛЕНИЕ АКТИВНОСТИ ЛИЗОСОМНЫХ ФЕРМЕНТОВ 
МЕТОДОМ ТАНДЕМНОЙ МАСС-СПЕКТРОМЕТРИИ

ЗАБОР КРОВИ
Из пальца или пяточки ребенка берут 
кровь (всего несколько капель!) 
на специальную карточку-фильтр

ДОСТАВКА В ЛАБОРАТОРИЮ
Обычной почтой образец  
доставляют в лабораторию

АНАЛИЗ
После специальной обработки  
образца его вносят в прибор,  
который дает врачам  
информацию  
об активности фермента

РАБОТА ДОКТОРА:  
Если определенный фермент сни-
жен, то тест повторяют и проводят 
ДНК-диагностику. Если диагноз 
подтвержден, врач назначает спе-
циальную ферментную терапию 
пациенту, чтобы остановить про-
грессирование болезни

ГДЕ ПРОВОДИТСЯ
В Москве и Санкт-Петербурге, 
но пациенты из любого реги-
она при направлении врача 
могут провести такое тести-
рование бесплатно, поскольку 
образцы легко отправить 
обычной почтой

Москва

Санкт-Петербург

ока о  а а   оо о е е о о о  оро е о  
р  кр е а Н о оз а о е о ре е е  Но  о -
о е  е ек о о о е о а  е ра   е е 

е  о м е  о  е   ез о о  о езе
Но е е о о  а ора ор о  а о к  оз о-

 о о змер  а е ак е е е а  ко ор е о-
ер а   м зер  ко е а   ормо  е ро-
ра м ер  р е к о   о о о а о о 

ка  кро  р ор  а о  е е ее  
ра   е о ее  о  о е ме о  е е  
 ме е  м  ка о о з а е о  о е  а-
е а  о е о з  зме  к ем   о ам  
а  о   ам  а  рез а

ПРОФЕССОРА ЕКАТЕРИНЫ  
ЗАХАРОВОЙ О РОДИТЕЛЯХ ПАЦИЕНТОВ

а е   ре к м  за-
о е а м    ро е-

 а  е  а  ом  о 
а о ме   а -

м  е мо р   а как е о о -
е а   е е о   о к е 
 амоо ер е е  а  а  -

 з   ор  ка  
е  за ее  ое з оро е   а-

м  а е    ем  о а 
мама зо   е  е ае  о о 

 ое о ре е ка  о езаме -
 о о о  о

ДОБРОЕ СЛОВО

СЕГОДНЯ, ЧТОБЫ ОЧЕНЬ ТОЧНО  
ОПРЕДЕЛИТЬ КОНЦЕНТРАЦИЮ 
ФЕНИЛАЛАНИНА В КРОВИ, НУЖНЫ  
ВСЕГО ОДНА КАПЛЯ КРОВИ, СОБРАННАЯ 
НА ФИЛЬТР, НЕСКОЛЬКО ЧАСОВ 
ПРОБОПОДГОТОВКИ, ДВЕ МИНУТЫ АНАЛИЗА 
НА ПРИБОРЕ, КОТОРЫЙ НАЗЫВАЕТСЯ 
ТАНДЕМНЫЙ МАСС-СПЕКТРОМЕТР…  
В ПРОШЛОМ ЭТО БЫЛА ДЛИТЕЛЬНАЯ, 
ТРУДНАЯ ПРОЦЕДУРА

Самые частые 
заболевания  
из этих групп 
входят  
в перечень 
24 редких болез-
ней, и их лечение 
оплачивается 
за счет средств 
региональных 
бюджетов 

С появлением тандемной 
масс-спектрометрии стало 
возможным помимо выявле-
ния фенилкетонурии в том же 
одном анализе диагностиро-
вать еще около 40 наслед-
ственных нарушений обмена



