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Принятый в США в начале 1983 г. Закон об орфанных лекарственных препаратах впервые в мире пре-
доставил особый статус препаратам для лечения малораспространённых заболеваний. В течение последу-
ющих лет правительственные меры поощрения разработчиков орфанных лекарственных средств были одо-
брены в ряде развитых стран, включая Японию (1993 г.) и государства Европейского Союза (2000 г.). Такие 
меры включают в себя снижение или освобождение от регистрационных пошлин, ускоренную процедуру 
регистрации, гарантии государства на исключительное право сбыта нового препарата после его одобрения 
и др. В России законодательные определения редких заболеваний и орфанных препаратов введены в 2011-
2014 гг. В статье анализируются история вопроса, мировой опыт регулирования обращения орфанных ле-
карственных средств, обобщаются российские законодательные инициативы и правительственные решения 
в этой области. Кроме того, рассматриваются вопросы экспертизы орфанных лекарственных средств в Рос-
сийской Федерации и возможности совершенствования законодательства.
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Добродетельная цель обеспечения фун-
даментального равенства и  неотъемлемо-
сти права на поддержание здоровья людей, 
страдающих от заболеваний с  низкой (от-
носительно других) распространённостью 
исходит из духа Всеобщей декларации 
прав  человека, принятой Организацией 
Объединённых Наций в 1948 г. [1].

История специальных мер и принципов 
защиты пациентов с  редкими заболевания-
ми и поощрительных мер для разработчиков 
соответствующих лекарственных средств 
(ЛС) началась в Соединённых Штатах Аме-
рики. Созданное там в  1906 г. Управление 
по контролю пищевых продуктов и  лекар-
ственных препаратов США (FDA) устанав-

ливает нормы в  принципах регулирования 
области обращения ЛС и непосредственно 
контролирует соблюдение соответствую-
щих законов. Однако до 1938 г. серьёзные 
обеспечительные рычаги влияния на без-
опасность и  эффективность поступающих 
в США в продажу ЛС у FDA отсутствовали.

В 1938 г. в США был принят Федераль-
ный закон о  пищевых продуктах, лекар-
ственных и косметических средствах (англ. 
Federal Food, Drug, and Cosmetic Act): он был 
подписан Президентом Франклином Руз-
вельтом 25 июня 1938 г. [2]. Принятию зако-
на содействовали общественный резонанс, 
обращения к Президенту США и результа-
ты исследований FDA в  отношении при-
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чин смерти более 100 пациентов в 15 шта-
тах, принявших ядовитую суспензию 
стрептоцида (Elixir sulfanilamide), которую 
фирма С.Э. Массэнджилл (S.E. Massengill 
Company) выпустила в  1937 г. на рынок 
без каких-либо предварительных исследо-
ваний безопасности; антибактериальный 
препарат растворяли в  смеси, содержащей 
диэтиленгликоль (Диэтиленгликоль токси-
чен: при попадании в  организм вызывает 
острое отравление, поражает почки и  пе-
чень (ГОСТ СССР «10136-77  – Диэтилен-
гликоль» // ОКП 24 2213 0000»), однако до 
инцидента с «Elixir sulfanilamide» это было 
неизвестно) с целью получить жидкую ле-
карственную форму [3]. До принятия этого 
Закона лекарственные препараты в  США 
могли выпускаться в  свободную продажу 
без ограничений, по желанию  разработчи-
ков или производителей [4]. Так впервые 
было принято законодательное требова-
ние доказывать безопасность препаратов 
перед  разрешением их широкого исполь-
зования. Закон о  пищевых продуктах, ле-
карственных и  косметических средствах 
действует в  США и  по настоящее время, 
и  все изменения регуляторных и  защища-
ющих пациентов законодательных требова-
ний вводятся поправками к этому основно-
му закону о ЛС.

Уже к 1960-м гг. возросшие требования 
к  качеству, эффективности и  безопасности 
ЛС, во многом обусловленные ещё одной 
трагедией  – массовым бездоказательным 
применением препаратов талидомида бе-
ременными  женщинами в  Европе и  Кана-
де (В США благодаря принципиальности 
и научной объективности сотрудницы FDA 
Фрэнсис Келси (Frances Oldham Kelsey; 
1914-2015) талидомид, заявленный 
компанией «Ричардсон Меррелл» 
(Richardson Merrell) под торговым названи-
ем Kevadon, так и не получил одобрения ре-
гулятора и не поступил в национальное об-
ращение (в 1962 г. Ф. Келси получила за это 
Президентскую награду за выдающуюся 
гражданскую службу).), обусловили приня-
тие законопроекта (одобрен 87-м Созывом 
Конгресса США, подписан Президентом 
Джоном Кеннеди 10 октября 1962 г.), из-
вестного как «Поправка Кефовера-Харри-
са» (Kefauver Harris Amendment), или По-
правка об эффективности лекарственных 
средств [5, 6]. Эта поправка к Закону о пи-
щевых продуктах, лекарственных и косме-
тических средствах обязала производителей 
ЛС представлять при государственной реги-
страции доказательства их эффективности 
(до этого требовалось доказывать только 
их безопасность), указывать в  рекламе ЛС 
и в их инструкциях по применению досто-

верную информацию о побочных реакциях, 
а  также в  определенной степени регули-
ровала вопросы производства воспроизве-
денных препаратов. Впервые в мире было 
введено требование информированного 
согласия пациента на участие в  клиниче-
ском исследовании (КИ), что положило на-
чало эре контролируемых КИ и  введению 
принципов GCP (надлежащей клинической 
практики) при проведении таких исследова-
ний, включая подачу точных и своевремен-
ных сведений о  нежелательных явлениях. 
Фармацевтические компании уже не могли 
делать рекламных заявлений об эффектив-
ности своих препаратов, которые не были 
бы подкреплены научными доказательства-
ми и не были бы включены в инструкцию 
по применению (текст проекта которой под-
лежал бы научной экспертизе в FDA) [6, 7].

Поправка Кефовера-Харриса и  вызван-
ные ею последующие ужесточения реги-
страционных и  регуляторных требований 
полностью изменили систему одобрения 
и  государственного контроля над обраще-
нием ЛС в США, а вслед за ними и в осталь-
ных странах [8], оказала решающее влияние 
на возникновение современных принципов 
экспертизы ЛС для медицинского приме-
нения, центральным из которых является 
строго положительное отношение ожида-
емой пользы медицинского применения 
лекарственного препарата к  возможному 
(и в приемлемой степени максимально из-
ученному до одобрения) риску его при-
менения. В то же время стоимость науч-
но-исследовательских работ, результатами 
которых  разработчики новых препаратов 
должны были обосновать экспертному уч-
реждению целесообразность одобрения 
своего продукта, многократно возросла, и, 
как следствие, в новых условиях фармацев-
тические компании стали концентрировать 
свои ресурсы на  разработке препаратов 
с  потенциально большой целевой груп-
пой пациентов как потребителей создава-
емого ЛС для возмещения всё возрастаю-
щих расходов на исследования. Неизбежно 
с  этим более редкие заболевания, от кото-
рых страдали тысячи и десятки тысяч – но 
не миллионы – людей стали игнорировать-
ся  разработчиками, поскольку экономиче-
ская выгода от продвижения соответству-
ющих лекарственных и  диагностических 
средств до уровня национального оборота 
была низкой или несущественной, и приоб-
рели название «осиротевших» (орфанных, 
от англ. orphan – сирота). За 10-15 лет после 
принятия поправки Кефовера-Харриса соз-
далась ситуация, когда новых эффективных 
препаратов для лечения редких заболева-
ний просто не создавалось, или количество 
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таких препаратов было очень мало: при-
мерами таких редких (для США) заболева-
ний являются лепра, болезнь Хантингтона, 
муковисцидоз, боковой амиотрофический 
склероз, некоторые аритмогенные кардио-
миопатии и др. [9, 10].

К 1983 г. в США было одобрено только 
38 препаратов для лечения редких заболе-
ваний [11]. В начале 1980-х гг. Эби Мейерс 
(Abbey Meyers), чей сын страдал от синдрома 
Туретта, вместе с пациентами с орфанными 
заболеваниями и  членами их семей, пред-
ставителями благотворительных движений 
создала Национальную Организацию ред-
ких заболеваний (National Organization for 
Rare Disorders, NORD), и стала её президен-
том [12]. Пациентов с  синдромом Туретта 
в США было приблизительно 100 000, и по-
этому сын Эби, получая экспериментальное 
медикаментозное лечение, тем не менее не 
мог рассчитывать, что разработчики и про-
изводители ЛС будут экстенсивно развивать 
неприбыльные направления и  экономиче-
ски неперспективные исследования.

В свете стремления улучшить общее 
благополучие жителей Планеты, прису-
щего 1970-м гг., и  повышения внимания 
к  вопросам здоровья, Национальная Орга-
низация редких заболеваний (ещё до сво-
его официального оформления), и  другие 
активисты лоббировали принятие Закона 
об орфанных лекарственных препаратах 
(Orphan Drug Act) как поправки к  Феде-
ральному закону о  пищевых продуктах, 
лекарственных и  косметических средствах 
(Закон о внесении изменений в Федеральный 
закон о  пищевых продуктах, лекарствен-
ных и  косметических средствах для спо-
собствования разработкам лекарственных 
препаратов для редких заболеваний и рас-
стройств, и  для других целей) [13]. Глав-
ным формальным инициатором этого зако-
нопроекта (H.R. 5238) был Генри Ваксман 
(Henry Waxman), председатель подкомитета 
по здоровью (в составе комитета Палаты 
представителей по энергетике и  коммер-
ции). 4 января 1983 г. Президент Рональд 
Рейган подписал законопроект H.R. 5238 
и обратился к согражданам со специальным 
обращением, посвященным этому акту, ко-
торое заключил словами: «Жаль только, что 
одним росчерком пера я не могу также по-
становить, чтобы прекратились боль и муки 
людей, страдающих от этих болезней» («I 
only wish with the stroke of this pen I could 
also decree that the pain and heartache of 
people who suffer from these diseases would 
cease» [10]).

