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НАТАЛЬЯ РОЖДЕСТВЕНСКАЯ

«Величайшее в жизни счастье — 
это уверенность в том, что нас любят, 
любят за то, что мы такие, какие мы есть, 
или несмотря на то, что мы такие, 
какие мы есть».
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нужна помощь
И взрослым 

Дорогие друзья! Перед вами очередной выпуск жур-
нала «RARUS: Редкие болезни в России». Он уникаль-
ный, так как посвящен особой теме – редким болезням 
у взрослых. 

Когда говорят об орфанных заболеваниях, чаще пред-
ставляют ребенка. Действительно, более чем в 80% 
случаев симптомы появляются в детстве. Но благодаря 
современной медицине дети с редкими болезнями жи-
вут, растут, становятся взрослыми пациентами. Кроме 
того, есть болезни, которые возникают только на вто-
ром-третьем десятилетии жизни. 

Идиопатический легочный фиброз и легочная арте-
риальная гипертензия, муковисцидоз и миелофиброз, 
недостаточность альфа-1-антитрипсина и дефицит ли-
зосомной кислой липазы, болезни Фабри, Гоше и Пом-
пе  – это далеко не полный перечень заболеваний, 
которые могут проявляться у взрослых. Пациенты нуж-
даются в современных препаратах и заботе со стороны 
государства так же, как и другие категории больных. 

К сожалению, обеспеченность лекарствами разная. 
Например, болезнь Гоше и муковисцидоз входят в про-
грамму 7 высокозатратных нозологий, которая финан-
сируется из федерального бюджета; болезнь Фабри 
и одна из форм легочной артериальной гипертензии – 
в перечень 24 редких болезней, также имея возмож-
ность поддержки бюджетом. А вот другие заболевания 
остались, увы, за бортом орфанных «спасательных 
шлюпок», и надежда получить препарат у больных 
остается, только если пациент имеет инвалидность 
или проживает в одном из благосостоятельных горо-
дов России… Также есть проблемы с организацией по-
мощи и маршрутизацией взрослых пациентов в регио-
нах. Мы все понимаем, что первое, что нужно сделать 
для помощи, – осознать проблему и затем стараться 
сообща ее решить, так что будем говорить о наиболее 
острых вопросах и возможных решениях.
 
Также в этом номере мы расскажем о том, что такое ин-
формированное согласие и почему оно крайне необхо-
димо, что такое биомаркеры и зачем их определять, ка-
кую информацию они дают врачам и пациентам. И, как 
всегда, в этом номере – истории пациентов и  врачей, 
истории людей, которые верят в успех, медицину и са-
мих себя. И действуют. 

Ирина Мясникова,  
председатель правления 
Всероссийского общества  
орфанных (редких)  
заболеваний (ВООЗ)

Лекарствен-
ное обеспече-
ние многих 
заболеваний 
осталось  
за бортом  
орфанных 
«спасатель-
ных шлюпок»– 
получить  
помощь  
могут только 
инвалиды 
и жители бла-
гополучных  
городов

7000
примерно 
столько редких 
заболеваний,  
по оценкам 
специалистов, 
существует  
в мире

Редкие  
(орфанные) 
заболевания 
(англ. rare 
disease, orphan 
disease) −  
заболевания, 
затрагивающие 
небольшую 
часть популя-
ции. Многие 
редкие заболе-
вания являются 
генетическими 
и сопровождают 
человека  
в течение всей 
жизни, даже 
если симптомы 
проявляются 
не сразу. Многие 
редкие болезни  
возникают 
в детстве

Только на втором-третьем десятилетии 
жизни люди могут узнать, что тяжело больны
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ЗАГЛАВНОЕ
И взрослым нужна помощь
Только  на втором-третьем де-
сятилетии жизни люди могут 
узнать, что тяжело больны 

ПЛАНЫ НА ЖИЗНЬ
Братья по крови

ОТКРЫТЫЙ ВОПРОС
Сергей Куцев: 
Расширение скрининга позволит 
избегать инвалидизации и начи-
нать лечение раньше

ЛЮДИ НОМЕРА

RARE NEWS
Каждому хочется жить… 
8 млрд руб. достиг в 2017 году 
дефицит региональных бюджетов 
по орфанным заболеваниям. Во 
многих регионах пациентам прихо-
дится добиваться лечения… в суде
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26 ТЕМА НОМЕРА:
Редкие заболевания  
взрослых

Идиопатический 
легочный фиброз: 
когда не хватает 
воздуха
Болезнь поражает только 
взрослых. Ее риски возрастают 
от разных видов пыли, частых 
инфекций и при курении 

Легочная арте-
риальная гипер-
тензия
Эта очень серьезная болезнь 
пока не излечима. Но суще-
ствует много видов терапии, 
которые помогают улучшить 
качество жизни тех, кто стра-
дает этим недугом 

ЭКСПЕРТЫ
Нелегкий сценарий для 
легких.
Самый отягчающий синдром 
при легочной артериальной 
гипертензии сегодня – это 
длинный бюрократический 
путь от появления симптомов 
до начала терапии

36
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МАРШРУТИЗАЦИЯ
Слушать, понимать, спраши-
вать и решать
Информированное добро-
вольное согласие: право па-
циента и обязанность врача

Доктор Хаус —  
в вечном поиске зебры
Сложные редкие заболевания 
стали сюжетом многих серий 
знаменитого сериала. Но не 
все в фильме можно воспри-
нимать как рекомендацию 
к диагностике и лечению 

О нас

РЕСУРСЫ
Молекулы-предсказательницы
Биомаркеры способны определить 
болезнь и помочь лечению

«Доброе утро!»
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ТРАЕКТОРИЯ ЖИЗНИ
Один на миллион
Не было никакой 
красной черты, ко-
торая разделила бы 
жизнь на до и после, 
как это обычно бы-
вает у больных. Есть 
полноценная жизнь 
и одно желание –  
выздороветь

«Наши лечащие 
врачи всегда 
подбадривают»
Что такое стать па-
циентом с тяжелым 
заболеванием, Дания 
Мансурова испытала 
на себе
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– Что самое важное мы ожидаем от 
2018 года? Первое – продолжение 
того, что стало возможным в про-
шлом году, а именно бесплатной 
диагностики на наследственные 
заболевания. В 2017 году получить 
ее смогли уже 17 тыс. пациентов. 
Такие исследования проводятся 
в России на базе двух учрежде-
ний – Медико-генетического на-
учного центра в Москве и Томского 
НИИ медицинской генетики. Были 
выделены финансовые средства на 
проведение таких исследований. 

Второе очень важное – это прорыв 
в признании инвалидности. Паци-
ентам по целому ряду редких бо-
лезней теперь нет необходимости 
проходить переосвидетельство-
вание каждый год: инвалидность 
будут давать до совершеннолетия. 
Кроме того, многим пациентам по 
болезням, когда для установления 
инвалидности нужен диагноз, 
новые правила позволят и до феде-
рального центра доехать, и приоб-
ретать, например, дополнительные 
лекарства, низкобелковые продук-
ты, в которых они нуждаются. Эта 
работа была начата по поручению 
президента, и уже появилось по-
становление правительства. 

И третье. Мы ожидаем перевода на 
финансирование из федерального 
бюджета расходов лечения хотя 
бы части заболеваний, входящих 
в перечень «24 нозологии». 

Самая главная задача – это диа-
гностика. Отдельно я бы выделил 
скрининг: массовый (новорож-

денных) и селективный (по кли-
ническим показаниям). Потому 
что когда мы сможем всех ново-
рожденных обследовать на забо-
левания, которые можно лечить, 
то будем предупреждать инва-
лидизацию и летальность. Что 
касается селективного скрининга, 
когда уже появились клиниче-
ские симптомы, то здесь диагно-
стика позволяет рано поставить 
диагноз, а значит, раньше начать 
лечение и получить от этого хоро-
ший эффект.

Неонатальный скрининг прово-
дится пока на пять заболеваний. 
И надо этот перечень, конечно, 
расширять. В 2017 году было пору-
чение президента подать предло-
жения по расширению неонаталь-
ного скрининга. Мы предложили 
расширить скрининг с пяти забо-
леваний до 33. Отмечу, что исполь-
зование метода тандемной масс-
спектрометрии (ТМС) позволило 
бы легко и недорого скринировать 
все население страны. Мы посчи-
тали, что примерно 2000 детей 
благодаря такому ежегодному 
скринингу могли бы избежать ин-
валидизации и даже смерти. 

Это предложение было под-
держано профессиональным 
сообществом, пациентскими ор-
ганизациями, Министерством 
здравоохранения РФ. Но, к сожале-
нию, пока не принято. Еще не все 
понимают, что содержать инвали-
да государству обходится гораздо 
дороже, чем профилактировать 
появление инвалидности. 

Сергей Куцев,  
директор Медико-генетического 

научного центра, главный  
внештатный специалист 
по медицинской генетике 

Министерства здравоохранения 
РФ, член-корреспондент РАН

избежать 
Расширение скрининга

позволит
и начать лечение

инвалидизации
раньше

«Есть такое понятие  patient 
journey.  Это “путешествие пациента” 

с наследственным заболеванием. Оно 
может длиться годами, а иногда и де-

сятилетиями. Зачастую от момента 
проявления первых клинических сим-

птомов до установки диагноза прохо-
дят годы… Но чем раньше мы получим 

диагноз, тем больше шансов оказать 
помощь пациенту в случаях, когда для 
заболевания разработано патогенети-

ческое лечение» 

«Мы ожидаем перевода на финансиро-
вание из федерального бюджета рас-

ходов лечения хотя бы части заболева-
ний, входящих в перечень  

“24 нозологии”…»

«Когда мы сможем всех новорожден-
ных обследовать на заболевания, ко-
торые можно лечить, то будем преду-

преждать инвалидизацию  
и летальность!»
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Что самое важное мы ожи-
даем от 2018 года? Первое – 
продолжения бесплатной 
диагностики на наследствен-
ные заболевания. В 2017 году 
получить ее смогли уже 
17 тыс. пациентов

Врачи и исследователи хотели 
бы такого идеального био-
маркера, который даст сто-
процентно достоверную ин-
формацию, какое заболевание 
у пациента, как будет проте-
кать, как лучше всего лечить 
болезнь… 

Пациент должен знать 
о своей болезни и разби-
раться в ней лучше любого 
доктора. Именно тогда воз-
можно движение вперед. Раз-
умеется, вместе с врачом

У нас нет родственников 
наверху, просто мы 20 лет 
серьезно занимались этим 
делом. Ходили по кабинетам, 
обращались за экспертны-
ми заключениями. Это была 
командная работа – нашей 
организации и врачей

Как правило, пациенту на-
значают именно дженерик. 
Но если вдруг от него плохо, 
то заменить препарат очень 
сложно… Бывает, врачи 
не фиксируют побочки, пото-
му что не хотят. Но по зако-
ну обязаны

Пока на всех средств не хвата-
ет. И нет точных критери-
ев, кому давать, а кому нет. 
Давать молодому человеку или 
пожилому? Тому, у кого больше 
изменений, или у кого ранняя 
стадия?

Сергей Куцев,
главный  
внештатный 
специалист  
по медицинской 
генетике  
Министерства 
здравоохранения 
РФ, д.м.н.

Екатерина 
Захарова,
заведующая 
лабораторией 
Медико- 
генетического 
научного центра, 
д.м.н. 

Наталья 
Царева,

заведующая 
лабораторией 

интенсивной 
терапии 

и дыхательной 
недостаточности 

НИИ 
пульмонологии 

ФМБА России, 
к.м.н. 

Любовь 
Новикова,

доцент 
кафедры 

пульмонологии 
ФПО Первого 

Санкт-
Петербургского 

медицинского 
университета 

имени 
И. П. Павлова

Юрий Жулёв,
сопредседатель 
Всероссийского 
союза пациентов, 
председатель 
Всероссийского 
общества  
гемофилии

Александр 
Соловьев,
пациент, 
правозащитник, 
к.ю.н.
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основанием

о неизлечимости
болезнине может

«Довод

являться

в борьбе за жизнь 
гражданина и не может 
быть поводом дожидаться 
летального исхода

 для отказа Из решения Ленинского 
районного суда города 
Иваново по иску гражданина 
ХХХ, страдающего тяжелым 
жизнеугрожающим 
заболеванием, в связи 
с отказом ДЗ в обеспечении 
лекарственным препаратом, 
назначенным по жизненным 
показаниям»
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Еще несколько лет назад о су-
ществовании редких (орфан-
ных) заболеваний знали даже 
далеко не все врачи. Сегодня 
в этом направлении работа-
ют уже серьезные экспертные 
площадки. Ключевую годовую 
конференцию инициировали 
и провели общественные ор-
ганизации. 

Центральным вопросом обсужде-
ния стала проблема обеспечения 
лекарственными препаратами. Об 
этом говорили и представители 
медицинского сообщества, и паци-
енты. Объем бюджетных ассигно-
ваний субъектов РФ пока значи-
тельно ниже потребности. 

Несколько цифр. Реальная потреб-
ность финансирования по паци-
ентам, попавшим в регистр, со-
ставляет 47 млрд руб., в том числе 
27 млрд руб. – тем, кто уже получа-
ет терапию.

Лишь 30 регионов смогли обеспе-
чить лекарствами «редких» паци-
ентов (данные 2016 года. – Ред.). 
Однако и субъекты-передовики до-
биваются такой ситуации с помо-
щью самых разных источников: 
федеральные трансферты, благо-
творительные средства, адресная 
помощь от производителей. В про-
шлом году дефицит региональных 

жить...
Каждому 8 млрд руб. достиг в 2017 году 

дефицит региональных 
бюджетов по орфанным 
заболеваниям. Во многих 
регионах пациентам 
приходится добиваться 
лечения… в суде

бюджетов превысил 8 млрд руб., 
и этот зазор увеличивается. 
В 2017 году только треть субъектов 
обеспечила людей препаратами 
в необходимом объеме. 

В каждом втором регионе и более 
пациенты вынуждены были об-
ращаться за помощью в суды. Во 
многих регионах судебные иски – 
это едва ли не единственный спо-
соб получить лечение. Но есть ре-
гионы, где семьи, даже пройдя все 
судебные инстанции, не могут по-
лучить положенное по судебным 
решениям. По словам представи-
телей общественных и правоза-
щитных организаций, в числе та-
ких примеров Татарстан, Нижний 
Новгород. 

Общее мнение экспертов: часть 
наиболее затратных нозологий 
из «Перечня 24» нужно перене-
сти с регионального уровня на фе-
деральный, то есть в федеральную 
программу «7 высокозатратных 
нозологий». Это позволит устра-
нить перекос между гарантиями 
для пациентов из двух разных про-
грамм – надежной федеральной 
(«7 высокозатратных нозологий») 
и рискованной региональной («Пе-
речень 24»). 

По мнению участников конфе-
ренции, нужно обеспечить рав-

хочется

Всероссийская 
конферен-
ция «Редкие 
болезни: диа-
гноз, лечение, 
жизнь» прошла 
при поддержке 
Всероссийско-
го общества 
орфанных 
(редких) заболе-
ваний, Всерос-
сийского союза 
пациентов

В работе 
конферен-
ции приня-
ли участие
 

экспертов

регионов 
России 
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ный, системный подход к обеспе-
чению по разным заболеваниям, 
а для этого определить критерии 
и порядок формирования Перечня 
жизнеугрожающих и хронических 
прогрессирующих редких (орфан-
ных) заболеваний. 

Еще одна тема – отставание в ра-
боте над перечнем. Например, для 
некоторых редких болезней (бо-
лезнь Помпе, недостаточность 
альфа-1-антитрипсина, дефицит 
лизосомной кислой липазы, иди-
опатический легочный фиброз, 
хронический миелофиброз) уже 
появились и зарегистрированы ин-
новационные препараты, но за-
болевания еще не включены в пе-
речень. Результат – это лишает 
пациентов возможности помощи 
со стороны бюджетов.

Также в числе первоочередных за-
дач – обновлять клинические ре-
комендации по лечению, сделать 
маршрутизацию для пациентов 
с редкими болезнями. 

А вот проблемы помощи по неко-
торым болезням связаны… с фор-

мулировкой. Идиопатическая ле-
гочная артериальная гипертензия 
и хроническая тромбоэмболиче-
ская легочная гипертензия – при-
мер противоречия между форму-
лировкой орфанного заболевания 
в «Перечне 24» и признанием толь-
ко одной из его форм орфанной. Это 
ведет, по сути, к дискриминации 
прав некоторых групп пациентов: 
одинаково тяжелые заболевания 
имеют разную степень доступности 
к жизненно важным лекарствам, 
патогенетической терапии. 

Генетики считают, что также бо-
лее доступной должна стать диа-
гностика – программы массового 
и селективного скрининга на на-
следственные болезни нужно рас-
ширить и совершенствовать. Кроме 
того, эксперты считают, что нужно 
разработать систему аккредитации 
молекулярно-генетических лабо-
раторий, чтобы они могли участво-
вать в помощи пациентам с редки-
ми заболеваниями, в том числе за 
счет средств ОМС. 

Текст: Анна Лабурцева
Фото: Владимир Аксенов

Главные 
вопросы:

• законода-
тельство 
в сфере редких 
заболеваний
• проблемы 
диагностики
• обеспечение 
лекарствен-
ными препа-
ратами 
• получение 
инвалидности

Сергей
Куцев –  

д.м.н.,  
директор 

ФГБНУ  
«Медико- 

генетический 
научный 

центр»

Екатерина 
Захарова –  

д.м.н.,  
председатель 

экспертного 
совета  

Всероссийского  
общества
орфанных 

(редких) 
заболеваний
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Участники выставки познакомились с фотопроектом Всероссийского общества орфанных заболеваний, 
посвященным детям с редкими генетическими болезнями

Выступает сопредседатель Всероссийского союза 
пациентов Ян Власов

Конференция объединила врачей, пациентов и их 
семьи, экспертов
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Ключевые участники  
конференции 

Юрий Жулев – сопредседатель 
Всероссийского союза пациентов, 
председатель Всероссийского 
общества гемофилии

Ян Власов – сопредседатель Все-
российского союза пациентов

Ирина Мясникова – председа-
тель правления Всероссийского 
общества орфанных (редких) за-
болеваний

Сергей Куцев – д.м.н., директор 
ФГБНУ «Медико-генетический на-
учный центр»

Лариса Попович – д.м.н., дирек-
тор Института экономики здраво-
охранения НИУ ВШЭ

Елена Красильникова – руково-
дитель центра изучения и анализа 

проблем народонаселения, демо-
графии и здравоохранения Инсти-
тута ЕАЭС

Нели Погосян – заместитель 
председателя правления Всерос-
сийского общества орфанных 
(редких) заболеваний

Екатерина Захарова – д.м.н., 
председатель экспертного совета 
Всероссийского общества орфан-
ных (редких) заболеваний

Денис Костелло – представитель 
EURORDIS (Европейская органи-
зация пациентов с редкими забо-
леваниями)

Наталья Волкова – к.ю.н., Ин-
ститут законодательства и сравни-
тельного правоведения при Прави-
тельстве РФ

Наталья Путило – д.ю.н., Ин-
ститут законодательства и сравни-

такая сумма ассигнований необходи-
ма тем, кто уже зарегистрирован как 

орфанный пациент

Мнение экспертов – часть наиболее 
затратных нозологий из «Перечня  24» 

нужно перенести с регионального 
уровня на федеральный. Это позволит 
устранить перекос в гарантиях обеспе-

чения пациентов лекарствами

47 
млрд руб.
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тельного правоведения при Прави-
тельстве РФ

Ирина Витковская – заведующая 
организационно-методическим 
отделом по педиатрии НИИ органи-
зации здравоохранения и медицин-
ского менеджмента департамента 
здравоохранения г. Москвы

Елена Беляшова – главный 
внештатный специалист по меди-
цинской генетике, г. Оренбург

Ольга Лецкая – к.м.н., ФКУ «ГБ 
МСЭ по г. Москве» Минтруда России

Представители партнерских 
общественных организаций 

Марина Терехова – МОО «Со-
действие инвалидам с детства 
с болезнью Гоше и их семьям» 

Ирина Исаева – МОО «Помощь 
больным муковисцидозом» 

Михаил Кузнецов – МБОО «До-
рога к жизни»

Елена Хвостикова – центр по-
мощи пациентам «Геном» 

Татьяна Шашурина – МОО «До-
верие» 
Фонд «Синдром Вильямса» 

Представители пациентских 
групп по редким заболеваниям

Легочная артериальная гипертен-
зия (ЛАГ), ХТЛГ, идиопатический 
легочный фиброз, недостаточность 
А-1-антитрипсина, мукополиса-
харидоз, ахондроплазия, болезнь 
Ниманна–Пика (тип С), гипофос-
фатазия, дефицит лизосомной 
кислой липазы, нейроэндокрин-
ные опухоли, болезнь Дюшенна, 
семейная гиперхолестеринемия, 
синдром Ретта, митохондриальные 
болезни, синдром Швахмана–Дай-
монда и др.   

такой суммы в 2017 году достиг 
дефицит региональных бюджетов  
по орфанным больным. Во многих  
регионах пациентам приходится  
добиваться лечения… в суде

 
млрд руб.

