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Несовершенный остеогенез — группа редких наследственных заболеваний соединительной ткани, в основе которых 
лежит дефект коллагенообразования. Главным направлением медикаментозной терапии несовершенного остео-
генеза является циклическое применение бисфосфонатов (памидроновой кислоты). В статье представлен порядок 
организации медицинской помощи и лекарственного обеспечения детей с данным заболеванием, включая разра-
ботку нормативно-правовой базы.
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Osteogenesis imperfecta is a group of rare hereditary diseases of connective tissue, which are based on a defective collagen formation. 
The main focus of the osteogenesis imperfecta drug therapy is a cyclical use of bisphosphonates (pamidronic acid). The article presents 
the procedure of health care and drug supply organization for children with that disease, including the development of the regulatory 
framework.
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АКТУАЛЬНОСТЬ 
Несовершенный остеогенез — группа редких 

наследственных заболеваний соединительной ткани, 
в основе которых лежит дефект коллагенообразова-
ния. Патология характеризуется частыми перелома-

ми костей, которые могут происходить внутриутробно 
или после рождения [1]. К другим проявлениям забо-
левания относятся задержка роста, голубые склеры, 
нарушения слуха и дентиногенеза, сердечно-легочные 
и неврологические расстройства [2–4]. Клинический 
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полиморфизм заболевания определяется главным 
образом генетическими факторами (в настоящее время 
идентифицировано более 800 мутаций в генах �1 или 
�2 цепи (гены COL1A1 и COL1A2 соответственно) [5, 6]. 
По данным интернет-портала для редких заболеваний 
и орфанных препаратов, распространенность несовер-
шенного остеогенеза составляет 1 случай на 10–20 тыс. 
человек [7].

Оптимальная организация медицинской помощи 
данным пациентам требует междисциплинарного под-
хода с участием педиатров, ревматологов, эндокрино-
логов, хирургов-ортопедов, стоматологов, реабилито-
логов, генетиков, психологов и социальных работников 
[8]. «Золотым стандартом» медикаментозной терапии 
несовершенного остеогенеза является применение 
бисфосфонатов (в том числе памидроновой кислоты), 
которые уменьшают боли в костях, улучшают мышечный 
тонус и двигательную активность, снижают риск пере-
ломов [8–10].

В Российской Федерации несовершенный остеогенез 
относится к группе редких (орфанных) заболеваний, рас-
пространенность которых составляет не более 10 случа-
ев на 100 тыс. населения. Медицинская помощь этим 
пациентам регламентируется Федеральным законом 
№ 323-ФЗ от 21 ноября 2011 г. «Об основах охраны здо-
ровья граждан в Российской Федерации» [11]. В стране 
формируется Федеральный регистр лиц, страдающих 
жизнеугрожающими и хроническими прогрессирующи-
ми редкими (орфанными) заболеваниями, приводящими 
к сокращению продолжительности жизни или инвалид-
ности, с целью обеспечения граждан лекарственными 
препаратами [12]. В июне 2015 г. в нем был зарегистри-
рован 421 ребенок с несовершенным остеогенезом [13], 
из них 14 — из Республики Башкортостан.

ОРГАНИЗАЦИЯ ПОМОЩИ БОЛЬНЫМ 
НЕСОВЕРШЕННЫМ ОСТЕОГЕНЕЗОМ 
В РЕСПУБЛИКЕ БАШКОРТОСТАН 
В Республике Башкортостан медицинская помощь 

взрослым и детям с орфанными заболеваниями оказы-
вается в соответствии с постановлением Правительства 
Республики Башкортостан № 218 от 28 мая 2013 г. 
«О предоставлении мер социальной поддержки отдель-
ным группам населения в обеспечении лекарствен-
ными препаратами и изделиями медицинского назна-

чения при оказании амбулаторно-поликлинической 
помощи» [14] и приказом Министерства здравоохра-
нения Республики Башкортостан от 2 сентября 2015 г. 
№ 2694-Д «Об организации медицинской помощи 
гражданам Российской Федерации, проживающим в 
Республике Башкортостан, страдающим заболевани-
ями, включенными в Перечень жизнеугрожающих и 
хронических прогрессирующих редких (орфанных) забо-
леваний» [15]. Кроме того, данным Приказом опреде-
лен Порядок оказания медицинской помощи больным 
орфанными заболеваниями (рис.).

При подозрении на наличие у пациента орфанного 
заболевания врач лечебного учреждения обязан в тече-
ние 5 рабочих дней направить его на консультацию 
к главному внештатному специалисту Минздрава РБ 
соответствующего профиля с целью выполнения необ-
ходимых лабораторно-инструментальных исследований 
и подтверждения/опровержения диагноза. Медико-
генетическая консультация всем пациентам с подозре-
нием на несовершенный остеогенез проводится в госу-
дарственном бюджетном учреждении здравоохранения 
«Республиканский перинатальный центр». При подтверж-
дении диагноза информация о больном передается глав-
ному внештатному специалисту Минздрава РБ для орга-
низации лечебных и реабилитационных мероприятий. 
Если диагноз орфанного заболевания был установлен 
за пределами республики, пациент направляется к глав-
ному внештатному ревматологу Минздрава РБ на пер-
вичную консультацию и постановку на учет. После прове-
дения комплексного обследования главным внештатным 
специалистом Минздрава РБ оформляется и направляет-
ся в лечебное учреждение заключение с указанием осо-
бенностей диспансерного наблюдения и необходимых 
лечебных и реабилитационных мероприятий.

