
ПРОЕКТ  
 

 
ОТКРЫТОЕ ПИСЬМО 

 
Мы, инициаторы и участники  круглого  стола  «Ранняя диагностика и помощь 
детям и взрослым с редкими заболеваниями и их семьям», приуроченного  к 
Международному дню редких (орфанных) заболеваний, состоявшегося 4 марта 
2022 года, обсудили  широкий круг вопросов, связанных с жизнью детей и 
взрослых с редкими заболеваниями и рисками нарушений развития.  
 
Мы знаем, что:  
 

-​ в ряде регионов отсутствуют медико-генетические центры, и недостаточно  
врачей-генетиков и возможности для проведения  цитогенетических и 
молекулярно-генетических исследований и тестов; 

-​ выявляемость орфанных заболеваний, особенно в раннем возрасте, когда 
можно принять меры, снижающие уровень дальнейшей инвалидизации человека, 
недостаточна, и на практике нередки случаи, когда  проходят месяцы и годы от 
первых признаков тех или иных нарушений у ребенка  до постановки диагноза;  

-​ до настоящего времени нередки случаи некорректного сообщения диагноза 
как взрослым пациентом, так и родителям ребенка о диагнозе  с прогнозом 
развития ребенка, что может  и приводит к длительной депрессии родителей, 
распаду семьи, а в отдельных случаях и к отказу от ребенка;  

-​ отсутствует понятная маршрутизация пациента и семьи и, как следствие, 
ранняя помощь детям и их семьям, что затрудняет социальную адаптацию и 
приводит к   социальной исключенности  ребенка и семьи и множеству проблем, 
связанных  с этим.  

 
Мы считаем, что необходимо: 

-  развивать сеть  медико-генетических центров в регионах страны и 
создавать  условия для повышения эффективности и доступности 
медико-генетического консультирования в регионах; 

-  при подготовке врачей-генетиков обратить внимание  на обучение их  
навыкам коммуникации. Дополнить медико-генетическую службу специалистами 
по генетическому консультированию, в дополнение к врачам-генетикам. 

- утвердить приказом Минздрава России Протокол сообщения диагноза при 
подозрении или обнаружении у плода/ребенка или взрослого инвалидизирующей 
патологии или риска ее развития и методические рекомендации по поддержке  
семьи  в случае подозрения или обнаружения у ребенка инвалидизирующей 
патологии; 

- для повышения доступности цитогенетических и 
молекулярно-генетических исследований и тестов включить их в ОМС; 

- Минтруду России  проработать вопрос введения социального координатора; 



- создать общедоступную базу информационных материалов (методички, 
брошюры и т.п.) и контактов помогающих организаций, включая пациентские 
сообщества, НКО; 

- принять план по разработке клинических рекомендаций для ведения 
пациентов с редкими генетическими заболеваниями с  привлечением пациентских 
организаций и профессионального сообщества врачей. 
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