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Аннотация. В последние годы в Российской Федерации в Программу государственных гарантий бесплатного оказания гражданам 
медицинской помощи был включен расширенный неонатальный скрининг, в том числе на заболевания, относящиеся к редким. При 
этом важно понимать экономическое влияние данной инициативы на бюджет государства. С одной стороны, своевременное выяв-
ление заболеваний позволяет достичь лучшего контроля в их лечении. С другой стороны, это потребует бóльших ресурсов здравоох-
ранения и, как следствие, дополнительных бюджетных расходов. Целью исследования стало разработать алгоритм расчета экономи-
ческого влияния введения неонатального скрининга при редких заболеваниях. Были проанализированы нормативно-правовые до-
кументы, регулирующие оказание медицинской помощи, а также проведение неонатального скрининга при редких заболеваниях. В 
качестве примера для разработки алгоритма было использовано исследование по оценке социально-экономической эффективности 
проведения неонатального скрининга на спинальную мышечную атрофию в Российской Федерации, а также примеры отечествен-
ных фармакоэкономических исследований. В результате выделены основные виды затрат, которые требуется оценить при экономи-
ческом анализе последствий введения скрининга. Представлены подходы к их учету на основании имеющихся нормативно-право-
вых документов.
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Annotation. In recent years, in the Russian Federation, the program of state guarantees of free medical care to citizens has included ex-
panded neonatal screening, including for rare diseases. At the same time, it is important to understand the economic impact of this initi-
ative on the state budget. On the one hand, timely detection of diseases allows for better control in their treatment. On the other hand, 
this will require more healthcare resources and, as a result, additional budgetary expenses. The purpose of the study is to develop an al-
gorithm for calculating the economic impact of introducing neonatal screening for rare diseases. The regulatory documents regulating 
the provision of medical care, as well as neonatal screening for rare diseases, were analyzed. As an example for the development of the al-
gorithm, a study was used to assess the socio-economic effectiveness of neonatal screening for spinal muscular atrophy in the Russian 
Federation, as well as examples of domestic pharmacoeconomic studies. The main types of costs that need to be assessed in the eco-
nomic analysis of the consequences of introducing screening are identified. Approaches to their accounting are presented based on ex-
isting regulatory documents.
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Введение

В последние годы в Российской Федерации в 
Программу государственных гарантий бесплатного 
оказания гражданам медицинской помощи был 

включен расширенный неонатальный скрининг, в 
том числе на заболевания, относящиеся к редким. 
Так, согласно соответствующему Постановлению 
Правительства в соответствии с законодательством 
Российской Федерации отдельные категории граж-
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дан имеют право в том числе на «на расширенный 
неонатальный скрининг (недостаточность других 
уточненных витаминов группы B (дефицит биоти-
нидазы (дефицит биотин-зависимой карбоксилазы; 
недостаточность синтетазы голокарбоксилаз (недо-
статочность биотина); другие виды гиперфенилала-
нинемии (дефицит синтеза биоптерина (тетрагид-
робиоптерина), дефицит реактивации биоптерина 
(тетрагидробиоптерина); нарушения обмена тиро-
зина (тирозинемия); болезнь с запахом кленового 
сиропа мочи (болезнь «кленового сиропа»); другие 
виды нарушений обмена аминокислот с разветвлен-
ной цепью (пропионовая ацидемия); метилмалоно-
вая метилмалонил КоА-мутазы (ацидемия метилма-
лоновая); метилмалоновая ацидемия (недостаточ-
ность кобаламина A); метилмалоновая ацидемия 
(недостаточность кобаламина B); метилмалоновая 
ацидемия (дефицит метилмалонил КоА-эпимера-
зы); метилмалоновая ацидемия (недостаточность 
кобаламина D); метилмалоновая ацидемия (недо-
статочность кобаламина C); изовалериановая аци-
демия (ацидемия изовалериановая); 3-гидрокси-3-
метилглутаровая недостаточность; бета-кетотиолаз-
ная недостаточность; нарушения обмена жирных 
кислот (первичная карнитиновая недостаточность; 
среднецепочечная ацил-КоА дегидрогеназная недо-
статочность; длинноцепочечная ацетил-КоА деги-
дрогеназная недостаточность (дефицит очень длин-
ной цепи ацил-КоА-дегидрогеназы (VLCAD); очень 
длинноцепочечная ацетил-КоА дегидрогеназная не-
достаточность (дефицит очень длинной цепи ацил-
КоА-дегидрогеназы (VLCAD); недостаточность ми-
тохондриального трифункционального белка; недо-
статочность карнитинпальмитоилтрансферазы, тип 
I; недостаточность карнитин пальмитоилтрансфера-
зы, тип II; недостаточность карнитин/ацилкарни-
тинтранслоказы; нарушения обмена серосодержа-
щих аминокислот (гомоцистинурия); нарушения 
обмена цикла мочевины (цитруллинемия, тип I; ар-
гиназная недостаточность); нарушения обмена ли-
зина и гидроксилизина (глутаровая ацидемия, тип I; 
глутаровая ацидемия, тип II (рибофлавин — чув-
ствительная форма); детская спинальная мышечная 
атрофия, I тип (Вердинга-Гоффмана); другие на-
следственные спинальные мышечные атрофии; пер-
вичные иммунодефициты) — новорожденные, ро-
дившиеся живыми»  1.

