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ОПРЕДЕЛЕНИЯ

Термин Определение
Редкие или ор-
фанные заболе-
вания

Это угрожающие жизни хронические забо-
левания, которые имеют настолько низкую 
встречаемость, что необходимо применить 
специальные усилия для того, чтобы предот-
вратить заболевания, снизить смертность от 
них и улучшить качество жизни таких боль-
ных

Орфанные/си-
ротские препа-
раты

Это лекарственные средства, предназна-
ченные для диагностики, профилактики и 
лечения редких заболеваний или состояний, 
представляющих серьезную угрозу для 
здоровья или жизни пациента. Препараты 
называются орфанными или «сиротскими», 
потому что в условиях рыночной эконо-
мики фармацевтическая промышленность 
не заинтересована в разработке и продаже 
лекарств, предназначенных для небольшого 
количества больных.

EURORDIS Организация, представляющая интересы 
общеевропейского сообщества пациентов с 
редкими заболеваниями
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СПИСОК СОКРАЩЕНИЙ

ВОЗ Всемирная организация здравоохранения
ЕС Европейский союз
ИФР Инсулиноподобный фактор роста
КАГ Кислая альфа-глюкозидаза
ЛАГ Легочная артериальная гипертензия
ЛИАЦ Лекарственный информационно- аналитический 

центр
ЛС Лекарственные средства
МЗСР РК Министерство здравоохранения и социального 

развития Республики Казахстан
МЗТСО Министерство здравоохранения, труда и соци-

ального обеспечения Японии
РГП на ПХВ 
«РЦРЗ»

Республиканское государственное предприятие 
на праве хозяйственного ведения «Республикан-
ский центр развития здравоохранения»

США Соединенные штаты Америки
Центр КЗГ Центр клинико-затратных групп
COMP Комитет по редким орфанным препаратам
EMEA Европейское агентство по оценке лекарственных 

препаратов
EPAR Европейский отчёт по оценке лекарственного 

препарата
EURORDIS Европейское сообщество редких заболеваний
FDA Управление по контролю за качеством пищевых 

продуктов и медикаментов
GHR Рецептор гормона роста
IRDRC Международный исследовательский консорциум 

по редким заболеваниям
МоСА-OMP Механизм координированного доступа к орфан-

ным лекарственным препаратам
NIH Национальные институты здоровья — учрежде-

ние Департамента здравоохранения Соединён-
ных Штатов Америки.
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OOPD Управление по разработке орфанной продукции 
FDA

OPSR Отдел орфанных препаратов МЗТСО Японии
Pl Листок-вкладыш
PSO Процедура получения статуса орфанного препа-

рата
SmPC Краткая характеристика лекарственного сред-

ства
TGA Австралийская администрация лекарственных 

средств
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ВВЕДЕНИЕ

Серьезной проблемой, остро стоящей перед общественным 
здравоохранением, является постоянно растущее количество 
«редких» заболеваний.Термин «редкие» заболевания использует-
ся для обозначения болезней, которые затрагивают лишь незначи-
тельное число людей (так называемые «орфанные» заболевания).

По определению Евросоюза, «редкие или орфанные заболева-
ния – это угрожающие жизни хронические заболевания, которые 
имеют настолько низкую встречаемость, что необходимо приме-
нить специальные усилия для того, чтобы предотвратить забо-
левания, снизить смертность от них и улучшить качество жизни 
таких больных»[1].

Впервые термин «орфанные» заболевания был применен в 
США в 1983 г. В США «редкие» заболевания определяется как 
1 случай менее чем на 200 000 человек, в Японии 1 на 50 000, а 
в Австралии 1 на 2000. Эти цифры зависят от численности на-
селения этих стран, но даже с поправкой, варьируются от 1 до 8 
случаев на 10 000 человек. По данным Европейского сообщества 
частота «редких» заболеваний на территории Европы составляет 
менее 5 случаев на 10 000 человек. ВОЗ предложила границы ча-
стоты случаев «редких» заболеваний от 6,5 - 10 на 10 000 человек.

Из 30 000 известных заболеваний, 5 000-7 000 составляют ред-
кие заболевания и расстройства. Около 50% людей, страдающих 
редкими заболеваниями - дети и 30% детей с редкими заболева-
ниями не доживают до своего 5-го дня рождения. Редкие забо-
левания являются причиной 35% случаев смерти в первый год 
жизни[2].

Помимо пяти основных типов опухолей (молочной железы, 
легких, толстой кишки, предстательной железы и мочевого пу-
зыря), все другие виды рака подпадают под классификацию «ред-
кой», в том числе все виды рака у детей[2].

Существуют также списки заболеваний, в основном с гене-
тическими нарушениями, которые считаются «редкими». Как 
группа, они не имеют ничего общего, кроме их редкости, но спи-
ски поразительно различаются по объемам; например, список 
опубликованный американской Национальной организацией по 
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редким расстройствам (США) содержит около 1200 пунктов, в то 
время как Управление Национального института здоровья (США) 
редких болезней публикует список из более чем 6000, начиная с 
синдрома Агенеса (Aagenaes) до болезни Зуска.

До 2003 года для 80% редких заболеваний определили генети-
ческие корни. Окончание проекта Human Genome стимулировало 
идентификацию редких генетических заболеваний, что будет от-
ражено в номенклатуре Международной Классификации Болез-
ней 11-го выпуска.

Целью Международного исследовательского консорциума по 
редким заболеваниям (IRDRC) является разработка лечения для 
200 новых редких болезней в 2020 году.

Современная политика, проводимая в области здравоохране-
ния в Казахстане, в течение последних десяти лет, стала след-
ствием экономических и политических преобразований. Прика-
зом Министра здравоохранения Республики Казахстан утвержден 
Перечень орфанных лекарственных средств, где определены 50 
позиций для лечения редких заболеваний. В последние годы в 
нашей республике потребность в сиротских лекарствах для со-
ответствующих категорий больных удовлетворяется практически 
полностью.

ГЛАВА 1.  
Анализ международного опыта регулирования 

лечения редких заболеваний и применения орфанных 
препаратов

Редкое заболевание обычно имеет хроническое, прогрессиру-
ющее, дегенеративное течение, часто инвалидизирующее, а ино-
гда угрожающее жизни. И больным не должно быть отказано в 
лечении лишь из-за редкости патологии. В связи с чем, фармацев-
тическая промышленность нуждается в особых стимулах для ис-
следований, разработок и коммерциализации продуктов, которые 
обычно не развиваются при нормальных рыночных условиях.

Лекарственные средства, предназначенные для диагности-
ки, профилактики и лечения редких заболеваний или состояний, 
представляющих серьезную угрозу для здоровья или жизни паци-
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ента – это «орфанные» препараты или ещё их называют препара-
тами «сиротами».

Орфанными препаратами могут быть:
1. Препараты, в разработке которых фармацевтическая про-

мышленность не заинтересована в условиях рыночной экономи-
ки, но есть потребность общественного здравоохранения.

2. Препараты, которые используются для лечения часто встре-
чающихся заболеваний, но есть возможность применения для ле-
чения «редкого» заболевания, хотя не было проведено специаль-
ных исследований.

Европейское Агенство лекарственных средств (ЕМА) опреде-
лило три критерия для препаратов, претендующих на статус ор-
фанных.

Во-первых, они должны быть предназначены для лечения, 
профилактики или диагностики заболеваний, представляющих 
угрозу для жизни, или хронически прогрессирующих.

Во-вторых, распространенность заболевания не должна пре-
вышать значения 5 случаев на 10 000 населения, и должно быть 
очевидно, что коммерческая реализация средства не покроет рас-
ходов, затраченных на его разработку.

В третьих, установлено отсутствие удовлетворительных мето-
дов диагностики, профилактики или лечения конкретного забо-
левания, а если таковые методы существуют, то новый препарат 
должен продемонстрировать существенное преимущество для 
пациентов.

Второй критерий также используется рядом европейских госу-
дарств-членов ЕС, хотя некоторые страны создали свои собствен-
ные дефиниции-например, Швеция и Дания используют соотно-
шение 1 случай на 10 000 населения. Проблемы возникают из-за 
того, что пока отдельных случаев может быть немного - редких 
заболеваний в настоящее время насчитывается около 7000 наи-
менований (приложение 1), и около 250 новых заболеваний еже-
годно добавляется –они в совокупности поражают около 30-40 
миллионов человек по всему ЕС. На декабрь 2012 года ЕМА одо-
брило более 1000 орфанных препаратов, и это число растет. На 
самом деле ЕМА и FDA ускорили выдачу разрешений по ним[3].
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Кроме того, орфанные препараты могут быть значительно 
дороже, чем другие лекарственные средства, особенно в тех слу-
чаях, когда других методов лечения не существует. Они могут 
рассматриваться как форма персонализированных средств, и все 
чаще представляют собой целевые препараты для очень неболь-
ших популяций. Следовательно, затраты являются потенциально 
высокими.

Затраты на орфанные препараты, как правило, составляют 
300000-400000 долларов и более на пациента в год. Вот некото-
рые примеры по орфанным лекарственным средствам: Идурсуль-
фаз (Элапраз) - ежегодная стоимость для лечения пациента, стра-
дающего синдромом Хантера, на каждые 40 кг его веса состав-
ляет около 500 000 евро, Гальсульфаз (Наглазим) - свыше 1 млн.
евро в год на пациента во Франции, Германии, Италии и Испании. 
В целом среднегодовая стоимость орфанных лекарств на одного 
пациента во Франции, Германии, Италии, Испании и Великобри-
тании, как правило, составляет более 150 000 евро [3].

Предназначеные для лечения заболеваний препараты настоль-
ко редки, что производители не хотят развивать их в обычных 
маркетинговых условиях. Процесс от открытия новой молекулы 
до ее маркетинга является длительным (в среднем составляет 10 
лет), дорогостоящим (несколько десятков миллионов евро) и с не-
определенным результатом (среди десяти тестируемых молекул, 
только одна может иметь терапевтический эффект). Разработка 
препарата, предназначенного для лечения редкого заболевания 
зачастую не покрывает расходы, инвестированные в его исследо-
вание.

В настоящее время в ряде стран (например, США, ЕС, Япония, 
Австралия, Корея, Тайвань, Сингапур, Швейцария, Россия, Укра-
ина, Саудовская Аравия) встречается юрисдикция мер поощре-
ния разработки орфанных лекарств и в рамках развития в других 
странах (например, Канада, Новая Зеландия, Турция, Аргентина).

Перспективными предпосылками производства орфанных 
препаратов являются: неудовлетворенность медицинских потреб-
ностей; низкая конкуренция; сокращение сроков и небольшая вы-
борка при проведении клинических испытаний; большая вероят-
ность одобрения регулирующих органов, проверяющих досто-
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верность медицинской необходимости и превосходство продукта; 
стратегия высоких цен, дорогостоящие и менее дорогостоящие 
препараты, снижение затрат на маркетинг за счет «исключитель-
ности» продукта; высокое потребление; постоянные клиенты. В 
таблице 1 представлено сравнение различных стратегий по регу-
лированию применения препаратов-сирот.

История принятия законов об орфанных препаратах:

1983 г. – В США принят первый в истории мирового 
здравоохранения Закон об орфанных препаратах

1990-е – Законы, регламентирующие разработку, про-
изводство и использование орфанных препаратов, 
принимаются в Сингапуре (1991 г.), Японии (1993 г.) 
и Австралии (1997 г.)

1999 г. – Европейский Парламент принимает Директиву 
по орфанным/ сиротским медицинским препаратам

2000 г. – В составе Европейского агентства по лекар-
ственным средствам (EMA) со штаб-квартирой 
в Лондоне создается Комитет по лекарственным 
средствам для лечения редких заболеваний (COMP)

Достигнутые результаты от реализации программы с апреля 
2000 года до конца 2014г. в мире: для 2125 орфанных препаратов 
показания к применению определены производителями. Для 1430 
орфанных препаратов достоверные заключения установлены Ко-
митетом для орфанных препаратов (COMP)/1379 одобрены Евро-
пейской комиссией.

Анализ показал, что среди общего применения орфанных пре-
паратов отмечалось 45% у взрослых, 10% в педиатрии, 45% как 
у взрослого, так и у детей. 53% целевого применения касается 
1-3/10 000; 36% касается <1/10 000. 60% утверждены на основе 
«значительная выгода» 60% имеют европейских производителей, 
остальные в основном от США. 60% применений подтверждено 
параллельно с США, 22% параллельно с Японией.

