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ЗАТВЕРДЖЕНО 

Рішення обласної ради 

                                                                                                  _______ № _______
Обласна програма забезпечення жителів області, які страждають 
на рідкісні (орфанні) захворювання, лікарськими засобами 
та відповідними харчовими продуктами для спеціального 
дієтичного споживання на 2021 – 2025 роки 

1. Визначення проблеми, на розв’язання якої спрямована Програма
«Рідкісні захворювання» (РЗ) – це захворювання, які зустрічаються з певною частотою, несуть загрозу для життя або хронізацію прогресуючого захворювання, без лікування – ці захворювання призводять до смерті або до інвалідизації хворого. Ці захворювання мають поширеність серед населення 1:2000 (за даними Великої Британії та інших країн ЄС та України). Задля лікування РЗ у світі розробляються ліки.


Ліки, які рідко використовуються (орфанні або сирітські препарати) – це такі лікувальні засоби (фармацевтичні, біологічні препарати, лікувальне харчування), які призначені для лікування та профілактики рідкісного захворювання.

За даними EURORDIS (Європейського альянсу організацій хворих рідкісними захворюваннями) дві третини рідкісних захворювань маніфестують у ранньому дитячому віці, в 65% випадків мають важкий інвалідизуючий плин, в 50% – погіршений прогноз для життя, в 35% випадках є причиною смерті на протязі 1-го року життя, в 10% – у віці 1-5 років, в 12% – у віці 5-15 років.

Встановлено, що рідкісні (орфанні) захворювання у 80% обумовлені генетичними причинами. Інші рідкісні (орфанні) захворювання є результатом інфекційних уражень, алергії і дії зовньосередевих чинників. Ця група захворювань має важкий, хронічний, прогресуючий перебіг, супроводжується формуванням дегенеративних змін в організмі. 

Значна кількість РЗ (хвороби накопичення, в тому числі, мукополісахаридози, нейродегенеративних зохворювань, хвороба Гоше, хвороба Помпе; мітохондріальні хвороби, епігенетичні хвороби, онкогенетичні синдроми; нервово-м’язові хвороби (спінальна м’язова атрофія, м’язова дистрофія); муковісцидоз; органічні ацидурії; мітохондріальні хвороби, епігенетичні хвороби, онкогенетичні синдроми, порушення окислення жирних кислот), фенілкетонурія, що раніше вважалися некурабельними, сьогодні успішно лікуються. Навіть ті форми, які раніше вважалися сублетальними і летальними, при ранньому виявленні можуть піддаватися корекції з повною або частковою реабілітацією хворих. Це дозволяє повернути в суспільство фізично і соціально адаптованих, працездатних людей. 

РЗ характеризуються раннім початком, прогресуючим перебігом і високою частотою летальності у дитячому віці. Лікування РЗ і профілактика їх важких ускладнень є однією з найважливіших проблем клінічної генетики і педіатрії. Основна роль у корекції спадкових метаболічних порушень відводиться замісній ферментній терапії, патогенетичним засобам корекції, дієтотерапії. Своєчасно розпочате лікування дозволяє запобігти важкому ураженню центральної нервової системи та інших органів і соціально адаптувати хворого.
2. Визначення мети  Програми
Забезпечити за рахунок бюджетних коштів вдосконалення системи ранньої діагностики РЗ, якісного диспансерного спостереження, сучасного комплексного лікування і реабілітації хворих та  проведення пренатальної діагностики, що приведе до зниження рівня смертності, уповільнення прогресування захворювань, подовження тривалості та  покращення якості життя хворих.

3. Обґрунтування шляхів та засобів розв’язання проблеми, обсягів та джерел фінансування

На сьогоднішній день особливо гостро стоїть проблема забезпечення хворих лікувальними засобами. Орфанні препарати, що використовуються для лікування РЗ, як правило, є високовартісними, тому величезного значення в менеджменті цих захворювань набуває своєчасна нозологічна діагностика, проведена згідно принципів доказової медицини.

