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Введение. В Республике Башкортостан (РБ) распространенность редких (орфанных) 

заболеваний остается актуальной медико-социальной проблемой. В связи с этим с целью 

совершенствования медико-социальной помощи больным с орфанными заболеваниями 

разрабатываются и внедряются новые методы регистрации пациентов, пересматриваются 

критерии постановки на учёт, внедряются современные методы диагностики и лечения, в 

том числе высокотехнологичные. 

Целью нашего исследования является анализ регионального регистра лиц, страдающих 

жизнеугрожающими хроническими прогрессирующими редкими (орфанными) 

заболеваниями, приводящими к сокращению продолжительности жизни граждан или их 

инвалидности в Республике Башкортостан за 2018-2021гг. 

Материалы и методы. В работе использованы данные регионального регистра РБ и 

представлена медико-статистическая характеристика больных с орфанными заболеваниями 

в регионе за 2018-2021гг. 

Результаты и обсуждение. На 01.01.2022г. в региональном регистре РБ находилось 510 

больных, страдающих орфанными заболеваниями. Медико-статистический анализ данных 

регионального регистра показал, что в 2021г. по сравнению с 2018г. произошел рост 

распространенности орфанных заболеваний: с 10,0 случая на 100 тыс. населения до 12,7 

случая на 100 тыс. населения (p <0,05). В 2021г. среди больных статистически значимо 

выше удельный вес лиц старше 18 лет, чем детей, удельный вес женщин, чем мужчин. 

Выше доля больных, проживающих в городах, чем доля больных, являющихся сельскими 

жителями (р >0,05). Однако уровень распространенности орфанных заболеваний среди 

сельского населения выше, чем среди городского населения (p <0,05).  

Заключение. За период 2018-2021гг. в Республике Башкортостан увеличилась 

распространенность орфанных заболеваний: с 10,0 случая до 12,7 случая на 100 тыс. 

населения (на 21,2%). Рост показателя распространенности объясняется тем, что за 

последние годы больше внимания уделяется ранней диагностике орфанных заболеваний, 

критериям внесения больных в официальный регистр, методам лечения и обеспечению 

больных с орфанными заболеваниями лекарственными препаратами.  

 

Ключевые слова: орфанные заболевания, региональный регистр, медико-статистический 

анализ, заболеваемость, распространённость 
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Introduction. In the Republic of Bashkortostan, the prevalence of rare (orphan) diseases remains 

an urgent medical and social problem. In this regard, in order to improve medical and social care 

for patients with orphan diseases, new methods for registering patients are being developed and 

implemented, registration criteria are being revised, modern methods of diagnosis and treatment, 

including high-tech ones, are being introduced. 

Goal. The purpose of our study is to analyze the regional register of people suffering from life-

threatening chronic progressive rare (orphan) diseases, leading to a reduction in the life 

expectancy of citizens or their disability in the Republic of Bashkortostan for 2018-2021. 

Materials and methods. The work used data from the regional register of the Republic of 

Bashkortostan and presented the medical and statistical characteristics of patients with orphan 

diseases in the region for 2018-2021. 

Results and discussion. As of 01.01.2022 in the regional register of the Republic of 

Bashkortostan there were 510 patients suffering from orphan diseases. Medical and statistical 

analysis of the regional register data showed that in 2021. compared to 2018 there was an increase 

in the prevalence of orphan diseases: from 10.0 cases per 100 thousand of the population to 12.7 

cases per 100 thousand of the population (p <0,05). In 2021 among patients, the proportion of 

persons over 18 years of age is statistically significantly higher than that of children, the 

proportion of women than men. The proportion of patients living in cities is higher than the 

proportion of patients who are rural residents (p>0.05). However, the prevalence of orphan 

diseases among the rural population is higher than among the urban population (p <0,05). 

 Conclusion. For the period 2018-2021. in the Republic of Bashkortostan, the prevalence of 

orphan diseases increased: from 10.0 cases to 12.7 cases per 100,000 populations (by 21.2%). The 

increase in the prevalence rate is explained by the fact that in recent years more attention has been 

paid to the early diagnosis of orphan diseases, the criteria for entering patients into the official 

register, methods of treatment and providing patients with orphan diseases with drugs. 

 

Key words: orphan diseases, regional register, medical and statistical analysis, incidence, 

prevalence 

 

Актуальность. В начале 90-х годов прошлого века возникло понятие «орфанные 

болезни», к которому относили редкие заболевания, обделенные вниманием врачей и 

фармакологов, вследствие их не изученности и очень малой распространённости. Термин 

«орфанные болезни» появился в США в 1983г. В России определение орфанных 

заболеваний возникло в ноябре 2011г. в Федеральном законе Российской Федерации (РФ) 

от 21.11.2011 №323 «Об основах охраны здоровья граждан в Российской Федерации». 
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Общепринятого на международном уровне определения орфанных заболеваний не 

существует, а также отсутствует единый критерий отнесения заболеваний к этой группе. 