8
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по крови

Три пациента с гемофилией 
обогнали историю  
на 30 лет. Они создали 
общественную организацию  
в стране без закона об 
общественных организациях.  
Она и стала отправной точкой 
появления Всероссийского союза 
пациентов – сегодня самого 
влиятельного пациентского 
сообщества в России 

Братья
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Юрий Александрович Жулёв – юрист, 
сопредседатель Всероссийского союза 
общественных объединений пациентов, 
сопредседатель совета общественных 
организаций по защите прав пациентов 
при Министерстве здравоохранения 
РФ, президент общероссийской 
благотворительной общественной 
организации инвалидов «Всероссийское 
общество гемофилии»

Член комиссии при президенте 
России по делам инвалидов.

Член общественного совета 
по защите прав пациентов при  
Федеральной службе по надзору 
в сфере здравоохранения.

Член Общественной палаты 
города Москвы.

Номинирован на звание «Лучший 
волонтер» Всемирной федерации 
гемофилии за активную работу 
в странах СНГ.

Награжден почетной грамотой 
Министерства здравоохранения 
РФ, почетной грамотой 
Федеральной службы по надзору 
в сфере здравоохранения  
и социального развития. 

Юрий Жулёв – яркий пример того, как человек, ли-
шенный шанса на жизнь, может не только выжить, но 
и реализовать уникальный план – создать обществен-
ную организацию в стране без закона об обществен-
ных организациях, а потом объединить другие орга-
низации и позвать министра. 

Такая большая система, как здравоохранение, не мо-
жет быть простой. Здесь пересекаются множество фи-
гур влияния и интересов, дефицит и боль, професси-
ональный энтузиазм и жесткое администрирование. 
Но это по-прежнему место, где дают и спасают жизнь. 
И уйти нельзя.

Ступить на это поле битвы и не сбежать, не одно де-
сятилетие иметь силу и выдержку, чтобы, преодоле-
вая свою собственную болезнь, взвалить на плечи еще 
рюкзак с чужой бедой… Так оттачивать искусство ма-
невра, чтобы научиться решать неразрешимое, вое-
вать и жить в мире. Быть конструктивным и говорить 
прямо, отступать и побеждать. Терпеть и не терпеть, 
сворачивать и идти вперед... 

На такой непростой шахматной доске стоит сегод-
ня фигура правозащитника в России. Юрия Жулё-
ва, когда-то всего лишь пациента, сегодня можно 
назвать одним из самых влиятельных переговорщи-
ков от лица пациентского сообщества с медицинской 
властью. 

В нем уживаются лед и пламя: логика юриста и чув-
ства человека, чья  жизнь – это право, которое надо 
еще защитить. Стоял на краю, в семь лет осваивал пер-
вые костыли. Он и сегодня продолжает идти вперед. 

«B то время  
я 3 раза в неде-
лю ездил в кли-
нику на тера-
пию, и один из 
моих "братьев 
по крови" пред-
ложил создать 
общество…»

«Я тогда учил-
ся на юридиче-
ском факульте-
те, и будущая 
профессия во 
многом повлия-
ла на решение – 
хотел создать 
объединение, 
которое бы за-
щищало паци-
ентов»
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Контрреволюционеров  
не обнаружено

– Юрий Александрович, 
когда-то вы были просто 
одним из миллионов паци-
ентов. А сегодня вы лидер 
крупного объединения па-
циентских организаций 
всей России. Как вам уда-
лось пройти «из пункта 
А в пункт Б»?

– Да, я сам страдаю тяжелым гене-
тическим заболеванием – гемофи-
лией. А начался путь в 1989 году. 
B то время я 3 раза в неделю ездил 
в клинику на терапию, и один из 
моих «братьев по крови» предло-
жил создать общество. 

Нас, инициаторов, было всего 
трое, и практики создания таких 
организаций в стране не было. 
Не было даже закона об обще-
ственных объединениях. И тогда 
я пошел в Ленинскую библиотеку, 
читал постановление Совнарко-
ма… 

Менее чем за год мы организацию 
создали. Помню, как на учреди-
тельном собрании я хотя и с улыб-
кой, но спросил: «Нет ли лиц, за-
мешанных в контрреволюционной 
деятельности?»

– А зачем такой вопрос? 

– Такой процедуры требовали 
тогдашние законы 1930-х годов… 
Помню, когда я ходил по каби-
нетам Мосгорисполкома с согла-
сованием организации, один из 
чиновников сказал: «Что же будет 
в стране, если каждая болячка 
создаст свою организацию!» 
	
– Собственно, сегодня уже 
можно ответить на его во-
прос… Получается, вы опере-
дили время на 30 лет? 

– Я тогда учился на юридиче-
ском факультете, и будущая 
профессия во многом повлияла 
на решение – хотел создать объ-
единение, которое бы защищало 
пациентов. Огромную роль сыграл 

директор Гематологического на-
учного центра Андрей Иванович 
Воробьев – гениальный ученый, 
академик и отличный прогност. 
Он идею поддержал. Его подпись 
и подпись руководителя департа-
мента здравоохранения Москвы 
стоят на нашем первом уставе, это 
наши крестные отцы. А ведь даже 
сегодня, когда столько говорит-
ся о пациент-ориентированном 
здравоохранении, врачи воспри-
нимают наши общества как что-то 
назойливое и только мешающее 
работать... Но Андрей Иванович 
еще 30 лет назад смог увидеть за 
инициативой пациентов стратегию 
будущего. 

«Много лет приходилось проби-
вать стены»

– И вот прошло почти 
30 лет, и на Всероссийский 
конгресс пациентов, кото-
рый вы проводите, приходят 
министр здравоохранения 
страны, руководитель пар-
ламентского комитета, 
ведущие медики, представи-
тели ключевых ведомств… 
Как вам и вашим партнерам 
удается обеспечить такую 
«явку»? 

– Государство в первую очередь 
заинтересовано во взаимодействии 
с сообществом, которое представ-
ляет миллионы пациентов. А во-
обще любое дело идет от малого 
к большому – от личной проблемы 
к решениям для всех. Когда мы 
объединялись, это была един-
ственная возможность спастись. 
Нас тогда заразили гепатитом С, 
мы не выходили из больниц, инва-
лидизация от гемофилии тяжелой 
формы составляла 90%, средняя 
продолжительность жизни состав-
ляла 35 лет... Но в итоге мы до-
бились больших успехов для всех 
пациентов с гемофилией. 

– Например? 

– Сейчас такие больные обе-
спечены на европейском уровне. 
Помню, как в свои семь лет ходил 
на костылях. Мне сделали первую 

«Андрей Иванович еще 30 лет назад 
смог увидеть за инициативой пациен-

тов стратегию будущего»

«Когда мы объединялись, это была 
единственная возможность спастись»

«Больные гемофилией ушли из боль-
ниц: число госпитализаций снизилось 

в среднем в 4 раза»

Всероссийский союз пациентов:
• сотрудничает с ООН 
• организации Всероссийского союза 
пациентов обладают консультативным 
статусом ECOSOC и входят в комитет не-
правительственных организаций по ред-
ким заболеваниям
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операцию на колене, и такая опе-
рация считалась нормой. Сегодня 
вы практически не увидите таких 
детей в клиниках, у большинства 
нарушений в суставах нет. Боль-
ные гемофилией ушли из больниц: 
число госпитализаций снизилось 
в среднем в 4 раза. Терапию про-
ходят дома – современную, без-
опасную. 

Заболевание перестало быть 
смертным приговором, как было 
до 2005 года, а стало просто опре-
деленным образом жизни, можно 
сказать – стилем жизни. Человек, 
который родится с такой болезнью, 
будет ходить в школу, работать, 
заниматься спортом, пусть и не 
всеми видами.

– Как вы этого добивались? 

– Много лет приходилось про-
бивать стены – своими знаниями, 
своей настойчивостью. У нас нет 
родственников наверху, просто мы 
20 лет серьезно занимались этим 
делом: ходили по кабинетам, обра-
щались к врачам за экспертными 
заключениями. Это была именно 
командная работа – нашей орга-
низации и врачей… И когда наста-
ло время перемен, то гемофилия 
оказалась в обойме заболеваний, 
на которые уже обратили внима-
ние в Минздраве, Государственной 
думе. Сначала гемофилию вклю-
чили в программу ДЛО, а потом 
была сформирована программа 
лекарственного обеспечения вы-
сокозатратных нозологий (ВЗН), 
куда нас и перевели из ДЛО.

Примером еще одной старейшей 
организации, которая многого 
добилась, является объединение 
страдающих диабетом. Сейчас 
нас уже много, выстроена сеть 
пациентских обществ, групп, во-
лонтерских команд по разным 
заболеваниям, в том числе и по 
редким генетическим болезням. 
Для пациентов мы стали, по сути, 
профсоюзами. И привилегий у ру-
ководителей нет: после регистра-
ции учредители становятся рядо-
выми членами. Привилегия только 
одна – помочь человеку. 

«У нас нет родственников  
наверху, просто мы 20 лет  
серьезно занимались этим  
делом. Для пациентов мы 
стали, по сути,  
профсоюзами»



RARUS  Редкие болезни в России www.rare-diseases.ru

18 №/1(12)/июнь/2018планы на жизнь

Государственной думой, про-
фильными министерствами 
и ведомствами, в особенности 
с Минздравом, Росздравнадзором, 
Министерством труда и Минпром-
торгом (он контролирует произво-
дителей лекарственных препара-
тов и медицинских изделий). 

– Договариваетесь?

– По-разному. Федеральная власть 
более либеральна и динамична, 
прислушивается к нам и взаимо-
действует. Там понимают важность 
посреднического механизма меж-
ду здравоохранением и огромной 
армией пациентов.

– А региональная?

– Здесь по-разному. Но в целом 
региональная политика более кон-
сервативна, там активных обще-
ственных советов не хотят. И сами 
советы, и их повестка формиру-
ются чиновниками. И формиру-
ются таким образом, чтобы никто 
лишний раз голоса не подал. Репу-
тация выше дела… И поскольку ак-
тивные люди оказываются в мень-
шинстве, то легко злободневную 
тему снять с повестки. А в неко-
торых регионах представители 
пациентских объединений вообще 
не включены в состав советов! 

Услуга на шахматной доске

– Как бы вы оценили эффек-
тивность пациентских орга-
низаций?

– Во многом результат зависит от 
самих активистов, как они выстра-
ивают работу с властью.
	
– Вероятно, помогает, что 
полномочия пациентских ор-
ганизаций закреплены в фе-
деральном законе об охране 
здоровья?

– Мы очень активно работали, 
чтобы статья о пациентских орга-
низациях в 323-м федеральном за-
коне («Об основах охраны здоровья 
граждан Российской Федерации». – 
Ред.) была коренным образом 
пересмотрена. Например, лега-
лизован механизм деятельности 
пациентских организаций в сфере 
здравоохранения, общественного 
контроля и системы независимой 
оценки. 

– Кто ваши основные парт-
неры во власти? 

– Сегодня нужно уметь маневри-
ровать на широком поле. Взаи-
модействуем с администрацией 
президента, Советом Федерации, 

«Сегодня  
нужно уметь 

маневриро-
вать на  

широком поле.  
Взаимодей-

ствуем  
с админи-
страцией 

президента, 
Советом 

Федерации, 
Государствен-

ной думой, 
профильными 

министер-
ствами  

и ведомства-
ми, в особен-

ности  
с Минздравом, 

Росздравнад-
зором, Мини-

стерством 
труда и Мин-
промторгом»
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– И вечный бой?

– Руководитель общественной 
организации не может взять и сме-
нить регионального министра... 
Но двигаться вперед нужно. Со-
брать серьезные аргументы, про-
водить переговоры и убеждать. 
Словом, маневрировать – взаимо-
действовать с разными ветвями 
власти. Нужно постоянно учиться 
выдержке, компромиссу, настой-
чивости.

– Приходилось идти на край-
ние меры?

– В 2000 году, когда отсутствовали 
лекарства по гемофилии, мы уже 
были готовы выйти на пикет. Но 
власть пошла навстречу. Однако 
мы не стремимся вести людей 
на баррикады. Только системная 
работа принесет устойчивый ре-
зультат – гибкие, но настойчивые 
действия. 

Это не значит, что мы поступаем-
ся принципами, и в этом смысле 
мы – неудобные: молча не сидим, 
послушно не голосуем. Стремимся 
влиять на повестку общественных 
советов, добавлять злободневные 
вопросы, ведь мы — не админи-
стративные работники, никакой 
зависимости нет. 

Когда все за одного

– Вы сами юрист с большим 
опытом. И сегодня активи-
сту, чтобы быть эффектив-
ным, нужно обладать хотя 
бы в небольшой степени ком-
петенциями и юриста, и фи-
нансиста, и управленца, и по-
литика… Но не все могут. 

– А все и не должны писать пети-
ции и бегать по кабинетам. Для 
этого есть лидеры. Другое дело, 
что поддержать свою организа-
цию – очень важно. Активный 
лидер и солидарность – из этого 
складывается сила. Вообще же 
я считаю, что наш актив очень бы-
стро растет. Это уже специалисты, 
которые способны профессиональ-
но защищать права людей. 

– Вы сопредседатель клю-
чевой сетевой пациентской 
организации – Всероссийско-
го союза пациентов. Что пре-
следует объединение? 

– Чтобы эффективно проходить 
путь, не изобретая каждый раз 
велосипед, был необходим общий 
методологический и информаци-
онный центр. И второе: диалог 
с властью по самым сложным 
вопросам такой центр влияния 

«Мы очень  
активно  
работали, 
чтобы  
статья о па-
циентских 
организациях 
в 323-м феде-
ральном за-
коне была ко-
ренным 
образом пере-
смотрена»
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дачу – такую, которая бы не оказа-
лась холостым выстрелом. 

Второе. Месяцы могут уходить 
на формулирование требований 
власти. Будем честными: гораздо 
проще решить вопрос, если ты 
предложишь и решения, причем 
реалистичные. Но у нас бывает, что 
с проблемами все в порядке, а кон-
кретных предложений – дефицит… 
Из-за отсутствия практичного 
предложения люди могут потерять 
годы и тех, кому нужна помощь… 
А для формулировки эффектив-
ного предложения нужно уметь 
общаться с экспертами – врачами, 
чиновниками, юристами, бизнес-
менами. Это целая наука, ведь 
встречи нужно не только организо-
вать, но и грамотно провести. 

Или такая элементарная, казалось 
бы, вещь, как правильно напи-
сать обращение. Следующее – что 
делать, когда письмо отправлено. 
Типичная ошибка – письмо от-
правят и ждут. А нужно активно 
влиять на ответ, встречаться с ис-
полнителями или теми, кто влияет 
на решения.

– Существуют идеальные ал-
горитмы? 

– Стандартного решения быть 
не может. Но обязательно нужны 
оптимизм и настойчивость. Не-
которые думают, что пациентская 
организация легко решает любую 
проблему. Иногда спрашивают: 
а за какое время можно добиться 
лечения или доступа к лекарству, 
если следовать вашим советам? 
А предугадать сложно. Может, 
хватит месяца, а может, уйдут 
годы. Схема – только руководство 
к действию, но все решают люди. 

Да, мы дойдем и до главного врача, 
и до министерства, и до любого 
ведомства, а если надо, и до пре-
зидента страны. Но дорога начина-
ется с твоего собственного первого 
шага – с твоего обращения с про-
блемой. И если не опустил руки 
после отписки. Все ли сделал, что-
бы спасти свою жизнь или жизнь 
близкого человека? 

может брать на себя. При этом 
все члены Всероссийского союза 
пациентов независимы. Союз не 
довлеет над их политикой, вну-
тренней жизнью. Но, когда мы 
объединялись, было одно прин-
ципиальное условие – этические 
правила, которые никому нельзя 
нарушать. 

Мы разработали и приняли эти-
ческий кодекс, за отступление 
от него может последовать даже 
исключение. Поначалу это вызва-
ло споры. Некоторые думали, что 
потеряют свободу действий. Но 
сейчас опасения позади, и люди 
увидели преимущества объеди-
нения. Мы дали им серьезные 
площадки, на которых можно 
решать сложные вопросы. Создали 
совет общественных организаций 
по защите прав пациентов при 
Минздраве России. Каждый год 
проводим Всероссийский конгресс 
пациентов. На него приезжают 
не только первые лица страны, но 
также работает много методологи-
ческих площадок, мастер-классов, 
где люди и учатся, и напрямую 
ставят вопросы, и получают от-
веты. По одиночке такого резуль-
тата никогда не достичь. Конечно, 
такое крупное представительное 
сообщество пациентов, которое 
нам удалось собрать, вызывает 
у власти интерес. 

Оптимизм, настойчивость 
и… план

– А если говорить о внутрен-
ней политике?
 
– Для многих создание пациент-
ских групп – дело новое, и мы 
помогаем, чтобы люди не наступи-
ли на те же грабли, что мы 30 лет 
назад. Консультируем, учим, на-
чиная с вопросов планирования 
деятельности. Это ведь целая на-
ука – как спланировать действия, 
найти финансовую поддержку, 
заинтересовать волонтеров, вы-
строить программу защиты прав 
пациентов, как правильно общать-
ся с журналистами. Скажу, что на 
первых порах людям трудно даже 
сформулировать самим себе за-

«…Региональ-
ная политика 
более консер-

вативна, там 
активных об-

щественных со-
ветов не хотят. 

И сами советы, 
и их повестка 

формируются-
чиновника-

ми. И форми-
руются таким 
образом, что-

бы никто лиш-
ний раз голоса 

не подал…»
  

«Руководитель 
общественной 

организации 
не может взять 

и сменить ре-
гионального 

министра... Но 
двигаться впе-

ред нужно»

«В 2000 году, 
когда отсут-
ствовали ле-

карства по ге-
мофилии, мы 
уже были го-

товы выйти 
на пикет. Но 

власть пошла 
навстречу»

«Это ведь це-
лая наука – как 
спланировать 
действия, най-
ти финансовую 
поддержку, за-
интересовать 
волонтеров, вы-
строить про-
грамму защиты 
прав пациентов, 
как правильно 
общаться с жур-
налистами»

Из-за отсут-
ствия практич-
ного предложе-
ния люди могут 
потерять годы 
и тех, кому нуж-
на помощь

«Типичная 
ошибка – пись-
мо отправят 
и ждут. А нужно 
активно влиять 
на ответ»
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Вторая категория – люди благода-
рят за то, что дали совет, помогли 
направить обращение, разобраться 
в системе. Такие, я считаю, явля-
ются нашим будущим активом.

«Еще многим предстоит осоз-
нать, что мы не противники» 

– Вы говорили, что на заре 
создания первой пациентской 
организации вам повезло 
с врачами. Как сейчас вы бы 
оценили диалог с врачебным 
сообществом?
 
– Еще многим предстоит осознать, 
что мы — не противники, а со-
юзники и можем помочь самому 
врачу. Например, сделать то, на 
что он не решится, – пожаловаться 
на проблему. Врач ведь находит-
ся в жесткой административной 
системе: стоит ему подать голос, 
как это может закончиться уволь-
нением. А пациента не уволить… 
Мы можем прийти к тому, кто 
принимает решения, и сказать: мы 
умираем и что, если проблему не 
решить, ответственность ляжет на 
государство. 

– Претензий к врачам у паци-
ентов еще много – по назна-
чению лечения, препаратов. 
На Всероссийском конгрессе 
пациентов Леонид Михайло-
вич Рошаль рассказывал об 
опыте Германии, где объеди-
нение врачей за нарушение 
правил может лишить док-
тора лицензии. Может, та-
кое ввести у нас?

– Это очень непростой вопрос, ведь 
ошибки могут иметь разные при-
чины. Первое – надо вырабатывать 
механизмы разрешения конфликт-
ных ситуаций. Среди пациентов 
бытует мнение, что это невозмож-
но, что главный врач, к которому 
еще надо попасть на прием, будет 
защищать своего доктора... Но 
бывает по-разному. Я считаю, что 
80% конфликтов можно разрешить 
в самом лечебном учреждении.

И, кстати, не думаю, что главная 
цель таких разбирательств – об-

Такой пример. Город в Централь-
ном федеральном округе, на одной 
улице живут пациенты с одина-
ковым диагнозом. Большинство 
получает по две упаковки лекар-
ства, а один – 10 упаковок. При 
этом у них одинаковые показа-
ния… А потому он получает в 5 раз 
больше, что потрудился позвонить 
в общество по защите прав паци-
ентов, разобраться в ситуации, 
получил федеральное заключение 
по проблеме. А дальше произошло 
то, что у нас обычно и происходит: 
власть сказала обеспечить того, кто 
громче кричит, а то еще и в проку-
ратуру пожалуется… 
	
– Понятно, что российское 
здравоохранение – огромная 
отрасль, и поменять в ней 
что-то быстро и радикаль-
но – непросто. Но сам факт, 
что пациентские организа-
ции начинают пробовать 
вкус влияния, на мой взгляд, 
исторический. 

– Но это еще первые шаги. Только 
недавно заговорили о том, что не-
коммерческие организации имеют 
право выполнять определенные 
функции. Например, Минздрав 
поддержал нашу инициативу по 
организации школ пациентов. Они 
большое дело делают – информи-
руют людей о правильных действи-
ях по защите прав, учат правиль-
ной жизни с заболеванием, влиять 
на результаты лечения. Во всем 
этом заинтересованы и пациенты, 
и государство. 