При этом важно понимать экономическое влия-
ние данной инициативы на бюджет государства. С 
одной стороны, своевременное выявление заболева-
ний позволяет достичь лучшего контроля в их лече-
нии. С другой стороны, это потребует бóльших ре-
сурсов здравоохранения и, как следствие, дополни-
тельных бюджетных расходов [1—2]. С целью оцен-
ки предполагаемых последствий разработан алго-

ритм расчета экономического влияния введения не-
онатального скрининга при редких заболеваниях.

Цель исследования — разработать алгоритм рас-
чета экономического влияния введения неонаталь-
ного скрининга при редких заболеваниях.

Материалы и методы
Проанализировано нормативно-правовое регу-

лирование оказания медицинской помощи пациен-
там с редкими заболеваниями в Российской Федера-
ции. С учетом нормы законодательства, согласно 
которой «медицинская помощь… организуется и 
оказывается на основе клинических рекомендаций 
и с учетом стандартов медицинской помощи»  2, про-
анализированы данные документы на примере спи-
нальной мышечной атрофии (СМА) на предмет на-
личия возможных составляющих, необходимых для 
проведения экономического анализа, при оказании 
соответствующей медицинской помощи. В качестве 
примера для разработки алгоритма расчета эконо-
мического влияния введения неонатального скри-
нинга при редких заболеваниях было использовано 
исследование по оценке социально-экономической 
эффективности проведения неонатального скри-
нинга на спинальную мышечную атрофию в Россий-
ской Федерации [3], а также примеры отечествен-
ных фармакоэкономических исследований [4—6].

Результаты
Источники данных и виды затрат

Рис. 1. Возможные виды затрат, используемые при проведении расчета 
экономического влияния введения неонатального скрининга при ред-

ких заболеваниях.

Прежде всего необходимо отметить, что для про-
ведения расчета экономического влияния введения 
неонатального скрининга при редких заболеваниях 
могут быть использованы результаты опроса фокус-
групп среди пациентов или родителей пациентов, в 
том числе с привлечением пациентских организаци-
ей. Лучшим вариантом для поиска необходимых 
сведений являются регистры пациентов, которые 
применительно к редким заболеваниям зачастую 
отсутствуют или являются закрытыми базами дан-
ных. В ходе анализа данных источников можно по-
лучить такие сведения как число пациентов, страда-
ющих определенным редким заболеванием, число 

1 Постановление Правительства РФ от 28.12.2023 N 2353 «О Про-
грамме государственных гарантий бесплатного оказания гражда-
нам медицинской помощи на 2024 год и на плановый период 2025 и 
2026 годов». Доступно по ссылке: http://publication.pravo.gov.ru/
document/0001202312290105 (дата обращения: 29.01.2024).