Закон устанавливал главный критерий, 
по которому лекарственным препаратам, 
вакцинам и диагностическим средствам мог 

быть присвоен орфанный статус: это пред-
назначение для лечения (или диагностики) 
заболевания, которое затрагивало менее 
200 000 граждан США. Такой статус давал 
компании-разработчику данного средства 
право исключительной (монопольной) его 
реализации в  течение 7 лет (Англ. «market 
exclusivity (period)»: не зависит от патентно-
го статуса препарата, более того – его срок 
отсчитывается только с момента одобрения 
регулятором данного препарата. При этом 
если в течение действия данного исключи-
тельного права другая компания разрабо-
тала препарат для лечения этой же редкой 
болезни, то она должна доказывать, что её 
препарат явно фармакологически превос-
ходит (например, он менее токсичен или 
более эффективен), чем уже одобренный по 
данному показанию препарат (так, препарат 
Rebif (разработчик Merck Serono, Германия) 
07.03.2002 г. «ниспроверг» исключительное 
рыночное право препарата Avonex (разра-
ботчик Biogen, США) в силу своего клини-
ческого превосходства (МНН – интерферон 
бета 1а)). Таким образом, «исключительное 
рыночное право» отличается от простой па-
тентной защиты новой молекулы и является 
наиболее весомым (с позиции производите-
лей) преимуществом среди мер правитель-
ственной поддержки орфанных препара-
тов), ускоренную процедуру рассмотрения 
препарата, налоговый кредит до 50 % стои-
мости разработки, и другие поощрения.

Эффективность декларированных За-
коном об орфанных препаратах стимули-
рующих мер явствует из следующих цифр. 
С момента его подписания к  маю 2010 г. 
FDA одобрило 353 орфанных препарата 
и предоставило орфанный статус 2 116 мо-
лекулам и  соединениям [14], к  февралю 
2015 г. было одобрено уже 511 орфанных 
препаратов, орфанный статус был предо-
ставлен в  3 280 случаях (при этом общее 
число заявок в FDA на такой статус соста-
вило около 4 700) [15]. Более 200 орфанных 
заболеваний стали рассматриваться в меди-
цине как излечимые или медикаментозно 
купируемые [14]. Так, например, медиан-
ный возраст выживаемости при муковис-
цидозе в США в конце 1950-х гг. составлял 
6 месяцев; в  2010 г. этот показатель со-
ставлял около 37 лет для женщин и  40 лет 
для мужчин [16] (при этом муковисцидоз 
диагностируется с  одинаковой частотой 
у мужчин и женщин).

Орфанные ЛС ныне являются более чем 
значительной областью всей фармацевти-
ческой  разработки. Например, в  2014 г. из 
41 нового (оригинального) препарата для 
медицинского применения (не включая вак-
цины, клеточные, тканевые и  генотерапев-
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тические средства), одобренного в  США, 
как сообщается в ежегодном отчёте Центра 
по экспертизе и исследованиям ЛС при FDA 
(Center for Drug Evaluation and Research), 17 
были препаратами для лечения орфанных 
заболеваний (41 %). Это Cerdelga (eliglustat) 
для лечения болезни Гоше́ типа 1, Vimizim 
(elosulfase alfa) для лечения мукополиса-
харидоза IVA типа, Sylvant (siltuximab) для 
терапии многоочаговой болезни Кастлеме-
на и другие инновационные препараты [17]. 
Более того, в 2015 г. уже 21 из 45 (то есть 
47 %!) одобренных в  США оригинальных 
ЛС были зарегистрированы в  статусе ор-
фанных, включая Orkambi (lumacaftor/
ivacaftor) для пациентов от 12 лет с  муко-
висцидозом [18].

Показательно, что все три упомянутых 
нами Президента США, подписывавшие 
важнейшие акты о  лекарственных сред-
ствах, имели редкие заболевания: Франклин 
Делано Рузвельт (1882  – 1945) страдал от 
полирадикулоневропатии, cиндрома Гий-
ена-Барре [19], Джон Фицджеральд Кен-
неди (1917 – 1963) – от болезни Аддисона, 
при которой  развивается надпочечниковая 
недостаточность (а также от последствий 
фронтовых ранений) [20], Рональд Уилсон 
Рейган (1911 – 2004) – от болезни Альцгей-
мера [21]. Как следствие, Рузвельт ещё с на-
чала 1920-х гг. передвигался на инвалид-
ной коляске, Кеннеди, как стало известно 
в 2002-м г. после истечения срока хранения 
медицинской тайны, принимал от 8 до 20 ле-
карственных препаратов ежедневно, вклю-
чая наркотические анальгетики и метамфе-
тамин (Как мрачно заметил однажды Роберт 
Фрэнсис Кеннеди, «если моего брата укусит 
комар, этот комар умрёт» (If a mosquito bites 
my brother, the mosquito dies) [22]), и  в  по-
следние годы жизни зачастую не мог нахо-
диться в  положении стоя более 20-25 ми-
нут [23; 24], а у  Рональда Рейгана ранние 
симптомы нейродегенеративного заболева-
ния проявились ещё во время президентско-
го срока (Рейган является старейшим инау-
гурированным Президентом США (он занял 
пост 20 января 1981 г. в  возрасте 69 лет), 
также старейшим Президентом в  должно-
сти – 77 лет), как это было показано после-
дующими ретроспективными психолингви-
стическими исследованиями  [21]. Но тем 
не менее эти три человека вошли в историю 
как самые выдающиеся американские пре-
зиденты XX века, люди, уверенно управляв-
шие державой в важнейшие моменты. Этот 
факт ещё раз подчеркивает моральную обо-
снованность и  действенную целесообраз-
ность всемерной поддержки здоровья и раз-
вития человека: достоинства и  значение 
жизни бесценны.

В современном мире, основанном на ин-
формации, её свободном потоке и  постин-
дустриальной глобальной сетевой экономи-
ке, финансовый капитал вообще перестал 
быть критически определяющим факто-
ром, как это было все последние пять сто-
летий  – с  расцвета свободной коммерции, 
порождённого Великими географически-
ми открытиями  [25]. В информационную 
эпоху, когда человек фактически не привя-
зан в рамках профессионального и вообще 
онтологического выбора к  пространству, 
паттернам предыдущих поколений, сто-
имость средств производства в  большин-
стве случаев пренебрежимо мала, доступ 
к освоенным человечеством знаниям мгно-
венен, а  компании озабочены не поиском 
денег, а поиском идей, куда их есть смысл 
инвестировать – капитал не является ныне 
ограничивающим ресурсом. Сегодня, как 
никогда прежде в истории, все достижения 
определяются именно самим человеком  – 
его способностью  развиваться, а  главным 
вопросом прогресса становится безгранич-
ный потенциал этой способности.
Часть I. Редкие (орфанные) заболевания

Редкие заболевания отличаются боль-
шим видовым разнообразием: по оценкам, 
их более 7 000, каждую неделю в  меди-
цинской периодике появляются сообще-
ния о  новых выявленных заболеваниях. 
Частота их встречаемости варьирует: так, 
недостаточность фосфопентозоизомеразы 
(рибозо-5-фосфат-изомеразы, КФ 5.3.1.6), 
фермента пентозофосфатного пути ката-
болизма глюкозы, катализирующего пре-
вращение D-рибулозо-5-фосфата в  его 
альдоизомер, D-рибозо-5-фосфат, вызы-
ваемая мутацией RPI(Ala61Val) в гене дан-
ного белка (причём экспрессия мутантно-
го аллеля  различается в  разных тканях), 
была обнаружена в 1999 г. у юноши 1984 г. 
рождения, и  более пациентов с  такой эн-
зимопатией диагностировано пока не 
было [26]. Эта болезнь, таким образом, яв-
ляется самой редкой на Земле. Патология 
клинически проявляется как прогресси-
рующая лейкоэнцефалопатия (дисплазия 
substantia alba), а  также периферической 
нейропатией и нарушениями метаболизма 
полиолов  [27]. Другое редкое заболева-
ние, наследственная оротацидурия, пере-
дающееся по аутосомно-рецессивному 
механизму, характеризуется недостаточ-
ностью сразу двух ферментов: оротат-
фосфорибозилтрансферазы (КФ 2.4.2.10) 
и  оротидин-5’-фосфат-декарбоксилазы 
(КФ 4.1.1.23) [28]. Патология проявляется 
в  виде анемии, лейкопении, агранулоци-
тоза, отставанием в  развитии и  др., и  из-
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вестно только приблизительно 20 человек 
в мире, страдающих от этой болезни [29].

Другие редкие заболевания могут быть 
не столь редкими (десятки и  сотни  тысяч 
страдающих), однако, подобно этим двум па-
тологиям, большая часть их является врож-
дёнными, обусловленными мутациями (глав-
ным образом генными). Как правило, они 
также характеризуются трудностью и  дли-
тельностью диагностирования (чем реже 
болезнь, тем соответственно меньше врачей 
обладают опытом её распознавания и  ле-
чения), тяжестью (так как правильная диа-
гностика зачастую занимает несколько меся-
цев и даже лет) и низким качеством жизни; 
в ряде случаев редкие болезни неизлечимы 
на данном этапе развития человечества. Эти-
ология их редко бывает ясна, спекулятивны 
также патогенетические механизмы. Это во 
многом обусловлено малым (относительно 
других заболеваний) количеством исследо-
ваний, хотя некоторые редкие заболевания 
интенсивно изучаются (муковисцидоз, бо-
лезнь Фабри, гемофилия и  др.), либо были 
достаточно хорошо изучены предыдущими 
поколениями (нарушения обмена аромати-
ческих аминокислот, лепра).

Особые черты большинства редких за-
болеваний отражаются и  в  сложности раз-
работки препаратов для их лечении – орфан-
ных препаратов. Подавляющее большинство 
их  – это моноклональные антитела, иные 
белковые молекулы (например,  различные 
компоненты гемокоагулянтной системы), 
в  ряде случаев синтетические фрагменты 
нуклеиновых кислот, антисмысловые оли-
гонуклеотиды [9, 15, 17, 18]. В настоящее 
время бóльшая часть орфанных препаратов 
представляет собой средства для патоге-
нетической либо заместительной терапии, 
однако большие надежды возлагаются на 
средства передовой терапии, такие как, на-
пример, клеточные трансплантаты в органы 
с  нарушенной функцией или генотерапев-
тические препараты, в  том числе для фе-
тальной генотерапии.