97 орфанных препаратов имеют цетрализованное разрешение 
к продажам на рынке Европейских стран (приложение 2). В сред-
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нем,необходимо 34 месяца между маркировкой и разрешением на 
продажу. Наиболее часто одобряются показания для редких видов 
рака (одобрено 38%). Почти половина разрешенных к продаже 
орфанных препаратов были препараты для болезней, с распро-
странненостью <1 на 10000 (т.е. <50000 пациентов на территории 
ЕС). 40% целевого применения, не имели лечения и включали в 
себя первые в мире генную терапию и терапию на основе стволо-
вых клеток.

С 1983 года: общее количество запросов на разрешения к при-
менению -4738, из них утвержденных -3280, из них орфанных 
препаратов -511. Бюджет клинических исследований в 2013 году 
составил 14,9 млн. долларов; в целом, поддерживается 10% из 
утвержденных орфанных препаратов[2].

В последние годы наблюдается быстро растущее количество 
орфанных препаратов: В FDA в 2014 году поступило 467 запроса 
на разрешение применения орфанных препаратов(+35%), из них 
293 выделено для применения (+13%) и утверждено 49 орфанных 
препаратов для маркетинга (+53%). Пять из девяти препаратов, 
которые получили статус «достижение» в FDA в 2014 году были 
орфанные препараты.

Европейское агентство по лекарственным средствам опреде-
лило маркировку на 136 препаратов в 2013 году, 139 в 2012 году и 
111 в 2011 году, рекомендует утвердить 17 новых лекарственных 
препаратов для лечения редких заболеваний в 2014 году (21% из 
всех ЛС), по сравнению с 11 в 2013 году, 8 в 2012 году, 4 в 2011 
году и 4 в 2010 году. 24 орфанных препарата ожидают разрешения 
в 2015 году, по сравнению с 23 в 2014 году и 19 в 2012 году[2] .

Анализ регистрационного статуса за 2013 год показал, что 10% 
орфанных препаратов Европейское агентство по лекарственным 
средствам утвердило без поддержки клинических испытаний, 
40% - без рандомизированных клинических испытаний, 30% ис-
пытаний, проведенных с количеством пациентов менее 100, более 
50% испытаний с количеством 100-200 пациентов, 33% утверж-
дены на основе «исключительных обстоятельств», 6% получили 
«условное одобрение»

Затраты становятся значительными, несмотря на небольшой 
размер рынка. Если сравнивать затраты на орфанные препараты 
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между Германией и Францией, доля расходов на орфанные пре-
параты в Германии неуклонно растет от 0,4% в 2005 году, 1,9% в 
2009 году, 2,7% в 2011 году до 3,8% в 2013г. Затраты во Франции 
в 2013 году составили 992 млн. евро, что покрывает 4% рынка, из 
них 5 брендов (Ревлимид, Велкейд, Вайдаза, Траклир и Солирис) 
в совокупности составили более чем половину всей суммы. До-
ступно лечение лишь 10% редких заболеваний.

Орфанные препараты, как правило, следуют по тому же пути 
развития, как и любая другая фармацевтическая продукция, в ко-
тором на этапе тестирования основное внимание уделяется фар-
макокинетике и фармакодинамике, дозированию, стабильности, 
безопасности и эффективности. Тем не менее, некоторые стати-
стические требования снижены в попытке сохранить темпы раз-
вития. Например, для орфанных препаратов в целом признают 
тот факт, что их часто невозможно проверить на 1000 пациентах 
в III фазе клинических исследований, поскольку от заболевания 
может страдать меньшее количество пациентов.

Поскольку рынок для любого препарата с такими ограничен-
ными возможностями применения, по определению, не может 
быть большим и в значительной степени убыточен, часто необ-
ходимо государственное вмешательство для того, чтобы мотиви-
ровать производителя обратиться к разработке орфанных препа-
ратов. Вмешательство правительства с целью поддержки в разра-
ботке орфанных препаратов может осуществляться в различных 
формах:налоговые стимулы и льготы, усиленная защита патент-
ных и рыночных прав, государственное субсидирование клиниче-
ских исследований, создание государственного предприятия для 
участия в исследованиях и разработках.

Для содействия процессу доступа орфанных препаратов на 
рынки различных стран необходимо привлекать комитеты за-
щиты пациентов, использовать их реестры, провести ознакоми-
тельные исследования, получить одобрение программ пациентов, 
обеспечить финансирование медицинского обслуживания для ис-
пользования в больницах, использовать процесс МоСА-OMP (ме-
ханизм координированного доступа к орфанным лекарственным 
препаратам).
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На самом деле, есть три причины дефицита орфанных 
препаратов:

1. Препараты, предназначенные для лечения редких заболева-
ний. Препараты разработаные для пациентов, страдающих редки-
ми заболеваниями, для которых не существует официально при-
знанных удовлетворительных методов лечения или оно недоступ-
но. Эти заболевания затрагивают лишь небольшую часть населе-
ния, с коэффициентом распространенности не превышающим 1 
случай на 2000 человек в пределах Европы, и выявляются чаще 
при рождении или в раннем детстве. Во всем мире насчитывается 
4000 - 5000 редких заболеваний, для которых в настоящее время 
леченияне существует, а общее количество пациентов с редкими 
заболеваниями в странах ЕС достигает 25- 30 миллионов человек.

2. Препараты, изъятые с рынка по экономическим или тера-
певтических причинам: например, талидомид широко использо-
вавшийся в качестве седативного препарата, был изъят с рынка 
после выявления его высокого тератогенного действия. Однако 
этот препарат показал хороший эффект в качестве первой линии 
в лечении множественной миеломы, у пациентов в возрасте 65 
лет и старшев сочетании с преднизолоном и мелфаланом (BNF, 
август 2015).

3. Препараты которые не были разработаны, потому, что не 
могли быть запатентованы, либо государство не имело возмож-
ность их финансировать.

В последние 20 лет были предприняты усилия, чтобы стиму-
лировать компании к разработке орфанных препаратов. Приня-
тие законов обеспечивает предоставление стимулов и льгот для 
фармацевтических компаний, занимающихся разработкой и про-
изводством медицинских препаратов для лечения редких заболе-
ваний.
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Несомненно, что лечение редких заболеваний представляет 
как медицинскую, так и этическую составляющую. И государ-
ство должно обеспечить доступ к орфанным технологиям па-
циентов, страдающих редкими заболеваниями в соответствии 
со своими финансовыми возможностями. В этом направлении 
активно работают организации пациентов. Так, организация 
EURORDIS, представляющая интересы общеевропейского со-
общества пациентов с редкими заболеваниями, способствовала 
принятию Директивы, активно выступая в ее поддержку. Сразу 
же после принятия Директивы в составе Европейского агентства 
по лекарственным средствам был создан Комитет по орфанным 
препаратам (COMP) для рассмотрения поступающих из стран ЕС 
заявок о предоставлении лекарственным препаратам статуса ор-
фанных/«сиротских».

Льготами и стимулами для производителей орфанных препа-
ратов, предусмотренные Директивой ЕС являются:

1. Предоставление исключительных прав по выпуску лекарств 
на европейский рынок. Регистрационное удостоверение, под-
тверждающее статус орфанного/сиротского препарата, выдается 
EMA (Европейским агентством по лекарственным средствам). 
После его выдачи, медицинские препараты с аналогичными свой-
ствами, разработанные другими производителями, будут допуще-
ны на рынок не ранее чем через 10 лет. Производители орфанных 
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препаратов, применяемых в педиатрии, пользуются монополь-
ным правом на выпуск прошедших регистрацию лекарственных 
средств в течение 12 лет.

2. Помощь по составлению протоколов исследований. EMA 
предлагает фармацевтическим компаниям помощь по оформ-
лению протоколов исследований (консультации по различным 
научным аспектам разработки орфанных препаратов) в форме 
консультаций по вопросам организации различных тестов и кли-
нических испытаний, проводимых в процессе разработки новых 
лекарственных средств. В целях оптимизации процедуры раз-
работки орфанных препаратов и обеспечения ее максимального 
соответствия общеевропейским нормативным требованиям вся 
необходимая информация предоставляется бесплатно или со зна-
чительными льготами.

3. Льготы. Услуги по рассмотрению заявок на присвоение 
медицинским препаратам статуса орфанных рассматриваются 
бесплатно или с предоставлением значительных льгот, которые 
распространяются на сбор за оформление регистрационного удо-
стоверения, а также на стоимость проведения инспекционных 
проверок, внесения изменений в информацию о препарате и ока-
зания помощи по оформлению протоколов исследований.

4. Проведение исследований, финансируемых из бюджета ЕС. 
Фармацевтические компании, занимающиеся разработкой орфан-
ных препаратов, могут претендовать на получение целевых гран-
тов в рамках соответствующих программ, осуществляемых на 
уровне ЕС и отдельных стран, а также инициатив, направленных 
на проведение исследований в области разработки лекарствен-
ных средств для лечения редких заболеваний, включая рамочные 
программы ЕС в области здравоохранения.

На рисунке 1 показаны все этапы централизованной процеду-
ры сертификации орфанных препаратов в Европе, начиная с по-
дачи заявки на присвоение препарату статуса орфанного и закан-
чивая выдачей регистрационного удостоверения, дающего произ-
водителю право на производство и распространение конкретного 
лекарственного средства.
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Таким образом, оценка международного опыта регулирования 
лечения редких заболеваний и применения орфанных препаратов 
показала, что эта часть лекарственного обеспечения пациентов 
является наиболее сложной и многофакторной вследствие малого 
количества пациентов, сложностей диагностики, высокой стои-
мостью и невозможностью применить все инструменты доказа-
тельной медицины при выборе решения о компенсации расходов. 
Вместе с тем, страны находятся в постоянном поиске оптималь-
ных решений справедливого доступа пациентов с редкими забо-
леваниями к надлежащему лечению.

ГЛАВА 2. Анализ текущей ситуации по орфанным 
(сиротским) лекарствам и редким заболеваниям в 

Республике Казахстан
Современная политика, проводимая в области здравоохране-

ния в Казахстане, в течение последних десяти лет, стала следстви-
ем экономических и политических преобразований. Доступность, 
качество и объем лекарственного обеспечения зависят в основ-
ном от стабильности финансирования, сбалансированной цено-
вой политики, надежности системы здравоохранения, рациональ-
ного отбора и использования лекарственных средств. Улучшение 
качества оказания медицинской помощи относится к основным 
задачам здравоохранения на современном этапе его развития [4].

Идет строительство современных специализированных науч-
ных центров, клиник и врачебных амбулаторий. Они оснащаются 
новейшей диагностической и лечебной аппаратурой. Увеличива-
ется также объем финансирования программы гарантированного 
обеспечения населения лекарственными препаратами на госпи-
тальном и амбулаторном уровне. Так, в 2007 г. на эти цели было 
потрачено 383 млн $.

Разработаны и последовательно внедряются в клиническую 
практику протоколы лечения, утвержден перечень видов забо-
леваний и отдельных категорий населения, при амбулаторном 
лечении которых лекарственные средства и специализирован-
ное лечебное питание по рецептам отпускаются бесплатно и на 
льготных условиях. В основном, он включает наиболее актуаль-
ные в нашей республике заболевания. Из редких(сиротских) в 



20

нем представлены гемофилия, болезнь Паркинсона, гипофизар-
ный нанизм, акромегалия, миастения, рассеянный склероз, ред-
кие виды рака и состояния после пересадки почки. Однако ле-
карственные препараты, предусмотренные для лечения многих из 
них и закупаемые за счет средств республиканского бюджета, не 
являются инновационными[5].

Термин «орфанное лекарство» появился в медицине сравни-
тельно недавно. Он объединяет препараты, предназначенные для 
лечения редко встречающихся заболеваний. Таких как, акромега-
лия, гипофизарный нанизм, рассеянный склероз, гемофилия, му-
кополисахаридоз, легочная гипертензия, миелолейкоз, муковис-
цидоз, рак почки, надпочечников, болезни Альцгеймера, Гоше, 
Вильсона, Фабри и др.