Преимущества набора NeoBaseTM для скрининга новорожденных
1

Определение 
до 57 аналитов, 

включая маркеры 
X-сцепленной адре-
нолейкодистрофии

и дефицита аде-
нозиндеаминазы 

из одного образца 
сухого пятна крови 

в процессе еди-
ничной экстракции 

и  инкубации

2
Переформулиро-
ванный раство-
ритель улучшает 
ионизацию и по-

зволяет в случае не-
обходимости легко 
переходить с ис-

пользуемого набора 
NeoBASETM на набор 

NeoLSDTM

3
Контроль в сухих 

пятнах крови   
с концентрацией 

аналитов  откали-
брованной относи-
тельно клинически 
значимых уровней

4
Все внутренние 

стандарты, нахо-
дящиеся в одном 

флаконе, легко вос-
станавливаемые. 
Раствор для экс-

тракции стабилен в 
течение недели, при 

этом устраняется 
необходимость еже-
дневного приготов-

ления реагентов

5
Укороченное время 
экстракции и инку-
бации и, соответ-
ственно, меньшее 

время анализа

6
Специфичные 

маркеры метаболи-
ческих нарушений 
цикла мочевины: 
ASA-LD, OTCD, 

CPSI, NAGS опре-
деляемые набором  

NeoBaseTM, обе-
спечивают более 
информативные 
результаты скри-

нинга

NeoBaseTM 
non-derivatized 
MSMS kit
Не ер а з ро а  ма

ек роме р е к  а ор  
in vitro- а о к  ре о а -

 озмо о  ро о  
кр  а  ар е  ме а о-

зма о  ам о  ор а е-
к   р  к о  а ак е 
оз о  о ре е  а е 

р о   ерок ом  ме а-
о е к  зме е
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ПОНЯТИЕ «РЕБЕНОК-ИНВАЛИД»: 
ПУТЕШЕСТВИЕ ВО ВРЕМЕНИ
И.Д.:   о  о а е р -
з а а о  ра о е е  а о е е 
о а о о о о  о а о-

  о е е е е  о -
о  ме  е раз   а о  

ра р  оказа  к о ре е-
е  а о  о а о оз-

мо о  ро о  реа а -
о е меро р  ре  о е о 
ко е а е е  

о о раз о   а а ке   
 о  о е е а -

о  резко е о  Но е е  
е реме а е е ро е к е за-
о е а  е е е ра е а  как 

а з р е  а  а а  
 а рем  ро е е  о е-

ра  о ео ера о о о е е-
 аз а е  е  о е р -

М о е ем  а к а   о ро ом  как о -
 а  а  е  о  ае  о о е -

е озмо о  о реа а  екар е ом  
о е е е  о е а  о о о зме е  

а  е е  зак ае   ом  о е о е е  
о а ае    ка е ор  о   ра а аз а е  

а о  о о о о  е а за  орм 
а е е а а о  о  е о ек  ко е ом о е мо  о -

 а о е о а  о о е реа а о -
е меро р  
ак ме   ме  о о   о  е ро-

о  ере   ом р а  е к е о ез   о -
 ра каза  заме е  р ко о е  о к ер -

о  ра о е а о о ро  о оро  о к е  ка -
а  ме к  а к а е ка   р ко о е  

к ер о о о а а   е а р е ко о  а о о 
ро  о оро  о к е р а а ро а

РОЗОВОЙ
Приключения

а  ре е ок а  ко оро о ре е е е о а о  
оо е  е о  е   а  о  о о о ре ер е ае   
зме е  е  о  о ра ок  омо   реа а   е е

СПРАВКИ

МЛН 
инвалидов 

насчитывается 
в России, 

из них 

612 
ТЫС.
детей 

35 
ТЫС. 

детей в Москве 
имеют статус 

«инвалид» 

12,4
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ме е  о е  ре  
ара о    ае о о е  е-
е  о ом  ако  а  о ре е-

 а е о о  рок  о  о -
о а о  е  

ере ом а    о  
о а  е е  о  о ра-

е е з е е е о  о-
а а  за а   ме ко о -

а а  к ер за  о ра р о 
о е а  е ер  о 
а о ка а  е е о ко ер -

о о  о ера   о о е  о 
рем  е е  о  е е  ко ор е 
ме  о к е ар е  к  

ор а зма  р  за о е а  о-
е  ра м  а а ом е к  

е ек а  Наз а е е р  -
а о  о ро а о 
 за о  ме аро м  а -
ар ам  

 о е  р з а   р  
м о о ак ор  о о  к о е ке 

о е  о ез е   ем р -
о а о е р  кр ер  а-

р е е к  ор а зма  о ра-
е е з е е е о    о-

а а  а а а   оз а е 
е а о    оз о-

о  ро е о а зм  
о  ере  акк м ро а  о -

 е а о  

ИНВАЛИДНОСТЬ − НЕ ДОГМА, 
А РУКОВОДСТВО К ДЕЙСТВИЯМ
О.Л.: На  о а река   ом  

о ко  м  меем а о к  
з  ро е  а о  

за а  е а  а  о  -
 а к   ко ом  

е  е е о за  
е  ако о   ра о аем ро о о 
орма м ок ме ам  о ее 
о о  о е е зме е  ра -