Вместе с  тем, не все препараты для 
лечения редких заболеваний являются 
сложными белковыми молекулами или ин-
новационными высокомолекулярными со-
единениями: так, одобренный FDA 04 сен-
тября 2015 г. первый препарат для лечения 
наследственной оротацидурии Xuriden 
представляет собой достаточно простую 
с точки зрения биохимии молекулу – нукле-
озид, уридина триацетат [29]. Xuriden (ин-
новатор – Wellstat Therapeutics Corporation, 
Gaithersburg, Мэрилэнд, США) предназна-
чен для применения per os, и является сред-
ством заместительной терапии, возмещаю-
щим в организме недостаток уридина.

Следует особо подчеркнуть, что ред-
кие заболевания могут быть редкими в од-
ной части света и  распространёнными 
в  другой; частота заболевания также изме-
няется во времени. Например, лепра (про-
каза), которая в Античности и  во времена 
Европейского Средневековья являлась рас-
пространённым, социально значимым забо-
леванием, ныне в России и США является 
очень редким (несколько сотен пациентов) 
заболеванием, однако в  ряде глубинных 
районов Индии, Бангладеша и  Бразилии 
по-прежнему распространена. Чёрная оспа, 
которая в предыдущие столетия была угро-
зой общемирового масштаба, жесточайшим 
ужасом целых континентов, в  XVIII веке 
была существенно ограничена в  распро-
странении благодаря научным достиже-
ниям, ставшим возможными в  эпоху свет-
ского Просвещения, а  в  1958-1980 гг. по 
инициативе врачей-активистов Советского 
Союза и вовсе уничтожена на Планете [30]. 
Однако поднимаются новые заболевания, 
которые из неизвестных ранее или малорас-
пространённых могут стать или уже стали 
по  разным причинам угрозами междуна-
родного характера (лучевая болезнь, ВИЧ-
инфекция, алиментарные дислипидемии 
и  др.), либо которые из эндемических за-
болеваний в силу глобализации имеют тен-
денцию стать таковыми (легионеллёз, ге-
моррагическая лихорадка Эбола, лихорадка 
Зика и др.).

Вместе с тем, в любом случае для боль-
шого числа болезней так или иначе свой-
ственны национальные (связанные с  про-
исхождением индивидуума), эндемические 
или социальные особенности, влияющие 
на их эпидемиологию. Так, например, му-
ковисцидоз (эта патология относительно 
хорошо изучена, и в отношении её терапии 
достигнуты, как уже упоминалось, значи-
тельные (сравнительно с наследственными 
заболеваниями в  целом) успехи) является 
весьма распространённой болезнью среди 
представителей Европеоидной расы (часто-
та встречаемости 1:3300). Среди жителей 
стран Латинской Америки он встречается 
с частотой 1:9500. Однако в тоже время сре-
ди представителей Монголоидной и Негро-
идной рас (проживающих в географически 
коренных регионах) муковисцидоз суще-
ственно редок: частота его менее 1:50000. 
Но среди этнических представителей этих 
рас, проживающих в  США, частота дан-
ной патологии уже выше: 1:15300 для Не-
гроидов и  1:32100 для Монголоидов) [31], 
что скорее всего объясняется метисацией. 
А самая высокая доля этого аутосомно-ре-
цессивного заболевания зафиксирована 
в Ирландии: по состоянию на 2000 г. муко-
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висцидоз диагностировали там у одного из 
1 353 человек [32]. 

Этот пример демонстрирует, что «ор-
фанность» заболевания не может просто 
экстраполироваться на основании регуля-
торного опыта или эпидемиологической 
картины в  других странах. Критерий «ор-
фанности», по крайней мере для крупных 
государств, должен устанавливаться на на-
циональном уровне, и при этом в дальней-
шем он может быть пересмотрен по резуль-
татам эпидемиологического мониторинга. 
В России, как в многонациональном и гро-
мадном по территориальной протяжён-
ности государстве, частота встречаемости 
муковисцидоза аналогичным образом име-
ет и значительные региональные различия. 
По данным исследований 2007-2011 гг., 
доложенным на Х Национальном конгрес-
се «Муковисцидоз у  детей и  взрослых» (г. 
Ярославль, 1-2 июня 2011 г.) она колеблется 
от 1:2500 до 1:17000, а в среднем по Феде-
рации составляет 1:10000 [33]. То есть в аб-
солютном выражении это приблизительно 
15 000 пациентов (для сравнения, по состо-
янию на 2013 г. в  США  – 28 103 человек, 
а всего в мире – около 70 000 [34].

С целью повышения информирован-
ности общества и  органов государствен-
ной власти о  редких заболеваниях и  про-
блемах пациентов и  в  знак солидарности 
с  ними, с  2008 г. (в России  – с  2009 г.) по 
инициативе некоммерческой организации 
«Европейская организация редких забо-
леваний» (European Organization for Rare 
Diseases, EURORDIS), в  последний день 
февраля отмечается День редких заболева-
ний [35]. В 2016 г. этот день был отмечен 
29 февраля [36].

Часть II. Международный опыт
США стали первым государством, за-

конодательно внедрившим национальную 
систему поддержки  разработки орфанных 
препаратов. Сравнительные исследова-
ния показывают, что США обладают наи-
более  развитыми системой регулирования 
и  нормативно-правовой базой в  сфере об-
ращения ЛС [37], поэтому законодательные 
инициативы этой страны оказывают суще-
ственное влияние на другие.

Вслед за США орфанное законодатель-
ство (ОЗ) приняла Япония, которая являет-
ся одной из стран с наиболее эффективной 
системой общественного здравоохранения 
в мире: правительство ежегодно тратит бо-
лее 300 млрд USD на расходы в этой обла-
сти  [38]. Уже в  1985 г. в Японии было по-
становлено, что для препаратов для лечения 
редких заболеваний объём регистрационно-
го досье может быть уменьшен, а  его рас-

смотрение будет проводиться в ускоренном 
режиме (ускоренная процедура регистра-
ции). В 1991 г. ОЗ было принято в Республи-
ке Сингапур (население около 5,5 млн че-
ловек), в  апреле 1993 г.  – в  Японии  – уже 
как соакцентированный пересмотр Закона 
о  фармацевтической деятельности. Япон-
ское право в данной области в целом репли-
цирует соответствующее законодательство 
США, но при этом поощрительные меры 
там также распространяются на медицин-
ские изделия (Что имеет следствием опе-
режающее развитие медицинских техно-
логий и  доведение их до пациентов. Так, 
30.01.2016 г. Минздрав Японии впервые 
включил использование киборг-костюмов, 
которые помогают двигаться и  осущест-
влять многие волевые физические действия 
пациентам со спинно-мускульной атрофией 
и  боковым амиотрофическим склерозом, 
в систему обслуживания по медицинскому 
страхованию (таких пациентов в  Японии 
насчитывается приблизительно 3 400 чело-
век при населении 127 млн) [39]) [40].

В Австралии ОЗ было введено в 1998 г., 
в Европейском Союзе – с 2000 г. (Постанов-
ление (EC) № 141/2000) [41]. Как правило, 
ОЗ не имплементируется, а  принимается 
в государстве с учётом местных правовых, 
экономических и иных особенностей. В то 
же время 08.11.2007 г. FDA и Европейское 
агентство по лекарственным средствам 
(ЕМА) объявили, что отныне будут исполь-
зовать единую форму заявления о  предо-
ставлении лекарственному препарату ор-
фанного статуса (англ. Common Application 
for Orphan Medicinal Product Designation) 
с  целью уменьшения административного 
бремени для тех компаний, который наме-
рены регистрировать свой инновационный 
препарат и  в  США, и  в  Евросоюзе, и  тем 
самым повышения доступности орфанных 
ЛС на территории обеих юрисдикций [42].

Данные по особенностям регистрации 
и регулирования обращения орфанных ЛС 
в некоторых ведущих странах суммированы 
в  таблице. Особый интерес представляет 
устанавливаемый государством критерий 
численности населения, затронутого дан-
ным редким заболеванием: в  некоторых 
странах, включая США, он абсолютный; но 
в большинстве других (в том числе в Евро-
союзе и Российской Федерации) – относи-
тельный.

Как видно из таблицы, в  большин-
стве развитых государств мира разработка, 
экспертиза и  регистрация орфанных пре-
паратов поощряется их правительствами. 
Таковое поощрение орфанных препаратов 
осуществляется в различных формах. Вве-
дение ОЗ в  правовое обеспечение здраво-
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охранения происходило не одномомент-
но, а  на протяжении последних 25-30 лет. 
В разной степени в большинстве этих стран 
также действуют национальные планы 
управления редкими болезнями, государ-
ственные и частные программы помощи па-
циентам с  редкими заболеваниями  [43] 
и  иные, помимо фармакотерапии, меры 
поддержки [44]. Тем не менее, в ряде стран 
мира до сих пор не установлено каких-ни-
будь законодательных инициатив по сти-
мулированию  разработки и  производства 

орфанных ЛС. Это, в  частности, Канада, 
Швейцария, Македония, Сербия, Израиль 
и Турция. Более того – Китай и Индия, две 
крупнейших по населению державы нашей 
Планеты – с суммарной численностью око-
ло 2,7 млрд человек – не имеют ни ОЗ, ни 
национальных планов помощи  пациентам 
с  редкими заболеваниями  [45]. Впрочем, 
можно предположить, что именно громад-
ная численность населения в Китае и Ин-
дии и является феноменологической причи-
ной отсутствия в этих республиках ОЗ.