2 Федеральный закон от 21.11.2011 N 323-ФЗ (ред. от 25.12.2023) 
«Об основах охраны здоровья граждан в Российской Федерации». 
Доступно по ссылке: https://base.garant.ru/12191967/ (дата обраще-
ния: 29.01.2024).
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ежегодно диагностированных пациентов, распреде-
ления пациентов между различными типами забо-
левания или состояниями в зависимости от тяжести 
течения болезни и, как следствие, требуемого лече-
ния.

Далее необходимо определить анализируемые за-
траты в ходе проведения экономического расчета. 
При этом затраты подразделяются на прямые, непо-
средственно связанные с лечением того или иного 
редкого заболевания (например, затраты на необхо-
димую терапию орфанными лекарственными пре-
паратами), и непрямые, опосредованно связанные с 
заболеванием, например, через инвалидность паци-
ентов и их нетрудоспособность (рис. 1).

Диагностика и лечение
Среди представленных видов затрат прежде все-

го необходимо рассчитать стоимость введения са-
мого неонатального скрининга. Для этого требуется 
учесть стоимость лабораторного анализа для выяв-
ления изучаемого редкого заболевания с последую-
щим расчетом с учетом закупочных стоимостей ре-
активов и расходных материалов, а также трудовых 
затрат медицинского персонала. Далее требуется 
рассчитать стоимость проведения скрининга с уче-
том всей популяции новорожденных в стране, для 
которых он будем использован. На первый взгляд, 
данный расчет позволяет ответить на вопрос, сколь-
ко стоит введение неонатального скрининга на 
определенное редкое заболевание в Российской Фе-
дерации.

Однако важно понимать, что значение необходи-
мого бюджета складывается не только из стоимости 
самой процедуры с учетом соответствующей попу-
ляции. Необходимо оценить последствия введения 
скрининга, которые могут приводить как к допол-
нительному расходу бюджета, так и к его экономии. 
Для проведения такого анализа прежде всего необ-
ходимо изучить маршрутизацию пациентов, страда-
ющих редким заболеваниям, на основе отмеченных 
ранее составляющих оказания медицинской помо-
щи: клинических рекомендаций и стандартов меди-
цинской помощи. Данные документы содержат про-
цедуры и услуги с учетом необходимой кратности, 
которые требуются в ходе диагностики и лечения 
пациентов.

Данная информация необходима для проведения 
экономического расчета, в ходе которого следуют 
рассчитать, сколько потребуется бюджетных 
средств вследствие применения данных составляю-
щих при диагностике и оказании медицинской по-
мощи (рис. 2).

Для поиска действующих клинических рекомен-
даций необходимо воспользоваться официальным 
Рубрикатором клинических рекомендаций Мин-
здрава РФ, представленным на сайте в сети Интер-
нет: https://cr.minzdrav.gov.ru/ В свою очередь стан-
дарты медицинской помощи являются нормативно-
правовыми документами, т. к. утверждаются прика-
зами Минздрава РФ. Следовательно, их следует ис-
кать на официальном интернет-портале правовой 
информации: http://pravo.gov.ru/

В результате анализа данных материалов необхо-
димо составить схему для пациента, страдающего 
редким заболеванием, которая будет в себя вклю-
чать требуемые ему объемы медицинской помощи в 
ходе диагностики и лечения на протяжении года 
или другого временного периода с учетом тяжести 
заболевания, типа болезни или других особенностей 
редкой патологии. При этом также важно учиты-
вать стоимость сопутствующих основному заболе-
ванию осложнений, на диагностику и лечение кото-
рых потребуются определенные объемы медицин-
ской помощи, в том числе применение орфанных 
лекарственных препаратов.

Рис. 2. Схема определения необходимых объемов медицинской помо-
щи с учетом стоимости составляющих и численности пациентской по-

пуляции.