РЗ представляють собою широкий спектр захворювань, які варіюють у маніфестації та менеджменті в залежності від ступеня ураження органів і систем. Але вони мають спільні особливості менеджменту:

РЗ потребують широкого набору спеціальних біохімічних, цитогенетичних, молекулярних тестів, електро-фізіологічних, ультразвукових та комп’ютерних методів діагностики та клінічного моніторингу.
Муковісцидоз (кистофіброз підшлункової залози) – це найпоширеніше прогресуюче спадкове моногенне захворювання з аутосомно-рецесивним типом успадкування. Причиною захворювання є мутація гену, що кодує трансмембранний регуляторний білок  муковісцидозу (ТРБМ), який є каналом іонів хлору в мембранах епітеліальних клітин, регулятором інших іонних каналів і відповідає за транспортування бікарбонатів. Найбільш поширеною мутацією гену ТРБМ є F508del (≈66%). Цей білок регулює компоненти поту, травних соків, слизу. Мутації в гені ТРБМ призводять до порушення процесу секреції, внаслідок чого секрети залоз стають в’язкими і їх виділення ускладнюється. У результаті виникає прогресуюче ураження дихальної системи, хронічні проблеми органів травлення.


Лікування комплексне (замісна та антибактеріальна терапія), пожиттєве, здійснюється командою лікарів. 

 
Генералізована ідіопатична епілепсія та епілептичні синдроми – це хронічне захворювання головного мозку, що характеризується повторними неспровокованими епілептичними нападами, причиною яких є надмірні нейронні розряди, та супроводжується іншими клінічними й параклінічними проявами, найбільш важливими з яких є психічні розлади та електроенцефалографічні (ЕЕГ) зміни.


Ефективність лікування епілепсії оцінюється в першу чергу частотою нападів у пацієнтів. Логічною метою терапії захворювання є досягнення контролю нападів шляхом призначення одного або декількох протисудомних препаратів (ПЕП) без розвитку побічних реакцій. При неможливості домогтися контролю нападів необхідно прагнути до максимально можливого скорочення їх частоти з мінімальною кількістю побічних дій ПЕП.

Спінальна м’язова атрофія (СМА) належить до генетично гетерогенної групи спадкових неврологічних захворювань і є одним із видів захворювань рухових нейронів. Мотонейрони – це нервові клітини спинного мозку, які приводять в рух м’язи, що є необхідним для забезпечення рухових функцій людського організму. 

Основний механізм цього захворювання пов’язаний із дегенерацією рухових нейронів, розташованих в передніх рогах спинного мозку, що прогресує, а в деяких випадках – з руховими ядрами стовбура головного мозку. Погіршення стану пацієнта, на жаль, неухильно прогресує. Кожен пацієнт з СМА має мутацію в гені виживання мотонейронів, що продукує білок, важливий для нормального функціонування моторних нейронів. Відсутність цього білка призводить до атрофії нервових клітин, зменшення їх розмірів і загибелі, що призводить до м’язової слабкості.
Нусинерсен являє собою олігонуклеотид (АСО), структура якого спеціально розроблена для лікування СМА.

Частині дітей у важих формах потрібна респіраторна підтримка, в т. ч. ШВЛ. 
М’язова дистрофія Дюшена (МДД) – це серйозне рецесивне захворювання, зчеплене з Х-хромосомою, яке характеризується швидким прогресуванням м’язової дистрофії, яка в кінцевому підсумку призводить до повної втрати здатності рухатися та смерті хворого. У зв’язку з прогресивним погіршенням роботи м’язів, особа втрачає можливість рухатися, що, зрештою, може призводить до паралічу. Використання сучасних апаратів штучної вентиляції легень, які доставляють регульований обсяг (кількість) повітря до легень людини, особливо важливе для осіб, які страждають від дихальних проблем, що виникають в процесі розвитку м’язової дистрофії. Застосування цих механізмів при захворюванні на МДД можна розпочати в підлітковому віці, коли дихальні м’язи починають пошкоджуватися.
Частині дітей у важких формах потрібна респіраторна підтримка, в т. ч. ШВЛ. У даній програмі передбачено придбання для дітей області двох апаратів ШВЛ.

