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Организаторы: ICORD и Национальная Ассоциация организаций больных редкими

заболеваниями «Генетика».

Соорганизаторы: Geiser Fundacion (Аргентина), CTSI (Clinical and Translational

Science Institute) (США), ICRDOD (Болгария), NZORD (Новая Зеландия), JPA (Япония),

Eurordis (Франция), ООО «Центр инновационных и интеграционных программ и

технологий» (Россия).

Язык конференции: английский, русский.

Сайты конференции: www.icord.se , www.icord2013.ru

Страны участники конференции: Россия, Бразилия, Канада, Германия, Италия,

Япония, Нигерия, Швеция, Швейцария, Турция, Великобритания, США, Аргентина,

Бельгия, Болгария, Испания, Грузия, Казахстан, Колумбия, Литва, Новая Зеландия,

Китай, Сербия, Украина, Франция, Гамбия, Босния и Герцеговина.

В работе конференции приняли участие: 234 участника.

В рамках конференции прошли: Собрание членов правления ICORD, Круглый стол

НП «Совет экспертов в области редких заболеваний», 1 заседание представителей

фармацевтической индустрии, 9 сессий, 2 Hot Topic Conference и 4 рабочие группы,

на которых выступили ведущие специалисты в области редких заболеваний из

разных стран. Было заслушано 41 доклад.
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ОТКРЫЛИ КОНФЕРЕНЦИЮ

Первый заместитель председателя Совета Федерации

Федерального собрания РФ Торшин А.П. от имени Федерального Собрания

Совета РФ приветствовал всех участников ICORD 2013. В своей речи он отметил, что

это авторитетная дискуссионная площадка, на которой проходит предметный,

вдумчивый разговор по ключевым вопросам врачебного дела в сфере редких

заболеваний и орфанных препаратов. Торшин А.П. также подчеркнул, что

дискуссионность обсуждения злободневных и острых вопросов будет

способствовать выработке единых решений, и выразил уверенность, что эта

встреча даст новый импульс развитию отечественного здравоохранения и поможет

решить актуальные вопросы в теории и практике в лечении редких заболеваний. С

пониманием о реальном существовании данной проблемы в России, где

насчитывается 83 субъекта Федерации, он рассказал участникам конференции о

работе сенатора от Пензенской области Шпигеля Б.И., создателя компании

БИОТЕК. А также передал слова поддержки от министра здравоохранения

Скворцовой В.И. Александр Порфирьевич выразил благодарность Национальной

Ассоциации организаций больных редкими заболеваниями «Генетика» за то, что

она дарит надежду людям с редкими заболеваниями, «борется до последнего» за

каждую жизнь.
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Вице-губернатор Правительства г. Санкт-Петербурга Казанская О.А.
поприветствовала участников конференции от имени Правительства г. Санкт-
Петербурга и губернатора г. Санкт-Петербурга. В своем выступлении Казанская О.А.
отметила, что главной целью форума является развитие конструктивного
международного партнерства, которое ведет к глобальному улучшению жизни
пациентов с редкими заболеваниями и развитию трансграничного сотрудничества
в области лечения редких заболеваний, разработке орфанных препаратов и редко
применяемых медицинских технологий. Конференция ICORD 2013 собрала
экспертов мирового уровня, врачей, исследователей, представителей
фармацевтических компаний, органов государственной власти и управления,
пациентских движений из многих стран мира и людей, объединенных желанием
улучшить качество жизни пациентов с редкими заболеваниями и их семей, путем
проведения новых исследований, разработки технологий и повышения
осведомленности. Форум является ярким подтверждением того, что проблема
редких заболеваний и законов о людях, страдающих ими объединяет все
заинтересованные стороны и не знает национальных границ. А также подчеркнула,
что это большая честь для г. Санкт-Петербурга стать местом проведения
конференции, ведь это город передовых достижений в области науки, техники и
медицины. В Санкт-Петербурге сегодня проживает больше 470 человек, в том числе
166 детей, страдающих редкими заболеваниями. Важно выстроить единую систему,
которая обеспечит максимально комфортные условия для лечения и жизни
пациентов и которая объединит все заинтересованные стороны: медицинские и
социальные учреждения, общественные организации представителей
исполнительной и законодательной власти города, благотворительные фонды.