Особенности орфанного регулирования в разных государствах и союзах

Элемент США Европейский Союз Япония
1 2 3 4

Закон или 
постановление

Orphan Drug Act of 
1983

Regulation (CE) № 141/2000
(2000)

Orphan Drug Regulation
(1993)

Регуляторный или 
экспертный орган

Office of Orphan 
Products Development 

at FDA

Committee on Orphan 
Medicinal Products в составе 

EMA

MHLW/OPSR
(Orphan Drug Division)

Распространенность 
орфанного 
заболевания

Менее 200 000 человек
(~ прибл. 6,4 на 10 000)

Не более 5 из 10 000 чело-
век в Союзе (прибл. 1:2000)

4 на 10 000
(прибл. 1 на 2500, то есть 
менее 50 000 в стране)

Исключительное 
«рыночное» право

7 лет 10 лет 10 лет

Финансовое 
стимулирование

До 50 % субсидирова-
ние КИ

По разному в разных госу-
дарствах

Есть государственное 
субсидирование

Ускоренная 
процедура

Да Возможна Да, и сокращение объема 
досье

Научное 
консультирование 

Да Да Да 
(по запросу)

Снижение регистра-
ционных пошлин

Да
(как правило, освобож-
дение от пошлин)

Полное
или частичное освобожде-

ние от пошлин

Да
(освобождение 
от пошлин)

Окончание таблицы
Австралийский 

Союз
Республика Корея Сингапур Казахстан Российская

Федерация
5 6 7 8 9

Orphan Drug Policy 
Therapeutic Goods 
Act and Regulations 

(1998)

MFDS Notification 
No. 2013/222:
Provision on 

Designation of OD 
(1998)

Закон о ЛС (Глава 
176, Раздел 9: 
Orphan Drugs 
Exemption)
(1991)

Приказы Мини-
стра здравоохране-
ния Республики от 

18.11.2009 г.
№ 735 и 736

Закон от 21.11.2011г. 
№ 323-ФЗ и
Закон от 

22.12.2014 г.
№ 429-ФЗ

The Therapeutic 
Goods Administration 

(TGA)

MFDS/KFDA Ministry of Health РГП «НЦ экспер-
тизы ЛС, изделий 
медназначения 
и медтехники»

ФГБУ «НЦЭСМП»
Минздрава России

1 на 10 000 ( то есть 
менее 2000 человек 

в Союзе)

Менее 20 000 че-
ловек в стране

Менее 20 000 че-
ловек в городе

Не более 10 000 че-
ловек в стране

Не более 10 случаев
на 100 тысяч населе-
ния + Два Перечня

Нет Нет 10 лет Нет Нет
Нет Нет Нет Нет Нет
Да Да Да Да

(ст. 736_82)
Да

Да 
(по запросу)

Возможно Возможно в част-
ном порядке

Нет Нет
(в перспективе – да)

Да
(уменьшение 
пошлин)

Да Нет Нет Нет
(ст. 333.32.1 НК 

РФ – 25 000 рублей)
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Рассматривая же страны с  принятыми 

в  них законами о  мерах поощрения произ-
водства орфанных ЛС, мы можем кратко 
обобщить совокупность таких мер и  выде-
лить базовые стимулирующие принципы ОЗ:

● Налоговые льготы (tax incentives / tax 
credits);

● Освобождение (полностью или  ча-
стично) от пошлин, подлежащих уплате 
в  целях проведения регистрационных экс-
пертиз и инспекций;

● Усиленная патентная защита нового 
препарата;

● Защита исключительного рыночного 
права (market exclusivity): в определённый пе-
риод не будет зарегистрирован ни один пре-
парат с  теми же показаниями в  отношении 
данного заболевания (временное ограничение 
конкуренции на рынке) – с оговорками;

● Ускоренная процедура рассмотрения 
и  одобрения орфанного ЛС регулятором 
(accelerated review);

● Субсидирование КИ для этих препа-
ратов;

● Научное консультирование заявите-
лей/разработчиков (обычно бесплатное) на 
всех этапах разработки орфанного препара-
та (protocol assistance);

● Создание государственных и  партнёр-
ских предприятий для участия в исследовани-
ях, разработке и производству орфанных ЛС.

Таким образом, с  1983 г. законодатель-
ство в  США, а  затем и  во многих других 
странах, включая 28 государств  – членов 
Европейского Союза, оказало значитель-
ное влияние на  пациентов с  редкими за-
болеваниями. Стоит отметить, что помимо 
предоставления поощрений и стимулов для 
фармацевтических компаний в  разработ-
ке терапевтических продуктов следствием 
«орфанного права» стала бóльшая вовлечен-
ность пациентов в глобальный процесс по-
явления новых лекарственных препаратов. 
Общества  пациентов и  вовлечённых лиц 
стали консолидироваться и  действовать, 
приобрели опыт в коммуникации с врачами, 
учёными и представителями фармацевтиче-
ских компаний на национальных и между-
народном уровнях, что в многомерной сово-
купности факторов способствует прогрессу 
медицины [46].

И также указанные стимулы благо-
приятствовали и  коммерческим инте-
ресам компаний-разработчиков ЛС. По 
опубликованным в  аналитическом обзо-
ре EvaluatePharma® «Orphan Drug Report 
2015 3rd Edition – October 2015» сведениям, 
к 2020 г. общемировой рынок орфанных ЛС 
достигнет прогнозного уровня 178 млрд 
USD при обобществлённом среднегодовом 
темпе роста (compound annual growth rate – 

CAGR) с 2015 до 2020 гг. равном 11,7 %, что 
почти в два раза выше показателя CAGR по 
мировому рынку рецептурных препаратов 
в  целом [47, 48]. Повышенное внимание 
правительств к  орфанным ЛС будет спо-
собствовать тому, что к 2020 г. продажи их 
прогнозируются как 20,2 % от продаж всех 
оригинальных рецептурных ЛС в мире.

Особенности редких заболеваний ведут 
к тому, что медианная стоимость орфанных 
препаратов в  расчёте на одного  пациента 
в  13,8  раза выше, чем этот показатель для 
не-орфанных (Напомним, что кандидат 
в президенты США (выборы 08.11.2016 г.) 
Хиллари Клинтон (Hillary Clinton) в сентя-
бре 2015 г. обнародовала предложения по 
ограничению роста цен на ЛС после того, 
как компания Turing Pharmaceuticals в лице 
CEO Мартина Шкрели внезапно подняла 
цену на препарат Daraprim (предназначен-
ный для профилактики и  лечения маля-
рии, а  также лечения инфекций, вызывае-
мых Toxoplasma gondii, преимущественно 
у ВИЧ-инфицированных пациентов) с 13,50 
USD до 750 USD за 1 таблетку). К 2020 г. 
эксперты прогнозируют что одобренный 
в декабре 2005 г. препарат Revlimid (МНН – 
леналидомид, принадлежит Celgene, 
США) будет находиться на первом месте 
в  мире по продажам среди орфанных ЛС 
(по всем показаниям) с  оборотом 10 млрд 
USD; CAGR2014-2020 = +12 %. На втором ме-
сте расположится Opdivo (МНН  – ниво-
лумаб, принадлежит Bristol-Myers Squibb, 
США) с  ожидаемыми продажами 8,2 млрд 
USD (CAGR2014-2020 = +233 %) [47]. Для 
сравнения, в США в 2014 г. Revlimid нахо-
дился на 3-м месте по продажам, уступая 
Rituxan (ритуксимаб, Roche) и  Copaxone 
(глатирамера ацетат, Teva Pharmaceutical 
Industries) [ibid.].

Эти цифры демонстрируют, как эф-
фективное ОЗ способствует не только по-
мощи  пациентам, страдающим от редких 
заболеваний (обеспечение которой, полага-
ем, должно брать на себя государство или 
в  иных случаях страховые обеспечители 
здравоохранения), но и  высокой прибыль-
ности тех компаний, которые взяли на себя 
вопрос разработки и первого вывода в обра-
щение соответствующих препаратов и раз-
решили его.

Вместе с тем следует отметить, что сло-
жившаяся система поддержки  разработчи-
ков орфанных ЛС находит и  своих крити-
ков. Так, проф. Аарон Кесельхайм (Aaron 
S. Kesselheim) из Harvard Medical School 
(США) в своей недавней работе с соавт. [49] 
приходит к  выводу, что фактическая ори-
ентация стимулирования инновационных 
орфанных ЛС на расширение поощрений 
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производителей таких ЛС (исключительное 
рыночное право,  смягчение регуляторных 
барьеров в FDA и др.) смещает фокус бла-
гоприятствования с  научно-исследователь-
ской работы – и в последней, соответствен-
но, в некоторой мере ощущается недостаток 
финансирования [49].

Таким образом, мы можем заключить, 
что ОЗ в большинстве ведущих стран мира 
оказало кардинальное воздействие на про-
цессы  разработки новых ЛС, их произ-
водство и  продажи. Сложившаяся право-
применительная практика выработала 
ряд  различных стимулов для фармацевти-
ческих компаний, что в  относительно ко-
роткий период времени способствовало 
бурному прогрессу в  разработке и  посту-
плении в обращение множества инноваци-
онных ЛС, предназначенных для лечения 
редких заболеваний [9, 17, 18]. Более того, 
аналитически-прогнозные работы [44, 46, 
47, 49] определяют, что в ближайшие годы 
сегмент орфанных ЛС на рынке и сущност-
ное их разнообразие будут явственно увели-
чиваться.

Часть III. Законодательные меры 
обеспечения прав пациентов с редкими 
заболеваниями в Российской Федерации

Право каждого гражданина нашей стра-
ны на охрану здоровья и медицинскую по-
мощь охраняется статьёй 41 Конституции 
России 1993 г. Там же постановляется, что 
в  нашей стране «финансируются феде-
ральные программы охраны и  укрепления 
здоровья населения, … поощряется дея-
тельность, способствующая укреплению 
здоровья человека» [50].

Как и в ряде других стран, в силу много-
образия, сложности диагностики, перма-
нентного описания новых видов и  другим 
причинам, в  России нет точных данных 
о количестве лиц с орфанными заболевани-
ями. Однако исходя из косвенных данных 
и  экстраполяций, таких лиц в нашей стра-
не может быть от 1,5 до 5 млн [51] – и даже 
более. 

Ввиду сложности и масштабности про-
изводств  – орфанные препараты в  основ-
ном представляют собой белковые моле-
кулы или антитела, но в любом случае это 
почти всегда новые или инновационные 
средства  – в России ограничено их произ-
водство. Однако отмечаются положитель-
ные тенденции: в настоящее время ряд от-
ечественных производителей, включенных 
в  государственные программы  развития 
фармацевтической отрасли и стимулирова-
ния импортозамещения,  развивают такие 
современные конкурентоспособные про-
изводства, следуя указаниям Президента 

Российской Федерации В.В. Путина о  не-
обходимости  разрабатывать и  предлагать 
новейшие отечественные препараты, в том 
числе для экспорта на мировой рынок [52].