Кроме того, мы получили прези-
дентский грант на организацию 
горячей линии правовой грамотно-
сти. Но, повторюсь, нет волшебной 
таблетки, чтобы реализовать жела-
ния человека за него самого. 

– Кто звонит на горячую 
линию?

– Первая категория – люди, кото-
рые категорически не удовлетворе-
ны ответом на обращение. Им ну-
жен бесплатный адвокат, который 
бы решил все вопросы, а они сами 
ничего предпринимать не хотят. 

Стандарт-
ного решения 

быть  
не может. 

Но обязатель-
но нужны  

оптимизм 
и настойчи-

вость

«А дальше произошло то, что у нас 
обычно и происходит: власть сказа-

ла обеспечить того, кто громче кричит, 
а то еще и в прокуратуру пожалуется…»

«К сожалению, наличие вилки – мож-
но так, а можно этак – умаляет воз-

можности пациента, ведь часто вра-
чебные решения обусловлены отнюдь 

не медицинскими причинами, а фи-
нансовыми барьерами»

«Когда на кону человеческая жизнь, 
наказание должно быть жесткое.

Нужны референтные центры, которые 
обеспечат поддержку в маршрутиза-

ции пациентов: от диагностики до ле-
чения и других видов помощи»

«Все ли заинтересованы в нашей ак-
тивности? Это риторический вопрос – 

ответ на отношение к нам некоторых 
представителей власти, медицинского 

сообщества»
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гламенты снимают многие вопро-
сы. И мы, конечно, были огорчены 
понижением их статуса. Однако 
приветствуем повышение статуса 
клинических рекомендаций. Но 
они должны утверждаться Минз-
дравом России и иметь обязатель-
ный характер как нормативно-пра-
вовой документ. 

Четкие правила игры уничтожают 
разночтения в принятии решений 
и тем самым защищают человека. 
К сожалению, наличие вилки – 
можно так, а можно этак – умаляет 
возможности пациента, ведь часто 
врачебные решения обусловлены 
отнюдь не медицинскими причи-
нами, а финансовыми барьерами. 

Например, врач не выписывает 
хорошее лекарство не потому, что 
он плохой, а потому, что негласно 
запрещено его выписывать из-за 
высокой стоимости. Диагностам 
так же негласно рекомендовано 
не упорствовать в выявлении не-
которых дорогостоящих заболева-
ний… А если выявлена болезнь, то 
негласно рекомендовано не торо-
питься пациента включать в ре-
гистр. А сам человек об этом шаге 

винить врача и покарать. Нужно 
и жалобу рассмотреть объектив-
но, чтобы это помогло в будущем 
врачу и пациенту лучше взаимо-
действовать, и избежать ошибок 
с обеих сторон. Надо учить врачей 
психологии общения. И мы наста-
иваем на усилении в медицинском 
образовании деонтологии, по-
скольку вопросы этики из практи-
ки как-то вообще выпали. 

А работу с жалобами есть смысл 
автоматизировать, переводить 
в цифру, чтобы, если уж возник 
конфликт, современные техноло-
гии помогали людям поменьше 
тратить на его разрешение време-
ни и сил. Также во всех регионах 
администрации должны ввести 
рейтинг больниц на предмет, как 
сформирован и работает механизм 
разрешения конфликтов. Обяза-
тельно должен быть заместитель 
главного врача, который бы кури-
ровал жалобы.
	
– Сейчас много дискуссий 
о стандартах лечения: нуж-
ны они или не нужны… 

– Я убежден, что стандарты, ре-

«Да, мы  
дойдем  
и до главного  
врача, и до 
министер-
ства,  
и до любого 
ведомства,  
а если надо,  
и до президен-
та страны. 
Но дорога  
начинается  
с твоего  
собственного  
первого шага»
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может и не догадываться, думая, 
что постановки диагноза доста-
точно, чтобы началось лечение… 
Но именно включение в регистр 
создает обязанность обеспечить 
лекарством. 

Так вот когда будут четкие марш-
рутные карты и стандарты, кото-
рые нарушать станет противоза-
конно, то и конфликтов меньше 
получится, и в судах будет проще 
защищать свое право. 

– Периодически возникают 
острые ситуации, которые 
возбуждают обсуждение – 
посадить врача в тюрьму 
или защищать его от пациен-
та. А вы как считаете?

– Повторюсь, я не сторонник кара-
тельных мер, уголовных преследо-
ваний, но ведь это часто вопросы 
жизни и смерти. Так что нужно 
четко определиться, где наказывать 
рублем, где – запретом заниматься 
этой профессиональной деятельно-
стью, а где нужно уголовное наказа-
ние, если дошло до халатности, не-
оказания помощи, отказа в лечении. 
Когда на кону человеческая жизнь, 
наказание должно быть жесткое.

Редкие: дорогие, но такие же 
любимые

– Одним из трудных вопро-
сов в регулировании явля-
ются редкие генетические 
заболевания – орфанные. Их 
диагностика и лечение часто 
чрезвычайно дороги. Что 
здесь первоочередное? 

– Необходимо, чтобы федераль-
ный бюджет взял на себя финан-
сирование по наиболее дорого-
стоящим, орфанным, болезням, 
поскольку субъекты Федерации 
с этим не справляются. По ста-
тистике, у регионов до трети ме-
дицинского бюджета уходит на 
препараты для орфанных групп. 
Второе – нужны референтные цен-
тры, которые обеспечат поддержку 
в маршрутизации пациентов: от 
диагностики до лечения и других 
видов помощи. Тогда врач будет 
знать, куда он может обратиться, 
чтобы направить пациента для 
уточнения диагноза. Необязатель-
но их создавать в каждом регио-
не, достаточно федерального. Но 
центры должны быть по разным 
заболеваниям, поскольку универ-
сальных решений не существует. 

– Много копий сломано во-
круг так называемого Переч-
ня-24 жизненно угрожающих 
заболеваний, ведь не все доро-
гие и опасные болезни в него 
попали, а те, кто ими стра-
дает, лишены государствен-
ной поддержки. 

– Сегодня принципы, по которым 
заболевание попадает или, на-
против, не попадает в этот список, 
не совсем понятны даже врачам. 
А должен быть четкий регламент 
работы по перечню. Каковы крите-
рии включения заболевания, что 
думают эксперты? 

И должно быть решение экспертного 
органа при профильном министер-
стве – Министерстве здравоохра-
нения, ведь уже действует похожая 
система работы по лекарственным 
перечням. Вопросы там есть, но 
в целом алгоритм объективного 
принятия решений сформирован 
и апробирован. Там есть комиссия, 
которая работает публично, с транс-
ляцией в интернете. В комиссии 
представлены врачи, присутствует 
с правом совещательного голоса 
пациентское сообщество, существует 
определенная шкала оценок. 

«Еще многим 
предстоит 
осознать, 
что мы — не 
противники, 
а союзники  
и можем  
помочь  
самому  
врачу»
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К сожалению, не бывает безгра-
ничных социальных гарантий, 
и государство должно посчитать, 
сколько орфанных заболеваний, 
для каких существуют лекарства, 
сколько это стоит, исходя из реги-
стра пациентов, каковы прогнозы 
лечения. Все это позволит полу-
чить оптимальную схему, которая 
бы дала возможность максимально 
эффективно использовать финан-
совые средства и помочь макси-
мальному числу людей. 

Активность не по вкусу

– Сколько организаций объ-
единил Всероссийский союз 
пациентов?

– Официально 17. Но фактически 
различных сообществ, волонтер-
ских групп гораздо больше. Плюс 
около 10 организаций-партнеров.

– Как вы оцениваете работу 
своих зарубежных коллег по 
пациентским сообществам?

– У них большой опыт. Скажем, 
организация по гемофилии созда-
на еще в 1950-х годах. Кроме того, 
в Европе хорошо отлажена система 

благотворительности, в том числе 
со стороны государства. Выстро-
ены институты взаимодействия 
с гражданским обществом. Все 
строилось веками. 

Нашей «стройке» лишь 10 лет. Но 
идем мы быстро, в том числе орга-
низации получают определенную 
финансовую поддержку. 

– По сути, пациентская орга-
низация учит человека жить 
в гражданском обществе...

– Но не все так радужно. Все ли 
заинтересованы в нашей актив-
ности? Это риторический во-
прос – ответ на отношение к нам 
некоторых представителей власти, 
медицинского сообщества. Увы, 
даже конструктивность и полити-
ческая деликатность союза не всем 
по вкусу. 

«80% кон-
фликтов 
можно разре-
шить в самом 
лечебном  
учреждении.
Во всех реги-
онах адми-
нистрации 
должны вве-
сти рейтинг 
больниц на 
предмет, как 
сформирован 
и работает 
механизм  
разрешения 
конфликтов»

состоится  
в Москве в ноябре 

2018 года  

 
Всероссийский  

конгресс 
пациентов

IX

Текст: Елена Завьялова 
Фото: Владимир Аксенов



RARUS  Редкие болезни в России www.rare-diseases.ru

26 тема номера №/1(12)/июнь/2018

взрослых

Большинство редких болезней начинается в детстве. Но есть 
и исключения: некоторые стартуют во взрослом возрасте, такие 
как идиопатический легочный фиброз, миелофиброз, легочная 
артериальная гипертензия. Кроме того, многие наследственные 
заболевания имеют и детские, и взрослые формы: болезни 
Фабри и Гоше, болезнь Ниманна–Пика (тип С). 

Эффективные методы лечения для некоторых из этих болезней 
уже существуют. Но иногда взрослым пациентам получить 
лечение гораздо сложнее, чем детям...

Редкие
заболевания
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взрослых
фиброз:

Идиопатический
легочный 

Идиопатический легочный фиброз (ИЛФ) является болезнью 
пожилых. Она практически не встречается у пациентов моложе 
55 лет. Если заболевание не лечить, то постепенно легкие не смогут 
функционировать нормально. Между тем, по статистике, каждый 
год ИЛФ заболевает 4,6–16,3 человека на 100 000 

когда не хватает воздуха

Термин «идиопатический» означа-
ет, что причины болезни точно не 
известны. «Фиброз» – изменение 
в стенках легочных альвеол (дыха-
тельных мешочков), появление фи-
брозной ткани, которая затрудняет 
поступление кислорода в кровь. 
Легочная ткань становится 
утолщенной, теряет эластичность. 
Человек испытывает одышку, 
удушье, усталость, ему буквально 
не хватает воздуха. 

Причины 

Развитие болезни связывают с не-
правильным механизмом зажив-
ления, восстановления легочной 
ткани. Повторные повреждения 
вызывают цепь реакций, кото-
рые приводят к повышенному 
отложению коллагена (белка 
соединительной ткани) в стенках 
альвеол. Это делает их менее про-
ницаемыми для кислорода. По 
мере прогрессирования фиброз 
поражает большее количество 
легочной ткани.
 
Причины ИЛФ неизвестны, но 
установлены факторы риска и при-
чины, усугубляющие течение 
болезни. Большая часть из них 
связана с действием внешней сре-
ды: курение, профессиональные 
риски (отрицательно сказываются 
металлическая, древесная, камен-
ная пыль), бытовая пыль, частые 
инфекции и генетические факторы 

(мутации в гене MUC5B и другие). 
На долю семейных, наследствен-
ных, случаев болезни приходится 
до 5%. 

Клинические проявления

Основные симптомы заболе-
вания – кашель и одышка. На 
ранних этапах они могут быть 
слабыми и даже отсутствовать. На-
растают по мере усугубления руб-
цевания легочной ткани. Пациен-
ты часто жалуются на ухудшение 
физического состояния: трудно 
ходить по лестнице, мыться, оде-
ваться, убирать в квартире и де-
лать прочие рутинные вещи. 

Это редкое заболевание, поэтому 
диагноз ИЛФ обычно ставится не 
сразу – чаще всего тогда, когда 
стаж болезни составляет от одного 
года до трех лет. 

Одышка – один из ключевых 
симптомов, сильно влияющий на 
качество жизни и общее здоровье. 

Сначала одышка заметна при 
ощутимых физических нагрузках, 
со временем она становится почти 
постоянным спутником. Пациен-
ты описывают периоды тяжелой 
одышки, когда один приступ каш-
ля или легкая физическая актив-
ность полностью сбивают дыхание. 
Пациенты вынуждены медленно 
переходить к более пассивному об-

Причины ИЛФ неизвестны, но установ-
лены факторы риска и причины, усу-
губляющие течение болезни. Большая 
часть из них связана с действием внеш-
ней среды: курение, профессиональ-
ные риски, бытовая пыль, частые ин-
фекции и генетические факторы

Человек испытывает одышку, удушье, 
усталость, ему буквально не хватает 
воздуха

Развитие болезни связывают с непра-
вильным механизмом заживления, 
восстановления легочной ткани
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разу жизни, становятся не в силах 
обслуживать себя. Это приводит 
их к зависимости от использова-
ния дополнительного кислорода. 

Кашель встречается в большин-
стве случаев. Обычно он сухой, 
реже продуктивный (с мокротой). 

Пациенты часто сообщают, что не 
могут контролировать приступы 
кашля, которые бывают изнуряю-
щими, мешают сну. Кашель про-
воцируют физическая активность, 
изменения погоды, разговор, смех, 
пассивное курение. 

Усталость. Около половины 
пациентов называли ее одним из 
наиболее беспокоящих симпто-
мов, связывая с одышкой, кашлем, 
физической активностью и ум-
ственным напряжением. 

Дополнительные симптомы – 
особенности пальцев и ногтей. 
Частыми симптомами являются 
пальцы в форме барабанных пало-
чек и ногти в форме часовых сте-
кол, известные врачам как призна-
ки дыхательной недостаточности. 

Отмечается снижение массы 
тела. Болезнь может развиваться 
с различной скоростью. Течение 
заболевания может сопровождать-
ся обострениями. Со временем 
у пациентов с ИЛФ могут разви-
ваться осложнения. 

Основными осложнениями явля-
ются: 

• легочная гипертензия (повыше-
ние давления в легочной артерии);

• «легочное сердце» (патология 
правых отделов сердца);

• эмфизема (разрежение легочной 
ткани), тромбоэмболия легочной 
артерии. 

Как устанавливают диагноз

Ведущую роль в диагностике игра-
ют различные методы визуализа-
ции легких. 

Компьютерная томография – 
обязательное исследование при 
подозрении на ИЛФ. Проводится 
высокоразрешающая КТ (ВРКТ), 
иногда требуется введение кон-
трастного вещества внутривенно. 
Изменения при ИЛФ врачи образ-
но называют сотовым легким из-за 
специфических воздушных кист 
под плеврой. 

Биопсия легкого проводится, 
когда КТ не дает удовлетворитель-
ных результатов. Наиболее точный 
результат дает видеоторакоскопи-
ческая биопсия легкого (ВТСБ). 

Функциональные пробы лег-
ких помогают установить тяжесть 
заболевания и контролировать его 

Кашель провоцируют физическая ак-
тивность, изменения погоды, разговор, 

смех, пассивное курение

Компьютерная томография – обяза-
тельное исследование при подозрении 

на ИЛФ

Идиопатический легочный фиброз не 
входит в перечень редких (орфанных) 

заболеваний, которые лечат за счет 
средств региональных бюджетов, но 

возможно проходить терапию в России
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течение. Эластические свойства 
легких ухудшаются с прогресси-
рованием болезни, они становятся 
менее растяжимыми, их вентиля-
ция затрудняется. Это нетравма-
тичные тесты: пациента обычно 
просят дуть в трубочку аппарата 
определенным образом. 

Наиболее важными показателями 
являются:

• форсированная жизненная ем-
кость легких (ФЖЕЛ);

• общая емкость легких (ОЕЛ);

• объем форсированного выдоха за 
одну минуту (ОФВ1), способность 
диффузии газов в легких (DLCO). 

Также применяют немедика-
ментозные методы лечения. 

• кислородотерапия

• легочная реабилитация – 
специально разработанная 
программа упражнений при 
болезнях легких

• трансплантация легких (по-
казана в тяжелых случаях)

Лечение

Стандарты лечения ИЛФ очень 
изменились в последние годы. 
Основной документ, в соответ-
ствии с которым проводится ле-
чение идиопатического легочного 
фиброза, – федеральные клиниче-
ские рекомендации, разработан-
ные Российским респираторным 
обществом и согласованные с науч-
ным советом Министерства здра-
воохранения РФ (http:// spulmo.ru/
download/IPFrec.pdf). 

Препаратами с доказанным 
действием, оправдавшими себя 
сегодня, можно назвать только но-
вые средства, уменьшающие про-
цесс рубцевания в легочной ткани. 

Важно вести 
здоровый 
образ жизни – 
отказаться 
от курения, 
следить 
за весом,  
вести 
подвижный 
образ жиз-
ни, понимать 
и чувство-
вать ответ-
ственность 
за свое 
здоровье
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Информационная поддержка

В мире существует много органи-
заций, которые помогают найти 
ответы на вопросы, связанные 
с ИФЛ:

• Американская благотворитель-
ная организация ИЛФ 
http://www.pulmonaryfibrosis.org;

• Европейская ассоциация по ИЛФ 
https://www.eu-ipff.org; 

• международный портал по ред-
ким болезням 
www.orpha.net;

• европейская организация, объ-
единяющая пациентов с раз-
ными редкими заболеваниями, 
EURORDIS 
www.eurordis.org;

• сайт, созданный для пациентов 
с ИЛФ при поддержке фармацев-
тической компании  
http://www.fibrosis.ru.

Общественные организации 
и фонды России  
 
К сожалению, пока идиопатиче-
ский легочный фиброз не входит 
в перечень редких (орфанных) за-
болеваний, которые лечат за счет 
средств региональных бюджетов. 
Но пациенты могут проходить 
терапию в России. Помочь полу-
чить лечение, повысить инфор-
мированность общества о редких 
болезнях, а также добиваться 
продвижения законодательных 
инициатив в области орфанных 
заболеваний могут общественные 
организации. 

Кроме того, читайте специальную 
литературу, общайтесь с семьями, 
в которых есть такие же пациенты, 
не стесняйтесь задавать вопросы 
врачам и активистам пациентских 
организаций. И даже если вы не 
победите болезнь полностью, из-
менить жизнь к лучшему, сделать 
родного вам человека счастли-
вым – в ваших силах!

Всероссийское 
общество орфанных 
(редких) заболеваний 
(ВООЗ)

• имеет группу по болезни 
ИЛФ 

На сайте организации 
www.rare-diseases.ru можно 
узнать:

• что делает ВООЗ

• написать письмо в органи-
зацию

• прочитать журнал по ред-
ким болезням

ИдИопатический легочный фиброз

Кашель  
Его могут 
спровоцировать 
погода, разговор, 
смех и даже 
пассивное курение

Одышка  
Сначала заметна 
при ощутимых 
физических 
нагрузках, потом 
и при небольшой 
активности

Изменение 
пальцев и ногтей  
Пальцы в форме 
барабанных 
палочек и ногти 
в форме часовых 
стекол (симптом 
встречается 
не у всех)

Усталость  
На нее 
жалуется 
каждый второй 
пациент
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Эта очень серьезная 
болезнь пока 
не излечима. 
Но существует 
много видов 
терапии, которые 
помогают улучшить 
качество жизни 
тех, кто страдает 
недугом

гипертензия
артериальная

Легочная 

Легочная артериальная гипер-
тензия (ЛАГ) – редкое заболева-
ние, встречающееся примерно 
у 15–25 человек из миллиона. Его 
причина – очень высокое кровяное 
давление в легочных артериях, 
которые идут от сердца к легким. 
Повышенное кровяное давление 
вызывает чрезмерное напряжение 
сердца и со временем приводит 
к остановке его правой половины. 

Причины 

Легочная артериальная гипер-
тензия – это группа заболеваний. 
В ней существует множество но-
зологических единиц. Эксперты 
отмечают, что каждый пациент 
с ЛАГ уникален. Разные формы 
болезни имеют различное проис-
хождение и, соответственно, нуж-
даются в разном лечении.

Выделяют несколько разновидно-
стей заболевания – в зависимости 
от его причин. Для неорфанных 
форм имеются доступные методы 
стандартной терапии.

Что касается редких форм ЛАГ, то 
пока точно не установлены процес-
сы, которые запускают развитие 
патологических изменений в ле-
гочных сосудах.

Редкие формы ЛАГ:

• идиопатическая (первичная) 
легочная гипертензия – легочная 
гипертензия неизвестного проис-
хождения;

• наследственная легочная арте-
риальная гипертензия – болезнь 
является следствием генетических 
изменений. 

Обнаружено, что на ЛАГ влия-
ют некоторые гены, и по мере их 
изучения лечение может совер-
шенствоваться. Наиболее важные 
генетические мутации, связанные 
с ЛАГ, затрагивают ген BMPR2, 
кодирующий белок, который на-
ходится на поверхности клеток, 
выстилающих легочные артерии. 

Также редкой является не только 
первичная ЛАГ, но и хроническая 
тромбоэмболическая легочная 
гипертензия.

Клинические проявления

ЛАГ может развиться у любого 
человека независимо от возраста, 
пола и расы. Однако чаще встреча-
ется у женщин 30–50 лет. 