Заместитель начальника штаба межфракционного
депутатского объединения «Евразия» в Государственной
Думе Федерального Собрания Российской Федерации
Стариков Н.Н. выразил искреннюю благодарность всем
участникам, которые приехали на конференцию из
разных стран, которые уделяют свое внимание и силы
для того, чтобы помочь людям с редкими
заболеваниями и их семьям. В своем выступлении он
отметил, что сегодня важным является то, что
международное сообщество уделяет особое внимание
проблеме редких заболеваний. И Россия в этой работе
является одним из основных участников.

«Мы надеемся, что конференция послужит удобной
площадкой для глобального диалога Международного и
Российского экспертного сообщества, определит вектор
дальнейшего обмена опытом и выработки единых
подходов к стабильному мировому развитию помощи
пациентам с редкими заболеваниями. Для нас важно, что
Россия теперь выступает участником развивающейся
Глобальной работы, которую делает ICORD уже много лет.
Мы ожидаем что предложения, которые появятся в
результате работы конференции, Российская Федерация и
международное сообщество, рассмотрят и реализуют на
практике уже в ближайшее время».

Светлана Каримова зачитала приветственное письмо
от имени Федерального Собрания Российской
Федерации Государственной Думы Комитета по охране
здоровья, непосредственно от Председателя комитета
С. В. Калашникова. В своем письме С.В. Калашников
заявил, что на сегодняшний день перед медицинским
научным сообществом стоят серьезные задачи, основная
цель которых – улучшение доступности и качества
медицинской помощи населению. И выразил
благодарность всем присутствующим за неравнодушное
отношение к настоящему и будущему людей с редкими
заболеваниями.

На торжественной церемонии открытия с приветственными словами к участникам
конференции обратилась Президент Национальной Ассоциации организаций
больных редкими заболеваниями «Генетика», Каримова С.И.:
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С напутственными пожеланиями в адрес участников и
гостей мероприятия также обратилась доктор
медицинских наук, президент ICORD и GEISER, Virginia
A. Llera. Она отметила как велико сегодня различие
разных регионов мира по редким заболеваниям и как
важно осуществлять глобальное сотрудничество для
разработки лучших методов помощи пациентам с
редкими заболеваниями. Virginia A.Llera подчеркнула, что
проведение конференций ICORD является ежегодным и
постепенно ведет по пути интеграции передового опыта
в области исследований, высоких технологий в сочетании
с разработкой проектов и направлениями
государственной политики в области редких
заболеваний.

31 октября
перед основными рабочими днями конференции прошло собрание членов
правления ICORD.
На собрании правления было принято решение принять в члены организацию, которая будет
представлять Россию в ICORD, эта честь была оказана Национальной Ассоциации организаций
больных редкими заболеваниями «Генетика». Наша Ассоциация примет участие в
конференциях в 2014 г. Амстердам и 2015 г. Мехико уже как полноправный член ICORD.
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Круглый стол НП «Совета экспертов по редким болезням» 

На круглом – столе собрались члены правления экспертного совета и эксперты в области
редких заболеваний (главные специалисты, исследователи , представители пациентского
сообщества, бизнеса) для решения вопросов дальнейшего развития направлений работы совета,
основных положений, возможных предложений для органов власти , а так же была рассмотрена
«Стратегия развития государственной политики в области редких заболеваний до 2025 года».
Вел круглый стол Асанов А.Ю. – президент НП «Совет экспертов в области редких болезней». С
докладом о ситуации с редкими заболеваниями выступил главный генетик МЗ РФ Новиков
П.В и возглавил дискуссию. Было принято решение о доработке Стратегии всем экспертным
сообществом и рассмотрены приоритетные направления работы Совета.