В соответствии с Кодексом Республики Казахстан «О здоро-
вье народа и системе Здравоохранения» (с изменениями и допол-
нениями по состоянию на 19.05.2015 г.)от 18 сентября 2009 года 
№ 193-IV орфанные препараты определяются как препараты для 
лечения и диагностики орфанных (редких) заболеваний;орфан-
ные (редкие) заболевания - редкие тяжелые болезни, угрожающие 
жизни человека или приводящие к инвалидности, частота кото-
рых не превышает официально определенного уровня.

В целяхсоздания единого порядка и принципов формирования 
Перечня орфанных (редко применяемых) лекарственных средств 
утвержден приказ Министра здравоохранения Республики Казах-
стан № 304 от 10 июня 2009 года «О Порядке формирования Пе-
речня орфанных (редко применяемых) лекарственных средств» 
(отменен в соответствии с Приказом Министра здравоохранения 
РК от 11 марта 2011 года № 129), регламентирующий порядок 
формирования Перечня орфанных (редко применяемых) лекар-
ственных средств. Данным приказом в работе руководствовалась 
при формировании Перечня орфанных (редко применяемых) ле-
карственных средств Формулярная комиссия Министерства здра-
воохранения Республики Казахстан.

Перечень орфанных (редко применяемых) лекарственных 
средствпредназначен для обеспечения доступности медицинской 
помощи для отдельных категорий больных, имеющих редкие 
заболевания, для диагностики и лечения которых эффективные 
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средства недоступны на рынке страны по причине редкого спро-
са. Производство и регистрация в стране орфанных (редко при-
меняемых) лекарственных средств экономически невыгодно для 
фармацевтических компаний, так как не окупает затрат. Спрос на 
орфанные (редко применяемые) лекарственные средства должен 
обеспечиваться на основе решений применительно к отдельному 
пациенту за счет специальных процедур регулирования.

Настоящий порядок разработан в целях формирования Переч-
ня орфанных (редко применяемых) лекарственных средств и на-
правлено на решение следующих задач:

1) создания единого порядка формирования Перечня орфан-
ных (редко применяемых) лекарственных средств (далее - Переч-
ня);

2) определение критериев орфанных (редко применяемых) ле-
карственных средств для включения в Перечень;

3) определение порядка экспертизы отнесения лекарственных 
средств к категории орфанных (редко применяемых);

4) правовое регулирование механизма обеспечения орфанны-
ми (редко применяемыми) лекарственными средствами, вклю-
ченными в Перечень, отдельных больных.

Согласно Приказу определены следующие критерии отнесе-
ния лекарственных средств к категории орфанных (редко приме-
няемых):

1) иметь высокий уровень доказательства эффективности и 
жизненной необходимости (без применения их, по мнению экс-
пертов, при угрожающих жизни заболеваниях и синдромах насту-
пит прогрессирование заболевания или появится ухудшение его 
течения, осложнения или наступит смерть пациента);

2) редко применяться или должно использоваться менее чем у 
10 000 человек.

Приказом определены порядок оформления предложений о 
включении лекарственных средств в Перечень, а также этапы рас-
смотрения Формулярной комиссией Предложений о включении 
лекарственного средства в Перечень.

Приказом Министра здравоохранения Республики Казахстан 
от 7 декабря 2009 года № 831 «Об утверждении Перечня орфан-
ных (редко применяемых) лекарственных средств в Республике 
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Казахстан». (Утратил силу в соответствии с приказом Министра 
здравоохранения РК от 11 мая 2011 года № 285) в целях обеспече-
ния лекарственными средствами больных, страдающих редкими 
заболеваниями утвержден Перечень орфанных (редко применя-
емых) лекарственных средств. Лекарственные средства, утверж-
денные настоящим приказом разрешаются закупать и использо-
вать в медицинской практике при отсутствии в Государственном 
Реестре лекарственных средств Республики Казахстан.

Согласно Приказу решение об использовании орфанных (ред-
ко применяемых) лекарственных средств принимает руководитель 
организации здравоохранения по рекомендации формулярной 
комиссии организации здравоохранения (или заведующего отде-
лением). Разрешение на ввоз (разовый) незарегистрированных в 
Государственном Реестре Республики Казахстан лекарственных 
средств, утвержденных настоящим приказом выдается государ-
ственным органом в сфере обращения лекарственных средств в 
установленном законодательством порядке.

В Перечне определены 50 позиций лекарственных средств для 
лечения редких заболеваний.

Орфанные заболевания требуют дорогостоящего лечения. На-
пример в год на лечение одного ребенка с болезнью Гоше при-
ходится 24,2 млн. тенге (стоимость 1фл. препарата составляет 
368тыс.тенге, на курс лечения необходимо 66фл.)[4].

В связи с тем, что Приказ Министра здравоохранения Респу-
блики Казахстан от 7 декабря 2009 года № 831 утратил силу,со-
гласно Приказу министра здравоохранения Республики Казахстан 
от 11 мая 2011 года № 285 определен новый перечень средств, 
применяемых при наследственных, генетических заболеваниях и 
порядок их закупа в рамках оказания гарантированного объема 
бесплатной медицинской помощи, согласно которому разрешает-
ся закупать ЛС и использовать в медицинской практике при от-
сутствии государственной регистрации на территории Республи-
ки Казахстан.

В 2011 году в Казахстане на обеспечение бесплатными лекар-
ственными препаратами детей, страдающих редкими болезнями, 
выделено 1 млрд. 168 млн. 620 тысяч тенге, а в 2012 году выделе-
но более 3,7 миллиарда тенге. По статистическим данным в 2013 
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году бесплатными препаратами больные редкими заболевания-
ми по г.Алматы были обеспечены на сумму 387,1млн.тенге, а в 
2014 году с республиканского бюджета выделено 518,2млн.тенге. 
В последние годы в нашей республике потребность в сиротских 
лекарствах для соответствующих категорий больных удовлетво-
ряется практически полностью.

На сегодняшний день в Республике Казахстан разработаны и 
утверждены следующие нормативно-правовые акты:
•	Кодекс республики Казахстан «О здоровье народа и системе 
Здравоохранения» (с  изменениями и дополнениями  по состоя-
нию на 19.05.2015 г.);
•	Приказ Министра здравоохранения Республики Казахстан от 
11 мая 2011 года № 285 «Об утверждении Перечня орфанных 
медицинских технологий, предназначенных для лечения ред-
ких заболеваний в Республике Казахстан» (с дополнениями от 
26.06.2014 г.)
•	Приказ и.о. Министра здравоохранения Республики Казахстан 
от 06.08.2012 года № 536 «О внесении дополнений в Приказ Ми-
нистра здравоохранения Республики Казахстан от 11 мая 2011 
года № 285 «Об утверждении Перечня орфанных медицинских 
технологий, предназначенных для лечения редких заболеваний в 
Республике Казахстан»;
•	Приказ Министра здравоохранения и социального развития Ре-
спублики Казахстан от 22 мая 2015 года № 370 «Об утверждении 
Перечня орфанных (редких) заболеваний»;
•	Приказ Министра здравоохранения и социального развития Ре-
спублики Казахстан от 29 мая 2015 года № 432 «Об утверждении 
перечня орфанных препаратов»;
•	Приказ и.о. Министра здравоохранения Республики Казахстан 
от 4 ноября 2011 года № 786 «Об утверждении Перечня лекар-
ственных средств и изделий медицинского назначения для бес-
платного обеспечения населения в рамках гарантированного 
объема бесплатной медицинской помощи на амбулаторном уров-
не с определенными заболеваниями (состояниями) и специали-
зированными лечебными продуктами» (с изменениями и допол-
нениями по состоянию на 12.12.2013 г.).

В нашей стране с весны 2015 года вводится реестр больных с 
редкими заболеваниями на амбулаторном уровне.



24

Заключение
Редкие заболевания характеризуются целым рядом схожих 

проблем: они сложно диагностируются, пациенту зачастую не 
хватает информации о современных возможностях лечения его 
болезни и об оказывающих поддержку организациях; организа-
торы здравоохранения не имеют достаточной информации о ре-
альной частоте заболевания и не всегда могут правильно оценить 
потребности в средствах для его лечения.

Так, в 1999 году ученые могли объяснить механизмы развития 
менее чем одной тысячи редких заболеваний, а на сегодняшний 
день это число составляет уже более пяти тысяч. Толчком для по-
иска методов лечения орфанных заболеваний стала расшифровка 
генома человека, в связи с чем, количество заявок на рассмотре-
ние орфанных лекарственных препаратов увеличилось. В целом 
ОМТ орфанных технологий в настоящее время проводится по 
общей схеме без какой-либо специфики. Основными факторами 
оценки являются клиническая и экономическая эффективность, а 
также влияние новой технологии на систему и службы здравоох-
ранения. Важным критерием служит также наличие альтернатив-
ных методов лечения.

Регламент ЕС по орфанным медицинским препаратам всту-
пил в силу 15 лет назад. Он определяет единую для всех госу-
дарств-членов ЕС процедуру по присуждению статуса орфанных 
уже существующим медицинским препаратам, а также устанав-
ливает меры по материальному стимулированию компаний, зани-
мающихся научными исследованиями в области редких заболева-
ний, разработкой новых лекарств и их продвижением на рынке. 
Необходимость принятия таких мер связана с тем, что производ-
ство орфанных препаратов гораздо менее выгодна, чем производ-
ство лекарств, предназначенных для использования широкими 
слоями населения.

Крупные фармацевтические и биотехнологические компании 
формируют и участвуют в продвижении растущего рынка орфан-
ных препаратов. «Продажа орфанных препаратов к 2020 году со-
ставит 19% от общей доли продаж рецептурных лекарств на общую 
сумму 176 млрд $. И они будут расти с ежегодным темпом около 
11% в год до конца десятилетия, по сравнению с препаратами для 
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лечения больших групп населения, который составляет примерно 
4% (из доклада «Оценка фармацевтичекой промышленности ор-
фанных препаратов» 2014г).

Сегодня у многих стран имеются возможности по повышению 
доступности медицинской помощи, по крайней мере, для части 
населения, а повсеместное распространение Интернета стреми-
тельно изменяет пути получения информации и создания сооб-
ществ людей, объединенных общими интересами. Эти факторы 
создают основу для кардинального улучшения положения паци-
ентов с редкими заболеваниями даже в странах, не входящих в 
Организацию экономического сотрудничества и развития.
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Приложение 2

Перечень орфанных препаратов, принятый в Европейском 
союзе (www.orpha.net)

1. Азтреонам (Aztreonam)
Показания:
* Подавляющая терапия хронических легочных инфекций, вы-
званных синегнойной палочкой у больных с муковисцидозом в 
возрасте 6 лет и старше.
1. Алипоген типарвовек (Alipogene tiparvovec)
Показания:
* Для взрослых пациентов с диагнозом «Семейная недостаточ-
ность липопротеинлипазы» и страдающих от тяжелых или мно-
жественных приступов панкреатита, несмотря на ограничения в 
питании. Диагноз должен быть подтвержден с помощью генети-
ческого тестирования. Применение препарата должно быть огра-
ничено у пациентов с определяемым уровнем липопротеинлипа-
зы.
1. Амифампридин (Amifampridine)
Показания:
* Симптоматическое лечение миастенического синдрома Ламбер-
та-Итона у взрослых.
1. Бетаин безводный (Betaine Anhydrous)
Показания:
* В качестве дополнительной терапии при лечении гомоцисти-
нурии, включая недостатки или дефекты цистатионин бета-син-
тазы, 5,10-метилентетрагидрофолат-редуктазы, кофактора мета-
болизма кобаламина. Препарат следует использовать в качестве 
дополнения к различным диетам и другим методам лечения, как 
витамин В6 (пиридоксин), витамин В12 (кобаламин), фолаты.
2. Босутиниб (Bosutinib)
Показания:
* Лечение хронического миелолейкоза с положительной фила-
дельфийской хромосомой, в хронической фазе, фазе акселерации 
или бластном кризе при непереносимости или неэффективности 
предшествующей терапии ингибиторами тирозин киназы и при 
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неэффективности терапии иматинибом, нилотинибом и дазатини-
бом.
1. Брентуксимаба ведотин (Brentuximabvedotin)
Показания:
*Лечение взрослых пациентов с рецидивирующей или резистент-
ной CD30 положительной лимфомой Ходжкина:

- после аутотрансплантации стволовых клеток;
- после по крайней мере двух предыдущих методов лечения:а-
утотрансплантации стволовых клетокили нескольких химио-
терапии.