р  оказа  о е  ок а-
р е  о ко ор м мо е   

а о е а ка е ор  ре е ок
а   а а ра ка о  -

а о  ак аз аема  розо-
а  ра ка

о а м  о маем  о ам е 
а ае  кр ер е   ра о   ем  

 м  озо о м  о  е е-
е о  о м ре о е  о  
 ок ме   о ее рак -

коор е ро а м  омо а  ам 
 ра о е  е о ра а  озмо -
о  е  о  ре о е  м  

о м  е ар аме  ро о о 

ИНВАЛИДНОСТЬ − 
это непосто-
янное явление 
в том случае, 
если откло-
нения после 

реабилитации 
удается устра-
нить. Но, если 
мероприятия 
оказываются 

неэффек-
тивными, 

инвалидность 
определяет-
ся бессрочно 

для взрослых, 
а детям − до 
18 лет. Так 
происходит 

при прогресси-
рующих забо-

леваниях, когда 
даже самое 
современное 

лечение не ста-
билизирует па-
тологический 

процесс 

м ер а  ко ор  е за мае  ме о е ко  
разра о ко  ок ме о  

РЕАБИЛИТАЦИЯ ИЛИ АБИЛИТАЦИЯ?
О.Л.:  е о е  а  ре е ка а а  о  

 реа а о е меро р   ем о  мо  
ра а  как мо о омо  ом  ре е к  р ем 

мак ма о  о  мак ма о е  ере  
а а  о е е о о ер е  орма е 

ок ме  
На р мер   зако е   о о  о ое о-

е а а  а о  е е е о о а-
а а о о о ра а о  а е о ар о ре -

а о е е а а как е о ека  о ра м -
е ек ом   а о  за а   ра мам  

ако з а е а  а  е   а о  
 а о  о  е е  мее  ар е  е -

ек а  м как раз  а а а  еа а   
о о а о е е ра е  к  а а а-

  о е е ом  е о е о ек ко а е ме  
о  р  а о е  р  а о  
 ка о о р з а о о а ом ре е ка разра а-
ае  а а  ро рамма реа а  

 е  ро ае  како  о а о а  а  
 е  о  раз е  о ом  о е  а о за о  

 раз о  о о о  к реа а   орма о
ра о е ок ме  а о о а  ко ор   р -

ма  ре е  
о  о ерк  а  мо о ме   з е  

о  омо  о о  оказа  а е к е ор а-
за  о  ра а  о е е ое о е е е 

мо  о ра   ер о р а  о а о   
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ПОРЯДОК ПРИСВОЕНИЯ ИНВАЛИДНОСТИ

ПОРЯДОК ОБЖАЛОВАНИЯ РЕШЕНИЯ БЮРО МСЭ
Если ребенок не признан инвалидом и родители не согласны с этим: 

ШАГ 1. Обратиться в поликлинику, 
больницу или реабилитационный 
центр по месту жительства 
Это необходимо сделать при первич-
ном обращении в МСЭ

ШАГ 1. Обратиться в Главное бюро 
МСЭ региона с заявлением

ШАГ 2. Обратиться в Федеральное 
бюро МСЭ

ШАГ 3.  
ОБРАЩЕНИЕ В СУД
Если родители (доверенное лицо) 
вновь не согласны с решением, то ре-
шение выносит суд. Он руководству-
ется теми же нормативно-правовыми 
актами

ШАГ 2. ЛЕЧЕБНОЕ УЧРЕЖДЕНИЕ 
(ВРАЧ) ГОТОВИТ НАПРАВЛЕНИЕ 
(ЗАПОЛНЯЕТСЯ ФОРМА 
НАПРАВЛЕНИЯ 088-У) 
Направление содержит: 
· анамнез заболевания
· результаты осмотра ребенка
· результаты анализов
· основной диагноз
· мнение врача: есть или нет реабили-
тационный потенциал у ребенка; если 
есть, то в какой степени выражен
· перечень необходимых реабилита-
ционных мероприятий