Ревматоїдний артрит (РА) – хронічне системне захворювання сполучної тканини імунного ґенезу та невідомої етіології, яке характеризується неспецифічним симетричним артритом, позасуглобовими змінами та системними симптомами, та призводить до інвалідності і передчасної смерті. Залежно від наявності чи відсутності у сироватці аутоантитіл (ревматоїдного фактору класу IgM і/або антитіл до циклічних цитрулінованих пептидів [АЦЦП]) розрізняють серопозитивну або серонегативну форми захворювання.
Метою лікування актемрою є клінічна ремісія або принаймні низька активність хвороби, якщо досягнення ремісії є малоймовірним. Цю мету потрібно досягнути протягом 6 міс., при умові, що лікування слід змодифікувати або цілком змінити, якщо немає покращення через 3 місяці його застосування.
Справжній передчасний статевий розвиток (ПСР)  пов’язаний з передчасною надмірною секрецією гіпофізом гонадотропних гормонів.

Метою лікування діфереліном є пригнічення розвитку вторинних статевих ознак та зниження темпів дозрівання кісткової системи для запобігання кінцевого низького росту.
Фенілкетонурія (ФКУ) – це важке спадкове порушення обміну амінокислот з аутосомно-рецесивним типом успадкування, яке зустрічається з частотою від 1:6000 до 1:10000 новонароджених. У результаті мутації в гені фенілалнінгідроксилази, виникає порушення процесу утилізації амінокислоти фенілаланіну. Підвищення концентрації фенілаланіну призводить до раннього формування у дітей розумової відсталості помірного або важкого ступеня. ФКУ діагностується при проведенні неонатального скринінгу і одразу після підтвердження діагнозу (ре-тест) необхідно призначити лікування (до появи клінічних ознак захворювання). 
 
Єдиним і ефективним методом лікування ФКУ є дієтотерапія з використанням лікувальних продуктів без фенілаланіну, але з повноцінним вмістом інших амінокислот, що дозволяє збалансувати відсутність в раціоні дітей з ФКУ ту кількість білка натурального походження, яку необхідно вилучити, щоб запобігати розвитку захворювання.

 
Спеціальні продукти лікувального харчування – це гідролізати білку.  Дієтотерапія направлена на корекцію патологічних симптомів з боку органів та систем, та підтримку відповідної якості життя; повинна розпочатись своєчасно і проводитись регулярно з жорстким дотриманням розрахунків вікової потреби в білку залежно від віку та ваги дитини, під наглядом лікаря генетика. Хворі повинні отримувати лікувальне харчування від моменту діагностики при неонатальному скринінгу, протягом всього періоду дитинства, в підлітковому та дорослому віці, що дозволяє інтегрувати людину в повноцінне суспільне життя.

 
Несвоєчасний початок отримання лікувального харчування або нерегулярне вживання його призводять до тяжкої інвалідизації дитини з неможливістю її наступної медико-соціальної реабілітації.

Формування потреби в лікувальному харчуванні відбувається з використанням Уніфікованого клінічного протоколу первинної, вторинної (спеціалізованої) та третинної (високоспеціалізованої) медичної допомоги «Фенілкетонурія та інші гіперфенілалнінемії», затвердженого наказом Міністерства охорони здоров’я України від 19 листопада 2015 року № 760 та «Методичних рекомендацій планування та розрахунку потреби у продуктах спеціального харчування для лікування хворих на фенілкетонурію», затверджених наказом МОЗ України від 17.12.2019 № 2498  «Про затвердження методичних рекомендацій з планування та розрахунку потреби в лікарських засобах, продуктах спеціального харчування та виробах медичного призначення, що закуповуються за рахунок коштів державного та місцевого бюджетів».