*Лечение взрослых пациентов с рецидивирующей или резистент-
ной системной анапластической большой клеточной лимфомой.
1. Выращенные в лабораторных условиях человеческие 
клетки корнеального эпителия содержащие стволовые 
клетки (ex vivo expanded autologous human corneal epithelial 
cells containing stem cells)
Показания:
* Лечение дефицита лимбальных стволовых клеток – причины 
развития корнеальной слепоты. Лимбальные стволовые клетки 
расположены в базальном эпителии роговицы глаза и помогают 
поддерживать и восстанавливать ткань роговицы. Повреждение и 
потеря этих клеток в результате травмы или болезни приводит к 
рубцеванию роговой оболочки глаза, и, следовательно, к слепоте.

Препарат представляет собой эквивалент живой ткани. Он 
предназначен для трансплантации пациенту после удаления по-
раженного эпителия роговицы. Для изготовления препарата ис-
пользуется материал биопсии неповрежденного участка эпителия 
пациента размером 1-2 кв.мм. Готовится в лабораторных услови-
ях. Применение его способствует восстановлению поврежденной 
поверхности глаза, что позволяет устранить болевые ощущения, 
светобоязнь, улучшает остроту зрения.
1. Гистамин дигидрохлорид (Histaminedi hydrochloride)
Показания:
* Поддерживающая терапия взрослых пациентов с острой мие-
лоидной лейкемией в период первой ремиссии одновременно с 
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применением интерлейкина-2. Эффективность препарата еще не 
выявлена у пациентов старше 60 лет.
1. Деламаниб (Delamanib)
Показания:
* Лечение туберкулеза легких с множественной лекарственной 
устойчивостью у взрослых пациентов, которым не подходит стан-
дартная терапия.
1. Дефибротид (Defibrotide)
Показания:
* Лечение тяжелой печеночной веноокклюзионной болезни, так-
же известной как синусоидальный обструктивный синдром, воз-
никающий при трансплантации гемопоэтических стволовых кле-
ток. Применяется при лечении взрослых, подростков в, детей и 
младенцев старше 1 месяца.
1. Деферасирокс (Deferasirox)
Показания:
* Лечение хронического перенасыщения железом вследствие 
многократных трансфузий крови (≥7 мл/кг/месэритроцитарной 
массы) у пациентов с большой β-талассемией в возрасте старше 
6 лет.
* Лечение хронического перенасыщения железом вследствие 
трансфузий крови, когда терапия дефероксамином противопока-
зана или неадекватна у групп пациентов с:
•	большой β-талассемией с перенасыщением железом вследствие 
частых трансфузий крови (<7 мл/кг/месэритроцитарной массы) в 
возрасте 2–5 лет;
•	большой β-талассемией с перенасыщением железом вслед-
ствие нечастых трансфузий крови (<7 мл/кг/месэритроцитарной 
массы) в возрасте от 2 лет;
•	другой анемией в возрасте от 2 лет.
2. Децитабин (Decitabine)
Показания:
* Лечение взрослых пациентов в возрасте 65 лет и старше с впер-
вые диагностированным или вторичным острым миелоидным 
лейкозом, которые не являются кандидатами для стандартной ин-
дукционной химиотерапии согласно классификации ВОЗ.
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1. Ибрутиниб (Ibrutinib)
Показания:
* Лечение взрослых пациентов с рецидивирующей или рефрак-
терной мантийноклеточнойлимфомой. Кроме того, препарат по-
казан для лечения взрослых пациентов с хроническим лимфоци-
тарным лейкозом, получавших до этого, по крайней мере, одну 
линию терапии. Помимо этого, ибрутиниб может использовать-
ся в качестве первой линии терапии у пациентов с хроническим 
лимфоцитарным лейкозом с делецией хромосомы 17p или мута-
цией гена TP53 при наличии противопоказаний к химиотерапии.
1. Ивакафтор (Ivacaftor)
Показания:
*Лечение муковисцидоза у пациентов старше 6 лет, которые име-
ют один из следующих копий мутаций (класс III) гена регулято-
ра трансмембранной проводимости: G551D, G1244E, G1349D, 
G178R, G551S, S1251N, S1255P, S549N, или S549R.
1. Идурсульфаза (Idursulfase)
Показания:
* Длительное лечение пациентов с синдромом Хантера (мукопо-
лисахаридоз II типа).
2. Икатибанта ацетат (Icatibant acetate)
Показания:
* Симптоматическое лечение острых приступов наследственного 
ангионевротического отека у взрослых (с дефицитом ингибитора 
С1эстеразы).
1. Кабозантиниб (Cabozantinib)
Показания:
* Лечение взрослых пациентов с прогрессирующим, неопера-
бельным местно-распространенным или метастатическим медул-
лярным раком щитовидной железы.

Для пациентов, у которых реаранжированный в ходе трансфек-
ции мутационный статус неизвестен или отрицательный, решение 
в отношении лечения должно быть принято с учетом возможности 
слабого терапевтического эффекта.
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1. Карглумовая кислота (Carglumic acid)
Показания:
* Лечение гипераммониемии вследствии дефицита N-цетилглу-
таматсинтетазы; гипераммониемии, вызванной изовалериановой 
ацидемией; гипераммониемии, вызванной метилмалоновой аци-
демией; гипераммониемии, вызванной пропионовой ацидемией.

Этот сиротский препарат обозначен как продукт, завершивший 
10-летний период «рыночной эксклюзивности» по показанию ги-
пераммония вследствие дефицита N-цетилглутаматсинтетазы.
1. Кетоконазол (Ketoconazole)
Показания:
*Лечение взрослых и детей старше 12 лет с синдромом Кушинга.
3. Клофарабин (Clofarabine)
Показания:
* Лечение острого лимфобластного лейкоза у детей с рецидивом 
или рефрактерностью к терапии после применения, по крайней 
мере, двух и более предшествующих схем химиотерапии и при 
отсутствии иных способов достижения стойкой ремиссии.

Безопасность и эффективность были оценены в исследовани-
ях пациентов ≤ 21 года.
2. Маннитол (Mannitol)
Показания
* Лечение муковисцидоза у взрослых в возрасте 18 лет и старше 
в качестве дополнительной терапии к стандартной схеме лечения.
1. Мекасермин (Mecasermin)
Показания:
* Длительное лечение задержки роста у детей и подростков с тя-
желым первичным дефицитом инсулиноподобного фактора роста 
1 (первичный дефицит ИФР).
Тяжелый первичный дефицит ИФР определяется по:
- высокое значение стандартного отклонения ≤ -3.0;
- базальный уровень ИФР-1 в плазме ниже 2,5 процента согласно 
возраста и пола;
- достаточность гормона роста;
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- исключение вторичных форм дефицита ИФР-1, таких, как не-
доедание, гипотиреоз, или хроническое лечение противовоспали-
тельными стероидами в фармакологических дозах.

Тяжелый первичный дефицит ИФР включает пациентов с 
мутациями в рецепторе гормона роста (GHR), сигнальном пути 
пост-GHR, и дефекты ИФР-1 гена; они не связаны с дефицитом 
гормона роста, и поэтому не могут адекватно реагировать на ле-
чение экзогенным гормоном роста. Рекомендуется, подтвердить 
диагноз путем проведения теста поколения ИФР-1.
3. Неларабин (Nelarabine)
Показания:
* Лечение Т-клеточного острого лимфобластного лейкоза и Т-кле-
точной лимфобластнойлимфомы у пациентов устойчивыхк хими-
отерапии или с рецидивирующим заболеванием после получения 
двух курсов химиотерапии.
*Показания к применению основаны на ограниченных клиниче-
ских данных, в виду небольшого количества пациентов с данной 
формой заболевания.
2. Офатумумаб (Ofatumumab)
Показания:
* В сочетании с хлорамбуцилом или бендамустином, лечение па-
циентов с хроническим лимфоцитарным лейкозом ранее неполу-
чавших лечение и при неэффективности терапии с включением 
флударабина.
* Лечение пациентов с устойчивой формой хронического лимфо-
цитарного лейкоза резистентных к флударабину и алемтузумабу.
4. Пирфенидон (Pirfenidone)
Показания:
* Лечение идиопатического легочного фиброза легкой и средней 
степени у взрослых пациентов.
2. Помалидомид (Pomalidomide)
Показания:
* Применяется в комбинации с дексаметазоном для лечения про-
грессирующей или рецидивной множественной миеломы у взрос-
лых пациентов, которые принимали как минимум два лекарствен-
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ных средства, в том числе леналидомид и бортезомиб, и у кото-
рых заболевание прогрессировало после предыдущей терапии.
3. Понатиниб (Ponatinib)
Показания:
* Лечение взрослых пациентов:

- страдающих хроническим миелолейкозом в хронической 
фазе, фазе акселерации или бластном кризе, резистентных к 
дазатинибу или нилотинибу; непереносящих дазатиниб или 
нилотиниб и для кого соответствующее лечение иматинибом 
не является целесообразным; или у кого имеется наличие 
T315I мутации.
- страдающих хроническим миелолейкозом с положительной 
филадельфийской хромосомой, резистентных к дазатинибу 
или нилотинибу; непереносящих дазатиниб или нилотиниб и 
для кого соответствующее лечение иматинибом не является 
целесообразным; или у кого имеется наличие T315I мутации.

2. Рамуцирумаб (Ramucirumab)
Показания:
* Лечение пациентов с распространенным раком желудка или га-
строэзофагеальной аденокарциномой.

Лекарственное средство применяется в комбинации с пакли-
такселом у пациентов, заболевание которых начало прогресси-
ровать во время прохождения химиотерапии с использованием 
фторпиримидина или препаратов платины.
3. Риоцигуат (Riociguat)
Показания:
* Хроническая тромбоэмболическая легочная гипертензия.

Показан для лечения взрослых пациентов с II и III функцио-
нальными классами по классификации ВОЗ:

- неоперабельная хроническая тромбоэмболическая легочная 
гипертензия,
- постоянная или периодическая хроническая тромбоэмболи-
ческая легочная гипертензия после хирургического лечения

* Легочная артериальная гипертензия (ЛАГ)
В качестве монотерапии или в комбинации с антагонистами 

эндотелиновых рецепторов, показан для лечения взрослых паци-
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ентов с легочной артериальной гипертензией (ЛАГ с II и III функ-
циональными классами по классификации ВОЗ.

Эффективность была выявлена у пациентов с ЛАГ, по этио-
логии первичной (идиопатической) или наследственной ЛАГ или 
ЛАГ, связанной с заболеваниями соединительной ткани.
*В сочетании с хлорамбуцилом, для лечения взрослых пациентов 
с хроническим лимфолейкозом, ранее не получавших лечения, и 
имеющих сопутствующие заболевания, которые не поддаются ос-
новной терапии с применением флударбина.
2. Руксолитиниб (Ruxolitinib)
Показания:
*Лечение ассоциированной спленомегалии или симптомов у 
взрослых пациентов с первичным миелофиброзом (также извест-
ным как хронический идиопатический миелофиброз), и вторич-
ным миелофиброзом, который развился из-за истинной полици-
темии или эссенциальной тромбоцитемии.
3. Руфинамид (Rufinamide)
Показания:
*Дополнительная терапия при лечении припадков связанных с 
синдромом ЛенноксаГасто у пациентов в возрасте 4 лет и старше.
5. Стирипентол (Stiripentol)
Показания:
* Используется в сочетании с клобазамом и вальпроатами, в каче-
стве вспомогательной терапии генерализованных тонико-клони-
ческих судорог у больных с тяжелой миоклонической эпилепсией 
младенчества (синдром Дравета), если приступы устойчивы к те-
рапии и не контролируются клобазамом и вальпроатами.
4. Элиглустат (Eliglustat)
Показания:
* Долгосрочное лечение взрослых пациентов, страдающих болез-
нью Гоше первого типа.