ШАГ 3. ОБРАЩЕНИЕ 
С ЗАЯВЛЕНИЕМ В МСЭ 
В МСЭ могут обратиться родители 
или лицо, представляющее интересы 
ребенка
Заявление можно подать: 
· через сайт госуслуг
· в электронном виде на сайт Главно-
го бюро МСЭ
· лично

ШАГ 4. РАБОТА МСЭ
· МСЭ назначает дату, когда может 
быть проведена экспертиза
· Проводится комиссионное освиде-
тельствование (в комиссии должно 
быть не менее трех человек)
· Уточняются функциональные на-
рушения, рассматриваются все меди-
цинские документы
· Выносится решение
ОСОБЫЕ СЛУЧАИ
· Медико-социальная экспертиза мо-
жет быть проведена на дому
· В отдельных редких случаях экспер-
тиза может быть проведена заочно

ШАГ 5. ПОЛУЧЕНИЕ ДОКУМЕНТОВ
· Справка о результатах освидетель-
ствования (если ребенок не признан 
инвалидом)
ИЛИ
· Документ о признании инвалидом 
(розовая справка)

В течение 30 дней по-
сле подачи заявления 
специалисты должны 
обследовать этого 
человека и вынести 
решение

Если решение первич-
ного звена отменено, 
то присваивается ста-
тус инвалида

Если решение первич-
ного звена подтверж-
дено, то выдается 
справка об отказе

ДЕЙСТВИЯ ГЛАВНОГО БЮРО РЕГИОНА ИЛИ ФЕДЕРАЛЬНОГО БЮРО МСЭ

30
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за    ре о е ем е-
 о  ое за о е а е  к а -

ка ор  о  о ее а ек а о 
р ма  ре е е  ко кре  

а

РОЖДЕНИЕ НОРМАТИВНЫХ НОВЕЛЛ
О.Л.: ер е кр ер  о -
з ем е р  ро е е  ме ко о-

а о  к ер з    е  
  о  ере о  к м ро е е  
 оо е   ме аро м  
ормам  о ро зо о  ко а о -

 ра ро а а о е  
о ра а  а о   ере  

а ко е е   ро е а  
ем  о е к  е е  ра е -

о  о к  ар е  к  
ор а зма е о ека  о оз о е  

р ма  о ее о ек ое ре-
е е о ка е ор  ре е ок а-

 р е а о  ео -
о мо  реа а  

оо е  ро е е е к ер з   
о о  ро е  о а  ра-

о а  к а а  к ер о реа-
а о  а о к  о е к  

рез а о  а е  ек-
о  е е   о е а -

 озмо о е  е о ека  о -
ом  е а ам  е ера о о 

ро  о ме о  ро м 
м ер ом ро е е а о ром-

а  ра о а  р е е ем е-
а о  раз  е а -

о е   ра е окр о о о  
мо о о о  р  е а -

о  ез а ом а о о о е е 
к е ем  р каз  ко орое 

о о  раз о е
о рез а ам ро е е о о 

р а о  мо ор а реа-
за  р каза   о о о -

е  о  р каз   ко ор  
    ека ре  о а   

о е е  зме е   к а -
ка   кр ер   ом ок -

ме е ко кре з ро а  о о  
к о е ке е е  ра е о  а-
р е  к  ор а зма  
а ак е кр ер  а о е  -

а о   ом е е м  о -
е  орм ро к  

а о ар  рак е ко  ра о е 
орма а  аза о о о о ер-
е е  е ок ме  ко о-

р м  м  р ко о ем  -
 ра о м  о ом  о о о 

ре ер е а  как е о зме е  

ДЕТЕЙ
в России 

с редкими  
(орфанными) 

заболеваниями 
имеют статус 

«инвалид».  
В Москве такой 
статус имеют 

12
ЧЕЛОВЕК

200 а о ее рем  о о  о о е е зме е-
  р каз   а ре е оказа  а  ам 

озмо о  о ее к а ро а о о  ре е-
 р  а о е  а о  е м
ре о е  о а   о  о е е  ор а -