В России вопросы, касающиеся орфанных заболеваний, являются весьма 

актуальными, чем 10 лет назад, когда впервые возникло определение редких болезней в 

Федеральном законодательстве [1,2]. В 44 статье Федерального закона №323 «Об основах 

охраны здоровья граждан в Российской Федерации» прописано определение редкого 

(орфанного) заболевания, перечень вошедших заболеваний, как регистрировать пациентов 

данной группы, а также порядок ведения регионального регистра и своевременное 

представление сведений в уполномоченный федеральный орган исполнительной власти в 

порядке, установленном Правительством Российской Федерации. Редкими (орфанными) 

заболеваниями, согласно российскому законодательству, являются заболевания, которые 

имеют распространенность не более 10 случаев заболевания на 100 тысяч населения. 

Несмотря на то, что орфанные заболевания так редко встречаются, в общей сложности 

больные, страдающие орфанными заболеваниями, составляют большую популяцию. 

Орфанные болезни представлены во всех классах болезней. Условно среди них можно 

выделить генетически обусловленные формы (более 80%) и другие заболевания (менее 

20%, кардиологические, инфекционные, эндокринные, гематологические и др.) Симптомы 

болезни могут проявляться как в раннем детстве, так и у взрослых. Диагностика орфанных 

заболеваний в 2/3 случаев происходит в раннем детском возрасте [3]. Существует ряд 

проблем касательно выявления и диагностики орфанных заболеваний, так как нет чёткой 

классификации, отмечается разная клиническая картина на разных стадиях развития 

заболевания. Также имеется недостаток в подготовке специалистов первичного звена, 

которые непосредственно сталкиваются с орфанными заболеваниями [4,5]. 

Труднодоступность грамотной диагностики и, как следствие, запаздывание начала 

патогенетического лечения приводит к тяжелому течению заболевания. На сегодняшний 

день значительная часть детей, страдающих орфанными заболеваниями, являются 

инвалидами [5,6]. По статистическим данным менее 5,0% заболеваний в России 

диагностируются на ранней 1-й стадии, менее 12,0% – на 2-й, менее 70,0% – на 3-й стадии, 

а остальные – на 4-й терминальной стадии [1,7]. А также существуют проблемы правового 

регулирования медицинской помощи, неэффективности правовых и организационных мер 

по защите прав пациентов, страдающих редкими заболеваниями [8,9]. 

В законодательстве РФ, существуют два перечня: 
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- перечень редких (орфанных) заболеваний; 

- перечень жизнеугрожающих и хронически прогрессирующих редких (орфанных) 

заболеваний, приводящих к сокращению продолжительности жизни граждан или их 

инвалидности (Перечень-24). 

Федеральный регистр лиц, страдающих жизнеугрожающими хроническими 

прогрессирующими редкими (орфанными) заболеваниями, приводящими к сокращению 

продолжительности жизни граждан или их инвалидности, представляет собой перечень 24 

жизнеугрожающих редких заболеваний, для которых существует патогенетическое лечение 

(ч.3 ст. 44) и имеются лекарственные препараты, зарегистрированные на территории России 

[10].  Полномочия по лекарственному обеспечению пациентов с орфанными заболеваниями 

были возложены на субъекты РФ [11]. 

В Республике Башкортостан ведется работа по модернизации медико-социальной 

помощи больным с орфанными заболеваниями. Уделяется большое внимание 

формированию реестра пациентов с орфанными заболеваниями. В 2012г. разработаны и 

утверждены нормативно-правовые документы, проведен ряд организационных 

мероприятий, что позволило сформировать региональный сегмент Федерального регистра 

наблюдения и лекарственного обеспечения пациентов с орфанными заболеваниями. В 

республике в соответствии с утвержденным перечнем в региональном регистре 

зарегистрировано 510 больных. Регистр является важным ресурсом, позволяющим 

улучшить контроль за состоянием здоровья пациента, а также совершенствовать 

планирование организационных мероприятий в здравоохранении и проведения 

клинических исследований в области орфанных заболеваний. 

Цель исследования. На основе медико-статистического анализа данных 

регионального сегмента Федерального регистра лиц, страдающих жизнеугрожающими 

хроническими прогрессирующими редкими (орфанными) заболеваниями, приводящими к 

сокращению продолжительности жизни граждан или их инвалидности, составить медико-

статистическую характеристику больных с орфанными заболеваниями по РБ за 2018-2021 гг. 