Симпозиум фармацевтической индустрии

Во второй половине дня прошел Симпозиум фармацевтической индустрии, на

котором присутствовало более 70 специалистов фармпромышленности. Основной

тематикой симпозиума стала «Потребность промышленности в увеличении общей

доступности к редким препаратам».

В рамках заседания с докладом «Редкие болезни и
приоритетные редкие препараты по данным
академических структур» выступил профессор
Каролинского института и Директор по вопросам
исследований и образования Госпиталя Каролинского
университета г. Стокгольма, Jan-Inge Henter.
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В продолжение заседания выступил Howard Yuwen, исполнительный директор Alexion

Pharmaceuticals, с докладом на тему «Улучшение взаимодействия между

заинтересованными сторонами, работающими в области редких заболеваний для

ускорения разработки редких лекарственных препаратов».

John Forman, исполнительный директор
Организации по редким заболеваниям в Новой
Зеландии, затронул основные аспекты, которые
следует изменить относительно существующей
тенденции- относиться к интересам пациентов
без должного внимания.

О том какие на сегодняшний день существуют новые
геномные технологии рассказала доктор наук Научно-
исследовательского центра Принца Филипа (г.
Валенсия) и координатор исследовательского проекта
«Геномные системы» Rebeca Minambres Herraiz.

8



В рамках Сессии 2, темой которой стали «Совместные глобальные усилия для
исследований и регистров в области редких заболеваний», выступили Domenica Taruscio и
Paul Ledger.

В первый рабочий день конференции 1 ноября состоялись 4 сессии, пленарная

конференция, Hot Topic Conference и заседания 4 рабочих групп.

На пленарном заседании с докладом на тему «IRDIRC:

Возможность для всемирной исследовательской сети по

редким заболеваниям» выступил директор Института

Генетики Канадских институтов исследования

здоровья (CIHR) Paul Lasko.

Директор итальянского Национального центра по редким

заболеваниям, и представитель Комитета экспертов по

редким заболеваниям Domenica Taruscio выступила с

докладом на тему «Европейские платформы: EPIRARE и RD-

Connect». В выступлении она рассказала участникам о

целях, которые ставит в своей работе EPIRARE и RD-Connect

– платформы, объединяющие базы данных, реестры,

клиническую биоинформатику по исследованию редких

заболеваний. Среди главных целей: выполнение новых 200

методов лечения по редким заболеваниям и проведение

диагностики большинства редких заболеваний к 2020 году,

разработка качественной, комплексной и всеобъемлющей

платформы, гармонизация и разработка общих стандартов

по базе данных и регистрам пациентов с редкими

заболеваниями посредством сотрудничества на

международном уровне для реализации общей

инфраструктуры реестра и данных с помощью общей

системы.
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Paul Ledger, глава отдела по развитию

«ГлаксоСмитКляйн» рассказал об инновационных

моделях сотрудничества для финансирования

исследований редких заболеваний, которые находятся

на стадии открытия. Основная цель - строительство

интегрированного партнерства, чтобы преобразовать

инновационные исследования в медицине для помощи

пациентам.

Основной темой Сессии 3 стала «Первичная

профилактика, современная диагностика и

скрининг по редким заболеваниям».

Сессию открыла Ann Nordgren, старший консультант

Госпиталя Каролинского университета, г.Стокгольм, с

темой доклада «Секвенирование нового поколения для

диагностике редких заболеваний в клинической

практике».