Назначается при болезни Гоше первого типа, которая может 
привести к увеличению селезенки, печени и костным заболевани-
ям. Применяется пациентам метаболизм лекарственного средства 
которых происходит с нормальной (промежуточные или экстен-
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сивные метаболизаторы) или со сниженой скоростью (медленны-
еметаболизаторы).
6. 5-аминолевулиновой кислоты гидрохлорид 
(5-aminolevulinic acid Hydrochloride)
Показания:
* Для визуализации злокачественной ткани во время хирургиче-
ской операции злокачественной глиомы (степени злокачествен-
ности III и IV по классификации ВОЗ) у взрослых пациентов.
4. Холевая кислота (Cholic acid)
Показания:
*Лечение врожденных ошибок в синтезе первичных желчных 
кислот из-за дефицита стеол- 27-гидроксилазы (церебротенди-
нальныйксантоматоз); дефицита 2- (или α-) метилацил-КоАраце-
мазы или дефицит холестерин 7α -гидроксилазы у новорожден-
ных, детей и подростков в возрасте от 1 месяца до 18 лет и взрос-
лых.
5. Сапроптерина дигидрохлорид(Sapropterin dihydrochloride)
Показания:
* Лечение гиперфенилаланинемии у взрослых пациентов и детей 
в возрасте 4 лет и старше с фенилкетонурией, которые положи-
тельно реагируют на это лечение.
* Лечение гиперфенилаланинемии у взрослых пациентов и детей 
с дефицитом тетрагидробиоптерина, которые положительно реа-
гируют на это лечение.
6. Олапариб (Olaparib)
Показания:
* Поддерживающая терапия взрослых пациентов, страдающих 
высокозлокачественным серозным раком эпителия яичников, ра-
ком фаллопиевых труб и первичным раком брюшины высокой 
степени злокачественности.
Используется у пациентов, имеющих мутации (дефекты) в од-
ном из двух генов, известных как BRCA1 и BRCA2, и у которых 
наблюдается рецидив заболевания. Препарат дается после лече-
ния лекарствами на основе платины, когда опухоль уменьшается 
в размерах или полностью исчезает. Применяется у пациентов, 
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у которых предыдущее лечение лекарствами на основе платины 
дал результат (длительностью 6 месяцев или более).
7. Мифамуртид (Mifamurtide)
Показания:
* Лечение высокодифференцированной операбельной не мета-
статической остеосаркомы у детей, подростков и молодых людей 
после макроскопически полной хирургической резекции - в соче-
тании с послеоперационной полихимиотерапией.
8. Плериксафор (Plerixafor)
Показания:
*Для усиления мобилизации гемопоэтических стволовых клеток 
в периферический кровоток с целью их сбора и последующей ау-
тотрансплантации пациентам с лимфомой и множественной ми-
еломой в сочетании с гранулоцитарнымколониестимулирующим 
фактором.
9. N-ацетилгалактозамина-4-сульфатаза (N-acetylgalac 
tosamine-4- sulfatase)
Показания:
* Продолжительная заместительная ферментная терапия паци-
ентов, с подтвержденным диагнозом Мукополисахаридоз 6 типа; 
дефицит N-ацетилгалактозамин-4-сульфатазы; синдром Маро-
то-Лами.
10. Сорафениба тозилат (Sorafenib tosylate)
Показания:
* Лечение гепатоцеллюлярной карциномы.
* Лечение больных с распространенной почечно-клеточной кар-
циномой, которые не дали ответной положительной реакции или 
к которым не применима предварительная интерферон-альфа или 
интерлейкин-2 терапии.
* Лечение больных с прогрессирующей, местно-распространен-
ной или метастатической, дифференцированной (папиллярной / 
фолликулярной / оксифильной (клетки Гюртле)) карциномой щи-
товидной железы, резистентной к радиоактивному йоду.
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11. Ромиплостим (Romiplostim)
Показания:
*Лечение тромбоцитопении хронической идиопатической тром-
боцитопенической пурпуры:
•	взрослые пациенты, у которых была проведена спленэктомия 
и наблюдалась неэффективность или непереносимость кортико-
стероидов и иммуноглобулинов;
•	в качестве терапии второй линии у взрослых пациентов, у кото-
рых не производилась спленэктомия, так как хирургическое вме-
шательство противопоказано.
12. Нинтеданиб (Nintedanib)
Показания:
*Лечение взрослых с идиопатическим легочным фиброзом.
13. Мацитентан (Macitentan)
Показания:
* Используется в качестве монотерапии или в сочетании с други-
ми медикаментами для долгосрочного лечения ЛАГ у взрослых 
пациентов функционального класса II к III, согласно ВОЗ.

Эффективность была доказана у пациентов страдающих иди-
опатической и наследственной ЛАГ, ЛАГ ассоциированной с 
системными заболеваниями соединительной ткани и ЛАГ вслед-
ствие коррекции врождённого порока сердца.
14. Нитизинон (Nitisinone)
Показания:
* Лечение пациентов с подтвержденным диагнозом наследствен-
ной тирозинемии 1-го типа в сочетании с ограничением посту-
пления тирозина и фенилаланина с пищей.
15. Парааминосалициловая кислота(Para-aminosalicylic acid)
Показания:
* Используется как часть комбинированной терапии множествен-
ной лекарственной устойчивой формы туберкулеза у взрослых и 
детей старше 28-дней, когда другой эффективный режим лечения 
не может быть составлен по причинам устойчивости или не пе-
реносимости.
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16. Ибупрофен (Ibuprofen)
Показания:
* Лечение гемодинамически значимого открытого артериального 
протока у недоношенных новорожденных детей с гестационным 
возрастом менее 34 недель.
17. Кофеина-цитрат(Caffeinecitrate)
Показания:
* Лечение первичного апноэ у недоношенных новорожденных.
18. Гидрокортизон (Hydrocortisone)
Показания:
* Лечение надпочечниковой недостаточности у взрослых.
19. Зиконтодин (интраспинальное применение) Ziconotide 
(intraspinaluse)
Показания:
* Лечение тяжелой, хронической боли у пациентов, требующих 
эпидуральной анестезии.
20. Меркаптамина битартрат (Mercaptamine bitartrate)
Показания:
* Лечение нефропатического цистиноза. Цистеамин уменьшает 
отложение кристаллов цистина в некоторых клетках (лейкоци-
ты, клетки печени и мышечной ткани) у пациентов страдающих 
нефропатическим цистинозом, и, при раннем назначении лечения 
происходит задержка развития почечной недостаточности.
21. Силденафила цитрат(Sildenafil citrate)
Показания:
*Лечение взрослых пациентов с легочной артериальной гипер-
тензией, II и III функционального класса согласно классифика-
ции ВОЗ. Эффективность была доказана у пациентов с первичной 
ЛАГ и ЛАГ ассоциированной с системными заболеваниями сое-
динительной ткани.
*Лечение больных страдающих ЛАГ в возрасте от 1 до 17 лет. Эф-
фективность в плане улучшения физической нагрузки и легочной 
гемодинамики была выявлена у пациентов с первичной ЛАГ и ЛАГ, 
вызванной врожденными пороками сердца.

Раствор для инъекций назначается для лечения взрослых па-
циентов с ЛАГ, которым предписан пероральный прием силде-
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нафила цитрата, однако которые в настоящий момент не могут 
принимать лекарства перорально.
22. Концентрат протеолитических ферментов, обогащенный 
бромелайном (Concentrate of proteolytic enzyme senriched in 
bromelain)
Показания:
*Удаление струпа у взрослых с глубокими частичными и полны-
ми термическими ожогами.
23. Человеческая кислая альфа-глюкозидаза (КАГ) (Human 
acid alpha-glucosidase)
Показания:
* Для длительной ферментозаместительной терапии у пациентов 
с подтвержденным диагнозом болезнь Помпе (недостаточность 
КАГ).
24. Тедуклетид (Teduglutide)
Показания:
* Лечение взрослых пациентов с синдромом короткой кишки. Па-
циенты должны быть стабильны, в период адаптации после опе-
рации на кишечник.
25. Леналимомид (Lenalidomide)
Показания:
* В сочетании с дексаметазоном показан для лечения множе-
ственной миеломы у взрослых пациентов, получивших по край-
ней мере один курс лечения.
* Леналимолид предназначен для лечения пациентов с анемией, 
поддающейся трансфузии, с миелодиспластическим синдромом 
низкого или умеренного риска, связанного с изолированной де-
лецией 5q цитогенетической аномалией, когда другие варианты 
лечения являются недостаточными или неадекватными.
26. Дексразоксан (Dexrazoxane)
Показания:
* У взрослых для лечения антрациклиновой транссудакции.
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27. Афамеланотид (Afamelanotide)
Показания:
* Афамеланотид – имплантат, который используется для лечения 
пациентов с эритропоэтической протопорфирией, редким заболе-
ванием, обусловленным сенсибилизацией к солнечному свету.

У пациентов с ЭПП, воздействие света может привести к та-
ким симптомам, как боль и отек кожи, препятствующим нахо-
ждению на открытом воздухе при ярком свете. Афамелоанотид 
используется для предотвращения или облегчения симптомов, 
чтобы пациенты могли вести более нормальную жизнь.
61. Пасиреотид (Pasireotide)
Показания:
* Лечение взрослых пациентов с болезнью Кушинга, для которых 
операция не возможна или у которых операция не прошла успеш-
но.
62. Гидроксикарбамид (Hydroxycarbamide)
Показания:
* Профилактика рецидивирующих болевых сосудисто-окклюзи-
онныхкризисов, включая острый синдром груди у взрослых, под-
ростков и детей старше 2 лет, страдающих от синдрома Серпо-
видных эритроцитов.
63. Бедаквилин (Bedaquiline)
Показания:
* Применяется в составе комбинированной терапии туберкулеза 
легких, с множественной лекарственной устойчивостью, у взрос-
лых пациентов, когда эффективный режим лечения не возможен. 
Назначение ЛС должно быть определено официальным руковод-
ством по использованию антибактериальных средств.
64. Экулизумаб (Eculizumab)
Показания:
* Для лечения взрослых и детей при:
- пароксизмальной ночной гемоглобинурии. Эффективность 
подтверждена только у пациентов с пароксизмальной ночной ге-
моглобинурии, у которых ранее проводились трансфузии крови 
или ее компонентов.
- атипическом гемолитико-уремическом синдроме.
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65. Дазатиниб (Dasatinib)
Показания:
* Лечение взрослых пациентов при:
•	впервые выявленном хроническом миелолейкозе в хрониче-
ской фазе,
•	хроническом миелолейкозе в хронической фазе, фазе акселе-
рации или фазе миелоидного или лимфоидного бластного криза 
при резистентности или непереносимости предыдущей терапии, 
включая иматиниб;
•	остром лимфобластном лейкозе с положительной филадель-
фийской хромосомой при резистентности или непереносимости 
предыдущей терапии.
66. Силтуксимаб (Siltuximab)
Показания:
* Лечение взрослых пациентов с многоцентровой болезнью Ка-
стельмана, вызванные вирусом иммунодефицита человека и ге-
спевирусом человека.
67. Нилотиниб (Nilotinib)
Показания:
* Лечение взрослых пациентов:

- с впервые диагностированной хронической фазой хрониче-
ского миелолейкоза с филадельфийской хромосомой.
- лечение хронической формы и фазы акселерации хрониче-
ского миелолейкоза у взрослых пациентов с филадельфийской 
хромосомой в случае резистентности или непереносимости 
предыдущей терапии, включая терапию иматинибом.

68. Тиотепа (Thiotepa)
Показания:
* В сочетании с другими химиопрепаратами:

- с и без облучения всего тела в качестве первоначального ле-
чения при заболеваниях системы крови у взрослых и детей с 
трансплантацией аллогенных или аутологических гемопоэти-
ческих клеток-предшественников.
- при высоких дозах химиотерапии с трансплантацией гемо-
поэтических клеток-предшественников при лечении крупных 
опухолей у взрослых и детей.
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Предполагается, что тиотепа должна быть назначена до транс-
плантации гемопоэтических клеток-предшественников.
69. Талидомид (Thalidomide)
Показания:
* В сочетании с мелфаланом и преднизолоном как первая линия 
лечения пациентов с множественной миелономой, в возрасте ≥ 65 
лет или которым не приемлемо применение высоких доз химио-
терапии.
70. Тобрамицин (Tobramycin)
Показания:
*Подавляющая терапия хронической легочной инфекции, возбу-
дителем которой является синегнойная палочка, у взрослых и де-
тей в возрасте 6 лет и старше с кистозным фиброзом.
71. Темсиролимус (Temsirolimus)
Показания:
* Первая линия лечения взрослых пациентов с почечной карцино-
мой, которая имеет как минимум три из шести прогностических 
факторов риска.
* Лечение взрослых пациентов с рецидивом и / или резистентной 
лимфомой мантии клеток.
72. Бозентана моногидрат (Bosentan monohydrate)
Показания:
* Лечение легочной артериальной гипертензии (ЛАГ) функцио-
нального III класса, по классификации ВОЗ, для улучшения толе-
рантности к физическим нагрузкам и симптомов. Эффективность 
была показана при:

- первичная (идиопатическая и наследственная) ЛАГ;
- вторичная ЛАГ на фоне склеродермии при отсутствии значи-
мого интерстициального поражения легких;
- ЛАГ, ассоциированная с врожденными пороками сердца и в 
частности, с нарушениями показателей гемодинамики по типу 
синдрома Эйзенменгера. Некоторые улучшения также были 
показаны у пациентов с ЛАГ II функционального класса по 
классификации ВОЗ.
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* Для снижения числа новых дигитальных язв у взрослых при си-
стемной склеродермии и прогрессирующем язвенном поражении 
конечностей.