Материалы и методы. Анализ проведен по данным регионального сегмента 

Федерального регистра по Республике Башкортостан. Объём наблюдения – все больные, 

находящиеся в регистре с 2018 по 2021гг. Медико-статистическая характеристика больных 

проведена по 4 признакам: по заболеваниям, половому признаку, возрасту и месту 

проживания. Кроме того, для сравнительного анализа проведены расчёты показателей 
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распространенности орфанных заболеваний и их оценка в динамике. Для этого 

использованы данные регистра на 1 января 2018, 2019, 2020, 2021гг. Для проведения 

статистического анализа использованы абсолютные, относительные величины: 

интенсивные, экстенсивные показатели и показатели наглядности. А также была проведена 

оценка достоверности полученных результатов.  

Результаты исследования. В Республике Башкортостан на 01.01.2022г. в 

региональном регистре находилось 510 больных, страдающих орфанными заболеваниями. 

Изучение динамики численности больных, состоящих в региональном регистре с 2018 по 

2021гг. показал, что темп прироста количества больных в региональном регистре в 2019г. 

по отношению к 2018г. составил 11,3%, в 2020г. по отношению к 2019г. – 8,3%, а в 2021г. 

по отношению к 2020г. 8,5% (табл. 1).  

Таблица 1 

Динамика количества больных регионального регистра с 2018 по 2021гг. в РБ 

Годы 

Численность 

населения РБ 

(абс.ч.) 

Количество больных в регистре Темп 

прироста 

(%) (абс. ч) 
на 100 тыс. 

населения 

2018 4063293 395 9,7 - 

2019 4051005 438 10,8 11,3 

2020 4038151 472 11,7 8,3 

2021 4013786 510 12,7 8,5 

 

За все годы наблюдения в региональном регистре превалировало взрослое население 

старше 18 лет. В 2021г. удельный вес лиц старше 18 лет в региональном регистре составил 

59,8±2,8%, лиц моложе 18 лет – 40,2±3,4% (p <0,05). При этом доля детей в 2019 и 2020гг., 

имела тенденцию к снижению, а в 2021г. вернулась к показателям 2018г. (табл. 2). 

Таблица 2 

Структура больных регионального регистра за 2018-2021гг. в РБ по возрасту (%) 

Годы 
Взрослые Дети 

(абс.ч.) (%) (абс.ч.) (%) 

2018 237 60,0 158 40,0 

2019 263 60,1 175 39,9 

2020 291 61,7 181 38,3 

2021 305 59,8 205 40,2 
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Большую часть в структуре больных занимают женщины (61,4±2,7%). Удельный 

вес мужчин в 2021г. составил 38,6±3,4% (p <0,05). При этом доля женщин в региональном 

регистре возросла: с 60,0±3,1% в 2018г. до 61,4±2,7% в 2021г. (табл. 3). 

Таблица 3 

Структура больных регионального регистра за 2018-2021гг. в РБ по полу (%) 

Годы Мужчины Женщины 

(абс.ч.) (%) (абс.ч.) (%) 

2018 163 40,0 245 60,0 

2019 172 39,3 266 60,7 

2020 185 39,2 287 60,8 

2021 197 38,6 313 61,4 

 

Республика Башкортостан является регионом с высокой долей сельского 

населения. В региональном регистре удельный вес больных, проживающих в городской 

местности, в 2021г. составила 53,5±3,0%, проживающих в сельской местности – 46,5±3,2%, 

p <0,05 (табл. 4). Такое соотношение согласуется со структурой населения по месту 

проживания. В РБ 37,0% населения проживают в сельской местности. Обращает на себя 

внимание, что доля больных, проживающих в сельской местности, в региональном регистре 

увеличивается (в 2018г. 42,8±3,8%, в 2021г. 46,5±3,2%). 

Таблица 4 

Структура больных регионального регистра за 2018-2021гг. в РБ в зависимости от 

места проживания (%) 

Годы Город Село 

(абс.ч.) (%) (абс.ч.) (%) 

2018 226 57,2 169 42,8 

2019 247 56,4 191 43,6 

2020 257 54,4 215 45,6 

2021 273 53,5 237 46,5 

 

Определение уровня распространенности орфанных заболеваний по данным 

регионального регистра показало, что в Республике Башкортостан в 2018г. на 100 тыс. 