Alberto Mantovani, директор подразделения

Продовольственной и ветеринарной токсикологии

Национального института здоровья (Италия),

рассказал о том, что такое первичная профилактика

врожденных аномалий и уделил особое внимание

необходимым мерам предосторожности. В своем

выступлении Alberto M. привел наглядный пример

мер предосторожности относительно пищевых

продуктов, а именно запрет Европейским Союзом

химического вещества бисфенола А (БФА) и пластика

с химикатами, которые использовались в

производстве детских бутылочек.
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Итоги 3 Сессии своим выступлением подвел доктор Tom Pulles, директор подразделения
редких заболеваний компании «Shire», г. Ньон, с докладом «Проблемы, возможности и
инициативы в скрининге при редких заболеваниях».
Возможными неблагоприятными последствиями скрининга, как отметил доктор Tom P.,
являются множественный диагноз, ошибочный диагноз, создание ложного чувства
безопасности. По этим причинам тест, который используется в программе скрининга, особенно
для лечения заболевания с низкой частотой, должен иметь хорошую чувствительность. Он
выделил три основных метода скрининга: массовый/всеобщий скрининг – выявление болезней
или нарушений у населения, предлагается всем не зависимо от статуса риска индивида; высокий
риск или выборочный скрининг – проводится среди населения наиболее подверженным
заболеваниям (наследственные заболевания); многостадийный скрининг – применение двух и
более скрининг-тестов.
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Проведение заседания в рамках Hot Topic Conference проходило параллельно в
Конгресс-холле «Московский» и в зале «Дайнеко».

В Конгресс-холле «Московский» от имени
Malcolm Allison представил доклад Klaus
Mittmann. В своей речи он осветил проблему
хронической тромбоэмболической легочной
гипертензии (ХТЛГ) в плане лечения и
возмещения затрат в странах Европы. Он
подчеркнул важность того, что пациенты с
подозрением на ХТЛГ должны направляться в
специализированные центры для диагностик и
оценки состояния. В половине случаев
заболевание может быть излечено хирургическим
путем, поэтому операция должна всегда
рассматриваться как первый вариант в лечении.
Для пациентов, которым операция не показана по
тем или иным причинам, или для тех, у кого
операция не привела к полному восстановлению,
показано лечение препаратом «Riociguat»,
который в целом хорошо переносится данными
пациентами.

Профессор и доктор медицинских наук, Директор
центра онкогематологии и трансплантологии
Северо-Западного Государственного медицинского
университета им. И.И.Мечникова, Игорь Лисуков
выступил с докладом о роли и влиянии на принятие
решения в доступе к инновационному лечению на
примере редких заболеваний в гематологии.
Основным тезисом доклада является заявление, что
официально зарегистрированные орфанные
препараты часто определяются как "необходимыми
для употребления (лечения)", они не станут на
самом деле "доступными", пока они не только
юридически "заявлены", но и утверждены в
установленном порядке государственной системой
здравоохранения в рамках эффективной модели
возмещения в случае соответствующих
медицинских показаний.
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Роза Ягудина, начальник отдела организации

лекарственного обеспечения и фармакоэкономики
Первого Московского государственного медицинского
университета им. И.М.Сеченова, рассказала о
противоречивости метода «анализа влияния на
бюджет» для принятия решения по финансированию
орфанных лекарственных препаратов и о выборе
критериев включения лекарственного препарата в
государственные программы. На примере лечения
множественной миеломы препаратами бортезомиб и
леналидомид.

О ситуации по редким заболеваниям в России
рассказал Алий Асанов, Президент НП
«Национального совета Экспертов в области редких
болезней», заведующий кафедрой Первого МГМУ им.
И.М.Сеченова. В своем докладе профессор Асанов А.
обратил особое внимание участников конференции на
статистику больных редкими заболеваниями в РФ: в
настоящее время не менее 1 млн. человек в Российской
Федерации больны редкими заболеваниями.
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По мнению профессора А. Асанова главными
проблемами для этих пациентов являются:
1.Отсутствие диагноза или трудности в
диагностике; 2.Ограниченность вариантов
лечения, даже если диагноз установлен; 3. Лечение
существует, но препараты для его лечения еще не
зарегистрированы в России; 4.Орфанные
препараты были зарегистрированы, но стоимость
их настолько высока, что они не могут быть
применены; 5.Орфанные препараты имеются но:
нет опыта их использования (особенно в
провинции); существуют только отдельные
стандарты и протоколы лечения пациента; очень
немногие больницы согласились использовать
лекарства-сироты; нет единой система
мониторинга терапии (обратной связи).