С 2008 г. на территории России дей-
ствует программа «7 высокозатратных но-
зологий», предполагающая научно обо-
снованное обеспечение (в том числе при 
амбулаторном лечении) соответствующими 
лекарственными препаратами  пациентов 
с заболеваниями и состояниями, требующи-
ми проведения дорогостоящей терапии. Та-
кие препараты централизованно закупаются 
за счёт средств федерального бюджета [53]. 
Выделение 7 нозологий, требующих высо-
козатратной фармакотерапии, в  отдельную 
группу было проведено в  рамках рефор-
мирования программы «ДЛО  – ОНЛС» 
в  2008 г. [54]. Эти 7 состояний включают 
гемофилию, муковисцидоз, гипофизар-
ный нанизм (карликовость), болезнь Гоше́ 
(глюкозилцерамидный липидоз), злокаче-
ственные новообразования лимфоидной, 
кроветворной и  родственных им тканей, 
рассеянный склероз, и также состояния по-
сле трансплантации органов и  (или) тка-
ней (Отметим, что первоначальный (март 
2007 г.) список нозологий в рамках этой про-
граммы был иным – а именно: гемофилия, 
онкогематологические заболевания, инсу-
линозависимый сахарный диабет, муковис-
цидоз, состояния после пересадки органов 
и  тканей [55]). Перечень лекарственных 
препаратов, предназначенных для обеспе-
чения лиц с  указанными состояниями ут-
верждён Распоряжением Правительства 
России от 30.12.2014 г. № 2782-р «Об ут-
верждении перечня жизненно необходимых 
и важнейших лекарственных препаратов на 
2015 год, а  также перечней лекарственных 
препаратов для медицинского применения 
и минимального ассортимента лекарствен-
ных препаратов, необходимых для оказания 
медицинской помощи». 

В 2011 г. эти «7 нозологий» были пои-
менованы в Федеральном законе «Об осно-
вах охраны здоровья граждан в Российской 
Федерации» № 323-ФЗ [56] (далее  – Закон 
№ 323-ФЗ) в тех частях его, где регламенти-
руется передача осуществления федераль-
ных полномочий в  сфере охраны здоровья 
региональным органам государственной 
власти. Так, в ст. 15, ч. 8 Закона № 323-ФЗ 
постулируется, что лица, у которых установ-
лен соответствующий диагноз заболевания 
(состояния), включаются в специальный Фе-
деральный регистр, который ведётся упол-
номоченным федеральным органом испол-
нительной власти в порядке, установленном 
Правительством Российской Федерации. 
Согласно постановлению Правительства от 



INTERNATIONAL JOURNAL OF APPLIED  
AND FUNDAMENTAL RESEARCH    № 6,   2016

344  PHARMACEUTICAL SCIENCES 
26.04.2012 г. № 404 (ред. от 04.09.2012 г.)  
«Об утверждении Правил ведения Феде-
рального регистра лиц, больных гемофи-
лией, муковисцидозом, гипофизарным на-
низмом, болезнью Гоше́, злокачественными 
новообразованиями лимфоидной, кровет-
ворной и  родственных им тканей, рассе-
янным склерозом, лиц после транспланта-
ции органов и  (или) тканей», этот регистр 
ведётся Министерством здравоохранения 
России на основании сведений, представ-
ляемых уполномоченными органами ис-
полнительной власти субъектов Федерации 
и  Федеральным медико-биологическим 
агентством.

Цель программы «7 нозологий»  – пре-
доставление соответствующим пациентам 
ЛС за счёт средств федерального бюджета. 
Следует отметить, что в  данный перечень 
входят состояния, как относящиеся к  ред-
ким заболевания (муковисцидоз, гемофи-
лия и др.), так и не являющиеся таковыми, 
но социальная значимость государственной 
поддержки лечения которых велика. В дан-
ном случае законодатель не преследовал 
цель обеспечить лекарственными препа-
ратами всех лиц, страдающих от редких 
заболеваний; акцент был им сделан на вы-
делении высокозатратных нозологий из 
программы дополнительного лекарствен-
ного обеспечения, реализуемой в  нашей 
стране с  2005 г. [57]. (Например, в  2014 г. 
норматив финансовых затрат на одно лицо, 
включённое в  федеральный регистр, со-
ставлял 35 095 рублей в  месяц [58]). При 
этом в  действующую редакцию (послед-
ний пересмотр  – 30.12.2014 г.) перечня 
лекарственных препаратов, предназначен-
ных для обеспечения лиц по программе 
«7 нозологий», утверждаемого федераль-
ным Правительством и  сформированному 
в установленном им порядке, включено 22 
наименования (по МНН); в качестве приме-
ров можно привести факторы свертывания 
крови VIII и IX, дорназу альфа, ритуксимаб, 
леналидомид и др. [59].

Программа «7 нозологий» является эф-
фективной и успешной, она получает высо-
кие оценки экспертов; одним из ключевых 
её преимуществ является то, что предо-
ставление лекарственной помощи в  ней 
предусмотрено фактически по нозологиче-
скому принципу, а  не по статусу инвалид-
ности  [60]. Разработчики и  производители 
современных ЛС в России с большим инте-
ресом относятся к  включению препаратов 
в программу, так как в  этом случае произ-
водство орфанных препаратов становится 
экономически оправданным [61].

Однако она,  разумеется, в  силу своей 
видовой ограниченности не может гаранти-

ровать лекарственную помощь всем паци-
ентам с редкими заболеваниями. По состо-
янию на 01.12.2013 г. количество граждан, 
имеющих состояния, требующих лечения 
дорогостоящими препаратами в рамках про-
граммы «7 высокозатратных нозологий», 
составляло около 130 000 человек [62].

Отметим здесь, что с  01 января 2018 г. 
Российская Федерация передает органам 
государственной власти субъектов Федера-
ции осуществление полномочий по орга-
низации обеспечения пациентов с «7 нозо-
логиями» лекарственными препаратами по 
соответствующему перечню (утверждение 
и  формирование его остаётся в  ведении 
Правительства России) (ст. 15, ч. 1, п. 2 За-
кона № 323-ФЗ; NB: не вступил в  силу на 
момент написания статьи); при этом сред-
ства на осуществление переданных полно-
мочий будут предусматриваться в виде суб-
венций из федерального бюджета (ст. 15, ч. 
2 Закона № 323-ФЗ). При вступлении этого 
положения Закона № 323-ФЗ в  силу также 
становится актуальной ч. 12 ст. 15 этого же 
закона, которая вверяет Правительству Рос-
сии право принимать решение о включении 
в  перечень заболеваний, указанных в  п. 2 
ч. 1 ст. 15 (то есть «7 нозологий») дополни-
тельных заболеваний (для лечения которых 
обеспечение граждан препаратами осу-
ществляется за счет средств федерального 
бюджета). Однако в настоящее время у нас 
нет информации о возможном расширении.

Таким образом, отмечая такие преиму-
щества программы, как целевая эффектив-
ность (персонализированная помощь ли-
цам, включённым в федеральный регистр), 
отсутствие необходимости получать или 
подтверждать статус инвалидности для по-
лучения адекватной и  бесплатной лекар-
ственной помощи (в отличии от ряда других 
программ) и финансирование на уровне фе-
дерального бюджета, мы можем заключить, 
что данная программа не решала и  не ре-
шает принципиальных вопросов о  защите 
всех пациентов с  орфанными заболевани-
ями и  мер государственного стимулирова-
ния разработки и производства препаратов 
для лечения таких заболеваний.

Очевидно, что необходимы более ши-
рокие и  в  то же время концептуально свя-
занные с  фармацевтической  разработкой 
и производством законодательные инициа-
тивы. И в определённой степени такие ини-
циативы в  России к  настоящему времени 
осуществлены.

В 2010 г. в  сфере нормативно-законо-
дательного регулирования обращения ле-
карственных средств в  России произошло 
основополагающее изменение: 12 апреля 
2010 г. Президент России Д.А.  Медведев 
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подписал Федеральный закон № 61-ФЗ «Об 
обращении лекарственных средств» [63] 
(далее – Закон № 61-ФЗ).

Федеральный закон № 61-ФЗ суще-
ственно изменил практически все аспекты 
обращения ЛС на большинстве этапов их 
жизненного цикла – от разработки, докли-
нических и  клинических исследований до 
ввоза и вывоза с территории России, затро-
нул вопросы их научной экспертизы, госу-
дарственной регистрации, мониторинга без-
опасности, реализации, ценообразования 
и  др. [64]. Действовавший до вступления 
в силу Закона № 61-ФЗ Федеральный закон 
от 22.06.1998 г. № 86-ФЗ «О лекарственных 
средствах» [65] предусматривал возмож-
ность государственной регистрации ЛС 
(и, соответственно, производства, продажи 
и применения их на территории Российской 
Федерации) на основании результатов КИ 
лекарственного препарата безотноситель-
но к  месту проведения таких исследова-
ний [65, ст. 19]; иначе говоря, федеральный 
орган исполнительной власти, в  компетен-
цию которого входило осуществление го-
сударственного контроля и надзора в сфере 
обращения ЛС, и подведомственное ему на-
учное экспертное учреждение принимали 
к рассмотрению документы и данные о ре-
зультатах доклинических, фармакологиче-
ских, токсикологических и  клинических 
исследований ЛС как проведённых в нашей 
стране, так и в зарубежных государствах.

Вступивший в  законную силу 
01.09.2010 г. Закон № 61-ФЗ однако стал 
требовать (ст. 18) проведение КИ лекар-
ственного препарата для медицинского 
применения в  целях его государственной 
регистрации именно на территории Рос-
сии (хотя бы частично). Он, таким образом, 
в  2010 г. поставил своего рода барьер для 
орфанных препаратов, так как проведение 
КИ для них имеет особенности, происте-
кающие именно из-за низкой распростра-
нённости соответствующих заболеваний: 
сложности поиска таких участников с диа-
гностированным орфанным заболеванием, 
соответствующих критериям включения 
в  исследование, поиска исследовательских 
центров с обладающими адекватной квали-
фикацией исследователями, имеющих реле-
вантное инструментальное оборудование, 
и так далее [66]. Вследствие ограниченной 
возможности включать субъектов в КИ ор-
фанных препаратов статистическая мето-
дология, применяемая в  КИ не-орфанных 
ЛС (например, при проверке гипотезы о не 
меньшей эффективности исследуемого пре-
парата по сравнению с  референтным, до-
казательстве клинического превосходства 
и др.), зачастую оказывается неприменимой 

при подтверждении статистической зна-
чимости полученных результатов на осно-
вании распространённых подходов. Необ-
ходимость того, что на профессиональном 
языке КИ стало именоваться «локальными 
исследованиями», затруднила и  замедлила 
государственную регистрацию орфанных 
препаратов в России.

