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Какие заболевания считаются редкими 
(орфанными) в России?
К орфанным в России относят заболевания, распространенность которых составляет не более 10 случаев на 100 тысяч человек1.

1300+ пациентов
со спинальной мышечной атрофией 
(по данным фонда «Семьи СМА» 
на 2023 год)

�� Федеральный закон «Об основах охраны здоровья граждан в Российской Федерации» № 323-ФЗ, ч. 1, ст. 44�
�� Волкова Наталья Сергеевна, Аксу Эльвина. Редкие (орфанные) заболевания: правовое регулирование в России и за рубежом // Журнал зарубежного законодательства и сравнительного правоведения. 2018. №4 (71). 

URL: https://cyberleninka.ru/article/n/redkie-orfannye-zabolevaniya-pravovoe-regulirovanie-v-rossii-i-za-rubezhom (дата обращения: 31.10.2023).

2500 пациентов
с буллезным эпидермолизом 
по данным благотворительного фонда 
«Дети-бабочки»

3500+ пациентов
с муковисцидозом по данным 
НИИ пульмонологии ФМБА России 

и фонда «Круг добра»

4600+ пациентов
с первичными иммунодефицитами 

по данным регистра «Регистр пациентов 

с ПИДС» Национальной ассоциации 
экспертов в области первичных 
иммунодефицитов

677 пациентов
с акромегалией и гипофизарным 
гигантизмом получали терапию за счет 
бюджетных средств в 2021 году

291 пациент
с миодистрофией Дюшенна получили 
терапию за счет средств фонда «Круг 
добра» в 2022 году

22 пациента
с болезнью Помпе получили терапию 

за счет средств фонда «Круг добра» 
в 2022 году 

32 пациента
с гипофосфатазией получили терапию 

за счет средств фонда «Круг добра» 
в 2022 году 

Сколько в России может быть пациентов 
с редкими болезнями?

2+ млн человек2 

или 1,4% населения





Наряду с программой массового неонатального скрининга, в рамках которой на редкие заболевания тестируют всех 
новорожденных детей, в стране действует несколько программ селективного (выборочного) скрининга. Они проводятся 
для пациентов, которые входят в группы риска, то есть имеют медицинские показания для проведения исследования. 

Такие программы действуют для выявления следующих заболеваний: 

Гипофосфатазия

Болезнь Фабри

Болезнь Гоше

Мукополисахаридозы 

И других редких патологий

Как диагностируются редкие заболевания в России?



Какие государственные программы действуют 
для пациентов с редкими заболеваниями? 

Программа Программа «14 

высокозатратных 

нозологий»

Перечень редких 

жизнеугрожающих 

заболеваний

Фонд «Круг добра» Льготы по инвалидности1

Орфанные заболевания 

или их группы

11 заболеваний

гемофилия, муковисцидоз, 

гипофизарный нанизм, болезнь 

Гоше, злокачественные 

новообразования лимфоидной, 

кроветворной и родственных им 

тканей, юношеский артрит 

с системным началом, 

мукополисахаридоз и другие.

17 заболеваний

Пароксизмальная ночная 

гемоглобинурия, идиопатическая 

тромбоцитопеническая пурпура, 

тирозинемия, гомоцистинурия, 

галактоземия, болезнь Фабри, 

болезнь Ниманна-Пика, 

незавершенный остеогенез 

и другие.

88 заболеваний

Спинальная мышечная атрофия, 

миодистрофия Дюшенна-Беккера, 

гипофосфатазия, нейробластома, 

туберозный склероз, 

нейрофиброматоз, буллезный 

эпидермолиз и другие, а также 

заболевания из программы 
«14 ВЗН» (у пациентов до 19 лет).

10+ заболеваний

Гепатоцеребральная дистрофия, 

фенилкетонурия, острая 

перемежающаяся порфирия, 

онкологические заболевания, 

гематологические заболевания, 

цитопения, Аддисонова болезнь, 

преждевременное половое развитие 

и другие.

Финансирование Федеральный бюджет РФ Региональный бюджет РФ Федеральный бюджет РФ Региональный бюджет РФ

Количество пациентов 
на обеспечении

26 тысяч пациентов 15 тысяч пациентов 23 тысячи детей Более 80 тысяч человек2

Возрастная группа Дети и взрослые Дети и взрослые Дети и пациенты до 19 лет Дети и взрослые

�� Постановление Правительства РФ от 30 июля 1994 г. N 89�
�� Предполагаемое количество орфанных пациентов (1,4%) от количества человек с установленной инвалидностью I и II групп по данным Росстата на 2023 (5,8 миллиона человек).



Как пациентам с редкими заболеваниями помогают 
благотворительные фонды? 

«Круг добра»

В России работает более 10 тысяч благотворительных фондов. Несколько сотен из них помогают людям с орфанными 
заболеваниями. Как правило, они оказывают адресную финансовую помощь нуждающимся семьям, например, помогают 
оплатить те диагностические процедуры, что не оплачиваются государством, выделяют средства на проезд до места 
лечения. Многие фонды развивают системные проекты, в рамках которых помогают пациентам находить врачей, получать 
психологическую и правовую поддержку. У многих фондов есть программы для медицинских специалистов, которые хотят 
повысить квалификацию в диагностике и лечении того или иного редкого заболевания.  

В январе 2021 года для поддержки пациентов с редкими заболеваниями указом президента РФ был создан фонд 
поддержки детей с тяжелыми и редкими (орфанными) заболеваниями «Круг добра». Средства в «Круг добра» поступают 
за счет повышенного НДФЛ для граждан России, доходы которых превышают 5 млн рублей в год.

фондкругдобра.рф

23 000+

детей, которым помощь оказана или будет 
оказана на основании одобренных заявок 
(по данным на конец 2023 года)

210 млрд рублей

На такую сумму заключены контракты 
и договоры на медицинскую помощь, 
покупку лекарственных препаратов 
и медизделий с 2021 по 2023 годы







Информационно-образовательный портал 
«Помощь редким»
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