Поскольку лечение болезни необ-
ходимо начинать как можно рань-

Легочная артериальная гипертензия – 
это группа заболеваний. Выделяют не-

сколько ее разновидностей

Пациенты долгое время могут вести 
активную полноценную жизнь, поэто-
му важно распознать болезнь как мож-

но раньше
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ше, важно выявить ее на ранней 
стадии. Но в этот период ее сложно 
диагностировать, поскольку при-
знаки сходны с симптомами дру-
гих сердечных и легочных заболе-
ваний.

Одышка, особенно при физиче-
ском напряжении, является пер-
вым и главным симптомом. Это 
может ощущаться, как будто вы не 
в состоянии вдохнуть достаточное 
количество воздуха. 

По мере ухудшения состояния 
могут развиться другие симптомы: 
отек ног или лодыжек, обмороки 
(синкопе), слабость – утомляе-
мость, головокружение, учащен-
ный или прерывистый пульс, 
кашель, ощущение сдавленности 
или боль в груди, особенно при 
физических нагрузках.

Диагностика 

Для диагностики врачи прово-
дят анализы, многие из которых 
используются для исключения 
других заболеваний со сходными 
симптомами. Это биохимический, 
общий анализы крови и гормо-
нальный (для оценки функции 
щитовидной железы), также имму-
нологические исследования и коа-
гулограмма. 

Затем могут быть проведены до-
полнительные обследования, 
включая функциональное тестиро-
вание легких, тестирование с на-
грузкой. 

Трансторакальная ЭхоКГ– не-
инвазивный метод диагностики 
ЛАГ, который позволяет не только 
оценить уровень систолического 
давления в легочной артерии, но 
также судить о причинах и ос-
ложнениях повышения давления 
в малом круге кровообращения. 
Золотым стандартом для верифи-
кации диагноза является катете-
ризация правых отделов сердца 
с точным измерением давления 
в легочной артерии и определени-
ем сердечного выброса. В процессе 
диагностики врач должен опреде-
лить вариант ЛАГ у пациента и, со-

ответственно, определить, какой 
тип лечения ему подходит.

Лечение

Хотя легочная артериальная гипер-
тензия не поддается полному из-
лечению, в последнее десятилетие 
достигнут значительный прогресс 
в изучении заболевания. Это при-
вело к существенным улучшениям 
в его лечении. Современная тера-
пия теперь позволяет пациентам 
выдерживать более длительные на-
грузки и улучшить качество жизни.

Большинство медикаментозных 
способов направлено на остановку 
или снижение интенсивности про-
цессов, которые приводят к блоки-
ровке легочных артерий и повыше-
нию давления. 

Разным людям требуются раз-
личные методы лечения, поэтому 
разрабатываются и апробируют-
ся новые виды лекарств. Иногда 
врачи прописывают два и даже три 
специфических препарата, если 
применение только одного значи-
тельно не улучшает состояния. 

Одними из самых эффективных 
препаратов при ЛАГ являются 
антагонисты эндотелиновых 
рецепторов. Они помогают рас-
ширить кровеносные сосуды и сни-
зить прирост мышечной массы 
в них. 

Также одним из распространенных 
методов терапии в мире является 
баллонная ангиопластика. 
Есть основания полагать, что вско-
ре она составит здоровую конку-
ренцию методам лекарственной 
терапии. Диагноз «легочная арте-
риальная гипертензия» не должен 
помешать пациентам вести полно-
ценную активную жизнь, пока это 
не вызывает болевых ощущений 
или других проблем. Однако чем 
тяжелее симптомы, тем меньше 
возможности пациентов. Поэтому 
надо подчеркнуть еще раз: крайне 
важно выявление болезни на ран-
ней стадии – для более эффектив-
ного лечения и лучшего качества 
жизни.

Лечебные учреждения, 
которые проводят диа-
гностику и лечение ЛАГ 
в России

В каждом регионе может 
быть свой центр, который 
специализируется на помощи 
пациентам с данным заболе-
ванием. Основными федераль-
ными центрами, в которых 
наблюдают пациентов с ЛАГ, 
являются:

• ИКК им. А. Л. Мясникова 
ФГБУ РКНПК Минздрава РФ 
в Москве; 

• ФГБУ НМИЦ ССХ 
им. А. Н. Бакулева Минздрава 
России в Москве;

• ФГБУ «НМИЦ им. В. А. Ал-
мазова» Минздрава России 
в Санкт-Петербурге;

• ФГБУ «Национальный меди-
цинский исследовательский 
центр имени академика  
Е. Н. Мешалкина» в Новоси-
бирске;

• ФГБУ «НИИ пульмонологии 
ФМБА на базе городской кли-
нической больницы 
им. Д. Д. Плетнева (№ 57) 
ДЗМ г. Москвы» 

Чаще болезнь 
встречается 

у женщин 
30–50 лет
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Информационная поддержка
 
Международные организации, свя-
занные с легочной артериальной 
гипертензией:

• Европейский пульмонологиче-
ский фонд (информация на сайте 
этой организации имеется и на 
русском языке)
http://www.europeanlung.org/ru;

• Американская ассоциация 
по ЛАГ
https://phassociation.org;

• международный портал по ред-
ким болезням
www.orpha.net;

• европейская организация, объ-
единяющая пациентов с раз-
ными редкими заболеваниями, 
EURORDIS
www.eurordis.org.

Общественные организации 
и фонды России 

ЛАГ (идиопатическая) входит 
в перечень редких (орфанных) 
заболеваний, лечение которых 
проводится за счет средств регио-
нальных бюджетов, так что паци-
енты имеют возможность лечиться 
в России. 

Однако существуют проблемы 
с классификацией ЛАГ, поэтому 
пациентам с такой редкой формой 
ЛАГ, как хроническая тромбоэм-
болическая легочная гипертензия, 
иногда отказывают в лечении.

Помочь получить лечение, повы-
сить информированность обще-
ства о редких болезнях, а также 
добиваться продвижения законо-
дательных инициатив в области 
орфанных заболеваний могут 
общественные организации. 

Пациентские 
организации, в которые 
можно обратиться  
в России

Всероссийское общество 
орфанных (редких) забо-
леваний 
Имеет группу по болезни ЛАГ. 
Также на сайте организации 
www.rare-diseases.ru можно 
более подробно ознакомиться 
с деятельностью общества, 
написать письмо, прочитать 
журнал о редких болезнях. 

Благотворительный фонд 
«Наташа» – помощь пациен-
там с легочной артериальной 
гипертензией (ЛАГ)  
http://fondnatasha.com

Легочная артериальная гипертензия

Обмороки 
(синкопе)

Отек ног  
или лодыжек

Кашель, 
сдавленность 
или боль в груди, 
особенно при 
физических 
нагрузках 

Одышка 
особенно при 
физическом 
напряжении

Слабость, 
утомляемость, 
головокружение

Пульс 
учащенный 
или прерывистый
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Что делать, когда диагноз 
установлен

Шаг 1
Собрать документы.

1. Выписка из медицинского учреж-
дения со следующими данными:

• диагноз основного заболева-
ния (указать код заболевания по 
МКБ-10);

• назначение препарата (указать, 
что препарат является жизненно 
необходимым и не подлежит отме-
не или замене);

• указать объем и режим введения 
препарата; 

• направление на МСЭ для уста-
новления группы инвалидности по 
месту жительства. 

2. Обязательно наличие протоко-
лов врачебных комиссий и кон-
силиумов (проводятся по месту 
жительства и в Федеральном уч-
реждении).

Шаг 2
Передача пакета документов 
лечащему врачу по месту жи-
тельства (поликлиника, тера-

певт), где в амбулаторной карте 
должны быть зафиксированы 
все рекомендации специалистов. 
Далее поликлиника должна само-
стоятельно отправить заявку в Ми-
нистерство здравоохранения или 
департамент вашего региона.

Шаг 3
Самостоятельно обратиться 
в органы здравоохранения ре-
гиона (к обращению необходимо 
приложить все медицинские доку-
менты, полученные в федеральном 
центре и поликлинике).

Шаг 4
Получить подтверждение 
о включении пациента в ре-
гиональный сегмент феде-
рального регистра по редким 
(орфанным) заболеваниям 
(данные подает поликлиника, 
и в каждом регионе есть свой от-
ветственный за регистр главный 
внештатный специалист).

Шаг 5
Если вы получили отказ, 
то следует написать письмо 
в Росздравнадзор, Министер-
ство здравоохранения РФ, об-
суждать дальнейшую тактику 
с юристом и представителями 
общественной организации.

Эксперты от-
мечают, что 

каждый паци-
ент с ЛАГ уни-
кален. Разные 

формы болезни 
имеют разное 
происхожде-

ние и нуждают-
ся в разном ле-

чении 

Пока точно не 
установлены 

процессы, кото-
рые запускают 
развитие пато-
логических из-

менений в ле-
гочных сосудах 

при редких 
формах ЛАГ

Диагностика за-
трудняется тем, 
что признаки 
сходятся с сим-
птомами других 
сердечных и ле-
гочных заболе-
ваний

Пациентам 
с редкой фор-
мой ЛАГ  
(с хронической 
тромбоэмболи-
ческой легоч-
ной гипертен-
зией) иногда 
отказывают 
в лечении
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Библиотека

специалиста
врача-

Многие болезни обмена по мере 
развития методов медицинской ге-
нетики из категории «детских» пе-
решли во «взрослую» группу. Не-
которые из них имеют симптомы, 
отличные от педиатрических форм 
или чрезвычайно «мягкие» кли-
нические симптомы, поэтому пло-
хо распознаются врачами. 
	
Книга посвящена нейрометабо-
лическим болезням – наслед-
ственным болезням обмена 
веществ с избирательным или ве-
дущим поражением нервной си-
стемы. Значительную долю этой 
патологии составляют поздние 
формы с началом в юношеском 
и взрослом возрасте. 
	

Наследственные нейромета-
болические болезни юноше-
ского и взрослого возраста
Авторы:  
Руденская Г. Е., Захарова Е. Ю.

Поздние нейрометаболические 
болезни, отличающиеся особым 
клиническим многообразием, диа-
гностическими трудностями и не-
полным выявлением, недостаточно 
известны врачам, как и современ-
ные возможности генетической диа-
гностики. Авторы обобщили данные 
литературы и большой собственный 
опыт клинико-лабораторной диа-
гностики широкого круга поздних 
нейрометаболических болезней.
	
Издание предназначено невроло-
гам, генетикам, а также врачам 
смежных специальностей – психи-
атрам, офтальмологам, эндокри-
нологам, кардиологам, сурдологам 
и другим специалистам.

В 2018 году вышла книга, посвященная 
редким болезням, при которых страдает 
нервная система, а болезнь проявляется 
в позднем возрасте 
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для легких
Нелегкий

сценарий

Самый отягчающий синдром 
при легочной артериальной 
гипертензии сегодня – это длинный 
бюрократический путь от появления 
симптомов до начала терапии
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с одышки...
Все начинается

Как распознать легочную артериальную 
гипертензию? Насколько легко получить 
лечение и какие проблемы остаются 
в этой сфере? На эти вопросы журналу 
«Редкие болезни в России» ответила доцент 
кафедры пульмонологии Первого МГМУ 
имени Сеченова Минздрава РФ, заведующая 
лабораторией интенсивной терапии 
и дыхательной недостаточности НИИ 
пульмонологии ФМБА России, кандидат 
медицинских наук Наталья Царева

– Наталья Анатольевна, 
легочная артериальная ги-
пертензия – это, в теории, 
наследственное заболевание?
 
– Да, существуют определенные 
генетические мутации, которые 
приводят к нему. Но, с другой 
стороны, ЛАГ (легочная артери-
альная гипертензия. – Ред.) назы-
вается идиопатической болезнью, 
то есть причин ее появления мы не 
знаем, так что заболеть ею теоре-
тически может любой. 

Классификация легочной арте-
риальной гипертензии включает 
в себя очень много болезней, точ-
нее – причин, по которым она воз-
никает. Сюда входят болезни серд-
ца, легких, соединительной ткани. 
Конечно, если брать настолько 
широко, ЛАГ уже перестает быть 
редкой… Но когда мы говорим про 
редкость, то подразумеваем имен-
но идиопатическую гипертензию.

– Многие орфанные заболе-
вания выявляются сложно. 
ЛАГ не исключение? 

– Да, особенно на начальных эта-
пах, когда по большому счету нет 
никаких проявлений, которые 
бы определенно указывали на 
болезнь. Такие симптомы могут 
сопровождать и другие болезни: 
человека начинает беспокоить по-
степенно нарастающая одышка – 
сначала при больших физических 
нагрузках, потом при обычных. 
Например, во время ходьбы. Могут 
быть боли в сердце.

– Одышку курильщики могут 
связывать с курением, пол-
ные люди – с весом. Надо ли 
идти проверяться, если, на-
пример, куришь 10 лет и по-
явилась одышка?

– Обязательно. Одышка – желез-
ный повод обратиться к врачу. Это 

грозный симптом, который требу-
ет разбирательства. 

– Курение может быть од-
ной из причин легочной ги-
пертензии? 

– Безусловно, особенно если ку-
рильщик с большим стажем. Но 
сначала появляется хроническая 
обструктивная болезнь легких, 
а потом она осложняется легоч-
ной гипертензией. Не всегда и не 
у всех, но в большом проценте 
случаев. 

«Врачи уже больше знают об 
орфанных заболеваниях»

– Итак, обнаружить гипер-
тензию сложно. А если зна-
ешь, что именно искать? 

– Тогда легче. Существует опре-
деленные скрининговые методы, 
в первую очередь эхокардиогра-



RARUS  Редкие болезни в России www.rare-diseases.ru

38 №/1(12)/июнь/2018эксперты

фия. Даже если человека ничего не беспокоит, опыт-
ный специалист при исследовании выявит нарушения 
конкретных показателей и может сказать, что у паци-
ента, скорее всего, легочная гипертензия.

– Но всегда ли специалисты имеют доста-
точные опыт и квалификацию, чтобы обна-
ружить редкое заболевание? 

– Ситуация меняется в лучшую сторону: врачи уже 
больше знают об орфанных заболеваниях. Сейчас 
существует много информационных источников, 
проводятся специальные семинары. Иногда даже 
крен в сторону гипердиагностики, то есть к нам при-
сылают человека с подозрением на ЛАГ, а ее не вы-
является. Но это лучше, чем недоглядеть. А ведь еще 
семь-десять лет назад мы вообще мало знали об этой 
болезни! Не было ни клинических исследований, ни 
лекарств... 

– Как лечится болезнь? 

– Во всем мире примерно с начала 2000-х началась 
патогенетическая терапия. В России препараты по-
явились в конце 2000-х. Существует несколько классов 
таких препаратов, и, что очень важно для обеспечения 
ими, все зарегистрированы в России. Так что сегодня 
наши пациенты ничем не отличаются от пациентов 
во всем мире… Помимо этого существуют общие реко-
мендации по образу жизни, по дозированию физиче-
ских нагрузок. 

– Все-таки физические на-
грузки разрешены? 

– Если состояние позволяет и че-
ловек находится под хорошим вра-
чебным контролем, обеспечен пре-
паратами, то физические нагрузки 
даже полезны. Мы не говорим про 
олимпийские рекорды, конечно, 
но посильную физическую нагруз-
ку люди иметь должны. В мире 
существуют даже программы 
реабилитации, чтобы повышать 
тренированность пациентов. Но 
в России такие программы пока 
мало развиты.

– Позволено ли пациентам 
путешествовать? 

– Да, но длительные перелеты (бо-
лее двух часов) противопоказаны. 
Если пациент в стабильном со-
стоянии, то может лететь. Только 
надо убедиться, что на воздушном 
судне имеется искусственный кис-
лород на случай необходимости. 

– То есть, по сути, страдаю-
щие этим заболеванием мо-
гут жить обычной жизнью, 

Еще семь-десять 
лет назад мы во-

обще мало зна-
ли об этой бо-

лезни! Не было 
ни клинических 

исследований, 
ни лекарств... 

Определенно 
причины появ-

ления легочной 
артериальной 

гипертензии не-
понятны, так 

что заболеть ею 
теоретически 
может любой

 
Человека начи-

нает беспоко-
ить постепен-

но нарастающая 
одышка. Снача-
ла при больших 
физических на-
грузках, потом 
при обычных. 
Например, во 
время ходьбы

Посильная фи-
зическая на-
грузка паци-

ентам даже 
полезна
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несмотря на то что болезнь 
относится к разряду жизне-
угрожающих?

– Да, наши пациенты могут жить 
полноценно. И таких примеров 
много. Пациентские организации 
проводят мероприятия, некото-
рые энтузиасты даже в марафонах 
участвуют! Но, повторюсь, в услови-
ях хорошего врачебного контроля 
и правильно подобранного лечения. 

терапию затягивать нельзя

– У многих орфанников схо-
жие проблемы: болезнь слож-
но выявить, не всегда хорошо 
обеспечивают лекарствами 
и очень долгая цепочка от по-
становки диагноза до полу-
чения терапии… Что, на ваш 
взгляд, самое острое? 

– Третий пункт для России самый 
болезненный – долгий бюрократи-
ческий путь. Но мы – специалисты 
экспертных центров, главные спе-
циалисты Минздрава, кардиологи, 
пульмонологи, кардиохирурги, 
ревматологи – общими усилиями 
пытаемся сократить этот срок. 
Это то, что необходимо решить 
в первую очередь. Исследования 
показывают, что чем раньше при 
идиопатической ЛАГ начнется 
терапия, тем выше будут качество 
и продолжительность жизни па-
циентов. Они смогут полноценно 
жить, работать, создавать семьи.

– А как обстоит обеспечение 
лекарствами?

– Поскольку я не чиновник, мне 
сложно ответить на вопрос, как 
везде. Проблема в том, что пре-
параты очень дорого стоят. На-
сколько мне известно, в Москве 
ситуация прекрасная, пациенты 
получают лекарства, и достаточ-
но быстро. В регионах очень по-
разному. Наверное, региональные 
власти тоже можно понять, по-
скольку даже один больной может 
«съесть» весь бюджет… Этот во-
прос регулярно поднимается на 
разных уровнях и, надеюсь, будет 
решен. 

– Кроме лекарств уже сейчас 
при ЛАГ можно заменить 
легкие? 

– Да, но применяется такой ме-
тод, когда исчерпаны все возмож-
ные резервы медикаментозной 
терапии, то есть когда пациент 
находится на максимальной тера-
пии – принимает одновременно 
три лекарства из группы патоге-
нетического лечения, а результата 
нет. Тогда встает вопрос о включе-
нии человека в лист ожидания на 
трансплантацию легких. В России 
это дело довольно молодое и часто 
упирается в плохо развитую донор-
скую службу, так что сроки ожида-
ния могут быть большие. 

– Это дорогая операция?

– В России бесплатно. Этим зани-
маются Институт трансплантоло-
гии имени Шумакова и Институт 
имени Склифосовского. А за ру-
бежом для российских граждан, 
насколько я знаю, это стоит денег, 
ведь в первую очередь они занима-
ются своими гражданами. 

– А сердце не надо пересажи-
вать?

– В каких-то случаях идут на пере-
садку комплекса «сердце–легкие», 
но обычно при ЛАГ проблема 
гнездится именно в сосудах лег-
ких. А сердце способно приходить 
в норму, если легкие функциони-
руют хорошо. 

С надеждой на будущее

– Если имеется подозрение, 
что ЛАГ – заболевание на-
следственное, может быть, 
человеку не стоит заводить 
семью?

– Иногда мы рекомендуем обсле-
дование родственников. Но пока 
такая работа ведется не так широ-
ко, как хотелось бы. Исследования 
довольно дорогие, поскольку это 
достаточно новая, инновационная 
технология. Как и все сложное, она 
требует специфических знаний 
и оборудования. 

Пациент 
должен знать 
о своей 
болезни
и разбираться 
в ней лучше 
любого  
доктора. 
Именно тогда 
возможно 
движение 
вперед
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– Правильно ли я понимаю, что генетика ша-
гает вместе с орфанными заболеваниями? 

– Совершенно верно. 

– То есть развивая генетическую науку…

– Да, параллельно мы будем подтягивать орфанные 
заболевания – будем больше знать, уметь и создавать 
новые лекарства.

– А генетика за это время шагнула вперед?

— Безусловно. Сейчас практически полностью расшиф-
рован геном, и мы уже знаем, что есть заболевания, ко-
торые четко определены генетическими нарушениями.

– Можем ли мы когда-нибудь прийти к тому, 
что, если у человека в 20 лет обнаружится 
сломанный ген, его можно будет заменить на 
здоровый? 

– Я думаю, это вопрос пусть далекого, но реального 
будущего. 

– Есть ли вероятность, что в дальнейшем 
ЛАГ станет излечимым?

– На данный момент болезнь неизлечима. За исклю-
чением, пожалуй, одной формы – хронической тром-
боэмболической легочной гипертензии, когда ЛАГ 
формируется после перенесенной тромбоэмболии. 
Пациентам проводится оперативное лечение: извле-
каются тромбы из сосудов легких, и возможно излече-
ние. Что касается идиопатической ЛАГ, пока не описа-
но ни одного случая выздоровления, но мы верим, что 
в будущем это будет возможно.