Так как  пациенты с  орфанными забо-
леваниями оказались в  неравноправном 
положении, сложившаяся ситуация вы-
звала реакцию общественности в  виде 
обращений обществ  пациентов в  органы 
исполнительной власти, заявлений «лиде-
ров мнения» клинической медицины, об-
суждений на круглых столах в Минздраве 
и  законодательных институтах. Уже в  сле-
дующем, 2011 г., в  разработанный Закон 
№ 323-ФЗ «Об основах охраны здоровья 
граждан в  Российской Федерации», под-
писанный Президентом России 21 ноября 
2011 г., были включены положения о  ред-
ких заболеваниях, что стало первым в  на-
шей стране их упоминанием в федеральном 
законодательстве. Отметим, что в силу сло-
жившихся в российской юрисдикции в по-
следние годы особенностей Закон № 323-
ФЗ подвергался изменениям за 4 года после 
принятия более 20  раз, однако положение 
о редких заболеваниях было в нём с самой 
первой редакции.

Что же определил Закон № 323-ФЗ в от-
ношении существа рассматриваемых нами 
вопросов?

Во-первых, он ввёл определение – впер-
вые было постулировано, что: 

«редкими (орфанными) заболеваниями 
являются заболевания, которые имеют 
распространенность не более 10 случаев 
заболевания на 100 тысяч населения» Рос-
сийской Федерации (ст. 44, ч. 1).

Во-вторых, он закрепил полномочия 
органов государственной власти субъектов 
Федерации в  деле организации обеспече-
ния граждан лекарственными препаратами 
и  специализированными продуктами ле-
чебного питания для лечения заболеваний, 
включенных в перечень жизнеугрожающих 
и  хронических прогрессирующих редких 
(орфанных) заболеваний, приводящих к со-
кращению продолжительности жизни граж-
данина или инвалидности (ст. 16, ч. 1, п. 
10). Подчеркнём, что в отличие от перечня 
«7 нозологий», в  рамках которого органи-
зация обеспечения лекарственными препа-
ратами соответствующих лиц лишь пере-
даётся в регионы [56, ст. 15], и то не ранее 
2018 г., в данном случае речь идёт уже о по-
стоянном ведении этого вопроса органами 
государственной власти «на местах», что 
логично. Согласно ч. 9. ст. 83 Закона № 323-
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ФЗ обеспечение граждан препаратами для 
лечения заболеваний, включенных в  ука-
занный перечень (за исключением «7 но-
зологий») осуществляется за счет средств 
бюджетов субъектов Российской Федера-
ции. Представители федеральной власти, 
однако, в  2015 г. отмечали ненадлежащую 
организацию обеспечения граждан, прожи-
вающих в  отдалённых и  труднодоступных 
местностях нашей страны и  страдающих 
жизнеугрожающими орфанными заболе-
ваниями, необходимыми лекарственными 
препаратами [67].

В-третьих, закон определил, что пере-
чень редких (орфанных) заболеваний фор-
мируется уполномоченным федеральным 
органом исполнительной власти (то есть 
Министерством здравоохранения России) 
на основании статистических данных и раз-
мещается на его официальном сайте в сети 
«Интернет» (www.rosminzdrav.ru ) [56, ст. 
44, ч. 2].

Во исполнение Закона № 323-ФЗ, на 
основании собранных статистических дан-
ных, Минздрав России публикует этот пере-
чень на web-странице – [68]. Там же разме-
щена специальная форма для заполнения 
заинтересованными лицами (то есть  – ле-
чащими врачами), предназначенная для до-
ведения до Минздрава России информации 
(предложений) о  внесении редкого заболе-
вания в перечень [69].

Рассмотрим особенности данного 
перечня на момент написания статьи. Ха-
рактерно, что употребление в Законе сло-
ва «формируется» подразумевает опреде-
лённую динамичность: поименованные 
в  перечне нозологии могут быть исклю-
чены, а новые могут быть добавлены; да-
лее, законодатель не требует утверждения 
кем-либо данного перечня, таким образом 
вверяя Минздраву страны функцию напол-
нения и  поддержания актуализации это-
го списка. Это обосновано, так как выше 
мы упоминали, что статус «орфанности» 
определённого заболевания может изме-
няться во времени, будучи функцией эпи-
демиологической картины и актуализации 
статистических данных. В настоящее вре-
мя действует версия перечня от 19 февраля 
2016 г., включающая 216 групп заболева-
ний (близкие по этиологии и  патогенезу 
нозологические формы объединены в кла-
стеры, поэтому перечень содержит не 216, 
а значительно больше редких заболеваний). 
Кроме названий заболеваний и  их групп, 
перечень также включает код по МКБ-
10, синонимы, принятые в русскоязычной 
литературе, нозологическую категорию. 
Например, в  перечне присутствуют такие 
заболевания, как гликогенозы, различные 

иммунодефициты, хронический гистио-
цитоз X, синдром Розаи-Дорфмана, нейро-
фиброматоз I типа, катехоламинергическая 
желудочковая тахикардия, наследственная 
азооспермия, а  также фенилкетонурия, 
алкаптонурия, синдром Туретта, cиндром 
Гийена-Барре, болезнь Крона и др.

Предыдущей версией этого перечня 
была версия от 07.05.2014 г., включавшая 
215 нозологических групп. Таким образом, 
за последние 22 месяца перечень был изме-
нён дважды, то есть – важно подчеркнуть, 
что он вполне может подвергаться измене-
нию, причём необязательно в сторону рас-
ширения.

В-четвёртых, Закон предписывает, что 
на основе перечня редких (орфанных) за-
болеваний, сформированного таким обра-
зом, Правительство Российской Федерации 
утверждает «Перечень жизнеугрожающих 
и  хронических прогрессирующих редких 
(орфанных) заболеваний, приводящих к со-
кращению продолжительности жизни граж-
дан или их инвалидности» [56; ст. 44, ч. 3].

Действующим на данный момент, 
с  18.09.2012 г., является Постановление 
Правительства России от 26.04.2012 г. 
№ 403 (ред. от 04.09.2012 г.) [70] (вместе 
с «Правилами ведения федерального реги-
стра лиц, страдающих жизнеугрожающими 
и  хроническими прогрессирующими ред-
кими (орфанными) заболеваниями, приво-
дящими к сокращению продолжительности 
жизни граждан или их инвалидности, и его 
регионального сегмента»). Оно утвердило 
в этом перечне 24 заболевания. Цели данно-
го перечня, как мы упоминали выше – обе-
спечение граждан, страдающих заболевани-
ями, включенными в него, лекарственными 
препаратами и  специализированными про-
дуктами лечебного питания (например, со-
размеренными аминокислотными  смеся-
ми), и ведение федерального регистра лиц, 
страдающих от этих заболеваний (полномо-
чия по ведению регистра находятся в ком-
петенции Минздрава России).

Как видим, перечень не изменялся 
с апреля 2012 г., хотя очевидно, что 24 ор-
фанных заболевания  – чрезмерно краткий 
список, не обнимающий большинства стра-
дающих. Неоднократно с момента утверж-
дения различные лица, в том числе предста-
вители региональных властей, профсоюзов 
и медицинских ассоциаций, представители 
нижней и верхней палат федерального пар-
ламента  [71] предлагали его расширить, 
тем самым распространив государственные 
меры поддержки на большее количество  
пациентов.

Таким образом, мы может заключить, 
что закон № 323-ФЗ установил нормы «ор-
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фанности» в  нашей стране, постулировал 
создание соответствующих перечней  – это 
был первый и важный шаг вперёд. Однако 
понятия лекарственных препаратов, пред-
назначенных для лечения пациентов, стра-
дающих орфанными заболеваниями, в зако-
нодательстве до недавнего (2015 г.) времени 
не было – что создавало некоторые пробле-
мы в правоприменительной практике [67].

В связи с  этим 22 декабря 2014 г. Пре-
зидентом России В.В. Путиным был подпи-
сан Федеральный закон № 429-ФЗ «О вне-
сении изменений в Федеральный закон «Об 
обращении лекарственных средств» [72]. 
В частности, в  новой редакции Закона 
№ 61-ФЗ введено следующее понятие:

«орфанные лекарственные препара-
ты  – лекарственные препараты, предна-
значенные исключительно для диагностики 
или патогенетического лечения (лечения, 
направленного на механизм развития забо-
левания) редких (орфанных) заболеваний»  
[63; ст. 4, п. 6.1].

Кроме того, установлены особенности 
государственной регистрации таких пре-
паратов. Так, в ч. 3 ст. 13 Закона № 61-ФЗ 
сказано: 

« … государственная регистрация ор-
фанных лекарственных препаратов осу-
ществляется по результатам экспертизы 
документов, представленных для опреде-
ления возможности рассматривать ле-
карственный препарат для медицинского 
применения при осуществлении государ-
ственной регистрации в  качестве орфан-
ного лекарственного препарата, и  по ре-
зультатам экспертизы лекарственных 
средств». Одновременно законодатель 
предписывает федеральному государствен-
ному бюджетному учреждению, проводя-
щему экспертизу ЛС (Федеральное государ-
ственное бюджетное учреждение «Научный 
центр экспертизы средств медицинского 
применения» Министерства здравоохране-
ния России (г. Москва) (далее – экспертное 
учреждение)), осуществлять новый вид экс-
пертизы  – экспертизу документов, пред-
ставленных для определения возможности 
рассматривать лекарственный препарат при 
его государственной регистрации в  каче-
стве орфанного [63; ст. 14, ч. 2, п. 1]. 