населения он составил 10,0 случая, в 2021г. 12,7 случая (p <0,05). Среди женщин показатель 

был выше (14,7 случая на 100 тыс. соответствующего населения), чем среди мужчин (10,5 

случая на 100 тыс. соответствующего населения). 
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За эти три года возросла частота идиопатической тромбоцитопенической пурпуры, 

преждевременной половой зрелости центрального происхождения, классической 

фенилкетонурии, незавершенного остеогенеза (табл. 5). 

Таблица 5 

Уровень распространенности орфанных заболеваний по данным регионального 

регистра за 2018 и 2021гг. в РБ (на 100 тыс. населения) 

 

Например, распространенность идиопатической тромбоцитопенической пурпуры 

(синдром Эванса) в 2018г. составляла 2,6 случая на 100 тыс. населения, а в 2021г. 3,2 случая 

на 100 тыс. населения, а распространённость преждевременной половой зрелости 

центрального происхождения возросла с 1,0 случая на 100 тыс. населения до 1,7 случая на 

100 тыс. населения и т.д.  

В ходе сравнительного статистического анализа распространенности орфанных 

заболеваний по данным регионального регистра за 2018 и 2021гг. было выявлено, что 

данный показатель в сельской местности выше, чем в городской местности. Так в 2018г. 

Нозология 

2018 2021 

(абс.ч.) 
На 100 

тыс. 
(абс.ч.) 

На 100 

тыс. 

D59.5 Пароксизмальная ночная 

гемоглобинурия (Маркиафавы-Микели) 
15 0,4 16 0,4 

D69.3 Идиопатическая 

тромбоцитопеническая пурпура (синдром 

Эванса) 

105 2,6 128 3,2 

E22.8 Преждевременная половая зрелость 

центрального происхождения 
42 1,0 

 

69 

 

1,7 

E70.0 Классическая фенилкетонурия 101 2,5 121 3,0 

E72.3 Глютарикацидурия 1 0,0 3 0,1 

E74.2 Галактоземия 14 0,3 16 0,4 

E83.0 Нарушения обмена меди (болезнь 

Вильсона) 
24 0,9 45 1,1 

I27.0 Легочная (артериальная) гипертензия 

(идиопатическая) (первичная) 
33 0,8 42 1,0 

Q78.0 Незавершенный остеогенез 30 0,7 43 1,1 

Прочие 5 0,1 7 0,2 

Всего … 408 10,0 510 12,7 
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распространенность орфанных заболеваний в городской местности составила 9,4 случая на 

100 тыс. соответствующего населения, в сельской местности – 10,3 случая на 100 тыс. 

соответствующего населения, в 2021г. соответственно 10,5 случая и 11,6 случая на 100 тыс. 

соответствующего населения (p <0,05).   

В процессе анализа данные регионального регистра «Перечень 24» по РБ сравнили 

с данными региональных регистров субъектов РФ [12]. Распространенность орфанных 

заболеваний в регионах может быть обусловлена различными причинами: численностью 

населения в регионе, доступностью своевременной и качественной диагностики и лечения, 

эпидемиологической спецификой региона и т.д. [11]. Таким же образом мы 

проанализировали распространенность редких жизнеугрожающих заболеваний на конец 

2020г. в разных субъектах РФ [12]. Оказалось, что показатель в РБ соответствует среднему 

значению в РФ и Республика Башкортостан находиться на седьмом месте среди субъектов 

РФ (табл.6). 

Таблица 6 

Распространенность орфанных заболеваний по данным региональных сегментов 

Федерального регистра на конец 2020г. в субъектах РФ 

Субъект  РФ Численность 

населения 

Количество 

пациентов (абс.ч.) 

На 100 тыс. 

населения 

Москва 12655050 1749 13,8 

Санкт-Петербург 5384342 929 17,3 

Московская область 7708499 922 12,0 

Республика Татарстан 3894120 559 14,4 

Краснодарский край 5683947 541 9,5 

Свердловская область  4290067 536 12,5 

Республика Башкортостан 4038151 472 11,7 

Челябинская область 3442810 429 12,5 

Саратовская область 2579261 367 14,2 

Ростовская область  4181486 366 8,8 

Красноярский край 2 855 899 361 12,6 

Самарская область 3 154 164 345 10,9 

Новосибирская область 2 785 836 333 12,0 

Нижегородская область 3 176 552 330 10,4 

 

Так же по уровню распространенности некоторых нозологических форм орфанных 

заболеваний РБ соответствует средним значениям по РФ. Распространенность 

пароксизмальной ночной гемоглобинурии (Маркиафавы-Микели), преждевременной 
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половой зрелости центрального происхождения, нарушения обмена меди (болезнь 

Вильсона) и легочной (артериальной) гипертензии (идиопатическая) (первичная) на 

01.01.2021г. в РБ немного выше средних значений по РФ. 