Перешагнув страх

– Вам доводится наблюдать за людьми, когда 
они только узнают о болезни и когда начина-
ют себя приемлемо чувствовать…

– Сначала все испытывают страх, особенно молодые 
люди: они читают в интернете, что болезнь не лечит-
ся, смертельна, впадают в панику. Хотя такая инфор-
мация уже не совсем верна. Потому на этапе поста-
новки диагноза очень важна работа психологов: они 
объясняют, что уже имеется терапия, которая позво-
ляет жить полноценной жизнью. У меня есть пациен-
ты, которые пришли с достаточно серьезной стадией 
заболевания и с тех пор прожили более 10 лет. 

– Когда ситуация изменилась в лучшую сто-
рону? 

– Около пяти-шести лет назад, когда в России по-
явились препараты. Сегодня их арсенал достаточно 

широк, и некоторые пациенты, чье 
состояние того требует, получают 
комбинированную терапию.

– Все ли пациенты могут 
быть активны?

 – По способности переносить 
физическую нагрузку существует 
четыре функциональных клас-
са. Первый – самый легкий. При 
самом тяжелом, четвертом, паци-
енты передвигаются в границах 
квартиры. 

Но в целом большинство пациен-
тов – активные и настроены бо-
роться за жизнь. Возможно, пото-
му, что среди заболевших нередко 
люди молодые – они хотят жить, 
работать, развиваться. Но и зре-
лые не сидят сложа руки. Думаю, 
что в таком настрое – немалая за-
слуга образовательных программ, 
на которых мы стараемся довести 
мысль, что ничего не потеряно. 
Я всегда говорила и говорю, что 
пациент должен знать о своей 
болезни и разбираться в ней луч-
ше любого доктора. Именно тогда 
возможно движение вперед. Раз-
умеется, вместе с врачом. 

– А есть примеры, что люди 
добиваются значительных 
успехов? 

– Если говорить о моих пациентах, 
то, например, один молодой чело-
век из Астрахани стал чемпионом 
города по стрельбе из лука, при-
чем его долго не хотели брать в ко-
манду, но он доказал, что способен 
и даже может быть лучшим.

Текст: Михаил Полиев
Фото: Владимир Аксенов

Сегодня россий-
ские пациенты 
имеют зареги-
стрированные 

препараты для 
лечения
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дышатьЕсли трудно
Ответственность за это несут 
не только врачи, но и бюджет

Любовь Новикова – доцент кафедры 
пульмонологии ФПО Первого Санкт-
Петербургского медицинского универси-
тета имени И. П. Павлова, а также кон-
сультант-пульмонолог Научно-исследова-
тельского института интерстициальных 
и орфанных заболеваний легких. В интервью 
журналу «Редкие болезни в России» она рас-
сказала, с какими проблемами сталкива-
ются врачи при постановке диагноза, поче-
му из 10 больных лекарства получают толь-
ко четверо и зачем пациентам нужно быть 
пробивными и активными

О лошадях и зебрах

– Любовь Николаевна, давно 
вы пришли к изучению и лече-
нию подобных заболеваний?

– Еще в 1980 году. Я тогда окончи-
ла клиническую ординатуру НИИ 
пульмонологии, и как раз в это 
время профессор Михаил Михай-
лович Илькович создавал научную 
школу «Интерстициальные забо-
левания легких». Сейчас я зани-
маюсь орфанными заболеваниями 
легких, в том числе идиопатиче-
ским легочным фиброзом, гистио-
цитозом, альвеолярным протеино-
зом и рядом других заболеваний.
 
– Эти болезни легко или 
сложно выявить?

– По-разному. Если врач знает 
симптоматику, то всегда легче по-
ставить диагноз. Если же он не 

знает, какие вопросы задавать, ка-
кие симптомы должны быть при 
каждом конкретном заболевании, 
то пациент многие годы может хо-
дить от доктора к доктору, подвер-
гаться разнообразным исследова-
ниям... 

– А если не выявить вовремя…

– Предположим, при легочном фи-
брозе стенки альвеол становят-
ся более плотными. Это приводит 
к нарушению насыщения крови 
и тканей кислородом. Больной при 
физической нагрузке начинает за-
дыхаться, появляется одышка. 

– Как с этим борются? 

– Раньше, 20–30 лет назад, всег-
да применяли гормоны. Иногда 
их применяют и сейчас, посколь-
ку идиопатический легочный фи-
броз – это только одна форма иди-

«Многие  
заболевания 
становятся 

фатальными 
порой лишь 
из-за того, 

что диагно-
стируются 

поздно» 
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опатических интерстициальных 
пневмоний, а их насчитывается де-
вять, и все редкие. И эти, другие, 
лечатся гормонами. А при идиопа-
тическом легочном фиброзе гор-
моны не эффективны. 
Однако недавно появилось два 
новых лекарственных препара-
та, которые оказывают антифи-
бротическое действие. Но они 
очень дорогостоящие… И посколь-
ку большинство наших пациентов 
становятся инвалидами, для них 
это неподъемные цены.

– И как они лечатся?

– Иногда получают так называе-
мую симптоматическую терапию. 
Но не все. В Санкт-Петербурге, на-
пример, недавно было одобрено 
обеспечение четырех пациентов из 
десяти. 

– А как жили такие пациен-
ты до появления новых пре-
паратов? Задыхались? 

– Раньше они жили, они умирали, 
они задыхались. Кто как. Не всег-
да заболевание прогрессирует бы-
стро. Оно протекает по-разному, 
есть пациенты, которых мы на-
блюдаем и по 30 лет. 

– Позволяет эта болезнь ве-
сти обычное существова-
ние? Скажем, иметь семью, 
учиться, работать?

– Конечно, все непросто, ведь это 
инвалидизирующее заболевание... 
Сначала человек не может, допу-
стим, подниматься на пятый этаж, 
и это еще ничего. Потом не может 
быстро ходить. Потом не может 
двигаться вообще, и даже прием 
пищи или поворот в постели вы-
зывают одышку.

– Можно ли такие послед-
ствия предупредить? 

– Если поставить диагноз на ран-
ней стадии, когда еще не сформи-
ровался фиброз, то его можно при-
остановить и частично вылечить. 
Но тут есть проблема. Кто-то хоро-
шо сказал: когда слышен топот ко-

пыт, обычные врачи думают о ло-
шадях, а врачи, занимающиеся 
орфанными заболеваниями, дума-
ют о зебрах. То есть обычно док-
тора ставят диагнозы, которые 
чаще встречаются, и это неред-
ко приводит к диагностическим 
ошибкам. 

– Например? 

– Пульмонологи в поликлиниках 
ставят распространенные диагно-
зы: пневмония, бронхит, астма. 
Это сейчас у нас есть компьютер-
ная томография, которая произве-
ла революцию в пульмонологии, 
и мы стали видеть то, что не виде-
ли раньше. Появились классифи-
кации, выявились новые формы 
заболеваний. А прежде сделают 
флюорографию, а там так назы-
ваемый диссеминированный про-
цесс в легких — распространен-
ные изменения. В этих ситуациях 
в 80% случаев устанавливают не-
правильный диагноз – двусторон-
нюю пневмонию, хотя у пациента 
нет температуры, гнойной мокро-
ты... И вот больной начинает при-
нимать антибиотики. Месяц-два, 
иногда значительно дольше. По-
том его переводят в противотубер-
кулезный диспансер, где ошибоч-
но ставят уже туберкулез. С ним 
пациента иногда наблюдают года-
ми, а ведь все антитуберкулезные 
препараты довольно токсичны!

– И состояние ухудшается? 

– Конечно, ведь болезнь прогрес-
сирует. Хорошо, что с появлени-
ем новых препаратов к проблеме 
подключились фармацевтические 
компании. Они продвигают свои 
лекарства и одновременно про-
водят большую организацион-
ную и обучающую деятельность. 
Так что врачи на местах стали уз-
навать таких пациентов, а значит, 
диагноз начинает устанавливаться 
раньше и точнее. 

– Можно ли минимизиро-
вать случаи неправильных 
диагнозов? 

– Все зависит от болезни. Напри-

мер, идиопатический легочный 
фиброз – это заболевание, которое 
проявляется неспецифическими 
симптомами: стопроцентных мар-
керов нет. Легочный фиброз не-
специфичен и прогрессирует мед-
ленно, иногда незаметно. Поэтому 
не всегда виноваты врачи. Бывает, 
что пациент обращается поздно, 
связывая одышку с длительным 
курением или ожирением.

– Значит, на эту болезнь 
можно проверяться в любом 
возрасте?

– Да. Но самое главное, идиопати-
ческий легочный фиброз возможен 
семейный. Генов, которые переда-
ются, не выявлено, но могут болеть 
два брата, мать и дочь и так далее. 
Например, мы наблюдаем семью, 
где заболевание выявлено у трех 
сестер, но протекает по-разному. 
У младшей была, увы, молниенос-
но прогрессирующая форма. Две 
другие сестры наблюдаются у нас 
уже более пяти лет. 

– Как сделать диагностику 
более быстрой и точной? 

– Есть такое понятие, как мульти-
дисциплинарный подход. Можно 
сделать компьютерную томограм-
му, биопсию, но иногда результаты 
этих исследований не дают четкой 
картины. Тогда собираются специ-
алисты: пульмонологи, рентгено-
логи, функционалисты, морфологи 
и так далее.

– Ради одного человека? 

– Конечно, ведь это жизнь чело-
века!

– Сложно созвать такой кон-
силиум? 

– На уровне нашего университе-
та несложно. Много лет назад такая 
команда у нас была организована 
и возглавлена профессором Миха-
илом Михайловичем Ильковичем. 
Так называемые клинические раз-
боры проводятся два раза в неде-
лю – по мере необходимости, в труд-
ных диагностических случаях. 
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Выбор бывает тяжелым

– Обеспечивает ли государ-
ство препаратами эту груп-
пу заболеваний? 

– Сегодня оно хотя бы входит 
в одну из групп орфанных забо-
леваний, уже хорошо. А раньше 
и в перечне не было. И важно, что 
антифибротические препараты 
вошли в список жизненно необхо-
димых. Пусть не в федеральный, 
но хотя бы в полномочия регионов. 

– Как по факту больных обе-
спечивают препаратами?

– Пока на всех средств не хватает. 
И нет точных критериев, кому да-
вать, а кому нет. Давать молодо-
му человеку или пожилому? Тому, 
у кого больше изменений, или 
тому, у кого ранняя стадия? А мо-
жет быть, на ранней стадии вооб-
ще не нужны препараты, ведь они 
имеют побочные эффекты.

– А каков зарубежный опыт?

– Существуют международные 
консенсусы по лечению, класси-
фикации и рекомендации по диа-
гностике орфанных заболеваний, 
разработанные Европейским ре-
спираторным обществом и Амери-
канским торакальным обществом. 
Европейские конгрессы проходят 
ежегодно, а в их рамках органи-
зуются различные конференции, 
лекции, школы по заболеваниям. 
Замечу, что первый консенсус по 
идиопатическому легочному фи-
брозу был сформулирован еще 
в 2000 году.

И с обеспечением лекарствами там 
получше. Как-то консультировала 
пациента, который живет и в Пи-
тере, и в Голландии, и в Германии. 
И вот в Голландии ему не только 
выписывают лекарство, но и при-
носят его на дом. А у нас приходит-
ся бороться за саму выписку…

– Этот диагноз относят 
к числу редких. Но насколько 
в действительности редка 
редкая болезнь? Какова ста-

тистика, скажем, в таком 
большом городе, как Санкт-
Петербург?
 
– Редким оно считается, если им 
болеют не более 10 человек на 
100 тыс. населения. У нас в Питере, 
например, это 500 человек. 

Пациент должен быть боевым

– Вы много лет занимаетесь 
изучением орфанных заболе-
ваний. Можно ли говорить об 
улучшении в диагностике, ле-
чении? 

– Несомненно. Могу назвать два 
прорывных периода. Первый свя-
зан с внедрением компьютерной 
томографии, с ее доступностью, 
второй – с разработкой новых ан-
тифибротических препаратов. 

– Иногда новые импортные 
препараты подолгу реги-
стрируются в России…

– Эти два препарата зарегистри-
рованы около двух-трех лет назад. 
Один из них продавался в Индии, 
и пациенты всеми правдами и не-
правдами покупали лекарство там.

– Можно ли сказать, что па-
циенты борются в одиночку, 
а не вместе с государством? 

– Уже не в одиночку. У нас и вра-
чи активные, и пациенты такими 

становятся. Постоянно эту тему 
поднимают специалисты, сами 
пациенты объединяются в обще-
ственные организации, в соци-
альных сетях. И, кстати, многое 
зависит в решении проблем – 
и личных, и для всего сообщества 
– от активности самих больных 
и их семей. Это как в той при-
сказке про двух лягушек и моло-
ко. Если ничего не делать, можно 
и погибнуть. За жизнь надо бо-
роться. 

Многое зави-
сит в решении 
проблем –  
и личных,  
и для всего  
сообщества – 
от актив-
ности самих 
больных и их 
семей

Текст: Михаил Полиев
Фото: Владимир Аксенов
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на миллион
Один

Не было никакой черты, которая 
разделила бы жизнь на до и после, 
как это обычно бывает у больных. 
Есть полноценная жизнь и одно 
желание – выздороветь
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на миллион

Александру Соловьеву 36 лет. 
В феврале 2002 года ему поста-
вили диагноз «Легочная арте-
риальная гипертензия». Пять 
лет он практически не выходил 
из дома, потому что задыхал-
ся при ходьбе, с опаской вставал 
и наклонялся. «Удавка», сдавли-
вающая горло, ослабла, когда по-
явились новые препараты, и се-
годня он может хотя бы гулять 
без одышки 

Не было никакой черты, которая 
разделила бы жизнь на до и после, 
как это обычно бывает у больных. 
По крайней мере сам Соловьев та-
кой черты не проводит. «Я ни-
когда себя плохо не чувствовал. 
И болезнь-то выявилась случай-
но», – рассказывает Саша.

Голос у него хрипловат, чем-то 
напоминает голос Шарапова из 
фильма «Место встречи изменить 
нельзя», когда тот оказался в лого-
ве «Черной кошки». 

«Я пришел в поликлинику де-
лать кардиограмму для военкома-
та. Врачи увидели что-то страшное 
и сказали, что надо срочно делать 
Эхо (эхокардиография. – Ред.). По-
ехал в Научный центр сердечно-
сосудистой хирургии имени Ба-
кулева, и оказалось, что у меня 
в легочной артерии давление 150 
при норме 25. Решили делать за-
крытую операцию, смешать веноз-
ную кровь с артериальной и, таким 
образом, снизить давление». 

Саша, тогда учившийся в Москов-
ской государственной юридиче-
ской академии (сейчас это универ-
ситет), досрочно сдал все зачеты, 
в том числе по физкультуре, на 
всякий случай взял академиче-
ский отпуск и сделал операцию. 
Спустя несколько дней он уже был 
дома, давление упало в два раза. 

«Хочешь на Эверест? Поднимайся!»

Пролетела весна. Летом Саша съездил на дачу, где по-
стоянно гулял, купался, катался на велосипеде, и вер-
нулся в Москву готовиться к учебе. Однажды, подни-
маясь по лестнице, вдруг почувствовал, что подъем 
дается тяжело. «Не выспался, наверное», – подумал 
он. Но за месяц наросла адская одышка… Спортивный 
парень теперь проходил максимум 50 метров. Оста-
навливался, восстанавливал дыхание и шел дальше. 
И так постоянно.

Болезнь начала прогрессировать. Но для Саши почти 
ничего не изменилось. «Наверное, я сам никакие чер-
ты не провожу, потому что у меня были хорошие вра-
чи, – размышляет Соловьев. – Никто не говорил: “Вы 
понимаете, у вас тяжелейшая неизлечимая болезнь, 
беда. Как вы будете жить дальше, непонятно”. Наобо-
рот, мне сказали, что я могу жить полноценной жиз-
нью, ни в чем себе не отказывая». Кроме... физической 
нагрузки. 

«Ну, конечно, что-то поменялось. Например, я сел на 
диету. Но в остальном… Профессор сказал: если хо-
чешь, поднимайся на Эверест! Разумеется, я вряд ли 
бы поднялся. Но мне было 20 лет, и этот посыл был 
очень важен». 

Саша не впал в депрессию, не сошел с ума. Он решил 
закончить учебу и каждый день посещал академию, 
не давая себе поблажек. Разве что иногда, в сильные 
морозы, брал такси. Студенческая жизнь тоже шла 
своим чередом. Душа компании и гроза девчонок, 
Саша продолжал с ними активное общение.

Но постепенно круг сужался. «Приятели, знакомые 
и друзья – сейчас я так делю всех людей, с которы-
ми встречаюcь, – говорит Саша. – Наверное, боль-

«Я пришел  
в поликлинику 

делать  
кардиограмму 

для военкомата. 
Врачи увидели 

что-то страшное 
и сказали, что 

надо срочно  
делать Эхо»

«Однажды, под-
нимаясь по 

лестнице,  
я вдруг  

почувствовал, 
что подъем  

дается тяжело. 
"Не выспался, 

наверное"»

 
В итоге рядом 

остались самые 
близкие друзья, 

по пальцам руки 
пересчитать
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шинство из них были приятелями 
и, конечно, стали отдаляться, ведь 
я уже не соответствовал тому обра-
зу жизни, который мы вели. Я не 
мог пойти в поход, не мог пойти 
в ночные клубы на танцы, не мог 
пойти на долгие прогулки по на-
шему любимому центру». 

В итоге рядом остались самые 
близкие друзья, по пальцам руки 
пересчитать. Они и сегодня под-
держивают отношения, встреча-
ются на праздники, созванивают-
ся друг с другом. Для 36 лет это 
обычная история.

Жизнь с петлей на шее

Если для Саши жизнь так и оста-
лась слитной, не разделенной бо-
лезнью, то для его мамы, Татьяны 
Павловны, эта черта была – еще 
тогда, в 2002 году, когда в Баку-
левском центре ей сказали, что бо-
лезнь неизлечимая и сын прожи-
вет недолго. 

Она, естественно, не поверила. 
«Я тогда ответила профессору, что 
этого быть не может, – вспоминает 
Татьяна Павловна. – Мой сын здо-
ров, ведь он же бегал, прыгал, сда-
вал нормативы с рекордами. И про-
фессор успокоил и сказал, что, если 
бы мы пришли к нему на год рань-
ше, эту болезнь даже и не выявили. 
А к тому моменту уже было извест-
но во всем мире, что эта болезнь 
крайне редкая, ею болеют макси-
мум 10 человек на миллион».

Редкая настолько, что, по стати-
стике, из десяти заболевших де-
вять – женщины. 

Жизнь Татьяны Павловны скак-
нула на годы назад. Ей пришлось 
бросить работу и снова ухаживать 
за сыном. С этого момента она, по 
ее словам, стала как орлица над 
орленком. Например, когда Саша 
отправлялся в институт, мама сле-
довала за ним тайком. Однаж-
ды сын заметил «хвост» и сказал: 
«Мама, еще раз увижу, брошу все». 

Она поняла и шпионить перестала. 
Саша окончил институт, а потом 

и аспирантуру, став кандидатом 
юридических наук. Но с мечтой – 
работой в прокуратуре – пришлось 
распрощаться, тем более что стано-
вилось все сложнее и сложнее: ни-
каких лекарств тогда не было, и до 
2007 года Саша жил с петлей на 
шее, постоянно задыхаясь. 

«Мы все время пребывали в стра-
хе, – говорит Татьяна Павловна. 
– Физическая нагрузка была про-
тивопоказана. Даже не гуляли, по-
тому что начиналась одышка». 

Однажды Саша сидел за столом 
и уронил на пол карандаш. Полез 
под стол, чуть-чуть приподнял ко-
вер – и все: сбилось дыхание.

«Мы потом все эти ковры уничто-
жили! – восклицает Татьяна Пав-
ловна. – Я проснулась от того, что 
он тяжело дышит. Думала, умира-
ет...»

А в 2007 был еще один случай. 
Мама говорит, что наступила кли-
ническая смерть. По словам са-
мого Саши, была лишь глубокая 
потеря сознания. Никакой кли-
нической смерти, ангелов и зову-
щих голосов он не видел и ничего 
не слышал. Однако подоспевшие 
медики долго приводили Сашу 
в себя: сначала откачивали дома, 
потом привезли в больницу. Но 
там врачи не знали, что делать. 
Татьяна Павловна стала звонить 
всем, кому только могла, и дозво-
нилась в Бакулевский центр до 
профессора Сергея Горбачевского. 
Он посоветовал дать крошечку… 
«Виагры». 

«Ведь “Виагра” изначально была 
создана как кардиопрепарат, это 
потом уже появились такие побоч-
ные всем известные эффекты, – 
рассказывает Татьяна Павловна. 
– И это помогло. Профессор ухо-
дил в отпуск, но сказал, что ниче-
го плохого не должно произойти 
и что дозу надо по чуть-чуть уве-
личивать». 

Прием «Виагры» дал нужный те-
рапевтический эффект – состояние 
Саши стало улучшаться.