за    а о  о  еро ко о о е а ор-
а  за о е а  о  ра е  ко ор е ра о а   а-

к м  ок ме ам    а   е ора о к  
ро ем  о  з рак к   а  о о о   ра-
о ем ор ке мо ор  ро о  а а з  о-

 зме е  о о кр е ок ме  о   о-
о ом о е   мо о а  а а ем о а -
ом а е а о о ро  о о к е  а а а  

ре о о  ер а р а  о а о о раз -
   м  е ко мо о оз аком

Текст: Владислав Павлов
Фото: Владимир Аксенов



   Н   WWW.RARE-DISEASES.RU

54 №/03/ДЕКАБРЬ/2016ГАРАНТИИ

 ро ко  ор  о о а  ер е ом ае  о реме а е ра   о о-
е  о а  ко ор е о  е  о рем  ое  е  о оро  о о е 

 ека к а ам а  о о   а к   ко ор е о  е   ре-
з а е о  о ра а  о рем  ое  ко к о  о  ека кр ер ем а-

о  а о е ка озмо о  е о ека о  о е е о о ез  р  

ИСТОРИЯ ВОПРОСА

В процессе разработки рекомендаций по реабилитационным мероприятиям 
участвуют разные специалисты (педагоги, психологи, врачи лечебного учреж-
дения, которое направляет ребенка), и в направлении они прописывают те или 
иные мероприятия, технические средства реабилитации

ПРИНЦИПЫ ЗАЩИТЫ ДЕТСТВА ООН 
Генеральная Ассамблея ООН в ноябре 1959 года провозгласила Деклара-
цию прав ребенка. В ней определены и принципы по защите детства: 

1 права должны признаваться за 
всеми детьми без всяких исклю-
чений и без различия или дис-

криминации по признаку расы, цвета 
кожи, пола, языка, религии, поли-
тических или иных убеждений, на-
ционального или социального про-
исхождения, имущественного 
положения, рождения или иного об-
стоятельства, касающегося самого 
ребенка или его семьи 

2 ребенку, который является не-
полноценным в физическом, 
психическом или социальном 

отношении, должны обеспечиваться 
специальные режим, образование и 
забота, необходимые ввиду его осо-
бого состояния

ВО ВРЕМЕНА СССР
В СССР до 1979 года не признавалось право детей на получение социаль-

ного пособия по инвалидности. Впервые социальное понятие «инвалидность» 
до наступления трудоспособного возраста было узаконено постановлением 
ЦК КПСС и Совета министров СССР (постановление № 469 «Об улучшении 
материального обеспечения инвалидов с детства») и приказом Министерства 
здравоохранения СССР (№ 1265 «О порядке выдачи медицинского заключе-
ния на детей-инвалидов с детства в возрасте до 16 лет»). Детская инвалид-
ность устанавливалась в соответствии с утвержденным перечнем (Перечень 
медицинских показаний, дающих право на получение пособия на детей-инва-
лидов в возрасте до 16 лет)

РАДИКАЛЬНЫЙ ПОВОРОТ 
В 1995 году принят федераль-

ный закон № 181 «О социальной 
защите инвалидов в Россий-
ской Федерации». Он изменил 
подходы в области социальной 
защиты инвалидов, в том числе 
детей. Обозначено новое со-
держание понятия «инвалид», 
введены понятия «ограничение 
жизнедеятельности», «социаль-
ная защита» и «медико-соци-
альная экспертиза», а функция 
установления инвалидности 
передана специально создан-
ной службе медико-социальной 
экспертизы.

Это дало возможность более 
профессионально подходить 
к установлению группы и гаран-
тировать социальную защиту 
детям, которые имеют стойкие 
нарушения функций организма 
при различных заболеваниях, 
последствиях травм, анатоми-
ческих дефектах. 

После 1995 года нормативно-
правовые акты разрабатыва-
лись с учетом международных 
стандартов. В частности, по-
становление правительства РФ  
от 13.08.1996 (№ 965 «О порядке 
признания граждан инвали-
дами») разрабатывалось с уче-
том Международной номенкла-
туры нарушений, ограничений 
жизнедеятельности и здоровья. 