Данный орфанный препарат завершил свою «рыночную экс-
клюзивность» за 10лет для лечения легочной артериальной ги-
пертензии.
73. Аталурен (Ataluren)
Показания:
* Лечение мышечной дистрофии Дюшена, «нонсенс» мутации в 
гене дистрофина, у амбулаторных пациентов в возрасте 5 лет и 
старше. Эффективность не была продемонстрирована у не-амбу-
латорных пациентов.

Наличие «нонсенс» мутации в гене дистрофина должно опре-
деляться путем генетического теста.
74. Азацитидин (Azacitidine)
Показания:
* Лечение взрослых пациентов, которым не представляется воз-
можным трансплантация кроветворных стволовых клеток при:
- миелодиспластическом синдроме высокого риска и промежу-
точного 2 типа, в соответствии с Международной прогностиче-
ской счетной системой.
- хроническом миеломоноцитарномлейкозе с 10- 29 % бластом-
ными клетками костного мозга без миелопролиферативного рас-
стройства.
- остром миелоидном лейкозе с 20-30 % бластов и мультилиней-
ной дисплазией, в соответствии с классификацией ВОЗ.
75. Рекомбинантная человеческая n-ацетилгалактозамин-
6-сульфаза (Recombinanthumann-acetylgalactosamine-6-
sulfatase)
Показания:
* Лечение мукополисахаридоза, типа IVA (Синдром Моркио) у 
пациентов всех возрастов.
76. Амбрисентан (Ambrisentan)
Показания:
* Лечение ЛАГ, классифицирующийся ВОЗ как функциональный 
класс IIиIII, для улучшения переносимости.Эффективность была 
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показана уЛАГ идиопатической этиологии или наследственной 
этиологии и ЛАГс заболеваниями соединительной ткани.
77. Эверолимус (Everolimus)
Показания:
* Лечение взрослых пациентов с почечной ангиомиолипомой, 
связанной с комплексом туберозного склероза, с риском осложне-
ний (на основе таких факторов, как размер опухоли или наличие 
аневризмы, или при наличии нескольких или двусторонних опу-
холей), но не требующих немедленного хирургического вмеша-
тельства.
* Лечение больных с субэпендимальными гигантскими клетка-
ми астроцитомы, связанного с комплексом туберозного склероза, 
которые требуют терапевтического вмешательства, но не поддаю-
щиеся операции. Доказательства основаны на анализе изменения 
объема субэпендимальных гигантских клетокастроцитомы. Даль-
нейшие клинические выгоды, такие как улучшение симптомовбо-
лезни, не были продемонстрированы.
78. Альфа-Велаглюцераза (Velaglucerasealfa)
Показания:
* Долгосрочная замена заместительной ферментной терапииу па-
циентов 1 типа болезни Гоше.
79. Тафамидис (Tafamidis)
Показания:
*Лечение амилоидозатранстиретина у взрослых пациентов с сим-
птоматической полинейропатией 1 стадии, для задержки перифе-
рического неврологического ухудшения.
80. Цинка ацетата дигидрат (Zinc acetate dehydrate)
* Лечение болезни Вильсона.
81. Анагрелида гидрохлорид (Anagrelide hydrochloride)
Показания:
* Повышенное содержание тромбоцитов у больных с эссенциаль-
ной тромбоцитемией группы высокого риска, у которых текущая 
терапия плохо переносится или не снижает повышенного содер-
жания тромбоцитов до приемлемого уровня.
К высокому риску развития осложнений относятся одно или не-
сколько из ниже перечисленных состояний:
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− возраст ≥ 60 лет
− количество тромбоцитов ≥ 1 000 000/мкл
– или наличие тромбогеморрагических эпизодов в анамнезе.
82. Меркаптопурин (Mercaptopurine)
Показания:
* Лечение острого лимфобластного лейкоза у взрослых, подрост-
ков и детей.
83. Трабектедин (Trabectedin)
Показания:
* Лечение распространенной саркомы мягких тканей у пациен-
тов, нечувствительных к антрациклинам и ифосфамиду, либо с 
противопоказаниями к их применению. Эффективность показана 
в основном в отношении липосаркомы и лейомиосаркомы.
* В сочетании с пэгилированным липосомальным доксорубици-
ном, возможно лечение пациентов с рецидивом рака яичников, 
чувствительного к препаратам платины.
84. Миглустат (Miglustat)
Показания:
* Пероральная терапия болезни Гоше 1 типа легкого и среднетя-
желого течения. Может быть использовано только при лечении 
пациентов, которым не возможно применение заместительной 
ферментной терапии.
* Лечение прогрессирующих неврологических симптомов у 
взрослых и детей с болезнью Ниманна-Пика С типа.
Данный орфанный препарат завершил свою «рыночную эксклю-
зивность» за 10лет для лечения болезни Гоше.
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Приложение 3
Приказ Министра здравоохранения и социального развития 
Республики Казахстан от 29 мая 2015 года №432
Зарегистрирован в Министерстве юстиции Республики Казахстан 
30 июня 2015 года №11494

Об утверждении перечня орфанных препаратов
В соответствии с подпунктом 108) пункта 1 статьи 7 Кодекса Ре-
спублики Казахстан от 18 сентября 2009 года «О здоровье народа 
и системе здравоохранения» ПРИКАЗЫВАЮ:
1. Утвердить Перечень орфанных препаратов согласно приложе-
нию к настоящему приказу.
2. Комитету контроля медицинской и фармацевтической деятель-
ности Министерства здравоохранения и социального развития 
Республики Казахстан в установленном законом порядке обеспе-
чить:

1) государственную регистрацию настоящего приказа в Мини-
стерстве юстиции Республики Казахстан;
2) в течение десяти календарных дней после государственной 
регистрации настоящего приказа в Министерстве юстиции 
Республики Казахстан направление на официальное опубли-
кование в периодических печатных изданиях и информацион-
но-правовой системе нормативных правовых актов Республи-
ки Казахстан «Әділет»;
3) размещение настоящего приказа на интернет-ресурсе Ми-
нистерства здравоохранения и социального развития Респу-
блики Казахстан.

3. Контроль за исполнением настоящего приказа возложить на 
вице-министра здравоохранения и социального развития Респу-
блики Казахстан Цой А. В.
4. Настоящий приказ вводится в действие после дня его первого 
официального опубликования.
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Министр здравоохранения и
социального развития
Республики Казахстан	 Т. Дуйсенова

Утвержден
приказом Министра
здравоохранения и социального
развития Республики Казахстан
от 29 мая 2015 года № 432

Перечень орфанных препаратов
№ Наименование 

лекарственных 
средств

Заболевание группа 
по международной 
классификаций бо-
лезней 10 го пересмо-
тра (далее – МКБ-10)*

Синонимы и 
названия ред-
ких болезней

Код по 
МКБ-
10

1 2 3 4 5
1. Вакцина противсиби-

реязвенная 
Глобулин противоси-
биреязвенный

Сибирская язва Сибирская язва А 22

2. Рибавирин Крымская геморраги-
ческая лихорадка

Крымская ге-
моррагическая 
лихорадка вы-
званная виру-
сом Конго

А 98.0

3. Артемизин 
Примахин 
Хинидин 
Хлорохин 
Хинин 
Мефлохин гидрохло-
рид 
Артесунат 
Галофантрин 
Пафурамидина ма-
леат

Малярия Малярия 
вызванная 
Pl.Vivax, Pl. 
ovale, 
Pl. Malariae, Pl. 
falciparum

В 50 
В 53
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4. Амфотерицин В ли-
посомальный 
Милтефозин 
Олеилфосфохолин 
Паромомицина суль-
фат 
Третазикар

Лейшманиоз Лейшманиоз В 55

5. Интерферон бета Злокачественное ново-
образование носоглот-
ки у детей

Злокачествен-
ное новообра-
зование носо-
глотки (назо-
фаренгиальная 
карцинома)

С 11

6. Пеметрексед Мито-
мицин С.

Мезотелиома у детей Мезотелиома 
плевры

С 45.0

7. Мелфалан Злокачественное но-
вообразование глаза 
и его придаточного 
аппарата, сетчатки у 
детей

Злокачествен-
ное новоо-
бразование 
сетчатки (рети-
нобластома)

C 69.2

8. Изотретиноин 
Циклофосфамид 
Месна 
Лобенквана сульфат 
Линистиниб 
Митотан

Злокачественное ново-
образование надпочеч-
ника у детей

Злокачествен-
ное новообра-
зование коры 
надпочечника

C 74.0

9. Оксалиплатин 
Трофосфамид 
Этопозид Идаруби-
цин 
Актиномицин Кар-
муцин 
Блеомицин

Злокачественное ново-
образование без уточ-
нения локализации у 
детей

Карцинома С 80

10. Брентуксимаб 
Бендамустин** 
Мелфалан** 
Треосульфан** 
Флударабин** 
Циклофосфамид** 
Доксорубицин 
Блеомицин 
Филграстим** 
ПЭГфилграстим** 
Плериксафор**

Болезнь Ходжкина 
(лимфогранулематоз) у 
взрослых

Болезнь Ходж-
кина

С 81
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11. Брентуксимаб 
Бендамустин ** 
Мелфалан** 
Треосульфан** 
Циклофосфамид** 
Ибрутиниб 
Филграстим** 
ПЭГфилграстим** 
Плериксафор** 
Паралатрексат 
Ритуксимаб** 
Хлорамбуцил

Диффузная неходж-
кинские лимфома

Неходжкин-
ские лимфомы

С 83

12. 6-Меркаптопурин 
Азацитидин 
Аспарагиназа

Злокачественные им-
мунопролиферативные 
болезни у взрослых

Макроглобу-
линемия Валь-
денстрема

C 88.0

13. Бендамустин ** 
Блинатумомаб 
Бозутиниб 
Бортезомиб

Множественная мие-
лома и злокачествен-
ные плазмоклеточные 
новообразования у 
взрослых

Множествен-
ная миелома

C 90.0

14. Брентуксимаб 
Бусульфан** 
Гемтузумаб Гидрок-
симочевина

Лимфоидный лейкоз 
(лимфолейкоз)

Острый лим-
фобластный 
лейкоз Воло-
сатоклеточный 
лейкоз

С 91.0 
C 91.4

15. Дазатиниб 
Даунорубицин 
Децитабин 
Идарубицин** 
Иматиниб 
Карфилзомиб 
Кладрибин 
Леналидомид 
Мелфалан**

Миелоидный лейкоз 
(миелолейкоз)

Острый миело-
идный лейкоз 
Острый проми-
елоцитарный 
лейкоз 
Острый миело-
моноцитарный 
лейкоз у взрос-
лых

С 92.0 
C 92.4 
С 92.5

16. Месна** 
Метотрексат** 
Мофетила микофено-
лат** 
Нилотиниб 
Пентостатин 
Плериксафор** 
Понатиниб 
ПЭГАспарагиназа, 
ПЭГфилграстим** 
Ритуксимаб** 
Руксолитиниб

Миелоидный лейкоз 
(миелолейкоз) 
Миелодиспластиче-
ский синдром

Хронический 
миелоидный 
лейкоз 
Ювенильный 
хронический 
миеломоноци-
тарный лейкоз, 
Рефрактерная 
анемия, 
Рефрактерная 
анемия с из-
бытком бла-
стов

С 92.1 
D 46
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17. Такролимус** 
Талидомид