Саша не впал  
в депрессию,  

не сошел с ума. 
Он решил 

закончить 
учебу  

и каждый день 
посещал 

академию,  
не давая себе 

поблажек

Мама, вооруженная выписками  
из постановлений, шла в бой 

Жизнь Татьяны Павловны скакнула 
на годы назад. Ей пришлось бросить 
работу и снова ухаживать за сыном.

Профессор посоветовал дать 
крошечку… «Виагры»

«Мы все время пребывали в страхе. 
Физическая нагрузка была противопо-

казана – даже не гуляли, потому что 
начиналась одышка»

Какое-то время приходилось покупать 
препарат самим. Помогали все, кто  

мог, – друзья, близкие, родственники

«Лекарства приходилось  
буквально выбивать – писать  

в многочисленные инстанции, обивать 
пороги высоких и не очень кабинетов, 

выслушивать тонны упреков»
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Правда, получить лекарства было 
не так-то просто. Во-первых, доро-
го. Во-вторых, тогда никаких за-
конов по закупке таких лекарств 
не существовало. Какое-то время 
приходилось покупать препарат 
самим. Помогали все, кто мог, – 
друзья, близкие, родственники. На 
государство тогда не надеялись.

Письмо президенту

Рублевское шоссе. Весенний пей-
заж: бледное солнце, тающий 
грязно-белый снег, многоэтаж-
ные дома с заставленными маши-
нами парковками. Здесь в одной из 
квартир живут Соловьевы.

«Здравствуйте. Проходите, пожа-
луйста, к соседке», – встречает 
меня на пороге квартиры Татьяна 
Павловна и выдает бахилы, чтобы 
не топтал. 

«К соседке?» – удивляюсь. Оказы-
вается, в начале года Соловьевых 
затопили, до сих пор утрясают во-
просы с ремонтом, потому реши-
ли принимать гостей, меня и фото-

графа, у соседки, Эллы Семеновны, 
человека необъятной души и такой 
же скромности. 

«Только имея таких людей, как моя 
соседка, человек может выжить, – 
убежденно говорит Татьяна Пав-
ловна. – Если у него нет ни друзей, 
ни родственников, с этой болезнью 
не справиться». 

По словам Татьяны Павловны, ле-
карства приходилось буквально 
выбивать – писать в многочислен-
ные инстанции, обивать пороги 
высоких и не очень кабинетов, вы-
слушивать тонны упреков. Тогда, 
в конце нулевых, получить необ-
ходимые препараты было тяже-
ло. Не только потому, что всюду 
царило железобетонное равноду-
шие. Но и потому, что не было ни 
стандартов, ни законов, да и самой 
процедуры закупки препаратов 
как таковой. Но «большая умни-
ца и грамотный юрист» Саша Со-
ловьев все же находил, на что ссы-
латься, чем оперировать, и мама, 
вооруженная выписками из поста-
новлений, шла в бой. 

«Я вообще человек старой закалки, – 
говорит Татьяна Павловна, показы-
вая крепкий кулак. – Но, когда мой 
сын заболел, меня размазало. Я пре-
вратилась в нюню. Пробудилась 
только от встреч с чиновниками. 
Когда мне издевательски говорили: 
“Что, мы должны из своего карма-
на покупать?” – я отвечала: мне ваш 
карман не нужен. Если лекарства по-
ложены – значит, давайте. За сына 
я готова идти на баррикады!» 

В своих попытках добиться жиз-
ненно важных лекарств, кото-
рых появлялось все больше, Соло-
вьевы взбирались выше и выше, 
и в 2009 году Саша дошел до по-
следней инстанции – тогда это 
был президент Медведев. 

К тому времени на рынок вышел 
новый препарат. Стоил он в три 
раза дороже, зато и эффект давал 
соответствующий.

«Когда появился интернет и я его 
освоил, то решил написать в адми-
нистрацию президента», – расска-
зывает Саша. 
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– «Уважаемый Дмитрий Ана-
тольевич…»

– Да, уважаемый Дмитрий Ана-
тольевич. Мне поставили диагноз 
«Легочная артериальная гипертен-
зия»… Объяснил, что это такое, где 
поставили, в каком году. Написал, 
что мне необходим такой-то пре-
парат, что другие не помогают, что 
мне еще немного лет, и я хочу так 
же, как все, жить. Я практически 
ни на какие законы-то и не ссы-
лался, ведь ссылаться было осо-
бо не на что. Разве что на Консти-
туцию.

– Просто по-человечески на-
писали?

 – Конечно! Ответ пришел через 
две недели. В нем говорилось, что 
вопрос поставлен на контроль. 
«Препаратом вы будете обеспече-
ны», – писали из администрации 
президента.

Новый фронт

Знаете, что существуют разные 
торговые наименования одного 
и того же действующего вещества  
силденафила. Раньше, когда этими 
препаратами только начинали ле-
чить легочную гипертензию, про-

блемой было их достать. Сейчас… 
тоже, потому что теперь врачи не 
имеют права выписывать торговое 
наименование, а только междуна-
родное, под которым выпускает-
ся несколько препаратов – так на-
зываемых дженериков. А они часто 
хуже аналогов. 

«Почему выписывают под меж-
дународным? Потому что должна 
быть как бы конкуренция и чтобы 
исключить возможность сгово-
ра между врачом и фармкомпани-
ей», – поясняет кандидат юридиче-
ских наук Александр Соловьев. 

– Как правило, пациенту назна-
чают именно дженерик. Но если 
вдруг от него плохо (а такое бы-
вает часто), то заменить препарат 
очень сложно. Больной должен об-
ратиться к своему участковому те-
рапевту в поликлинику, тот дол-
жен зафиксировать, что пациенту 
от дженериков плохо, потом от-
править данные окружному спе-
циалисту, потом в Росздравнадзор, 
затем врачебная комиссия в поли-
клинике должна назначить закуп-
ку препарата по торговому наиме-
нованию.

– Долго и нудно, но вроде ни-
чего сложного.

Александр 
Соловьев  

теперь кон-
сультирует 
множество 
пациентов. 

Рассказывает, 
на какие 

законы 
ссылаться, 
кому и куда 

писать, 
помогает 

доставать 
лекарства

«Когда появился интернет и я его  
освоил, то решил написать  

в администрацию президента»

 
«Ответ пришел через две недели.  

В нем говорилось, что вопрос  
поставлен на контроль»

Очень большой срок закупки  
лекарства – около двух-трех месяцев. 

Для орфанников это смертельно долго
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– Это на бумаге, – скептически ка-
чает головой Соловьев. – Все зави-
сит от того, какие в поликлинике 
люди. Бывает, и я знаю такие слу-
чаи, врачи не фиксируют побочки, 
потому что не хотят. Но по зако-
ну обязаны. Или предлагают лечь 
в больницу, чтобы фиксировали 
там, но это тоже нарушение. Люди 
на местах просто не хотят выпол-
нять закон.

Кроме проблем человеческого 
свойства есть и организационная – 
очень большой срок закупки ле-
карства: около двух-трех месяцев. 
Для орфанников это смертельно 
долго. И я говорю не фигурально. 
«Сроки нигде в законах, к сожа-
лению, не указаны, – говорит Со-
ловьев. – Сначала тендеры, по-
том сама закупка. Если пациенту 
назначают другое лекарство, то 
все повторяется сначала. Человек 
с редким заболеванием не может 
так долго ждать». 

– Что делать?

– На этот случай предусмотре-
на разовая закупка. В пределах 
100 тыс. руб., если препарат на-
значался без врачебной комиссии, 
и в пределах 200 тыс., если по ее 
решению. 

Эти два фактора – главная голов-
ная боль пациентов всей России. 
В столице дела обстоят чуть луч-
ше, поэтому некоторые люди из ре-
гионов специально покупают здесь 
доли в квартирах, чтобы стать мо-
сквичами и получить шанс на нор-
мальную медицинскую помощь, – 
яркая иллюстрация о ситуации за 
пределами МКАД. 

Тонкостей много. Поэтому Алек-
сандр Соловьев теперь консуль-
тирует множество пациентов. 
Рассказывает, на какие законы 
ссылаться, кому и куда писать, по-
могает доставать лекарства. Ино-
гда получается. 

Та самая – желанная и полно-
ценная

Если раньше Александр Соло-
вьев хотел работать в прокуратуре, 
буквально грезил этим, то сейчас 
у него одна мечта – выздороветь. 
Других желаний нет. 

«Выздоровею, все остальное при-
ложится», – уверен он. 

Но жизнь, несмотря на болезнь, идет 
своим чередом. Как тысячи кинома-
нов, он смотрит сериалы и ждет не 
дождется, когда выйдет новый сезон 

«Игры престолов». Так же, как тыся-
чи болельщиков, он радовался в про-
шлом году чемпионству московского 
«Спартака», за который переживает 
с давних пор. Положительные эмо-
ции – это именно то, что действует не 
хуже лекарства, которыми он лечит-
ся… У Саши так же, как у миллио-
нов людей по всему свету, есть близ-
кие люди – родственники и друзья, 
которые поддержат всегда и во всем. 
У него есть та самая полноценная 
жизнь, которую и обещали док-
тора в далеком 2002 году. 

Текст: Михаил Полиев
Фото: Владимир Аксенов

Спасибо, доктор!

Семья Соловьевых искренне 
благодарит врачей Кардиоцен-
тра им. А. Л. Мясникова, кото-
рые вернули Сашу к жизни:

Ирину Чазову – д.м.н., про-
фессора, академика РАН;
Тамилу Мартынюк — д.м.н.
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Добьемся лекарств
вместе
Советы
Александра Соловьева

Шаг 1. Оформление документов
Правильно оформить выписку из больницы,
в которой проходило обследование

Должны быть верно написаны:

Шаг 2. Закупка лекарств

Шаг 3. Контроль

диагноз код заболевания лекарства

С пометкой, что они жизненно необходимы и замене не подлежат

I27.0

обратиться  к своему
терапевту или кардиологу

пройти осмотр врач инициирует
закупку

«Как правило, в Росздравнадзоре качественно реагируют на обращения: там 
работают здравые чиновники. Но, если отказывают, можно писать жалобу 
в прокуратуру, потому что это уже неоказание помощи больному. Кроме того, 
можно вызвать скорую помощь на дом или обратиться в платную клинику.
Самое главное — чтобы это было зафиксировано в карте»

 Если выписали дженерик
«Если дженерик влияет плохо, необходимо прийти в поликлинику 
и сообщить об этом терапевту»

Терапевт фиксирует факт плохого действия дженерика в карте

Главный врач должен созвать комиссию

Комиссия назначает закупку препарата по торговому наименованию

Полезно направить письмо об этом факте в Росздравнадзор

Если комиссия 
не одобрила замену
Написать письма 
с жалобами:

в местный департамент 
здравоохранения,

в Росздравнадзор

в процессе закупок 
нужно постоянно звонить, 
узнавать, закупается ли 
препарат, на какой 
стадии находятся торги

необходимо 
контролировать 
и последующие закупки, 
чтобы в поликлинике 
вовремя подавали 
заявки на пациента

если заявка не подана, 
препарат не закуплен,
написать жалобу 
главному врачу 
поликлиники

Письма-жалобы
в Росздравнадзор

президенту РФ

«Как показывает практика, 
обращение к президенту
срабатывает»

Инвалидность
Полезно оформить ее уже на
первом этапе. Это позволит
получать пособие и льготы

Обратитесь в поликлинику

«Там будет проведено повторное обследование 
и заполнена форма 088/у-06. Все данные от-
правляются в МСЭК (медико-социальную экс-
пертизу). Там пациента признают инвалидом»

Палочки-выручалочки Если инвалидность
не дают

«Вы имеете право 
обжаловать реше-
ние в городской или 
федеральной МСЭК. 
Если откажут, 
идите в суд» 

Минимум 2-я степень 
инвалидности 
(орфанное 
заболевание – 
жизнеугрожающее)

100–200 тыс. руб. На такую сумму можно сделать разовую закупку у одного поставщика 
«Поликлиника должна направить всю документацию на пациента для осуществления такой закупки»
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Добьемся лекарств
вместе
Советы
Александра Соловьева

Шаг 1. Оформление документов
Правильно оформить выписку из больницы,
в которой проходило обследование

Должны быть верно написаны:

Шаг 2. Закупка лекарств

Шаг 3. Контроль

диагноз код заболевания лекарства

С пометкой, что они жизненно необходимы и замене не подлежат

I27.0

обратиться  к своему
терапевту или кардиологу

пройти осмотр врач инициирует
закупку

«Как правило, в Росздравнадзоре качественно реагируют на обращения: там 
работают здравые чиновники. Но, если отказывают, можно писать жалобу 
в прокуратуру, потому что это уже неоказание помощи больному. Кроме того, 
можно вызвать скорую помощь на дом или обратиться в платную клинику.
Самое главное — чтобы это было зафиксировано в карте»

 Если выписали дженерик
«Если дженерик влияет плохо, необходимо прийти в поликлинику 
и сообщить об этом терапевту»

Терапевт фиксирует факт плохого действия дженерика в карте

Главный врач должен созвать комиссию

Комиссия назначает закупку препарата по торговому наименованию

Полезно направить письмо об этом факте в Росздравнадзор

Если комиссия 
не одобрила замену
Написать письма 
с жалобами:

в местный департамент 
здравоохранения,

в Росздравнадзор

в процессе закупок 
нужно постоянно звонить, 
узнавать, закупается ли 
препарат, на какой 
стадии находятся торги

необходимо 
контролировать 
и последующие закупки, 
чтобы в поликлинике 
вовремя подавали 
заявки на пациента

если заявка не подана, 
препарат не закуплен,
написать жалобу 
главному врачу 
поликлиники

Письма-жалобы
в Росздравнадзор

президенту РФ

«Как показывает практика, 
обращение к президенту
срабатывает»

Инвалидность
Полезно оформить ее уже на
первом этапе. Это позволит
получать пособие и льготы

Обратитесь в поликлинику

«Там будет проведено повторное обследование 
и заполнена форма 088/у-06. Все данные от-
правляются в МСЭК (медико-социальную экс-
пертизу). Там пациента признают инвалидом»

Палочки-выручалочки Если инвалидность
не дают

«Вы имеете право 
обжаловать реше-
ние в городской или 
федеральной МСЭК. 
Если откажут, 
идите в суд» 

Минимум 2-я степень 
инвалидности 
(орфанное 
заболевание – 
жизнеугрожающее)

100–200 тыс. руб. На такую сумму можно сделать разовую закупку у одного поставщика 
«Поликлиника должна направить всю документацию на пациента для осуществления такой закупки»
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подбадривают»
«Наши лечащие врачи 

Дания Мансурова из Стерлитамака — сама 
врач: работает фтизиатром в межрайон-
ном противотуберкулезном диспансере уже 
37 лет. Когда три года назад у нее начались 
проблемы со здоровьем, она, сама опытный 
врач, не придала этому значения... Но специ-
алисты установили идиопатический легоч-
ный фиброз

всегда
Что такое стать пациентом с тяжелым 
заболеванием, доктор Мансурова испытала на себе

– Дания Шамиловна, вы сами 
врач, но вот своим симпто-
мам значения не придали. 
Почему?

– Конечно, я почувствовала, что 
со мной что-то не так. Но не могу 
сказать, почему сразу не кинулась 
к врачу... Я ведь целый год тянула! 
Еще в сентябре 2015 года начала 
мучить одышка. Она становилась 
сильнее, появился кашель. При 
физических нагрузках поднима-
лась температура – до 38 градусов. 
Потом уже муж не выдержал, 
сказал: «Слушай, у меня вес не-
маленький, но я так не задыхаюсь. 
Иди, проверься». Я на работе сде-
лала обзорный снимок органов 
грудной клетки, но там симптомам 
тоже не придали значения.

– Как же все-таки узнали 
о диагнозе?

– Когда почувствовала, что совсем 
невмоготу, уже ничего не могла де-
лать по дому, решила пройти рент-
геновское обследование органов 
грудной клетки. И то, что увидела, 
никак не ожидала увидеть. На 

снимке было матовое, как стекло, 
легкое…

– Какой была первая реак-
ция?

– Испугалась. И все думала, что 
это может быть. Решила сделать 
компьютерную томографию. За те 
два дня, пока на нее собиралась, 
уже готовилась прощаться с близ-
кими. Думала, недолго осталось. 

– Что подозревали?

– Не убеждала себя, что онколо-
гия. Но и фиброз не могла предпо-
ложить. Подозревала саркоидоз, 
потом сдала на всякий случай 
анализы на ВИЧ, поскольку лим-
фоузлы были увеличены.

– Семья испугалась?

– Да, и сын, и супруг страшно 
переживали. Сразу начали ис-
кать, где и кто может поставить 
диагноз. В Москве как раз в это 
время проходила конференция 
«Качество и медицина», на кото-
рой мы договорились встретиться 

«Меня начала мучить одышка. Она 
становилась сильнее, появился кашель. 
При физических нагрузках температу-

ра поднималась до 38 градусов»

«На снимке я увидела матовое, как 
стекло, легкое… Очень испугалась»

Около года лекарства Дание Мансуро-
вой приходилось покупать самостоя-

тельно. Сейчас получает их благодаря 
участию в клинических исследовани-

ях препарата
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с одним специалистом. Я приеха-
ла в столицу, сходила на приемы 
к пульмонологам в разные центры. 
В итоге на основании компьютер-
ной томографии, данных анамнеза 
и объективного осмотра поставили 
мне диагноз.

– Резко изменилась жизнь?

– Конечно, появились ограниче-
ния, например физические.

– Вы узнали о болезни уже 
в зрелом возрасте…

– Все равно я вела активный образ 
жизни! Например, часто ходила 
пешком, незадолго до диагноза за-
писалась на фитнес, где могла и по 
8 км на беговой дорожке наматы-
вать. Этого, конечно, сейчас не хва-
тает. Из-за болезни меньше хожу, 
больше пользуюсь транспортом, 
не занимаюсь спортом. А если я на 
работе сижу за столом, то, считай, 
здоровый человек… 

– Работу не бросили?

– На какое-то время пришлось. Не 
работала три месяца. И это было 
безумно тяжело! Трудно отрывать-
ся от работы, от коллектива. 

– Коллеги про вас не забыли?

– Нет. И звонили, и приходили до-
мой, и гостинцы носили.

– Многие пациенты сталки-
ваются с проблемами – на-
пример, не могут достать 
лекарства. А как у вас, врача?

– Изначально проблемы были. 
Около года приходилось покупать 
препараты самостоятельно – сна-
чала лекарства германского про-
изводства, потом индийского. Но 
в августе 2017-го на меня вышли 
уфимские пульмонологи и взяли 
под свой контроль – они проводят 
клинические исследования нового 
зарубежного препарата.

– А разве вам не положено 
лекарство за счет средств 
регионального бюджета?

– Если препарат будет зарегистри-
рован в России, только тогда буду 
получать его. Пока получаю как 
участник клинических исследо-
ваний, которые проводят наши 
пульмонологи. Принимаю его 
и гормоны.

– Стали лучше себя чувство-
вать?

– Знаете, раньше особых перемен 
не замечала, но за последние пять 
месяцев стало легче. Возможно, 
таков накопительный эффект. Но 
время покажет.

– Кроме проблемы закупки 
препарата пациенты стра-
дают от долгой бумажной 
волокиты.

– Да, такое есть. Например, что-
бы получить инвалидность, мне 
сказали пройти динамическое на-
блюдение. А я сама врач и не особо 
люблю ходить по врачам. С другой 
стороны, если я пройду комиссию, 
возможно, будут бесплатно заку-
пать необходимый препарат для 
постоянного приема. Но оформ-
ление инвалидности – все равно 
очень длительный процесс.

– Несмотря на болезнь и про-
блемы, которые были и есть, 
вы не кажетесь упавшей 
духом…

– Так и есть. И вкус к жизни остал-
ся, и настрой хороший, как и был 
до болезни.

– Так говорят многие паци-
енты с редкими заболевания-
ми… Это фирменная черта? 
Отчего так?

– Чтобы справляться с болезнью, 
нужно верить, что излечение 
возможно. Это главная причина 
боевитости. Потому люди ведут 
себя уверенно и готовы добивать-
ся целей. И медицина помогает 
быть боевыми, ведь мы находимся 
под пристальным наблюдением. 
И наши лечащие врачи всегда под-
бадривают. И мы будем находить-
ся в пожизненном наблюдении. Текст: Михаил Полиев   

«Чтобы  
справлять-
ся с болезнью, 
нужно верить, 
что излечение 
возможно» 
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и решать
Слушать, понимать, 

спрашивать

Информированное добровольное 
согласие: право пациента 
и обязанность врача
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Для чего этот документ

Иногда люди сетуют, что их застав-
ляют подписывать кучу ненужных 
бумажек и что делается это яко-
бы исключительно в целях защиты 
специалиста от врачебной ошиб-
ки… Но это далеко не так. Знайте: 
никто не может взять у пациента 
кровь или даже осмотреть его без 
добровольного согласия! Человек 
должен понимать суть медицин-
ского вмешательства и все риски, 
связанные с ним. 

Подписывая документ, пациент 
или его законный представитель 
в каком-то смысле разделяют от-
ветственность с врачом за исход ис-
следования или операции. Конечно, 
неспециалисту сложно понять меди-
цинскую терминологию, но как раз 
обязанность врача – помочь разо-
браться и ответить на все вопросы.