ОТ МЕДУЧРЕЖДЕНИЯ − ДО МСЭ
1979−1998 ГОДЫ

Освидетельствование 
детей проводилось  

в учреждениях здраво-
охранения, потому что 
сам статус «ребенок-
инвалид» тогда был 

связан с операциями 
и осложнениями при 
лечении, назначался  

на непродолжительный 
период − от полугода 

до двух лет

1995 ГОД 
Функция установления 
инвалидности переда-
на специальной служ-
бе − медико-социаль-
ной экспертизе (МСЭ)

1998 ГОД 
Завершена реоргани-
зация врачебно-трудо-
вой экспертизы (ВТЭК), 

функции экспертизы 
инвалидности детей 
переданы из здра-
воохранения в ФГУ 
МСЭ, окончательно 

процесс завершился 
к 2000 году
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НОВЫЕ ЗАБОЛЕВАНИЯ 
И ДЕТАЛИЗАЦИЯ
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ра е  е ра о  ер о  е-
м   ом е ро е а  ро-

е ка  о е а  е о а о о

УПРОЩЕНИЕ УСТАНОВЛЕНИЯ СТАТУСА
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е ор  з е е е о   о  
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ФЕНИЛКЕТОНУРИЯ: НЮАНСЫ
ака  е а   е ке о р е   о -
е е а  о е ка е е  ра е о  о к  а-

р е  к  ор а зма р  ар е  о ме а 
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е  е к  к   ер о  ем  

ака  о е ка ае  оказа е  з е ко о  -
омо ор о о раз   е ком озра е о о е о 
а а о е ка  ер о о ме а з   о ер а о о 
ер о а  е е  ора е  ер о  ем  роме 
о о  а   е е  е ке о р  к а -

НОВАЯ НОРМАТИВНАЯ БАЗА
ИЮНЬ 2016 ГОДА 

р каз   ер а р а  о а о  за-
  е  зме е   р каз    к а -

ка   кр ер  о з ем  р  о -
е е  ме ко о а о  к ер з  ра а  
е ера м  о ар е м  ре е м  ме-
ко о а о  к ер з

9 АВГУСТА 2016 ГОДА 
р каз   

10 АВГУСТА 2016 ГОДА 
о о а о е е ра е а   ко орое 

е о зме е   о а о е е ра е а  
  ра а р з а  а а ом

Новые  
заболевания 
и дефекты, 

включенные  
в нормативно-

правовую  
базу по инва-

лидности

инсулинзависи-
мый сахарный 

диабет

расщелина 
губы и неба 

(«заячья губа» 
и «волчья 

пасть»)

фенилкетонурия

бронхиальная 
астма

В законе № 419-ФЗ появилось новое понятие −  
абилитация инвалидов. Чем абилитация отличается  
от реабилитации? Реабилитация – это восстанов-
ление утраченных функций. Абилитация – обучение 
тому, чего человек никогда не умел.

Основные направления абилитации такие же,  
как и реабилитации:
● реконструктивная хирургия
● протезирование и ортезирование
● санаторно-курортное лечение
● профессиональная ориентация
● социальная адаптация
● медицинская реабилитация
● физкультурно-оздоровительные мероприятия
● спорт
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Ребенку,  
больному фе-

нилкетонурией, 
который достиг 
14 лет, инвалид-

ность может 
быть продлена 
до 18 лет. Это 
возможно при 

следующих 
условиях: 

среднетяжелая 
форма

невозможность 
достижения 

безопасного до-
пустимого ста-

бильного уровня 
фенилаланина 

крови

нарушения 
психического, 
физического, 

речевого разви-
тия до умерен-

ной степени

развившиеся 
осложнения
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УПРОЩЕНЫ КОРРЕКТИВЫ В ИНДИВИДУАЛЬНУЮ 
ПРОГРАММУ РЕАБИЛИТАЦИИ И АБИЛИТАЦИИ

а е зме е   а е о  ро зо   о-
а о е  ра е а   о   а а   
  м  ре мо ре о р  ео о мо  о-