Кроме того, пациентам, страдающим редкими за-
болеваниями, может требоваться госпитализация с 
целью оказания специализированной медицинской 
помощи. Следовательно, подобные затраты также 
следует учесть при проведении расчета экономиче-
ского влияния введения неонатального скрининга 
при редких заболеваниях. С учетом кратности воз-
можных госпитализаций, соответствующих финан-
совых нормативов, отраженных в Программе госу-
дарственных гарантий бесплатного оказания граж-
данам медицинской помощи  3, численности паци-
ентской популяции можно рассчитать необходимые 
затраты. Данные о частоте госпитализаций могут 
быть отражены в опубликованных статьях, посвя-
щенных оценке эффективности и безопасности 
применения орфанных лекарственных препаратов 
для лечения редких заболеваний.

Лекарственное обеспечение
Одной из наиболее значимых статей расходов 

бюджета на федеральном или региональном уровне 
при лечении редких заболеваний являются расходы 
на лекарственное обеспечение пациентов, т. к. ор-
фанные лекарственные препараты являются в боль-
шинстве случаев дорогостоящей терапией. Источ-
ником информации о необходимых пациентам с 
редкими заболеваниями орфанных лекарственных 

3 Постановление Правительства РФ от 28.12.2023 N 2353 «О Про-
грамме государственных гарантий бесплатного оказания гражда-
нам медицинской помощи на 2024 год и на плановый период 2025 и 
2026 годов». Доступно по ссылке: http://government.ru/news/50600/ 
(дата обращения: 29.01.2024).
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препаратах служат данные регистров, сведения па-
циентских организаций, содержащих реальное рас-
пределение использования препаратов в пациент-
ской популяции, данные клинических рекоменда-
ций и стандартов медицинской помощи. Источники 
цен на орфанные лекарственные препараты разли-
чаются в зависимости от того, входит ли препарат в 
Перечень жизненно необходимых и важнейших ле-
карственных препаратов, утверждённый соответ-
ствующим Распоряжением Правительства  4.

В случае, если лекарственный препарат (не толь-
ко орфанный) входит в данный перечень, его пре-
дельная цена должна быть зарегистрирована в Госу-
дарственном реестре предельных отпускных цен  5. В 
обратном случае, источником цены на орфанный 
лекарственный препарат служат данные государ-
ственных закупок, опубликованные на официаль-
ном сайте Единой информационной системы в сфе-
ре закупок  6. При этом последний также может быть 
использован для поиска цен на орфанные лекар-
ственные препараты, включенные в Перечень жиз-
ненно необходимых и важнейших лекарственных 
препаратов, т. к. цена, зарегистрированная в Госу-
дарственном реестре предельных отпускных цен яв-
ляется предельным значением при проведении го-
сударственных закупок и может отличаться от фак-
тической финальной цены закупки.

При этом важно учитывать определенные осо-
бенности применения орфанных лекарственных 
препаратов. Для некоторых из них дозировка будет 
зависеть от массы пациента и/или его возраста. Не-
обходимые для расчета сведения могут быть полу-
чены в случае отсутствия доступных регистров от 
пациентских организаций или из опубликованных 
клинических и пост-клинических исследований ор-
фанных лекарственных препаратов.

Непрямые затраты
Среди непрямых затрат, как было отмечено ра-

нее, может быть отмечен недополученный валовый 
внутренний продукт (ВВП) вследствие, например, 
необходимости ухода за ребенком, больным редким 
заболеванием, и невозможностью выходить на ра-
боту его родителю. В случае, если заболевание пора-
жает взрослого пациента и ассоциируется с его не-
трудоспособностью, также возможен учет данного 
показателя ввиду невозможности пациента вести 
полноценную трудовую деятельность.

Для расчета недополученного ВВП используются 
данные официальной статистики, представленной 
на сайте Федеральной службы государственной ста-
тистики  7. Используя данные о ВВП страны, числен-

ности взрослого трудоспособного населения, внося-
щего вклад в формирование ВВП Российской Феде-
рации, можно рассчитать, сколько ВВП приходится 
на одного взрослого трудоспособного гражданина и 
применить полученные значения для расчета эконо-
мического ущерба вследствие редкого заболевания.