Это и означает информированное 
согласие. То есть от медицинского 
работника перед подписанием до-
кумента поступила полная инфор-
мация о целях и методах оказания 
медицинской помощи, о риске, воз-
можных вариантах медицинского 
вмешательства и его последствиях, 
а также о предполагаемых резуль-
татах. Вся эта информация должна 
быть дана в доступной форме.

Получение добровольного инфор-
мированного согласия (ДИС) при-
меняется для любых медицин-
ских услуг – платных и бесплатных 
и в любой медицинской организа-
ции – в частной и государственной.

по данным исследователей — до такого 
уровня доходит число пациентов, кото-
рые не стремятся использовать право на 
получение информации. Они всецело 
полагаются на врача

60%

Информированное 
согласие:

• право пациента   

• обязанность медицин-
ского работника, который 
осуществляет медицин-
ское вмешательство

• требуется для любого 
медицинского вмешатель-
ства – от измерения ар-
териального давления до 
сложной хирургической 
операции

• повышает ответствен-
ность врача при оказании 
медицинской помощи

• предусматривает ак-
тивное участие пациента  
в процессе лечения

• защищает врача и па-
циента

Пациенты часто сталкиваются 
с информированным согласием на 
проведение медицинских процедур. А иногда 
подписывают такой документ для 
участия в исследовании новых препаратов. 
Как нужно относиться к такой процедуре? 
Очень серьезно! 
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От Гиппократа до Нюрнбергского 
процесса 

В большой истории медицины су-
ществовало разное отношение 
к тому, должен или нет пациент 
быть проинформирован о том, как 
его лечат. Так, великий врач древ-
ности Гиппократ тему инфор-
мированного согласия вряд ли бы 
поддержал. Ведь он полагал, что 
большинство обстоятельств, свя-
занных с болезнью, следует от па-
циентов скрывать. Он писал: «Все... 
должно делать спокойно и умело, 
скрывая от больного многое в сво-
их распоряжениях... и не сообщая 
больным того, что наступит или 
наступило, ибо многие больные 
именно по этой причине, то есть 
через изложение предсказаний 
о том, что наступает или после слу-
чится, доведены будут до крайнего 
состояния».

Другой известный медик, Сергей 
Петрович Боткин, в своих «Кли-
нических лекциях» затрагива-
ет различные вопросы врачебной 
этики. Например, решение пробле-
мы информирования безнадежных 
больных дается им в духе ортодок-
сального врачебного патернализ-
ма: «Я считаю непозволительным 
врачу высказать больному сомне-
ния о возможности неблагопри-
ятного исхода болезни... Лучший 
тот врач, который умеет вну-

Подписывая документ, пациент или 
его законный представитель разделя-
ют ответственность с врачом за исход 

исследования или операции 

Никто не может взять кровь или даже 
осмотреть пациента без его доброволь-

ного согласия

Вся эта информация должна быть дана 
в доступной форме 

Впервые понятие «добровольное со-
гласие» появилось во второй половине 
1940-х годов, по окончании Нюрнберг-

ского процесса

Получение 
добровольного 

информиро-
ванного 

согласия 
применяется 

для любых 
медицинских 

услуг –  
платных 

и бесплатных 
и в любой 

медицинской 
организации –  

в частной 
и государ-
ственной

шить больному надежду: во мно-
гих случаях это является наиболее 
действенным лекарством».

Однако длинная и временами 
очень страшная история привела 
медицину к необходимости состав-
ления и подписания документов, 
которые должны разъяснять все 
исходы процедуры, ее пользу, воз-
можный вред и все риски. 

Впервые понятие «добровольное 
согласие» появилось во второй по-
ловине 1940-х годов, по окончании 
Нюрнбергского процесса, ког-
да подчеркивалось внимание к до-
бровольному участию испытуемых 
в медицинских экспериментах. 
А появление собственно термина 
«информированное согласие» от-
носят к 1957 году, когда в США по-
сле диагностической процедуры 
по исследованию аорты пациент 
оказался обездвижен и затем выи-
грал иск против врачей. На судеб-
ном процессе выяснили, что паци-
ент не согласился бы на лечение, 
зная о возможности столь тяжело-
го осложнения, то есть, по сути, его 
согласие не являлось информиро-
ванным. 

Тогда и возник термин informed 
consent, а с ним и практика – обя-
занность врача сообщать пациенту 
полную и достоверную информа-
цию до начала лечения.

Гиппократ Сергей Боткин
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История информированного согласия

• 1947 год. Нюрнбергский кодекс
Разработан на 1-м Военном трибунале. Это первый 
международный документ с перечнем этико-право-
вых принципов проведения исследований на людях.

• 1964 год. Хельсинкская декларация

Принята на 18-й сессии Генеральной ассамблеи Все-
мирной медицинской ассоциации. Провозгласила 
необходимость получения от пациента доброволь-
ного информированного согласия перед выполне-
нием хирургических медицинских вмешательств. 

Положения Хельсинкской декларации не раз пе-
ресматривались и дополнялись – в 1973-м, 1983-м, 
1989-м, 1996-м и 2002 году. 

• 1996 год. Конвенция «О правах человека 
и биомедицине»

Принята Парламентской ассамблеей Совета Ев-
ропы в 1997 году в связи с сообщениями об успеш-
ных экспериментах по клонированию млекопи-
тающих и обсуждением перспектив применения 

этой технологии к человеку, Совет Европы при-
нял дополнительный протокол к конвенции. В про-
токоле содержится запрет на проведение «любых 
вмешательств, имеющих целью создание человече-
ского существа, генетически идентичного другому 
человеческому существу, живому или мертвому». 

• 1991 год. Лиссабонская декларация о пра-
вах пациента

• 1994 год. Декларация о политике в области 
обеспечения прав пациента в Европе (ВОЗ, 
1994 г.)

• 1994 год. Этический кодекс российского 
врача

Утвержден 4-й конференцией Ассоциации врачей 
России. Статья № 11 говорит об «информирован-
ном, осознанном и добровольном согласии пациен-
та на медицинскую помощь». 

• 2011 год. «Об основах здоровья граждан 
в Российской Федерации» 

Федеральный закон № 323 oт 2011 года.

Нюрнбергский процесс 
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Дело врача П. И. Модлинского: 
детали

1 марта 1900 года Прасковья Черно-
ва, 18 лет, явилась со своей матерью 

в хирургическую лечебницу доктора 
Модлинского посоветоваться по пово-

ду бывшего у нее нароста на шее. По 
предложению Модлинского  

и с согласия Прасковьи Черновой и ее 
матери опухоль на шее была удалена 
того же 1 марта, причем при исследо-
вании больной перед операцией у нее 

в полости живота была обнаружена 
кистозная опухоль. 5 марта была про-
ведена операция для удаления опухо-
ли в полости живота, а 10 марта утром 

Прасковья Чернова скончалась при 
явлении острого септического воспа-

ления брюшины.
 

Отец и мать Черновой на другой же 
день явились в управление 1-го участ-

ка Якиманской части и заявили, что 
вторая операция была сделана их 

дочери без их согласия. Суд признал, 
что острой необходимости в удалении 

кистозной опухоли не было, а риск 
смертельного исхода от проведения 

операции на брюшной полости чрез-
вычайно высокий. Все доводы доктора, 

что он действовал «бескорыстно ради 
исполнения им как врачом своих обя-

занностей», чтобы «возвратить здоро-
вье смертельно больной Черновой», не 

убедили суд.
 

Московский окружной суд по жалобе 
родителей умершей признал Модлин-

ского виновным в производстве до-
полнительной операции без согласия 

больной и приговорил его к недельно-
му аресту и церковному покаянию.

В Москве после дела 
Модлинского некото-
рые врачи отказыва-

лись от операции даже 
при опасном состоянии 

больного

Позволить умереть или попробо-
вать спасти? 

Право пациента на добровольное 
согласие или отказ от лечения при-
знавались во всех странах еще и до 
страшных событий, которые об-
суждались на Нюрнбергском про-
цессе. Примером может быть дело 
врача П. И. Модлинского в России 
в 1900 году, которого судили за то, 
что он провел операцию без согла-
сия пациентки и ее родных. 

Это интересное судебное дело ил-
люстрирует и оборотную сторо-
ну проблемы: если жизнь пациен-
та в опасности и врач считает, что 
операция спасет человека, должен 
ли он терять драгоценное время, 
ожидая подписания документов?
 
В Москве после дела Модлинского 
некоторые врачи отказывались от 
операции даже при опасном состо-
янии больного. Так, через восемь 
дней после осуждения Модлин-
ского в больницу был доставлен 
13-летний мальчик с острым вос-
палением среднего уха и показани-
ями для срочной операции. Стар-
ший врач больницы не решился 
оперировать ребенка без согла-
сия родителей, которые находи-
лись в 150 км от Москвы. Согласие 
на операцию пришло через четыре 
дня, но мальчик уже умер. 

Вместе с тем в России были слу-
чаи хирургических операций по 
жизненным показаниям и без по-
лучения согласия. Например, зна-
менитый детский врач, профессор 
К. А. Раухфус сделал трахеотомию 
задыхающемуся ребенку, пред-
варительно приказав санитарам 
связать возражавших против опе-
рации родителей. В результате ре-
бенок был спасен, и тогда родители 
сердечно благодарили профессора. 

Этот случай рассматривался на за-
седании Петербургского юриди-
ческого общества, и поведение 
К. А. Раухфуса квалифицировалось 
как двойное преступление: причи-
нение телесного повреждения ре-
бенку и лишение свободы его ро-
дителей. В ответ на обвинения 

К. А. Раухфус заявил, что у него 
не было другого выхода, посколь-
ку без этой операции ребенок вско-
ре бы погиб (Ю. Герман, «Дорогой 
мой человек»).

В советский период понятие впер-
вые отражено в постановлении 
ВЦИК и СНК РСФСР от 1 декабря 
1924 года «О профессиональной ра-
боте и правах медицинских работ-
ников». Этот документ содержал 
требование получения согласия 
на хирургические вмешательства: 
«Хирургические операции произ-
водятся с согласия больных, а в от-
ношении лиц моложе 16 лет или 
душевнобольных – с согласия их 
родителей или опекуна». 

В примечании к этой статье под-
черкивалось, что «операцию, не-
обходимую и неотложную для 
спасения жизни, важного орга-
на, врач может произвести по кон-
сультации с другим врачом без со-
гласия родителей или опекуна, 
когда они не могут быть опроше-
ны без риска опоздания и без со-
гласия больного, когда он нахо-
дится в бессознательности. Если 
и консультация связана с риском 
опоздания, врач может решить во-
прос об операции один».

К. А. Раухфус
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Информированное согласие для участия в испытании 
лекарственных препаратов  
(требования Европейского союза и Всемирной организации здравоохранения)

Подписание

Финансы

Исследователь 
(врач). Пациент 
или его законный 
представитель

В части, которая 
касается согла-
сия. Указывается 
дата 

До госпитализа-
ции.  
До начала меди-
цинских манипу-
ляций

Транспорт, 
ущерб от вреда, 
нанесенного 
в исследовании 
(через страховку) 

Если их размер или метод 
оплаты могут оказать неза-
конное влияние на получение 
от испытуемого согласия 
на участие в исследовании 

Кто Где Когда

Возмещаются Какие выплаты 
не разрешены

Кто получит 
конфиденциальный доступ 
к медицинской документации

Лица, к которым 
можно обратиться 
с вопросами

Иметь возможность 
проверять правильность 
выполнения процедур 

Контакты: 
имена, 
телефоны

Когда и как пациент может отказаться от участия 
в испытаниях

До начала
и в процессе 
исследования

Если вред от отказа 
не возникает/медпер-
сонал относится по-
ложительно

Обстоятельства, при которых участие в испытаниях 
прерывается независимо от воли пациента

В интере-
сах без-
опасности

Если пациент не со-
блюдает протокол 
испытаний

Информация, которая должна содержаться в документе

Подтверждение, что ис-
следование носит науч-
ный характер

Цели экспериментов

Перечень альтернативных 
методов лечения. Преиму-
щества и недостатки

Болевые ощущения.  
Дискомфорт. Любые дру-
гие реакции

В чем польза от участия 
в исследовании  
(прогноз)

Подтверждение

Описание 
исследования

Цели

Перечень

Риски Польза

Продолжительность.  
Количество  визитов. 
Перечень  процедур
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Регулирование в России

В современном российском зако-
нодательстве существует отдель-
ная статья № 20 в 323-ФЗ «Об 
основах здоровья граждан в Рос-
сийской Федерации» (№ 323-ФЗ 
oт 2011 года) – «Информирован-
ное добровольное согласие на ме-
дицинское вмешательство и на 
отказ от медицинского вмеша-
тельства». Она определяет необ-
ходимость и порядок подписания 
ДИС, случаи, когда решение при-
нимает не сам пациент, а также 
возможность отказа от медицин-
ского вмешательства.
 
Кроме того, принято еще два нор-
мативно-правовых документа. Это 
приказ Министерства здравоох-
ранения РФ от 20 декабря 2012 
года № 1177н, которым утвержде-
ны порядок дачи ДИС (Информи-
рованное добровольное согласие) 
на медицинское вмешательство 
в отношении определенных видов 
медицинских вмешательств и его 
форма.

Этот порядок распространяет-
ся на те виды медицинского вме-
шательства, которые перечисле-
ны во втором документе – приказе 
Минздравсоцразвития России от 
23.04.2012 № 390н «Об утвержде-
нии Перечня определенных видов 
медицинских вмешательств, на 
которые граждане дают ДИС при 
выборе врача и медицинской ор-
ганизации для получения первич-
ной медико-санитарной помощи».

Сейчас в России в лечебных учреж-
дениях используются, как прави-
ло, единые бланки с текстом со-
гласия пациента на медицинское 
вмешательство («Информирован-
ное согласие на проведение меди-
цинского вмешательства», «Со-
гласие пациента на медицинское 
вмешательство», «Согласие паци-
ента на обработку персональных 
данных»).

Как участвовать в исследованиях

Согласие также необходимо для 
участия в исследованиях или кли-

нических апробациях новых пре-
паратов. Это эксперименталь-
ные методы лечения заболевания, 
в ходе которых проверяют эффек-
тивность нового лекарства, его без-
опасность, переносимость.
 
Для пациентов с редкими заболе-
ваниями принять участие в кли-
нических исследованиях нередко 
оказывается шансом получить до-
ступ к новому, современному пре-
парату. Иногда это – спасение жиз-
ни или значительное улучшение ее 
качества. Также можно избежать 
осложнений тяжелого заболева-
ния. Поэтому пациенты и родите-
ли стремятся попасть в такие кли-
нические исследования и в России, 
и в зарубежных клиниках. 

Однако прежде, чем соглашать-
ся, надо внимательно ознако-
миться с информацией и все 
взвесить, поскольку такие иссле-
дования сопряжены с более се-
рьезными рисками, чем стандарт-
ные медицинские процедуры, так 
что и форма  ДИС более сложная 
и подробная. 

Структура таких документов мо-
жет в разных странах различаться. 
Нередко в одном документе содер-
жатся информация об исследова-
нии и согласие.  Но общее требо-
вание – документы должны быть 
изложены просто, общедоступ-
но и не являться сложными с юри-
дической или медицинской точек 
зрения, чтобы не затруднить их 
понимание пациентом. Кроме того, 
они должны быть переведены на 
его родной язык. 

С испытуемым или его закон-
ным представителем должны 
быть обсуждены все детали. Врач-
исследователь объясняет, затем 
еще раз повторяет эту информа-
цию, проверяет, все ли понятно. 

Если пациент решает участвовать 
в исследовании, он подписывает 
документ в части, которая касается 
согласия, с указанием даты. 

Исследователь также должен по-
ставить подпись и дату.

Финансовый вопрос
Выплаты испытуемым не разрешены, 

если их размер или метод оплаты 
могут оказать незаконное влияние на 

получение от испытуемого согласия на 
участие в исследовании. 

Возмещение расходов разрешается, на-
пример транспортных.

! Испытуемым гарантировано возме-
щение ущерба от вреда, нанесенного 

в ходе исследования (страховка)
! ИС должно быть получено до госпи-

тализации, до любой манипуляции, 
проводимой для целей исследования 

Участие в испытании препаратов регу-
лируется приказом Минздрава России 
от 21.07.2015 № 474н «О порядке дачи 

информированного добровольного 
согласия на оказание медицинской 

помощи в рамках клинической апро-
бации методов профилактики, диа-
гностики, лечения и реабилитации, 

формах информированного доброволь-
ного согласия на оказание медицин-
ской помощи в рамках клинической 
апробации методов профилактики, 
диагностики, лечения и реабилита-

ции и отказа от медицинской помощи 
в рамках клинической апробации 

методов профилактики, диагностики, 
лечения и реабилитации»
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Не молчать, а спрашивать, пони-
мать, обсуждать

Изменение модели здравоохране-
ния и переход к пациент-ориенти-
рованной модели накладывают на 
пациента определенную долю от-
ветственность – за свое здоровье 
и принятие решений. Они могут 
касаться его собственного здоровья 
или здоровья несовершеннолетних 
детей. При этой модели врач и па-
циент – партнеры. Идеальная мо-
дель – сотрудничество. Оно как раз 
предполагает, что врач ведет ди-
алог с пациентом, разъясняет все 
варианты лечения и рекоменду-
ет один из них, который, по мне-
нию специалиста, наиболее под-
ходит. К сожалению, по-прежнему 
к информированному согласию от-

При подготовке текста использованы материалы
https://medi.ru/info/5325/
https://search.rsl.ru/ru/record/01003712124
https://postnauka.ru/video/66511
https://ru.wikipedia.org/wiki/Информированное_добровольное_согласие

 «Необходимым предварительным 
условием медицинского вмешатель-
ства является дача информированного 
добровольного согласия гражданина 
или его законного представителя на 
медицинское вмешательство на осно-
вании предоставленной медицинским 
работником в доступной форме полной 
информации о целях, методах оказа-
ния медицинской помощи, связанном 
с ними риске, возможных вариантах 
медицинского вмешательства, его по-
следствиях, а также о предполагаемых 
результатах оказания медицинской 
помощи».
Федеральный закон «Об основах здоро-
вья граждан в Российской Федерации» 
(№ 323 ФЗ oт 2011 года),   статья № 20 

Согласие  
также  
необходимо 
для участия  
в исследовани-
ях или клини-
ческих апро-
бациях новых 
препаратов. 
Исследования 
лекарств  
сопряжены 
с более  
серьезными 
рисками, чем 
стандартные 
медицинские 
процедуры

носятся формально. И персонал, 
и пациенты недостаточно знают 
его принципы и процессы согла-
сования и подписания. Нередко 
бывает, что такой серьезный до-
кумент подписать предлагает ре-
гистратор приемного отделения, 
когда оформляется история болез-
ни. Это недопустимо!

Если оформление информирован-
ного согласия было формальным, 
врач не имеет морального пра-
ва соглашаться с тем, что паци-
ент взял на себя такую ответствен-
ность. 

Но правильность в таких ситуа-
циях зависит и от самого пациен-
та. Относитесь к этому серьезно 
и осознанно! 
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Молекулы-

Молекулярные биомаркеры 
(БМ) – биологические молекулы, 
отражающие определенный 
биологический процесс, связанный 
с клиническими проявлениями 
заболевания. Биомаркеры 
различны по своей структуре 
и свойствам – от простых 
метаболитов до сложных белков 

предсказательницы
Биомаркеры способны 
определить болезнь и помочь 
в лечении



№/1(12)/июнь/2018

RARUS  Редкие болезни в России www.rare-diseases.ru

63Молекулы-предсказательницы

Молекулы-диагносты переводят 
подозрение в диагноз

Прежде всего анализ биомаркеров 
позволяет врачам установить ди-
агноз. Это могут быть и метабо-
литы, и белки, и изменения в по-
следовательности ДНК. Например, 
если выявлено определенное из-
менение в последовательно-
сти ДНК конкретного гена (мута-
ция гена), можно утверждать, что 
у пациента есть наследственное за-
болевание и это обязательно при-
ведет к развитию болезни. 
	
Другими биомаркерами может ока-
заться присутствие определенных 
метаболитов в крови и моче. Ска-
жем, высокий уровень фенилалани-
на свидетельствует о нарушении его 
метаболизма и наследственном забо-
левании  фенилкетонурия. На осно-
вании анализа уровня фенилалани-
на проводится массовый скрининг 
новорожденных на это заболевание. 
	
Третий вид биомаркеров – белки. 
Так, снижение активности фермента 
альфа-галактозидазы в крови ука-
зывает на болезнь Фабри у мужчин. 
	
Все эти маркеры являются диагно-
стическими. Врачи определяют их, 
чтобы поставить диагноз, который 
они подозревают по клинической 
картине. Так, для первичной ди-
агностики восьми типов злокаче-
ственных опухолей сочетают ана-
лиз панели соматических мутаций 
в циркулирующей в крови ДНК 
(так называемая жидкая биоп-
сия), а также восьми уже применя-
емых белковых биомаркеров плаз-
мы крови. 