Следовательно, в отношении орфанных 
ЛС процедура регистрации предусмотрена 
состоящей из двух этапов: 1) проведение 
экспертизы документов для определения 
возможности рассматривать данный лекар-
ственный препарат как орфанный в  Рос-
сии, и  в  случае принятия положительного 
экспертного заключения  – 2) ускоренная 
процедура полной экспертизы (то есть экс-
пертизы качества ЛС и  экспертизы отно-

шения ожидаемой пользы к  возможному 
риску применения) этого лекарственного 
препарата  [63, ст. 13-14]. При этом уско-
ренная процедура экспертизы в  целях го-
сударственной регистрации орфанных пре-
паратов применяется, в  виде исключения, 
и в отношении референтных лекарственных 
препаратов [63, ст. 26, ч. 1; ibid., ч. 2, п. 2]. 
Согласно ч. 3 ст. 26 Закона № 61-ФЗ уско-
ренная процедура экспертизы проводится 
по решению уполномоченного федерально-
го органа исполнительной власти (то есть 
Минздрава страны) на основании заявления 
заявителя в  срок, не превышающий 80 ра-
бочих дней (при этом экспертиза докумен-
тов, содержащихся в  регистрационном до-
сье на препарат, проводится в срок не более 
10 рабочих дней, а экспертиза качества ЛС 
и  экспертиза отношения ожидаемой поль-
зы к  возможному риску применения пре-
парата – в срок не более 60 рабочих дней). 
В срок проведения экспертизы включаются 
собственно экспертиза, составление заклю-
чения комиссии экспертов и  направление 
этого заключения в федеральный орган ис-
полнительной власти.

В соответствии с  этим с  01.07.2015 г. 
в  законную силу вступила новая статья 20 
Закона № 61-ФЗ – «Экспертиза документов, 
представленных для определения возмож-
ности рассматривать лекарственный пре-
парат для медицинского применения при 
осуществлении государственной регистра-
ции в  качестве орфанного лекарственного 
препарата». Она устанавливает срок соот-
ветствующей экспертизы документов  – не 
более 30 рабочих дней, и также определяет 
список необходимых документов, указан-
ных в пп. 1, 2, 5, 6, 10 ч. 4 и  в ч. 7 ст. 18 
этого же Закона, которые должны быть по-
лучены экспертным учреждением с задани-
ем Минздрава России на проведение этой 
экспертизы.

Отметим здесь, что с  намеренной дис-
кретностью вступления в  силу  различ-
ных положений федерального закона от 
22.12.2014 г. № 429-ФЗ [72], принятой за-
конодателем с целью поэтапной оптимиза-
ции системы обращения ЛС в стране, воз-
никла некоторая правовая коллизия, ибо 
было предусмотрено, что чч. 7  – 22 ст. 18 
Закона № 61-ФЗ вступают в силу позднее – 
с  01 января 2016 г. По этой причине в  пе-
риод с июля по декабрь 2015 г. экспертное 
учреждение не получило ни одного госу-
дарственного задания на проведение экс-
пертизы документов, подаваемых заявите-
лем орфанного лекарственного препарата. 
Соответственно, на момент написания ста-
тьи мы не можем обсуждать или обобщать 
фактический опыт таковой экспертизы в на-
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шей стране; однако, экспертное учреждение 
участвовало в  разработке «Правил прове-
дения экспертизы лекарственных средств 
и особенности экспертизы отдельных видов 
лекарственных препаратов (референтных 
лекарственных препаратов, воспроизве-
денных лекарственных препаратов, биоло-
гических лекарственных препаратов, био-
аналоговых (биоподобных) лекарственных 
препаратов (биоаналогов), гомеопатических 
лекарственных препаратов, лекарственных 
растительных препаратов, комбинаций ле-
карственных препаратов)» и соответствую-
щих форм заключений комиссии экспертов, 
которые согласно ч. 12 ст. 16 Закона № 61-
ФЗ устанавливаются для экспертного уч-
реждения Министерством здравоохранения 
России.

Данный проект нормативного правово-
го акта (НПА), согласно правительствен-
ному курсу на публичность правопри-
менительной практики, был  размещён на 
официальном web-портале для размещения 
информации о  подготовке федеральными 
органами исполнительной власти проек-
тов НПА и  результатах их общественного 
обсуждения (ID проекта: 00/03-22806/02-
15/9-9-5, даты проведения публичного об-
суждения: 20.11.—19.12.2015 г.) [73]. После 
анализа результатов обсуждения ожидается 
его подписание министром здравоохране-
ния России.

Рассмотрим, какие специфические во-
просы будут затрагиваться аттестованными 
экспертами экспертного учреждения в ходе 
проведения экспертизы при получении за-
дания Минздрава России по новой статье 20 
Закона № 61-ФЗ. 

– Наличие/отсутствие факта регистра-
ции лекарственного препарата в иностран-
ных государствах в качестве орфанного;

– Наличие/отсутствие результатов кли-
нических исследований, выполненных за 
пределами России в соответствии с прави-
лами GCP.

Международная коллаборация исследо-
вательских институтов и фармацевтических 
корпораций, взаимная технологическая 
интеграция в настоящее время имеют осо-
бое значение и  способствуют появлению 
и успеху сложнейших научных проектов – 
например, международной программы 
«1000 геномов» (1000 Genomes Project). 
Однако, как мы установили выше, распро-
странённость орфанных заболеваний (как 
и  не-орфанных) имеет национальные, гео-
графические, социальные и  т.п. особенно-
сти, поэтому необоснованная инкорпорация 
орфанного статуса, установленного в  ка-
кой-либо зарубежной стране, неприемлема 
с научной точки зрения.

– Является ли данное заболевание ор-
фанным в  соответствии с  законодатель-
ством нашей страны (да или нет?);

– Распространённость данного заболева-
ния составляет не более 10 случаев заболева-
ния на 100 тысяч населения? (да или нет?).

Как мы отмечали выше, перечни редких 
заболеваний в известном смысле динамич-
ны, и  поэтому возникает вопрос  – как ме-
дицинский, так и  юридический  – в  какой 
момент эксперты, включённые в комиссию 
по данному заданию на экспертизу, должны 
ссылаться на эти перечни при формулиро-
вании своего экспертного мнения в данном 
пункте заключения комиссии: на момент 
подачи заявления о предоставлении орфан-
ного статуса в  Минздрав России? на мо-
мент поступления регистрационного досье 
в  экспертное учреждение? или на момент 
итогового заседания комиссии экспертов? 
(разумеется, при условии, что федеральное 
правительство или Министерство здравоох-
ранения будут изменять перечни). 

– Предназначен для патогенетического 
лечения редких заболеваний (да или нет?);

– Механизм развития заболевания;
– Наличие/отсутствие доступного лече-

ния данного заболевания.
Эти три эпистемологических вопро-

са возникают в  связи с  введением в  Закон 
№ 61-ФЗ исключительного определения 
орфанных лекарственных препаратов и по-
истине это тот случай, когда стремление за-
конодателя конкретизировать вопрос может 
в  перспективе привести к  научно и  меди-
цински неоправданным решениям.

Отметим прежде всего, что на наш 
взгляд определение орфанного препарата, 
данное в  Законе № 61-ФЗ, должно было 
бы быть более всеобъемлющим; в  Законе  
№ 323-ФЗ такое определение НЕ приво-
дится, хотя оно косвенно (sic!) следует из 
новелл о редких (орфанных) заболеваниях, 
данных в cт. 44:

«орфанный лекарственный препарат  – 
это препарат для диагностики или лечения 
редкого (орфанного) заболевания».

Однако на момент написания статьи мы 
можем лишь обсуждать вопрос о том, поче-
му законодатель по каким-то причинам под-
чёркивает направленность на патогенетиче-
ское лечение. Важность обсуждения этого 
вопроса обусловлена тем, что у членов ко-
миссий экспертов могут возникнуть допол-
нительные сложности с  соотнесением та-
кой исключительной формулировки Закона 
№ 61-ФЗ к препаратам, заявляемым разра-
ботчиками для лечения редких заболеваний 
и перспективных общемировых тенденций.

Большинство редких заболеваний 
в  силу рассмотренных выше причин пока 
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являются неизлечимыми, часто с  неуста-
новленной этиологией. И следовательно 
в  большинстве случаев пока возможно 
патогенетическое (но не этиотропное) ле-
чение – то есть такое, которое снижает ак-
тивность патологического процесса и  его 
проявления. Снижение может быть эффек-
тивным – вплоть до стойкой ремиссии. Но 
в тоже время при отмене патогенетической 
фармакотерапии патологический процесс 
возобновляется (Однако в  определённых 
случаях и патогенетическое лечение может 
полностью вернуть здоровье. Это те ситуа-
ции, когда надо «выиграть время», а даль-
ше организм излечивается собственными 
силами. Например, отёк мозга, при котором 
надлежащая патогенетическая терапия (ди-
уретики, глюкокортикоидная терапия и др.) 
сохраняет человеку жизнь, а далее организм 
сам восстанавливает физиологически им-
манентные факторы регуляции гомеостаза. 
Таким образом, к большинству редких забо-
леваний такой концепт не применим в силу 
их врождённости).

Более того, при лечении многих редких 
заболеваний, связанных с  дефицитом или 
неактивностью ферментов, как например 
упомянутые выше недостаточность фосфо-
пентозоизомеразы, наследственная орота-
цидурия, болезнь Гоше́ и др., как правило, 
сейчас возможна только заместительная те-
рапия. Некоторые орфанные препараты мо-
гут применяться и в качестве этиотропной 
терапии, например, лекарственные препара-
ты для генной терапии тяжелого комбини-
рованного иммунодефицита, обусловленно-
го недостаточностью аденозиндезаминазы 
(КФ 3.5.4.4) [41]. Или, например, андекса-
нет альфа, принципиально новое средство, 
потенциальный первый в своем классе ан-
тидот антикоагулянтной активности факто-
ра Xа [74], который согласно прогнозам [47] 
в 2020 г. будет входить в TOP-20 орфанных 
ЛС в мире – это также безусловный случай 
этиотропной терапии.

В случае лейкозов и других онкозаболе-
ваний (ввиду значительного видового  раз-
нообразия последних ряд их попадает в ка-
тегорию редких) этиология может быть и не 
установлена; но механизм действия боль-
шого количества химиотерапевтических 
противоопухолевых препаратов, приме-
няемых сегодня (например, эпирубицина, 
винбластина, доксорубицина, циклофосфа-
мида) обусловлен непосредственным унич-
тожением злокачественно перерождённых 
клеток, и  во многих случаях результатом 
является полное излечение от онкологиче-
ского заболевания. Это и есть этиотропное 
лечение. В других случаях химиотерапевти-
ческое воздействие на малигнизированные 

ткани происходит опосредовано: например, 
ингибиторы неоангиогенеза – бевацизумаб, 
ангиостатин, тромбоспондины, эндоста-
тин и др. – не проникают в миеломные или 
карциномные клетки, но, лишая опухоль 
кровоснабжения (а  также воздействуя на 
иммунную систему), поражают её [75]; сле-
довательно, их также можно называть сред-
ствами этиотропной терапии. 