Миелоидный лейкоз 
(миелолейкоз) у взрос-
лых

Моноцитарный 
лейкоз

С 93

18. Треосульфан** 
Третиноин,

Миелоидный лейкоз 
(миелолейкоз) у взрос-
лых

Миелоидная 
саркома

С 92.3

19. Филграстим** 
Флударабин** 
Циклоспорин** 
Циклофосфамид** 
Цитарабин**

Лимфоидный лей-
коз (лимфолейкоз) у 
взрослых 
Хроническая миело-
пролиферативная бо-
лезнь у взрослых

Хронический 
лимфоцитар-
ный лейкоз 
Идиопатиче-
ский миелофи-
броз

С 91.1 
D 47.1

20. Дефероксамин 
Деферазирокс 
Гидроксимочевина

Гемолитические ане-
мии

Альфа-та-
лассемия, 
бета-талассе-
мия, дельта-бе-
та-талассемия, 
наследственное 
персистирова-
ние фетального 
гемоглобина 
Серповид-
но-клеточная 
анемия с 
кризом, hb-SS 
болезнь с кри-
зом, серповид-
но-клеточная 
анемия без 
криза, двойные 
гетерозиготные 
серповид-
но-клеточные 
нарушения

D 56 
D 56.0- 
D 56.2 
D 56.4 
D 57 
D 57.0- 
D 57.2

21. Экулизумаб Пароксизмальная ноч-
ная гемоглобинурия 
(Маркиафавы-Микели)

Пароксизмаль-
ная ночная ге-
моглобинурия 
(Маркиафа-
вы-Микели)

D 59.5

22. Антитимоцитарный 
глобулин** 
Дефероксамин 
Деферазирокс 
Такролимус** 
Треосульфан** 
Циклоспорин** 
Циклофосфамид**

Апластические анемии Апластическая 
анемия

D 61.9
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23. Ромипластим 
Элтромбопаг 
Иммуноглобулин че-
ловеческий нормаль-
ный

Идиопатическая тром-
боцитопени ческая 
пурпура

Синдром Эван-
са

D 69.3

24. Кладрибин 
Винбластина сульфат

Гистиоцитоз из клеток 
Лангерганса, не клас-
сифицированный в 
других рубриках

Гистиоцитоз D 76.0

25. Иммуноглобулин че-
ловеческий нормаль-
ный 
Интерферон гам-
ма-1-в

Отдельные нарушения, 
вовлекающие иммун-
ный механизм

Первичные им-
мунодефициты

D 80- 
D 84

26. Пиридоксина гидрох-
лорид для внутривен-
ных инъекций

Недостаточность дру-
гих витаминов группы 
В

Недостаточ-
ность витами-
на В6

Е 53.1

27. Алглюкозидаза альфа Болезни накопления 
гликогена

Болезнь Помпе 
(гликогеноз 2 
типа)

E 74.0

28. Агалсидаза 
Миглюстат 
Имиглюцераза 
Велаглюцераза 
Бутилдеоксигалакто-
нуримицин 
Аглюцераза 
Элиглустат 
Изофагомина тартрат 
Талиглюцераза альфа

Другие сфинголипи-
дозы

Болезнь Фабри 
(-Андерсон), 
болезнь Гау-
чера (болезнь 
Гоше), бо-
лезнь Краб-
бе, болезнь 
Нимана-Пика 
(Болезнь Ни-
манна-Пика 
тип С, Болезнь 
Ниманна-Пика 
тип А/В), 
Синдром Фа-
бера (болезнь 
Фарбера), 
метахромати-
ческая лейко-
дистрофия, не-
достаточность 
сульфатазы 
(множествен-
ная сульфатаз-
ная недоста-
точность).

E 75.2
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29. Ларонидаза 
Идурсульфаза 
Галсульфаза 
Элосульфаза

Мукополисахаридоз Мукополи-
сахаридоз I 
тип: Синдром 
Гурлер, Гур-
лер-Шейе, 
Шейе 
Мукополиса-
харидоз II тип: 
синдром Гун-
тера, другие 
мукополиса-
харидозы: не-
достаточность 
бета-глюку-
ронидазы, 
мукополисаха-
ридозы типов 
III, IV, VI, VII, 
синдромы 
Марото-Лами 
(легкий, тяже-
лый), Моркио 
(моркиоподоб-
ный, классиче-
ский), Санфи-
липпо (тип B, 
C, D)

E 76.0 
- 
E 76.2

30. Аргинат гемма 
Гемин

Порфирии Наследствен-
ная копропор-
фирия, 
порфирия 
острая пере-
межающаяся 
(печеночная)

E 80.2

31. Д-пеницилламин, 
Триентин дигидрох-
лорид 
Цинка ацетат

Нарушения обмена 
меди

Болезнь Мен-
кеса, Болезнь 
Вильсона (бо-
лезнь Вильсо-
на-Коновалова, 
гепатолентику-
лярная дегене-
рация)

E 83.0
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32. Дорназа – альфа 
Колиместат натрия 
Панкреатин 
Тиамфеникол ацетил-
цистеинат 
Ацетилцистеин 
Тобрамицин (ингаля-
ционная форма)

Нарушение обмена 
веществ

Кистозный 
фиброз ком-
бинированная 
форма (муко-
висцидоз)

Е 84.8 

33. Колхицин 
Анакинра Инфликси-
маб Этанерцепт

Наследственный се-
мейный амилоидоз без 
невропатии

Семейная сре-
диземномор-
ская лихорадка 
(периодиче-
ская болезнь), 
наследственная 
амилоидная 
нефропатия

E 85.0

34. Очищенный челове-
ческий альфа-1-анти-
трипсин

Нарушения обмена 
белков плазмы

Дефицит б-1- 
антитрипсина, 
бис -альбуми-
немия

E 88.0

35. Ксалипроден гидрох-
лорид Аримокломол 
Рилузол 
Филграстим 
Олесоксим 
Сарсасапогенин 
Смилагенин 
Талампанел

Болезнь двигательного 
нейрона. Семейная 
болезнь двигательного 
неврона

Боковой скле-
роз амиотро-
фический, про-
грессирующий, 
спинальная 
мышечная 
атрофия

G 12.2

36. Натализумаб Рассеянный склероз у 
детей

Туберозный 
склерозный 
комплекс 
(SEGA)

G 35

37. Клобазам 
Стирипентол

Синдром Драве у де-
тей

Синдром Драве G 40.4

38. Трихептаноин Синдром дефицита 
Glut 1 у детей

Синдром дефи-
цита транспор-
тера глюкозы 
Glut I

G 93.4
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39. Преднизолон Метил-
преднизолон 
Гидроксихлорохин 
Азатиоприн Цикло-
фосфамид Циклоспо-
рин Метотрексат 
Ацетилцестеин 
Пирфенидон

Другие интерстици-
альные
легочные болезни

Интерстици-
альная легоч-
ная болезнь, 
альвеолярные 
и парие-
то-альвеоляр-
ные наруше-
ния, альвеоляр-
ный протеиноз, 
легочный 
альвеолярный 
микролитиаз, 
диффузный 
легочный 
фиброз, фи-
брозирующий 
альвеолит 
криптогенный, 
синдром Хам-
мена-Рича, 
идиопатиче-
ский легочный 
фиброз, 
лимфангио-
лейомиоматоз, 
интерстици-
альная 
пневмония 
уточненная, 
интерстици-
альная легоч-
ная болезнь 
неуточненная, 
интерстици-
альная пневмо-
ния БДУ

J 84 
J 84.0 
J 84.1 
J 84.8 
J 84.9

40. Бозентан 
Илопрост 
Силденафил

Первичная легочная 
гипертензия

Идиопатиче-
ская легочная 
артериальная 
гипертензия 
(далее-ЛАГ), 
наследственная 
ЛАГ

I 27.0

41. Инфликсимаб для 
детей от 6 лет Адали-
мумаб для детей от 
6 лет

Неинфекционный эн-
терит и колит

Болезнь Крона 
Неспецифиче-
ский язвенный 
колит

K 50 
K 51
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42. Диафенилсульфон 
Клофазимин 
Преднизолон 
Афамеланотид 
Велтузумаб 
Микофенолата мо-
фетил

Буллезные нарушения Пузырчатка
Болезнь Дю-
ринга

L 10 
L 13.0

43. Инфликсимаб 
Тоцилизумаб 
Адалимумаб 
Этанерцепт

Юношеский артрит с 
системным началом у 
детей

Ювенильный 
идиопатиче-
ский артрит 
системный ва-
риант

M 08.2

44. Иммуноглобулин че-
ловеческий нормаль-
ный 
Азатиоприн 
Инфликсимаб (детям 
старше 6 лет) 
Метотрексат 
Ритуксимаб 
Белимумаб

Системные поражения 
соединительной ткани

Слизисто-кож-
ный лимфо-
нодулярный 
синдром (Кава-
саки) у детей 
Грануломатоз 
Вегенера 
Синдром дуги 
аорты (Така-
ясу) 
Микроскопи-
ческий полиан-
гиит 
Системная 
красная вол-
чанка 
Дерматомиозит 
у детей 
Полимиозит у 
детей 
Болезнь Бех-
чета

М 30.3 
М 31.3 
M 31.4 
М 31.8 
М 32.1 
М 33 
М 33.2 
M 35.2

45. Ибандроновая кис-
лота

Незавершенный осте-
огенез

Незавершен-
ный остеогенез

Q 78.0

46. Ацитретин 
Изотретиноин 
Лиарозол 
Талорозол 
Тазаротен 
Салициловая мазь

Врожденный ихтиоз Врожденный 
ихтиоз (раз-
ные формы), 
CHILD син-
дром,

Q 80

47. Декспантенол 
Аллантоин 
Диацереина

Буллезный эпидермо-
лиз

Буллезный 
эпидермолиз

Q 81
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Примечание:
* заболеваемость согласно Перечня орфанных (редких) заболева-
ний в соответствии с подпунктом 110) пункта 1 статьи 7 Кодекса 
Республики Казахстан от 18 сентября 2009 года «О здоровье на-
рода и системе здравоохранения»;
** препараты, используемые в том числе для трансплантации.
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Приложение 4
Источник: ИС Параграф WWW http://online.zakon.kz

Приказ Министра здравоохранения и социального раз-
вития Республики Казахстан от 22 мая 2015 года № 370Об 
утверждении Перечня орфанных (редких) заболеваний

В соответствии с подпунктом 110) пункта 1 статьи 7 Кодекса 
Республики Казахстан от 18 сентября 2009 года «О здоровье на-
рода и системе здравоохранения» ПРИКАЗЫВАЮ:
1. Утвердить Перечень орфанных (редких) заболеваний.
2. Департаменту организации медицинской помощи Министер-
ства здравоохранения и социального развития Республики Казах-
стан обеспечить:
1) государственную регистрацию настоящего приказа в Мини-
стерстве юстиции Республики Казахстан;
2) в течение десяти календарных дней после государственной ре-
гистрации настоящего приказа в Министерстве юстиции Респу-
блики Казахстан направление на официальное опубликование в 
периодических печатных изданиях и в информационно-право-
вой системе нормативно правовых актов Республики Казахстан 
«Әділет»;
3) размещение настоящего приказа на интернет-ресурсе Мини-
стерства здравоохранения и социального развития Республики 
Казахстан;
4) в течение десяти рабочих дней после государственной реги-
страции настоящего приказа в Министерстве юстиции Респу-
блики Казахстан представление в Департамент юридической 
службы Министерства здравоохранения и социального развития 
Республики Казахстан сведений об исполнении мероприятий, 
предусмотренных подпунктами 1), 2) и 3) настоящего пункта.
3. Контроль за исполнением настоящего приказа возложить на 
вице-министра здравоохранения и социального развития Респу-
блики Казахстан Цой А. В.
4. Настоящий приказ вводится в действие после дня его первого 
официального опубликования.
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Министр здравоохранения
и социального развития
Республики Казахстан	 Т. Дуйсенова

Утвержден
приказом Министра здравоохранения
и социального развития
Республики Казахстан
от 22 мая 2015 года № 370

Перечень орфанных (редких) заболеваний
№ Заболевание (груп-

па) по международ-
ной классификации 
болезней 10-го 
пересмотра - (далее - 
МКБ-10)