 ра е     з   зме е м  ер-
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ПО НЕКОТОРЫМ ЗАБОЛЕВАНИЯМ 
СТАЛО ВОЗМОЖНО УВЕЛИЧИТЬ 
СРОКИ, НА КОТОРЫЕ 
УСТАНАВЛИВАЕТСЯ 
ИНВАЛИДНОСТЬ. ЭТО ИЗБАВЛЯЕТ 
РОДИТЕЛЕЙ ОТ ЕЖЕГОДНЫХ 
ХОЖДЕНИЙ ПО ИНСТАНЦИЯМ 
И СБОРА ДОКУМЕНТОВ  
ДЛЯ ОЧЕРЕДНОЙ ЭКСПЕРТИЗЫ
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РЕДКИЕ ЗАБОЛЕВАНИЯ: ОТ ДИАГНОЗА 
ДО ИНВАЛИДНОСТИ
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«УСЛОВНО ЗДОРОВ»: КАК ОТСУТСТВИЕ 
ОСЛОЖНЕНИЙ МЕШАЕТ ИХ ИЗБЕЖАТЬ
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Ребенку, боль-
ному фенил-
кетонурией, 

который достиг 
14 лет, инвалид-

ность может 
быть продлена 
до 18 лет. Это 
возможно при 

следующих 
условиях:

среднетяжелая 
форма

невозможность 
достижения 

безопасного до-
пустимого ста-

бильного уровня 
фенилаланина 

крови

нарушения 
психического, 
физического, 

речевого разви-
тия до умерен-

ной степени

развившиеся 
осложнения

СТАЛО ПРОЩЕ ВНОСИТЬ 
ИЗМЕНЕНИЯ В ИНДИВИДУАЛЬНУЮ 
ПРОГРАММУ РЕАБИЛИТАЦИИ 
И АБИЛИТАЦИИ (ИПРА). ТЕПЕРЬ 
В НЕКОТОРЫХ СЛУЧАЯХ НЕТ 
НЕОБХОДИМОСТИ ВНОВЬ 
ПРОХОДИТЬ ЭКСПЕРТИЗУ

При редких за-
болеваниях для 
установления 
инвалидно-
сти важно как 
можно скорее 
официально 
подтвердить 
диагноз. Лучше 
всего проводить 
исследования 
в федеральных 
профильных 
медицинских уч-
реждениях, куда 
можно попасть 
по направлению

В России оказание помощи больным орфанными заболеваниями, при которых 
требуется пожизненное лечение, − это замкнутый круг: пока человек чувствует 
себя удовлетворительно, он иногда вынужден оплачивать лекарства самостоя-
тельно. Если доходит до инвалидности, то государство берет на себя функцию 
помощи. Хотя будь лекарства доступнее на ранней стадии заболевания или про-
филактически, то до инвалидности дети могли бы и не дойти
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Текст: Владислав Павлов
Фото: Владимир Аксенов

ЧТОБЫ ИЗМЕНИТЬ СИТУАЦИЮ К ЛУЧШЕМУ, 
НУЖНА СОВМЕСТНАЯ РАБОТА − СПЕЦИАЛИСТОВ, 
ПРЕДСТАВИТЕЛЕЙ ПРОФИЛЬНЫХ МИНИСТЕРСТВ 
И ВЕДОМСТВ, ОБЩЕСТВЕННЫХ ПАЦИЕНТСКИХ 
ОРГАНИЗАЦИЙ И РОДИТЕЛЕЙ ДЕТЕЙ, 
СТРАДАЮЩИХ ЗАБОЛЕВАНИЯМИ. ИМЕННО 
ОБЪЕДИНЕНИЕ УСИЛИЙ ПОЗВОЛЯЕТ 
ПОСТЕПЕННО МЕНЯТЬ «ЗАКОНОДАТЕЛЬСТВО 
ИНВАЛИДНОСТИ», ЧТОБЫ УЧЕСТЬ ВСЕ 
СИТУАЦИИ И ВСЕ НЮАНСЫ И ПОМОЧЬ РЕБЕНКУ
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МОО «Помощь больным 
муковисцидозом»

«RARUS:
РЕДКИЕ БОЛЕЗНИ В РОССИИ»
ИЗДАЕТСЯ ВСЕРОССИЙСКИМ
ОБЩЕСТВОМ ОРФАННЫХ
ЗАБОЛЕВАНИЙ
Общероссийская общественная орга-
низация «Всероссийское общество ор-
фанных заболеваний» (ВООЗ) создана
в 2012 году по инициативе пациентов, 
членов их семей и экспертов. Сегодня 
ВООЗ объединяет 400 пациентов из 47
субъектов РФ с 63 редкими заболева-
ниями.