В зале «Дайнеко» выступил Старший директор по
доступу на мировой рынок «Shire AG», Jose
Fernando Gomez Martinez с докладом «Цены на
препараты, используемые в лечении орфанных
заболеваний, на основе внутренней информации
компании "Shire". В своем выступлении докладчик
раскрыл такие составляющие стоимости препаратов,
как расходы на научно-исследовательские
изыскания, проведение клинических испытаний и
страхование сопряженных с обращением
"орфанных" препаратов рисков. Так, в частности,
было показано, что реинвестиции доходов компании
в научно-исследовательскую деятельность в
определенные периоды времени составляли до 44 %
от общих поступлений.

В рамках Сессии 4 «Региональные сценарии (Россия, Восточная Европа, страны 
Южного Кавказа, страны Центральной Азии)» свои доклады представили:

Директор Грузинского фонда редких и генетических
заболеваний, профессор и доктор медицинских наук
Олег Квливидзе выступил с докладом «Сотрудничество
в области редких заболеваний в странах ЕС:
сегодняшний опыт и завтрашние перспективы». Он
рассказал об истории деятельности в сфере редких
заболеваний в Грузии, и сделал акцент на
сотрудничестве стран постсоветского пространства и
стран Восточной Европы.
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Ugur Ozbek, директор Института экспериментальной
медицины при Стамбульском университете, посвятил
свое выступление деятельности и практики в области
редких заболеваний в Турции. Он подчеркнул важность
доступности пренатального скрининга, если есть
генетические или медицинские показания, а также
необходимость оказывать поддержку деятельности
пациентских организаций.

Директор по связям с общественностью компании
«Genzyme» и врач по образованию, Vinciane Pirard в
своем докладе отметила, что необходимо учитывать
долгосрочные перспективы, например: в стратегиях,
направленных на детей необходимо принимать во
внимание, что они будут расти в зрелом возрасте.
Необходимо ориентироваться не только на доступ к
лечению, но и оптимизировать процесс оказания
медицинской помощи.
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В первый рабочий день конференции состоялись специальные 
сессии рабочих групп.

В Конгресс-холле «Московский» прошло заседание рабочей группы 1
(Председатели: Каримова С.И., Макаева А.В.) на тему «Законодательная база и
государственное регулирование в области редких заболеваний в России».
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В ходе встречи обсуждались проблемы, которые были выявлены в течении 2013 года
на территории Российской Федерации, такие как проблемы с обеспечением
лекарственными препаратами и проблемы в реабилитации пациентов.
Участники пришли к выводам, что разработка Стратегии Российской
Федерации в области редких заболеваний, «дорожной карты» внесение
поправок в Федеральный Закон, а также помощь представителей
фармацевтической индустрии в оказании технической поддержки при
создании регистров, а также предложение новых схем по лекарственному
обеспечениюмогут решить эти проблемы.



Также прошли заседания 3 рабочих групп «Бизнес-акселераторы». 

Итогами заседания рабочей группы А (Председатель: Timothy R. Cote), главной
темой обсуждения которой было «Строительство международной сети; Уход за
больными с редкими заболеваниями и регулирование действий», стали:

- в категории гармонизации регулирования
было решено, что «простой» или наиболее
достижимой целью было создание
универсальных критериев;

- участники обсудили, что универсальная
гармонизация в других смежных областях
(например, регистров пациентов, сбор данных
стандартизации, системы здравоохранения и
планы развития инфраструктуры и т.д.)
пойдет на пользу развивающимся странам и
предотвратит “повторное изобретение
колеса»;

- успешные примеры, посредством которых
эти инфраструктуры могут быть
смоделированы: Детский онкологические
группы, европейские сети (группы ведущих
клиник и организаций), и Европейская
директива клинических испытаний
(одобренная IRB);

- механизм, посредством которого эти системы
могут включать в себя ведущие организации,
такие как ICORD, WHO, Панамериканская
организация здравоохранения.