До віку 3-х років (11 місяців) забезпечення лікувальним харчуванням відбувається за  рахунок коштів державного бюджету. З віку 3-х років (3 роки 11 місяців) – за рахунок місцевих бюджетів.

Середньорічна потреба в лікувальному білку розрахована в залежності від вікової категорії хворих (додаток).
Таким чином, реалізація даної програми дасть можливість закуповувати лікарські засоби та медичні вироби для пацієнтів із орфанними захворюваннями за 7 напрямками.
4. Строки та етапи виконання Програми
Заходи Програми реалізуються щорічно протягом 2021 – 2025 років.
5. Перелік завдань і заходів Програми та результативні показники 
Для досягнення визначеної цією Програмою мети необхідно забезпечити реалізацію наступних завдань:
зниження рівня смертності від орфанних захворювань серед населення області;
уповільнення темпів розвитку клініки, а відповідно і розладів здоровʼя хворих даного профілю за рахунок замісної терапії.
Замісна гормонотерапія хворим з передчасним статевим дозріванням, ферментозамісна терапія та інгаляційні препарати для дітей з муковісцидозом, протисудомна терапія дітей з фармакорезистентною епілепсією, замісна терапія для дітей із спінальною мʼязевою атаксією, імунодепресанти для дітей з  ювенільним ревматоїдним артритом, лікувальне харчування дітей з фенілкетонурією, а також придбання ШВЛ для дітей з  прогресуючою м’язовою дистрофією призведуть до уповільнення прогресування захворювань, подовження тривалості та  покращення якості життя хворих.
6. Напрями діяльності та заходи Програми (додаток 2) .
7. Координація та  контроль за ходом виконання Програми
Координація та  контроль за ходом виконання Програми здійснюється департаментом охорони здоров’я облдержадміністрації. Відповідальний виконавець Програми – Комунальне некомерційне підприємство «Обласна дитяча лікарня» ЗОР та Комунальне некомерційне підприємство «Обласна клінічна лікарня ім. А. Новака» ЗОР –  до 25 січня наступного року подає до департаменту охорони здоров’я облдержадміністрації звіт про виконання Програми за попередній рік згідно зі встановленою формою.
Додаток 1

Ресурсне забезпечення

Обласної програми забезпечення жителів області,
 які страждають на рідкісні (орфанні) захворювання на 2021 – 2025 роки
тис.грн
	Обсяг коштів, які пропонується залучити на виконання Програми
	З них за роками:
	Усього витрат на виконання Програми

	
	2021 рік
	2022 рік
	2023 рік
	2024 рік
	2025 рік
	

	Обсяг ресурсів, усього

 у тому числі:
	139 084
	77 834
	80 287
	81 475
	84 333
	463 013

	 обласний бюджет
	139 084
	77 834
	80 287
	81 475
	84 333
	463 013


Додаток 2
Завдання і заходи Обласної  програми забезпечення жителів області, 
які страждають на рідкісні (орфанні) захворювання на 2021 – 2025 роки
	Найменування завдання
	Перелік заходів Програми
	Строк виконання заходу
	Відповідальні виконавці
	Фінансування, тис. грн
	Найменування  показника
	Цільове значення показника, індикатор

	
	
	
	
	Джерело фінансування
	Загальний обсяг
	У тому числі за роками
	
	

	
	
	
	
	
	