Главная цель организации — помочь па-
циентам с редкими заболеваниями реа-
лизовать свое конституционное право на
лечение, современную диагностику, реа-
билитацию и социальную поддержку.

К редким (орфанным) заболеваниям
в России относят нозологии с распро-
страненностью менее десяти человек на
100 тысяч населения. По оценке экспер-
тов, в нашей стране редкими болезнями
страдают более 2 миллионов человек.
Это тысячи нозологий. И это страдания
не только пациентов, но также их семей,
на которые ложится бремя инвалидности
одного из близких.

Несмотря на различие диагнозов, па-
циенты сталкиваются с одними и теми же
проблемами — недостаточной инфор-
мацией о заболевании, недоступностью
диагностики, лечения и реабилитации.

ОСНОВНЫЕ НАПРАВЛЕНИЯ 
РАБОТЫ ВООЗ
 Поддержка и активное участие в про-
движении законодательных инициатив
в области редких болезней.

Разработка и внедрение проектов,
подчиненных цели донесения проблем
пациентов с редкими заболеваниями
до представителей органов власти,
здравоохранения и широкой обще-
ственности.

Оказание помощи в формировании
сети организаций, оказывающих медицин-
скую и диагностическую помощь пациен-
там с редкими заболеваниями в РФ.

Организационная, информационная,
просветительская, исследовательская
и другие виды деятельности, направлен-
ные на улучшение качества жизни па-
циентов с редкими заболеваниями и их 
родственников.

 Помощь в развитии любых видов связи
среди самих пациентов, а также между 
пациентами и профессиональными обще-
ственными организациями, объединение
пациентов с редкими заболеваниями 
в регионах РФ.

Мониторинг лекарственного обеспече-
ния пациентов с редкими заболеваниями
на территории РФ.

Юридическая поддержка пациентов
и членов их семей.

Участие в международных проектах, 
направленных на создание новых подхо-
дов к лечению и диагностике редких бо-
лезней.

ВСЕРОССИЙСКОЕ ОБЩЕСТВО
ОРФАННЫХ ЗАБОЛЕВАНИЙ:
♦ является членом совета общественных
организаций по защите прав пациентов
при Министерстве здравоохранения РФ;
♦ имеет соглашение о сотрудничестве
с Росздравнадзором;
♦ поддерживает сайт, на котором пред-
ставлена информация для пациентов о но-
востях орфанной отрасли в нашей стране
и за рубежом;
♦ издает журнал «RARUS: Редкие болезни
в России», который распространяется бес-
платно.
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Европейская организация 
по редким болезням

Всероссийский 
благотворительный фонд 
«ПОД ФЛАГОМ ДОБРА!»
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  НЕДОСТАТОЧНОСТЬ АЛЬФА-1-АНТИТРИПСИНА  МУКОВИСЦИДОЗ  ИДИОПАТИЧЕСКИЙ ФИБРОЗ ЛЕГКИХ  

ИЗВЕСТНО БОЛЕЕ 200 РЕДКИХ ЗАБОЛЕВАНИЙ  ПРИ КОТОРЫХ ПРЕИМУЩЕСТВЕННО СТРАДАЮТ ЛЕГКИЕ  И СОТНИ РЕДКИХ БОЛЕЗНЕЙ  
ПРИ КОТОРЫХ ПОРАЖЕНИЕ БРОНХОЛЕГОЧНОЙ СИСТЕМЫ ПРИСУТСТВУЕТ НАРЯДУ С ПОРАЖЕНИЕМ ДРУГИХ СИСТЕМ. ИМИ БОЛЕЮТ 
КАК ДЕТИ  ТАК И ВЗРОСЛЫЕ. НЕКОТОРЫЕ НАЧИНАЮТСЯ ПРАКТИЧЕСКИ С РОЖДЕНИЯ  ДРУГИЕ ПРОЯВЛЯЮТСЯ ТОЛЬКО ПОСЛЕ 20 ЛЕТ. 
ДАЛЕКО НЕ ДЛЯ ВСЕХ СУЩЕСТВУЕТ ЭФФЕКТИВНОЕ ЛЕЧЕНИЕ. НО В ПОСЛЕДНИЕ ГОДЫ ПРОШЛИ КЛИНИЧЕСКИЕ ИСПЫТАНИЯ НОВЫЕ 
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