Синонимы и назва-
ния редких болез-
ней

Категория Код по 
МКБ-
10

1 2 3 4 5
1. Сибирская язва* Сибирская язва 

вызванная Bacillus 
anthracis

Инфекционные 
болезни (бактери-
альные зоонозы)

А 22

2. Крымская геморра-
гическая лихорадка*

Крымская геморра-
гическая лихорадка, 
вызванная вирусом 
Конго

Инфекционные 
болезни

А 98.0

3. Малярия* Малярия вызванная
Pl. Falciparum,
Pl. ovale,
Pl.Vivax,
Pl. Malariae

Инфекционные 
(протозойные) 
болезни

В 50
В 53

4. Лейшманиоз* Лейшманиоз Инфекционные 
(протозойные) 
болезни

В 55

5. Злокачественное но-
вообразование носо-
глотки у детей

Злокачественное 
новообразование 
носоглотки (назофа-
ренгиальная карци-
нома)

Новообразования С 11

6. Мезотелиома у де-
тей

Мезотелиома плев-
ры

Новообразования С 45.0



110

7. Злокачественное но-
вообразование глаза 
и его придаточного 
аппарата, сетчатки у 
детей

Злокачественное 
новообразование 
сетчатки (ретиноб-
ластома)

Новообразования C 69.2

8. Злокачественное но-
вообразование над-
почечника у детей

Злокачественное 
новообразование 
коры надпочечника

Новообразования C 74.0

9. Злокачественное 
новообразование без 
уточнения локализа-
ции у детей

Карцинома Новообразования С 80

10. Болезнь Ходжкина 
(лимфогранулема-
тоз) у взрослых

Болезнь Ходжкина Новообразования С 81

11. Диффузная неходж-
кинская лимфома у 
взрослых

Диффузная неходж-
кинская лимфома

Новообразования С 83

12. Злокачественные 
иммунопролифера-
тивные болезни у 
взрослых

Макроглобулинемия 
Вальденстрема

Новообразования C 88.0

13. Множественная 
миелома и злокаче-
ственные плазмокле-
точные новообразо-
вания у взрослых

Множественная ми-
елома

Новообразования C 90.0

14. Лимфоидный лейкоз 
(лимфолейкоз)*

Острый лимфоб-
ластный лейкоз

Новообразования С 91.0

15. Лимфоидный лейкоз 
(лимфолейкоз) у 
взрослых

Хронический лим-
фоцитарный лейкоз

Новообразования С 91.1

16. Лимфоидный лейкоз 
(лимфолейкоз) у 
взрослых

Волосатоклеточный 
лейкоз

Новообразования C 91.4

17. Миелоидный лейкоз 
(миелолейкоз) *

Хронический мие-
лоидный лейкоз

Новообразования С 92.1

18. Миелоидный лейкоз
(миелолейкоз)*

Острый миело-
идный лейкоз у 
взрослых Острый 
промиелоцитарный 
лейкоз*
Острый миеломоно-
цитарный лейкоз у 
взрослых

Новообразования С 92.0
C 92.4
С 92.5
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19. Миелоидный лей-
коз (миелолейкоз) у 
взрослых

Миелоидная сар-
кома

Новообразования С 92.3

20. Миелоидный лей-
коз (миелолейкоз) у 
взрослых

Моноцитарный 
лейкоз

Новообразования С 93

21. Миелодиспластиче-
ские синдромы*

Ювенильный хро-
нический миеломо-
ноцитарный лейкоз,
рефрактерная ане-
мия, рефрактерная 
анемия с избытком 
бластов

Новообразования D 46

22. Хроническая мие-
лопролиферативная 
болезнь у взрослых

Идиопатический 
миелофиброз

Новообразования D 47.1

23. Гемолитические ане-
мии у взрослых

Альфа-талассемия, 
бета-талассемия, 
дельта-бета-талас-
семия, наследствен-
ное персистиро-
вание фетального 
гемоглобина Сер-
повидно-клеточная 
анемия с кризом,
hb-SS болезнь с 
кризом, серповид-
но-клеточная ане-
мия без криза, двой-
ные гетерозиготные 
серповидно-клеточ-
ные нарушения

Болезни крови, 
кроветворных ор-
ганов и отдельные 
нарушения, вов-
лекающие иммун-
ный механизм
Болезни крови, 
кроветворных ор-
ганов и отдельные 
нарушения, вов-
лекающие иммун-
ный механизм

D 56
D 56.0-
D 56.2
D 56.4
D 57
D 57.0-
D 57.2

24. Пароксизмальная 
ночная гемоглоби-
нурия (Маркиафа-
вы-Микели) *

Пароксизмальная 
ночная гемоглоби-
нурия (Маркиафа-
вы-Микели)

Болезни крови, 
кроветворных ор-
ганов и отдельные 
нарушения, вов-
лекающие иммун-
ный механизм

D 59.5

25. Апластические ане-
мии*

Апластическая ане-
мия

Болезни крови, 
кроветворных ор-
ганов и отдельные 
нарушения, вов-
лекающие иммун-
ный механизм

D 61.9
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26. Идиопатическая 
тромбоцитопениче-
ская пурпура*

Синдром Эванса Болезни крови, 
кроветворных ор-
ганов и отдельные 
нарушения, вов-
лекающие иммун-
ный механизм

D 69.3

27. Гистиоцитоз из кле-
ток Лангерганса, не 
классифицирован
ный в других рубри-
ках у детей

Гистиоцитоз Болезни крови, 
кроветворных ор-
ганов и отдельные 
нарушения, вов-
лекающие иммун-
ный механизм

D 76.0

28. Отдельные наруше-
ния, вовлекающие 
иммунный меха-
низм*

Первичные иммуно-
дефициты

Болезни крови, 
кроветворных ор-
ганов и отдельные 
нарушения, вов-
лекающие иммун-
ный механизм

D 80-D 
84

29. Недостаточность 
других витаминов 
группы В*

Недостаточность 
витамина В6

Болезни эндо-
кринной системы, 
расстройства 
питания и нару-
шения обмена 
веществ

Е 53.1

30. Болезни накопления 
гликогена*

Болезнь Помпе 
(гликогеноз 2 типа)

Болезни эндо-
кринной системы, 
расстройства 
питания и нару-
шения обмена 
веществ

E 74.0

31. Другие сфинголипи-
дозы*

Болезнь Фабри
(-Андерсон),
болезнь Гаучера 
(болезнь Гоше), 
болезнь Краббе, бо-
лезнь Нимана-Пика 
(тип А, В, С),
синдром Фабера, 
метахроматическая 
лейкодистрофия, 
недостаточность 
сульфатазы (мно-
жественная сульфа-
тазная недостаточ-
ность)

Болезни эндо-
кринной системы, 
расстройства 
питания и нару-
шения обмена 
веществ

E 75.2
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32. Мукополисахари-
доз*

Мукополисахаридоз 
I тип: синдромы 
Гурлер, Гур-
лер-Шейе, Шейе,
мукополисахаридоз 
II тип: синдром 
Гунтера, другие му-
кополисахаридозы: 
недостаточность 
бета-глюкурони-
дазы, мукополиса-
харидоз III, IV, VI, 
VII, синдромы: Ма-
рото-Лами (легкий, 
тяжелый), Моркио 
(моркиоподобный, 
классический), 
Санфилиппо (тип B, 
C, D)

Болезни эндо-
кринной системы, 
расстройства 
питания и нару-
шения обмена 
веществ

E 76.0-
E 76.2

33. Порфирии* Наследственная 
копропорфирия, 
порфирия острая 
перемежающаяся 
(печеночная)

Болезни эндо-
кринной системы, 
расстройства 
питания и нару-
шения обмена 
веществ

E 80.2

34. Нарушения обмена 
меди*

Болезнь Менкеса, 
болезнь Вильсона 
(болезнь Вильсо-
на-Коновалова, ге-
патолентикулярная 
дегенерация)

Болезни эндо-
кринной системы, 
расстройства 
питания и нару-
шения обмена 
веществ

E 83.0

35. Нарушение обмена 
веществ*

Кистозный фиброз 
комбинированная 
форма (муковисци-
доз)

Болезни эндо-
кринной системы, 
расстройства 
питания и нару-
шения обмена 
веществ

Е 84.8

36. Наследственный се-
мейный амилоидоз 
без невропатии*

Семейная средизем-
номорская лихорад-
ка (периодическая 
болезнь), наслед-
ственная амилоид-
ная нефропатия

Болезни эндо-
кринной системы, 
расстройства 
питания и нару-
шения обмена 
веществ

E 85.0
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37. Нарушения обмена 
белков плазмы*

Дефицит -1- анти-
трипсина, бис -аль-
буминемия

Болезни эндо-
кринной системы, 
расстройства 
питания и нару-
шения обмена 
веществ

Е 88.0

38. Болезнь двигатель-
ного неврона.
Семейная болезнь 
двигательного не-
врона*

Боковой склероз 
амиотрофический, 
прогрессирующая 
спинальная мышеч-
ная атрофия

Болезни нервной 
системы

G 12.2

39. Рассеянный склероз 
у детей

Туберозный скле-
розный комплекс 
(SEGA)

Болезни нервной 
системы

G 35

40. Синдром Драве у 
детей

Синдром Драве Болезни нервной 
системы

G 40.4

41. Синдром дефицита 
Glut 1 у детей

Синдром дефицита 
транспортера глю-
козы Glut I

Болезни нервной 
системы

G 93.4

42. Другие интерсти-
циальные легочные 
болезни у взрослых

Интерстициальная 
легочная болезнь, 
альвеолярные и па-
рието-альвеолярные 
нарушения, альвео-
лярный протеиноз, 
легочный альвеоляр-
ный микролитиаз, 
диффузный легоч-
ный фиброз, фибро-
зирующий альвео-
лит криптогенный, 
синдром Хамме-
на-Рича, идиопати-
ческий легочный 
фиброз, лимфанги-
олейомио- матоз, 
интерстициальная 
пневмония уточ-
ненная, интерсти-
циальная легочная 
болезнь неуточнен-
ная,интерстициаль-
ная пневмония без 
дополнительного 
уточнения
(далее - БДУ)

Болезни органов 
дыхания

J 84
J 84.0
J 84.1
J 84.8
J 84.9
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43. Первичная легочная 
гипертензия*

Идиопатическая 
легочная артериаль-
ная гипертензия
(далее -ЛАГ),
наследственная 
ЛАГ

Болезни системы 
кровообращения

I 27.0

44. Неинфекционный 
энтерит и колит*

Болезнь Крона, 
неспецифический 
язвенный колит

Болезни органов 
пищеварения

K 50
K 51

45. Буллезные наруше-
ния*

Пузырчатка,
болезнь Дюринга

Болезни кожи и 
подкожной клет-
чатки

L 10
L 13.0

46. Юношеский артрит 
с системным нача-
лом у детей

Ювенильный идио-
патический артрит 
системный вариант

Болезни кост-
но-мышечной 
системы и соеди-
нительной ткани

M 08.2

47. Системные пораже-
ния соединительной 
ткани*

Слизисто-кожный 
лимфонодулярный 
синдром (Кавасаки) 
у детей
Грануломатоз Веге-
нера*
Синдром дуги 
аорты (Такаясу)* 
Микроскопический 
полиангиит*
Системная красная 
волчанка* Дермато-
миозит у детей
Полимиозит у детей
Болезнь Бехчета*

Болезни кост-
но-мышечной 
системы и соеди-
нительной ткани

М 30.3
М 31.3
M 31.4
М 31.8
М 32.1
М 33
М 33.2
M 35.2

48. Незавершенный 
остеогенез*

Незавершенный 
остеогенез

Врожденные ано-
малии (пороки 
крови), деформа-
ции и хромосом-
ные нарушения

Q 78.0

49. Врожденный ихти-
оз*

Врожденный ихтиоз 
(разные формы), 
CHILD синдром

Врожденные ано-
малии (пороки 
крови), деформа-
ции и хромосом-
ные нарушения

Q 80

50. Буллезный эпидер-
молиз*

Буллезный эпидер-
молиз

Врожденные ано-
малии (пороки 
развития) дефор-
мации и хромосо-
мные нарушения

Q 81
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Примечание:
* заболеваемость детей и взрослых;

БДУ - без дополнительного уточнения.
МКБ - международная классификация болезней 10 го пере-
смотра.
ЛАГ - легочная артериальная гипертензия.