Возможно, авторы поправок к  Зако-
ну № 61-ФЗ подразумевали что ЛС в прин-
ципе проще классифицировать как пато-
генетическое, чем этиотропное и  даже 
заместительное (обосновать, как экзоген-
ная молекула влияет на звенья патогенеза, 
практически всегда можно). Или то, что 
в  отношении большого количества орфан-
ных заболеваний (включая, например, рас-
сеянный склероз) механизм заболевания на 
настоящем этапе не установлен или лишь 
предположителен. Но и в этих случаях не-
ясно, зачем вводить исключительную норму 
в  текст закона? Если некоторые орфанные 
препараты несомненно относятся к  пато-
генетической фармакотерапии (например, 
глатирамера ацетат  – препарат замедляет 
аутоиммунные процессы разрушения, кото-
рые уже начались – и при отмене возобно-
вятся), то всё же для ряда из них это вопрос 
дискуссионный, и такая однозначная (юри-
дически!) формулировка Закона № 61-ФЗ 
может вести к невозможности для заявите-
лей определённых ЛС проведения ускорен-
ной и облегчённой (в отношении признания 
результатов зарубежных КИ) экспертизы, – 
а  ведь тем самым и к  упущению возмож-
ности повысить качество жизни граждан 
нашей страны, страдающих от жизнеугро-
жающих заболеваний.

Таким образом, вопрос этот из теорети-
ческого научно-медицинского может при-
обрести тенденцию становиться неплодот-
ворно дебатируемым.

Переходя к  вопросу о  преимуществах, 
устанавливаемых Законом № 61-ФЗ для раз-
работчиков орфанных ЛС, отметим, что, по-
мимо ускоренной процедуры регистрации 
и возможности проводить КИ за пределами 
России, поправками к указанному Закону не 
предусмотрены какие-либо иные меры по-
ощрения разработки орфанных лекарствен-
ных препаратов: закон не регламентирует 
(в отличие от зарубежной законодательной 
практики) экономические аспекты  разра-
ботки и производства орфанных препаратов 
или субсидирование их КИ.

Однако отныне с 2016 г., при невозмож-
ности представления отчётов о результатах 
КИ орфанного препарата, проведённых 
в Российской Федерации (или отчётов о ре-
зультатах международных многоцентровых 
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КИ, часть из которых проведена на террито-
рии нашей страны), представляются отчёты 
об исследованиях, выполненных за предела-
ми России (при условии, что они были про-
ведены в  соответствии с  правилами GCP). 
Объём информации, необходимый для фор-
мирования  раздела клинической докумен-
тации при государственной регистрации 
орфанного ЛС, был утверждён Приказом 
Минздрава России от 15.12.2015 г. № 930н 
(начинает действовать с 01.04.2016 г.), и он 
включает:

● отчёты об исследованиях биодоступ-
ности, исследованиях, устанавливающих 
корреляцию результатов, полученных в ус-
ловиях in vitro и in vivo;

● отчёты о фармакокинетических иссле-
дованиях;

● отчёты о  фармакодинамических ис-
следованиях;

● отчёты о клинических исследованиях 
эффективности и безопасности.

Кроме того, при наличии, к  экспертизе 
могут быть представлены отчёты о постре-
гистрационном опыте применения. Отме-
тим также, что при проведении ускоренной 
процедуры экспертизы, согласно ч. 3.1 ст. 
26 Закона № 61-ФЗ, в отношении орфанных 
лекарственных препаратов заявителем могут 
быть представлены и результаты доклиниче-
ских исследований ЛС, выполненных за пре-
делами России в соответствии с правилами 
надлежащей лабораторной практики.

В сочетании с  возможностью подавать 
в  составе регистрационного досье копии 
документов, заверенных в  установленном 
порядке и подтверждающих факт регистра-
ции лекарственного препарата в иностран-
ных государствах в качестве орфанного (что 
будет оценено экспертами в рамках всесто-
ронности и полноты их исследований), это, 
впервые с  2010 г., позволяет  разработчику 
(заявителю) не проводить КИ орфанного 
препарата в  России  – как мы уже отмеча-
ли, это зачастую чрезвычайно затруднено. 
Мы полагаем, что это есть положительное 
и целесообразное нововведение, поскольку 
может привлечь зарубежных разработчиков 
и производителей регистрировать в России 
и доводить до пациентов свои современные 
лекарственные препараты для лечения ред-
ких заболеваний.

Наконец, хотя Законом № 61-ФЗ не 
предусмотрена защита «эксклюзивного ры-
ночного права» на реализацию орфанного 
лекарственного препарата в  том  смысле 
и  в  том формате, который предусмотрен 
в  США (7 лет) и  Евросоюзе (10 лет), по-
правки к  Закону предусматривают косвен-
ный аналог такой защиты (NB: в  отноше-
нии всех лекарственных препаратов для 

медицинского применения  – не только ор-
фанных): 

«Не допускается использование 
в  коммерческих целях информации о  ре-
зультатах доклинических исследований 
лекарственных средств и  клинических ис-
следований лекарственных препаратов для 
медицинского применения, представленной 
заявителем для государственной регистра-
ции лекарственного препарата, без его со-
гласия в течение шести лет с даты госу-
дарственной регистрации референтного 
лекарственного препарата в  Российской 
Федерации» [63; ст. 18, ч. 18].

Таким образом, в Российской Федерации 
сделаны серьёзные шаги в сторону доступ-
ности орфанных ЛС на отечественном рын-
ке и  для отечественной медицины, стиму-
лирования зарубежных фармацевтических 
компаний  – производителей уникальных 
и инновационных препаратов – к регистра-
ции таких терапевтических средств в нашей 
стране, и  оказываются некоторые меры по 
прямому обеспечению граждан, включён-
ных в федеральный регистр лиц, страдаю-
щих жизнеугрожающими и  хроническими 
прогрессирующими орфанными заболева-
ниями, соответствующими лекарственными 
препаратами и  специализированными про-
дуктами лечебного питания.

Заключение
Многообразие  – несмотря на малую 

распространённость каждого из них  – ор-
фанных заболеваний, тяжесть течения мно-
гих из них и  незащищённость пациентов 
привели к  тому, что начиная с  1983 г. ряд 
государств стал оказывать целенаправлен-
ную поддержку  пациентам с  такими забо-
леваниями; кроме того, во многих ведущих 
государствах, включая США, страны Евро-
пейского Союза, Японию, Южную Корею, 
были одобрены и  исполняются  различные 
правительственные меры поощрения разра-
ботчиков и  производителей соответствую-
щих лекарственных препаратов. 

Осуществляются  различного рода на-
циональные программы помощи пациентам 
с такими заболеваниями.

Эффективность этих мер высока: в  от-
дельных случаях ожидаемую среднюю 
продолжительность жизни при ранней диа-
гностике редкого заболевания удалось под-
нять в 2-3 и более раз. Сегмент разработки 
и реализации орфанных препаратов являет-
ся наиболее быстрорастущим и инвестици-
онно привлекательным на глобальном фар-
мацевтическом рынке. Однако количество 
обнаруживаемых врачами орфанных забо-
леваний увеличивается. Даже в отношении 
тех из них, для которых средства терапии 
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уже  разработаны и  доступны, необходи-
мо создание новых, более эффективных 
и  (или) безопасных лекарственных, в  том 
числе диагностических, препаратов, а  так-
же воспроизведённых ЛС в целях снижения 
их стоимости и  расширения фактической 
доступности.

Несмотря на то, что до 2011-2014 г. 
в  России отсутствовали правовые нормы 
и обособленная практика соответствующей 
экспертной работы в  отношении лекар-
ственных препаратов для лечения редких 
заболеваний, в настоящее время такие нор-
мы введены (федеральные законы № 323-
ФЗ  – с  2011 г. и № 61-ФЗ  – с  поправками 
2014-2015 гг.). А именно, к  первым поощ-
ряющим шагам в сторону реализации этого 
устремления в Российской Федерации мож-
но отнести следующие меры:

● официальное определение частоты 
встречаемости редких заболеваний в  стране 
и формирование соответствующих перечней;

● нивелирование требования к  обяза-
тельному проведению КИ в  России в  слу-
чае, если экспертиза установит орфанный 
статус данного лекарственного препарата 
в нашей стране;

● ускоренная процедура государствен-
ной регистрации орфанных ЛС. При этом 
в соответствии с ч. 4 ст. 26 Закона № 61-ФЗ 
ускоренная процедура экспертизы ЛС не оз-
начает снижения требований к  безопасно-
сти, качеству и эффективности лекарствен-
ных препаратов;

● косвенная защита права разработчика 
на «исключительную реализацию» в  тече-
ние 6 лет после государственной регистра-
ции лекарственного препарата (защита на-
учной и коммерческой тайны разработчика 
(заявителя) орфанного препарата).

Вместе с  тем, как мы показали выше, 
некоторые положения законодательства, 
связанные с  установлением статуса ор-
фанного препарата, в том числе и при осу-
ществлении процедуры соответствующей 
экспертизы, а также сам набор стимулирую-
щих мер для фармацевтических компаний, 
возможно, требуют или потребуют расши-
рения, а перечни редких заболеваний – до-
полнения.

Отмечая, что текущая стадия есть ста-
дия своего рода анализа, сбора информа-
ции о мировом опыте работы с орфанными 
препаратами, концептуального обобщения 
и прогнозирования, мы, таким образом, за-
ключаем, что с  2016 г. ожидаем практиче-
ские результаты правоприменения нововве-
дённых в России законодательных норм.

Это позволяет надеяться на улучшение 
ситуации с  обеспечением всех нуждаю-
щихся пациентов нашей страны совре-

менными, качественными, эффективными 
и  безопасными лекарственными препа-
ратами для лечения малораспространён-
ных заболеваний, а  разрешение возмож-
ных сложностей и  правовых диссонансов 
должно осуществлять с  пониманием этой 
благодетельной цели.
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