Термин «биомаркер» предложил в 2001 году 
Национальный институт здоровья США. И он 
формулировался как характеристика, которую 
можно объективно измерить и которая может быть 
индикатором физиологических и патологических 
биологических процессов или фармакологических 
ответов на терапевтическое вмешательство

  Роль биомаркеров:
проводят оценку текущих физиологи-
ческих процессов в организме 

прогнозируют индивидуальный риск 
развития заболевания 

выявляют заболевание, оценивают 
эффективность лечения 

определяют роль воздействия нега-
тивных факторов внешней среды

помогают при разработке новых ле-
карственных средств

1
2
3
4
5

	
В каком-то смысле наличие симптома – это тоже мар-
кер, но другой, клинический. К примеру, у пациентов 
с болезнью Гоше отмечается в разной степени увели-
чение печени и селезенки. Если этот признак присут-
ствует, врачи назначают дополнительные тесты, что-
бы подтвердить диагноз болезни Гоше или других 
заболеваний, при которых могут быть увеличены пе-
чень и селезенка,  – различных болезней крови, болез-
ни Ниманна–Пика и др. 
	
«Специалисты» по лечению

Также большое значение имеют маркеры, уровень ко-
торых изменяется в процессе лечения. Они отража-
ют изменения, происходящие на клеточном уровне. 
При этом клинических проявлений терапии может 
еще не наблюдаться, однако изменение биомаркеров 
показывает, что лечение эффективно. 

Важны и биомаркеры, которые могут предсказать про-
гноз течения болезни. 

Термин  
«биомаркер» 

предложен 
в 2001 году 

Национальным  
институтом  

здоровья США
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Биомаркер  
— природная характеристика, в том числе молекула 

или ген, с помощью которых можно определить кон-
кретное патологическое или нормальное, но изменен-

ное состояние организма 

Диагностический
биомаркер 

используется для установления диагноза

Прогностический
биомаркер  

применяется для прогнозирования развития заболе-
вания в будущем или определения характера течения 

уже развившегося недуга 

Предикативный
биомаркер   

используется для предсказания ответа пациента на 
определенное лечение 

Скрининг 
— обследование с помощью диагностического теста или 
метода большого количества людей, у которых нет при-

знаков заболевания. Скрининг нужен, чтобы выявить 
болезнь как можно раньше, в бессимптомной форме 

Да или нет?
 
Все врачи и исследователи хотели бы такого идеаль-
ного биомаркера, который даст стопроцентно досто-
верную информацию, какое заболевание у пациен-
та, как оно будет протекать, каких ждать осложнений 
и как лучше всего лечить болезнь, да еще чтобы мар-
кер можно измерять быстро, дешево и малоинвазив-
но! В идеале по капле крови, которая бы дала ответ на 
все вопросы.
 
Но таких маркеров, увы, нет. У каждого свои ограни-
чения. Некоторые могут повышаться и у здоровых лю-
дей, давая так называемые ложноположительные ре-
зультаты. Другие маркеры имеют вероятность, что не 
покажут изменения у больного и дадут, напротив, не-
большой процент ложноотрицательных результатов. 
Поэтому у каждого биомаркера имеются понятия чув-
ствительности, специфичности и диагностической 
ценности положительного результата (ДЦПР, PPV, 
positive predictive value). 

ДЦПР помогает оценить целесообразность использо-
вания теста для массового обследования группы лю-
дей, то есть скрининга. Ее низкие значения могут 
сделать диагностический метод затратным и даже не-
безопасным с точки зрения общей выгоды для обсле-
дуемых.

Биомаркеры для контроля лечения лизосомных 
болезней

1. Метаболиты в качестве маркеров
Недавно были открыты особые биомаркеры – лизос-
финголипиды. Их концентрация повышается в крови 
у больных с болезнью Гоше, Ниманна–Пика, Фабри. Для 
каждого заболевания описан свой лизосфинголипид 
в качестве БМ для диагностики и контроля лечения. 

Определение этих маркеров возможно и в пятнах вы-
сушенной крови, что повышает эффективность и ка-
чество диагностики, позволяет проводить мониторинг 
лечения.

Также повышение концентрации lysoGb3 может быть 
единственным диагностическим маркером у жен-
щин – носительниц болезни Фабри. У таких пациен-
ток активность фермента может быть в норме, поэ-
тому при диагностике рекомендуют на первом этапе 
определять одновременно активность фермента и 
концентрацию метаболитов, а затем проводить ДНК-
диагностику.

2. Ферменты в качестве маркеров
Фермент хитотриозидаза (ХТ) выделяется активиро-
ванными макрофагами и является маркером накопле-
ния внутри клеток нерасщепленных субстратов. Хи-
тотриозидаза повышается при многих лизосомных 
заболеваниях, но наиболее значимо при болезни Гоше. 
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Некоторые биомаркеры мо-
гут повышаться у здоровых 
людей, давая так называе-
мые ложноположительные 
результаты, а иногда, напро-
тив, могут не показать из-
менений у больных людей
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О чем говорят  
лизосфинголипиды 
* Лизоглоботриаозилсфингозин 
(lysoGb3) – болезнь Фабри 

* Гликозилсфингозин (GlcSph или 
lysoGL1) – болезнь Гоше 

* Галактозилсфингозин (психозин 
или GalSph) – болезнь Краббе

* Лизосфингомиелин (LysoSM) –  
болезнь Ниманна–Пика (тип А/В) 

* Лизосфингомиелин-509 
(LysoSM-509) – болезнь Ниманна–Пика (тип С) 

Снижение активности фермента аль-
фа-галактозидазы в крови указывает 

на болезнь Фабри у мужчин

Повышение концентрации lysoGb3 
может быть единственным диагности-

ческим маркером у женщин – носи-
тельниц болезни Фабри

Хитотриозидаза повышается при 
многих лизосомных заболеваниях, но 

наиболее значимо при болезни Гоше

Долгое время показатель активности ХТ являлся ос-
новным биомаркером, который применяли для кон-
троля лечения этого заболевания. Активность этого 
фермента снижается в процессе лечения. Однако важ-
но: чтобы применять ХТ для контроля лечения, не-
обходимо знать значения этого показателя до начала 
терапии – убедиться, что у пациента нет недостаточ-
ности ХТ. У пациентов с болезнью Гоше, даже если 
они находятся на лечении адекватными дозами, ак-
тивность ХТ не всегда снижается до нормальных зна-
чений. Но, если после начала лечения активность 
остается крайне высокой или повышается, необходи-
мо рассмотреть вопрос о пересмотре тактики лечения. 
В международные клинические рекомендации по лече-
нию болезни Гоше входит определение этого маркера.

«Охота» за новыми маркерами

В последнее время поиску новых биомаркеров и их 
применению в клинической практике уделяется боль-
шое внимание. Это связано с общей стратегией раз-
вития медицины в направлении, представленном че-
тырьмя составляющими (4 P): предсказательность 
(predictive), персонализированность (personification), 
превентивность (precautionary), партисипативность 
(participatory, вовлеченность). В докладе, опублико-
ванном Европейским агентством по лекарственным 
средствам (EMA), отмечено, что «биомаркеры зани-
мают важное место в разработке новых лекарствен-
ных препаратов и в переходе лечения с позиции «один 
размер для всех» к принципу «правильный препарат 
в правильной дозе для определенного состояния».

Диагностическая  
ценность  

положительного  
результата (ДЦПР) 
представляет собой 

отношение числа  
истинно  

положительных  
результатов, когда 

болезнь найдена  
верно, к сумме всех 

положительных  
результатов  

(истинных  
и ложных) 

Текст: Екатерина Захарова,
д.м.н.
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Где в России можно 
определить биомар-
керы по лизосомным 
заболеваниям

• ФГБНУ «Медико-генетический научный центр», 
http://www.med-gen.ru

• Национальный медицинский исследовательский центр 
здоровья детей Министерства здравоохранения Рос-
сийской Федерации, http://www.nczd.ru

Источники: 

1. Крылова Т. Д., Прошлякова Т. Ю., Байдакова Г. В., 
Иткис Ю. С., Куркина М. В., Захарова Е. Ю. Биомар-
керы в диагностике и мониторинге лечения болезней 
клеточных органелл / Медицинская генетика. – 2016; 
15 (7): 3–10.

2. https://biomolecula.ru.

3. https://ru.wikipedia.org/wiki.
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Доктор
Хаус —

Сложные, редкие 
заболевания 
стали сюжетом 
для многих серий 
знаменитого 
сериала. 
Но не все 
в фильме можно 
воспринимать как 
рекомендацию 
к диагностике 
и лечению 

в вечном
поиске зебры
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Многим нравится сериал «Доктор Хаус». В нем главный герой – 
эксцентричный и талантливый врач – с командой молодых гениев  
разбирается в самых сложных случаях. И в сериале много серий, 
посвященных редким болезням 

Не случайно они стали темами ув-
лекательного фильма, ведь диа-
гностика сложна, а сочетание сим-
птомов иногда нестандартное, да 
и требуются очень сложные ла-
бораторные тесты. Гемофилия, 
болезнь Вильсона–Коновалова, 
нарушения цикла мочевины, ми-
тохондриальные болезни, болезнь 
Фабри, порфирия, холодовая лихо-
радка – вот лишь несколько ред-
ких болезней, истории которых 
с определенной долей художе-
ственного вымысла можно найти 
в разных сериях. 

Не все, что представлено в сери-
але, нужно воспринимать как ре-
комендации к самодиагностике 
или самолечению. Конечно, сцена-
ристам пришлось утрировать ряд 
ситуаций. Например, у пациен-
та с болезнью Фабри все симптомы 
развиваются в период госпитали-
зации, хотя это прогрессирую-
щие болезни и симптомы появ-
ляются постепенно. В реальности 
же при болезни Фабри первы-
ми симптомами являются жгучие 
боли в кистях и стопах в детском 
и подростковом возрасте. А лим-
фоаденопатия, поражение почек 
и сердца присоединяются через 
несколько десятков лет. 

В медицине есть понятие «зебра». 
Когда студентов обучают, им го-
ворят: «Если вы слышите топот 
копыт, думайте о лошадях, а не 
о зебрах». Это значит, что нужно 
предполагать что-то наиболее ве-
роятное, наиболее частое и лишь 
потом задуматься, не редкая ли это 
болезнь. Так вот доктор Хаус, да, 
пожалуй, и все врачи из орфанной 
реальности, думает о зебрах по-
стоянно. Даже в самых банальных 

симптомах они стараются разгля-
деть возможную редкую болезнь.

В «Википедии» по сериалу пропи-
сана оценка «зебрости» каждой се-
рии по шкале от 0 до 10. И, кстати, 
одному немецкому врачу, поклон-
нику фильма «Доктор Хаус», уда-
лось благодаря сериалу быстро 
поставить правильный диагноз па-
циенту с нестандартным набором 
симптомов. 

Описание этого клиническо-
го случая профессор Юрген Ше-
фер (Juergen R. Schaefer) опу-
бликовал в журнале The Lancet. 
55-летний мужчина в мае 
2012 года обратился в Центр не-
диагностированных заболева-
ний при Марбургском универ-
ситете (Германия) в связи с тем, 
что медики не могли устано-
вить причины резкого ухуд-
шения состояния здоровья, 
которое началось за год до об-
ращения. Воспоминание об од-
ном из эпизодов сериала  заста-
вило доктора предположить, что 
в данном случае речь идет об 
интоксикации кобальтом. 

Основные 
симптомы 
болезни 
Рефсума:
• полинейропатия (множе-
ственное поражение пери-
ферических нервов, прояв-
ляющееся периферически-
ми вялыми параличами, 
нарушениями чувствитель-
ности); 
• атаксия (нарушение коор-
динации движений);
• аносмия (нарушение вос-
приятия запахов);
• пигментная дегенерация 
сетчатки (куриная слепота);
• нарушение скелета;
• кардиомиопатия (пораже-
ние миокарда неизвестного 
происхождения); 
• накопление в клетках фи-
тановой кислоты, которая 
поступает с пищей (из зеле-
ных овощей)
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Болезнь Рефсума 

1. Эпизод 17, 7-й cезон 
   («Без благодати»)

В парке нашли крепко спящего 
бомжа, у которого опалило огнем 
руку. Бомж, назвавшийся Дени, 
утверждает, что никогда не бо-
лел и не имеет медицинской кар-
ты. Однако на его теле множество 
шрамов и следов от ожогов. Он 
не чувствует боли.

Болезнь Дени прогрессирует – 
у него развивается туннельное зре-
ние, он не может взять стоящий пе-
ред ним стакан.

Хаус задумывается: почему по-
сле поступления Дени в боль-
ницу ему с каждым днем стано-
вилось все хуже? Скорее всего, 
дело в еде: пациенту дают исклю-
чительно вегетарианскую дие-
тическую пищу. Анализы под-
тверждают догадку Хауса: у Дени  
болезнь Рефсума.

Болезнь Фабри

1. Эпизод 2, 6-й cезон 
    («Полный провал»)

В клинику поступает пациент с не-
стандартными симптомами – бо-
лью в кистях. Проанализировав 
начальные данные, Форман с ко-

Основные 
симптомы 
болезни 
Фабри:
• акропарастезии (жгучие 
боли в кистях и стопах);
• гипогидроз (нарушение 
потооделения);
• ангиокератома (мелко-
точечные высыпания на 
коже);
• гипертрофическая кардио-
миопатия;
• почечная недостаточность;
• накопление в клетках осо-
бых липидов

Одному немецкому врачу, поклоннику 
фильма «Доктор Хаус», удалось благо-
даря сериалу быстро поставить пра-
вильный диагноз пациенту с нестан-
дартным набором симптомов

Список_эпизодов_
телесериала_«Доктор_Хаус»
https://ru.wikipedia.org/wiki/

Не все, что 
представле-
но в сериале, 
нужно воспри-
нимать как 
рекомендации 
к самодиагно-
стике или 
самолечению

мандой приходит к пациенту со 
своими вариантами диагноза, но 
пациент погуглил и считает, что 
у него отравление ртутью. 

Ему делают анализы крови, вы-
двигают новые версии болезни,  
а у пациента появляются новые 
симптомы: у него распухли лимфа-
тические узлы. 

Пациент, видя, что врачи не мо-
гут поставить ему правильный 
диагноз, пишет об этом в интер-
нете, объявляя конкурс для вра-
чей – кто установит диагноз, по-
лучит приз в несколько тысяч 
долларов. 

Потом у киногероя находят в поч-
ках какие-то включения, затем 
начинаются сильные галлюци-
нации и жар. Его сажают в ледя-
ную ванну. Пациент больше не 
верит врачам, но Форман уверяет 
его, что в этот раз он точно уве-
рен, и назначает химиотерапию. 
К счастью, перед началом тако-
го тяжелого лечения приходит 
правильный ответ по факсу – бо-
лезнь Фабри. 

Неверно в серии то, что для бо-
лезни нет лечения. На самом 
деле уже существуют два препа-
рата для ферментной замести-
тельной терапии, которые по-
зволяют смягчить различные 
симптомы.

Текст: Екатерина Захарова,
д.м.н.
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Их дети только много 
лет спустя поймут, 
какова была цена каж-
дой утренней улыбки. 
С которой каждый 
день в комнату захо-
дит мама

утро!
Доброе 

Кто из девочек не мечтал стать 
принцессой? Чтобы как в сказке. 
Но не у всех историй сказочный 
конец. 

Когда же это происходит, когда ты 
вдруг запинаешься о порог взрос-
лой жизни – «ой, мамочки мои»? 
И почему? 

Как правило, нет ответа на это «по-
чему». Просто так произошло. И не 
слышно звука волшебной кареты, 
а холодный ветер дует в лицо, вы-
дувает последнее тепло из каждого 
уголочка жизни. Чрезвычайные 
обстоятельства сжимают сердце. 

Красивые, обаятельные – кто бы 
знал силу их хрупкости... Кто бы 
знал цену их преданности своему 
редкому ребенку. А если обидно 
и больно (а так бывает часто!), 
никто не увидит слез. Утром эту 
тайну будет знать только подушка. 

И снова день – день борьбы за еще 
один день, неделю, месяц, еще 
один год, десятилетия. 

Их дети только много лет спустя 
поймут, какова была цена каждой 
утренней улыбки. С которой каж-
дый день в комнату заходит мама. 

Улыбнемся и мы, ведь для любого 
из нас это так просто. У нас нет 
таких больших причин для грусти.

Научимся у них улыбаться – у тех, 
кто улыбается, когда нелегко. 

И пожелаем здоровья им и самым 
дорогим, их детям. Каждый из 
которых – единственный. 

А еще пусть будут вечно красивы-
ми и любимыми. А чудо? Пусть оно 
все-таки однажды заглянет. Они 
ждут. 

Актив Всероссийского общества 
орфанных (редких) заболеваний

На этой фотографии − обаятель-
ные и мужественные активистки 
Всероссийского общества редких 
(орфанных) заболеваний (ВООЗ). 

Слева направо:

Татьяна Погорелова, адыгей-
ская региональная общественная 
организация родителей детей-
инвалидов и взрослых больных 
муковисцидозом «Надежда», пред-
седатель правления, член ВООЗ 
(г. Майкоп); 

Вера Толпинская, ростовская 
региональная общественная ор-
ганизация «Помощь больным 
муковисцидозом», председатель 
правления (г. Ростов-на Дону);

Неля Погосян, межрегиональ-
ная общественная организация 
«Содействие инвалидам с детства, 
страдающим болезнью Гоше и их 
семьям» , ВООЗ (г. Москва);

Ирина Исаева, саратовская 
региональная общественная 
организация помощи больным 
муковисцидозом и другими ред-
кими заболеваниями «Свобод-
ное дыхание», зампредседателя 
межрегиональной общественной 
организации «Помощь больным 
муковисцидозом», региональный 
представитель ВООЗ в Приволж-

ском федеральном округе и Чечен-
ской Республике;

Елена Королева, региональный 
представитель межрегиональной 
общественной организации «Со-
действие инвалидам с детства, 
страдающим болезнью Гоше и их 
семьям» в Самарской области, 
ВООЗ;

Ольга Анюхина, региональный 
представитель межрегиональной 
общественной организации «Со-
действие инвалидам с детства, 
страдающим болезнью Гоше и их 
семьям» в Челябинской области, 
ВООЗ (г. Челябинск);

Лилия Яруллина, региональный 
представитель ВООЗ по легочной 
артериальной гипертензии в Ре-
спублике Татарстан, президент 
ассоциации больных редким за-
болеванием – легочной артериаль-
ной гипертензией «Спасти и со-
хранить»;

Вера Вольшакова, исполнитель-
ный директор ВООЗ
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Всероссийское общество
орфанных заболеваний

Общероссийская общественная организация «Всероссий-
ское общество орфанных (редких) заболеваний» (ВООЗ) 
создана в 2012 году по инициативе пациентов, членов их 
семей и экспертов. Сегодня ВООЗ объединяет 400 пациен-
тов из 47 субъектов РФ с 63 редкими заболеваниями. 

Главная цель организации — помочь пациентам с ред-
кими заболеваниями реализовать свое конституцион-
ное право на лечение, современную диагностику, реа-
билитацию и социальную поддержку.
К редким (орфанным) заболеваниям в России относят 
нозологии с распространенностью менее десяти чело-
век на 100 тыс. населения. По оценке экспертов, в нашей 
стране такими  болезнями страдает более 2 млн человек. 
Это тысячи нозологий. И это страдания не только па-
циентов, но также их семей, на которые ложится бремя 
инвалидности одного из близких. 
Несмотря на различие диагнозов, пациенты сталкива-
ются с одними и теми же проблемами — недостаточ-
ностью информации о заболевании, недоступностью 
диагностики, лечения и реабилитации.

Основные направления работы ВООЗ
• Поддержка и активное участие в продвижении зако-
нодательных инициатив в области редких болезней.
• Разработка и внедрение проектов, подчиненных до-
несению проблем пациентов с редкими заболеваниями 
до представителей органов власти, здравоохранения 
и широкой общественности.
• Содействие в формировании сети организаций, ока-
зывающих медицинскую и диагностическую помощь 
пациентам с редкими заболеваниями в России.
• Организационная, информационная, просветитель-
ская, исследовательская и другие виды деятельности, 
направленные на улучшение качества жизни пациентов.
• Помощь в развитии взаимодействия между пациента-
ми, а также между профессиональными общественны-
ми организациями, объединение пациентов с редкими 
заболеваниями в регионах России. 
• Мониторинг лекарственного обеспечения пациентов 
с редкими заболеваниями на территории России.
• Юридическая поддержка пациентов и членов их семей.
• Участие в международных проектах, направленных 
на создание новых подходов к лечению и диагностике 
редких болезней.

Всероссийское общество орфанных заболеваний:
• является членом совета общественных организаций по защи-
те прав пациентов при Министерстве здравоохранения РФ;
• имеет соглашение о сотрудничестве с Росздравнадзором;
• поддерживает сайт, на котором представлена информация для 
пациентов о новостях орфанной отрасли в России и за рубежом;
• издает журнал «RARUS: Редкие болезни в России».

Европейская организация 

по редким болезням

Международная организа-

ция по редким болезням

http://frd-cee.org/ru/
Федерация пациентов 

с редкими заболеваниями 

из Центральной и Восточ-

ной Европы
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