Таблица 7 

Распространенность орфанных заболеваний на конец 2020г. в РБ и в РФ  

(на 100 тыс. населения)  

Нозология РБ РФ 

D59.5 Пароксизмальная ночная гемоглобинурия (Маркиафавы-

Микели) 
0,37 0,29 

D69.3 Идиопатическая тромбоцитопеническая пурпура (синдром 

Эванса) 
3,10 3,30 

D84.1 Дефект в системе комплемента 0,40 0,34 

E22.8 Преждевременная половая зрелость центрального 

происхождения 
1,49 0,90 

E70.0 Классическая фенилкетонурия 2,82 2,80 

E71.3 Нарушения обмена жирных кислот 0,02 0,06 

E72.1 Гомоцистинурия 0,02 0,02 

E72.3 Глютарикацидурия 0,07 0,04 

E74.2 Галактоземия 0,40 0,33 

E80.2 Острая перемежающая (печеночная) порфирия 0,02 0,02 

E83.0 Нарушения обмена меди (болезнь Вильсона) 1,04 0,62 

I27.0 Легочная (артериальная) гипертензия (идиопатическая) 

(первичная) 
0,82 0,73 

Q78.0 Незавершенный остеогенез 0,99 0,60 

 

Обсуждение. Орфанные болезни – это редко встречающиеся хронические 

заболевания, угрожающие жизни и здоровью больного. Несмотря на редкую встречаемость 

орфанных заболеваний в совокупности все больные, страдающие этими заболеваниями, 

представляют большую прослойку населения. Многие нозологии орфанных заболеваний 

имеют ряд проблем, связанных с диагностикой по причине отсутствия необходимой 

классификации, разным характером проявления клинической картины, нехваткой 

подготовленных кадров в вопросах орфанных заболеваний. 

В Республике Башкортостан на 01.01.2022г. в региональном регистре находилось 510 

больных, страдающих орфанными заболеваниями. По распространённости орфанных 

заболеваний РБ находиться на седьмом месте среди субъектов РФ. Темп прироста количества 

больных в региональном регистре в 2021г. по отношению к 2020г. составил 8,5%.  
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Медико-статистический анализ данных регионального регистра РБ показал, что в 

2021г. по сравнению с 2018г. произошел рост распространенности орфанных заболеваний. 

В 2021г. в региональном регистре статистически значимо был выше удельный вес лиц 

старше 18 лет, чем детей, удельный вес женщин, чем мужчин. Также установлено, что в 

региональном регистре доля городских больных выше, чем сельских (р >0,05). Однако 

распространенность орфанных заболеваний среди сельского населения выше, чем среди 

городского населения (p <0,05). Необходимо отметить, что распространенность орфанных 

заболеваний в динамике возросла. 

Проведённый анализ распространенности орфанных заболеваний («Перечень 24») и 

динамики выявляемости пациентов в РБ в период 2018-2021 гг. свидетельствует о 

ежегодном приросте количества пациентов в региональном регистре (2019г. - на 43 

больных, 2020г. - на 34, 2021г. – на 38). Доля детей с заболеваниями из «Перечня 24» среди 

всех больных колебалась в небольших пределах (в среднем 50%). 

Увеличение пациентов с орфанными заболеваниями следует, прежде всего, связать с 

улучшением выявляемости этих заболеваний. В настоящее время проводится работа по 

совершенствованию оказания медицинской помощи больным с редкими заболеваниями. 

Все полученные результаты исследования имеют научно-практическое значение при 

планировании и финансировании медико-социальной помощи больным с орфанными 

заболеваниями. 

Заключение. За период 2018-2021гг. в Республике Башкортостан увеличилась 

распространенность орфанных заболеваний. Показатель увеличился с 10,0 случая до 12,7 

случая на 100 тыс. населения (на 21,2%).  

В целом ситуация с организацией медицинской помощи больным орфанными 

заболеваниями в Республике Башкортостан с каждым годом улучшается. Многие орфанные 

заболевания уже можно диагностировать различными методами анализа биологических 

образцов (биохимическими, иммунологическими, цитогенетическими, молекулярно-

генетическими и др.) Улучшение информированности населения и врачей, а также ведение 

Федерального регистра способствуют эффективной выявляемости и своевременному 

назначению терапии пациентам с орфанными заболеваниями. 

C каждым годом увеличивается государственное финансирование на 

здравоохранение и в частности на улучшение медико-социальной помощи пациентам.   
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