При подтверждении диагноза несовершенного остео-
генеза медицинские организации, в которых наблю-
даются такие пациенты, направляют о них сведения 
в бумажном и электронном виде в Минздрав РБ [16]. 
Мини стерство здравоохранения обеспечивает ведение 
регионального сегмента Федерального регистра, при 
этом учитывается также и врачебное консультативное 
заключение главного внештатного специалиста о необ-
ходимости медикаментозного лечения.

Главный внештатный детский ревматолог Мин-
здра ва РБ при обращении ребенка с направлением 

Рис. Схема организации медицинской помощи детям с несовершенным остеогенезом в Республике Башкортостан

Министерство здравоохранения Республики Башкортостан

Врач лечебного учреждения

Медико-генетическая консультация 
Республиканского перинатального центра

Главный детский ревматолог 
Министерства здравоохранения РБ

Республиканская детская клиническая больница
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от врача-специалиста любой медицинской организации 
республики, участвующей в оказании первичной меди-
ко-санитарной помощи, организует проведение обсле-
дования в государственном бюджетном учреждении 
здравоохранения «Республиканская детская клиниче-
ская больница» (РДКБ).

Учитывая, что основным клиническим синдромом 
заболевания является вторичный остеопороз, госпитали-
зация детей осуществляется в кардиоревматологическое 
отделение с опытом ведения детей с различными форма-
ми остеопороза. В отделении выполняется комплексное 
лабораторно-инструментальное обследование: анализ 
крови на маркеры остеопороза; электро- и эхокардио-
графия, ультразвуковое исследование внутренних орга-
нов, рентгеновская денситометрия, а также консульта-
ции стоматолога, ортопеда, эндокринолога, сурдолога, 
психолога. По результатам обследования оформляется 
врачебное консультативное заключение с обязательным 
указанием обоснования диагноза, его осложнений, обу-
словленных ими функциональных нарушений и рекомен-
даций по лечению.

При наличии медицинских показаний больным назна-
чается памидроновая кислота в соответствии с протоко-
лом, предложенным C. F. Glorieux и соавт. [17], предусма-
тривающим циклическое (по 3 инфузии каждые 2–4 мес 
в зависимости от возраста) введение препарата.

Данный протокол был разрешен к применению 
Этическим комитетом РДКБ (протокол № 4 от 23 янва-
ря 2009 г.).

Организационные вопросы лекарственного обеспе-
чения пациентов препаратами памидроновой кисло-
ты в соответствии с Приказом решаются комиссией 
Минздрава РБ по организации медицинской помо-
щи гражданам Российской Федерации, проживающим 
в Республике Башкортостан, страдающим заболева-
ниями, включенными в Перечень жизнеугрожающих 
и хронических прогрессирующих редких (орфанных) 
заболеваний. При установлении диагноза несовер-
шенного остеогенеза главный внештатный специалист 
Минздрава РБ направляет врачебное консультативное 
заключение секретарю комиссии и на основании ее 
решения не реже 2 раз в год формирует заявку на закуп-
ку лекарственных препаратов, в том числе памидроно-
вой кислоты. Для проведения планового лечения с вну-
тривенным введением памидроновой кислоты ребенок 

госпитализируется в кардиоревматологическое отделе-
ние РДКБ.

При оказании первичной медико-санитарной помощи 
диспансерное наблюдение детей с несовершенным остео-
генезом осуществляется врачами педиатрами и орто-
педами-травматологами. Контроль качества оказания 
медицинской помощи детям с несовершенным остеоге-
незом осуществляется главным внештатным специали-
стом Минздрава РБ не реже 1 раза в 3 мес, как правило, 
во время очередной госпитализации ребенка в РДКБ.

В настоящее время на учете в медико-генетической 
консультации Республиканского перинатального центра 
состоит 38 детей (23 мальчика и 15 девочек) с несо-
вершенным остеогенезом в возрасте до 17 лет вклю-
чительно, из них 26 детей (14 мальчиков и 12 девочек) 
получают лечение памидроновой кислотой в сочетании 
с препаратами кальция и витамина D. У 5 детей диа-
гноз подтвержден с помощью молекулярно-генетиче-
ского исследования. На 20.10.2016 г. в Федеральный 
реестр лиц, страдающих редкими (орфанными) жизне-
угрожающими заболеваниями, включено 29 детей с несо-
вершенным остеогенезом, прошедших комплексное 
обследование в РДКБ. Проводится дальнейшая плановая 
работа по направлению остальных больных в РДКБ для 
комплексного обследования и последующего включения 
в Федеральный реестр.

ЗАКЛЮЧЕНИЕ 
В Республике Башкортостан сформирована система 

оказания медицинской помощи детям с несовершенным 
остеогенезом, в основе которой лежит взаимодействие 
различных медицинских организаций, оказывающих 
пер вичную медико-санитарную и специализированную 
помощь, что позволяет своевременно выявлять данную 
патологию и определять дальнейшую тактику ведения.
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