При этом важно отметить, что недополученный 
ВВП может отражаться в экономии бюджетных 
средств вследствие введение расширенного неона-
тального скрининга. В случае, если редкое заболева-
ние своевременно диагностировано и назначено эф-
фективное лечение, пациенты могут избежать раз-
вития нетрудоспособности и инвалидности и иметь 
возможность полноценно выполнять трудовые 
функции.

Обсуждение
Корректность проведения экономического рас-

чета зависит от правильного выбора составляющих 
представленных вычислений, в том числе актуаль-
ных значений затрат. При этом важно использовать 
подходящие источники, соответствующие дизайну 
проводимого исследования. Неверный выбор 
источников затрат может привести к ошибочному 
результату. Например, стоимость лекарственных 
препаратов при анализе влияния на бюджет госу-
дарства следует брать не с сайта аптек, а на основа-
нии государственных закупок или зарегистрирован-
ных предельных отпускных цен.

В свою очередь, для проведения расчетов по 
определению стоимости оказываемой пациентам с 
редкими заболеваниями необходимой медицинской 
помощи важно использовать действующие клини-
ческие рекомендации, размещенные в соответству-
ющем Рубрикаторе Минздрава РФ. Использование 
клинических рекомендаций, разработанных даже 
авторитетными экспертными организациями, но не 
прошедших все необходимые стадии по рассмотре-
нию, утверждённые законодательством, может при-
вести к тому, что в анализ будут включены неакту-
альные походы к оказанию медицинской помощи и, 
как следствие, рассчитана неправильная стоимость 
лечения того или иного редкого заболевания.

Также важно оценить, какие виды затрат позво-
лит избежать внедрение неонатального скрининга, 
чтобы отнести их к экономии бюджетных средств в 
итоговом значении исследования. В случае наличия 
эффективной терапии, которую станет возможно 
своевременно назначить в результате ранней диа-
гностики редких болезней, таких затрат как допол-
нительные госпитализации пациентов и др., имею-
щие место быть при отсутствии эффективного лече-
ния, удастся избежать.

Заключение
Разработанный алгоритм расчета экономическо-

го влияния введения неонатального скрининга при 
редких заболеваниях позволяет провести экономи-

4 Распоряжение Правительства РФ от 12.10.2019 N 2406-р (ред. 
от 09.06.2023) «Об утверждении перечня жизненно необходимых и 
важнейших лекарственных препаратов, а также перечней лекарст-
венных препаратов для медицинского применения и минимально-
го ассортимента лекарственных препаратов, необходимых для ока-
зания медицинской помощи». Доступно по ссылке: http://
government.ru/docs/all/124156/ (дата обращения: 29.01.2024).

5 Интернет-ресурс. Доступно по ссылке: https://
grls.rosminzdrav.ru/pricelims.aspx (дата обращения: 29.01.2024).

6 Интернет-ресурс. Доступно по ссылке: https://zakupki.gov.ru/
epz/main/public/home.html (дата обращения: 29.01.2024).

7 Федеральная служба государственной статистики. Интернет-
ресурс. Доступно по ссылке: https://rosstat.gov.ru/ (дата обращения: 
29.01.2024).
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ческий расчет влияния на бюджет государства в ре-
зультате раннего выявления данных болезней у но-
ворожденных. В ходе проведения исследования бу-
дут выявлены как затраты, которые приведут к уве-
личению необходимого бюджета, так и определена 
экономия средств вследствие своевременной диа-
гностики редких заболеваний и предоставления не-
обходимой медицинской помощи пациентам. При 
том, помимо экономического анализа, важно иметь 
в виду главную цель введения неонатального скри-
нинга — ранее выявление соответствующих заболе-
ваний, снижение младенческой смертности, повы-
шение качества жизни.
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