Участники рабочей группы В (Председатели: Emilio Roldan, Maja Stojiljkovic)
рассмотрели вопросы «Сотрудничества в исследованиях по редким заболеваниям;
Эпидемиология, фундаментальные исследования и клинические испытания».

Итоги заседания: среди идей, которые обсуждались в ходе работы, предложение о
запланированных исследованиях, то есть создание руководящих принципов для
проведения небольших клинических исследований, но нацеленных на проведение более
точного мета-анализа, который позволит увеличить достоверность данных.
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Международное сотрудничество в области редких заболеваний должно включать исследования,
которые обычно не делают для регистрации в терапии, но необходимы для повседневной
работы практикующих специалистов.

Были также обсуждены руководящие документы по обмену их персональными данными между
центрами. Уделено особое внимание вопросам сотрудничества в вопросах улучшения
диагностического оборудования, образования врачей и исследователей, работающих в сфере
редких заболеваний. И наконец, вопрос о том, сможет ли ICORD стать «мостом» для
сотрудничества стран во всем мире?

Участники рабочей группы С (Председатель: Yukiko
Nishimura) обсудили вопросы, связанные с качеством жизни
пациента с редкими заболеваниям и членов семьи:
объединение усилий для лучшего понимания региональных
различий и строительство карты.
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Во второй день конференции - 2 Ноября, работа продолжилась в
секциях и в рамках проведения Hot Topic Conference.

Сессия 5, главной темой которой стали

«Клинические испытания в области редких
заболеваний и редких лекарственных препаратов.
Повторное использование существующих лекарств»,
началась с выступления доктора Simon Day,
директора компании «Клинические испытания
консалтинг и обучение», с докладом «Статическое
планирование и сбор достоверных данных». Свою
работу он посвятил исследованиям и клиническим
испытаниям.

От имени Stephen Groft выступила
Marlene Haffner. Она рассказала о работе
Национального центра здоровья в США, об
исследовательских программах и ресурсах,
о создании клинической исследовательской
сети в сфере редких заболеваний.

Профессор практики нормативного
регулирования в институте Кларемонта,
Калифорния, Timothy Cote в своем докладе
уделил внимание такой проблеме, как разумное
использование существующих препаратов в
лечении заболеваний. Он говорил о
перепрофилировании или «двойном»
использовании лекарственных средств, когда
препарат для лечения редких заболеваний
может быть использован в лечении общих
заболеваний и наоборот. Из его доклада,
следует, что такой подход имеет большой
клинический потенциал, и это может
потребовать изменения местной политики.
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Выступление заведующего отделом детской гематологии
и редких заболеваний Федерального научно-
клинического центра детской гематологии, профессора и
доктора медицинских наук Вениамина Чернова было
посвящено опыту организации клинических
исследований по редким заболеваниям в России.

Основная проблема в изучении редких
болезней – набор необходимого числа
больных для получения корректных
выводов. Необходимы совместные
усилия для решения проблемы
диагностики и лечения редких болезней.
В нашей стране возможны разработка,
производство и применение орфанных
препаратов. Эффективность лечения
редких болезней может быть доказана в
мультицентровых кооперированных
исследованиях.

Основной темой Сессии 6 стали «Большие идеи для малого населения: стимулы, 
гибкость регулирования и особенности». 

Вице-президент по развитию бизнеса в
компании Dohmen BioPharma, Penny Bemus
рассказала об особенностях распространения
фармацевтических препаратов и поддержки
пациентов.
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Howard Yuwen, исполнительный директор Alexion
Pharmaceuticals, рассказал о 30-летнем развитии
лекарств-сирот на примере США. Были отмечены
успехи в этой отрасли (информирование
общественности и внимание к редким заболеваниям,
жизни многих пациентов с редкими заболеваниями
спасена или изменена к лучшему) и намечены цели
для дальнейшего развития.