	2021
	2022
	2023
	2024
	2025
	
	2021
	2022
	2023
	2024
	2025

	1
	2
	3
	4
	5
	6
	7
	8
	9
	10
	11
	12
	13
	14
	15
	16
	17

	1. Фармакотерапія
	Ферментозамісна терапія та інгаляційні препарати для дітей з муковісцидозом
	Щорічно, протягом 2021-2025 років
	Департамент охорони здоров’я, КНП «Обласна дитяча лікарня» ЗОР
	Обласний бюджет
	15 000
	3 000
	3 000
	3 000
	3 000
	3 000
	Забезпеченість препаратами (у %)
	80,0
	82,0
	84,0
	86,0
	88,0

	
	Забезпечення лікарськими засобами хворих на муковісцидоз дорослого віку для підтримки якості життя та попередження летальності.  
	Щорічно, протягом 2021-2025 років
	Департамент охорони здоров’я, КНП «Обласна клінічна лікарня ім. А.Новака» ЗОР
	Обласний бюджет
	21 121
	1 540
	3 280
	4 801
	5 000
	6 500
	Забезпечення всіх пацієнтів з муковісцидозом лікуванням згідно стандартів
	100,0
	100,0
	100,0
	100,0
	100,0

	
	Замісна гормонотерапія хворим з передчасним статевим дозріванням
	Щорічно, протягом 2021-2025 років
	Департамент охорони здоров’я, КНП «Обласна дитяча лікарня» ЗОР
	Обласний бюджет
	240
	48
	48
	48
	48
	48
	Забезпеченість препаратами (у %) 
	100,0
	100,0
	100,0
	100,0
	100,0

	
	Протисудомна терапія дітей з фармакорезистентною епілепсією
	Щорічно, протягом 2021-2025 років
	Департамент охорони здоров’я, КНП «Обласна дитяча лікарня» ЗОР
	Обласний бюджет
	500
	100
	100
	100
	100
	100
	Забезпеченість препаратами (у %)

	100,0
	100,0
	100,0
	100,0
	100,0

	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	

	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	

	
	Замісна терапія для дітей із спінальною м’язовою атрофією
	Щорічно, протягом 2021-2025 років
	Департамент охорони здоров’я, КНП «Обласна дитяча лікарня» ЗОР
	Обласний бюджет
	373 675
	124 555
	62 280
	62 280
	62 280
	62 280
	Забезпеченість препаратами (у %)

	100,0
	100,0
	100,0
	100,0
	100,0

	
	Імунодепресанти для дітей з  ювенільним ревматоїдним артритом
	Щорічно, протягом 2021-2025 років
	Департамент охорони здоров’я, КНП «Обласна дитяча лікарня» ЗОР

	Обласний бюджет
	19780
	3 956
	3 956
	3 956
	3 956
	3 956
	Забезпеченість препаратами (у %)

	100,0
	100,0
	100,0
	100,0
	100,0

	2. Придбання апаратури
	Придбання ШВЛ для дітей з  прогресуючою м`язовою дистрофією
	Щорічно протягом 2021-2025 років
	Департамент охорони здоров’я, КНП «Обласна дитяча лікарня» ЗОР
	Обласний бюджет
	1 400
	1 400
	
	
	
	
	Забезпеченість 2 апаратами ШВЛ
	100
	
	
	
	

	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	

	3. Забезпечення лікувальним харчуванням громадян, хворих на фенілкетонурію
	Забезпечення лікувальним харчуванням хворих на фенілкетонрію дітей від 3-х років та дорослих для попередження затримки розумового розвитку,  інвалідизації та для інтеграції в суспільне життя. 
	Щорічно, протягом 2021-2025 років
	Департамент охорони здоров’я, КНП «Обласна клінічна лікарня ім. А.Новака» ЗОР
	Обласний бюджет
	31 298
	4485
	5170
	6102
	7091
	8449
	Забезпечення лікувальним харчуванням всіх хворих на фенілкетонурію (дітей від 3-х років та дорослих).
	100,0
	100,0
	100,0
	100,0
	100,0

	Усього по Програмі коштів обласного бюджету
	463 013
	139 084
	77 834
	80 287
	81 475
	84 333
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