Представитель ERA-Net в области разработки
научно-исследовательских программ по редким
заболеваниям, Daria Julkowska в своем
выступлении уделила особое внимание
успешному международному сотрудничеству и
содействию в финансировании исследований по
редким заболеваниям на примере организации «E-
Rare».

Доклад генерального директора департамента
всемирной политики компании Pfizer, Adam
Heathfield был посвящен стратегии ЕС в HTA-
Regulatory взаимодействии и привлечении для
всемирной стандартизации. Необходимо
поддерживать постоянный диалог между
заинтересованными сторонами, чтобы эффективно и
быстро обеспечивать пациентов новыми
лекарствами.
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Итоги 6 сессии своим выступлением подвела доцент кафедры факультетской терапии им.

Академика А.И. Нестерова ГБОУ ВПО РНИМУ им. Н.И. Пирогова Алеся Клименко. Она рассказала
участникам конференции о новых методах лечения редких заболеваний, таких как хронической
тромбоэмбологии легочной артерии (ХТЛГ) на примере CTEРH. Патогенез заболевания до конца
не выяснен, и факторы, способствующие его развитию, остаются плохо определены.

Сессию 7, основной темой которой стали «Клинические рекомендации и
лучшие практики», открыла Domenica Taruscio.

Domenica Taruscio рассказала о четырехлетнем проекте
RARE-Bestpractices, нацеленного улучшить клиническое
ведение пациентов с редкими заболеваниями и сузить
существующий разрыв в качестве медицинской помощи между
странами, создавая подходящую платформу в сборе, оценке и
распространении высокого качества лечения и обновлении
информации по редким заболеваниям.
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В своем докладе профессор Jan-Inge Henter рассказал о
положительных сторонах международного сотрудничества
на примере редких заболеваний с низким уровнем
выживания, когда есть срочная необходимость в улучшении
диагностики и в улучшении лечения этих заболеваний.



Nickolas Ah Mew, врач-консультант Департамента
генетики детского национального медицинского центра в
Вашингтоне, в докладе «Межинституциональная
исследовательская Сеть в редких заболеваниях» отметил,
что благодаря межинституциональной исследовательской
сети было одобрено три новых препарата, по двух
препаратам ведутся клинические испытания,
разрабатывается новое оборудование.

Alexey Sokolov, профессор кафедры внутренних болезней и
нефрологии СЗГМУ им. И.И.Мечникова, сообщил о редких
технологиях лечения на примере терапевтического
афереза. Из его доклада следует, что технологии
Терапевтического афереза ​​(TA) эффективны в лечении
некоторых редких заболеваний (RD), когда никаких других
лекарств не открыто. Но на сегодняшний день высокие
медицинские технологии не в состоянии конкурировать с
фармацевтической промышленностью из-за размеров
рынка, поэтому для этих технологий необходима
дополнительная поддержка.
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Проведение заседания в рамках Hot Topic Conference проходило в Конгресс-
холле «Московский».
Основным докладчиком заседания стала Evelina Paberze, представитель Orphan Europe. Темой
ее доклада было «Распространение знаний в области редких заболеваний». На примере работы
Orphan Europe: особое внимание уделяется сотрудничеству в области редких заболеваний;
повышение осведомленности и уровня образования, постоянное расширение «живого» и
электронного обучения, проведение учебных мероприятий; диалог с научными сообществами,

международными сетями.



Сессия 8 «Политика в области здравоохранения и

национальных планов по редким заболеваниям» началась
с выступления. Yukiko Nishimura, главы отдела
международных отношений «Japan Patients Association».
Профессор Nishimura Y. рассказала о нынешней ситуации
относительно политики NANBYO в Японии. Организация
JPA является крупнейшей ассоциацией NANBYO,
основными задачами которой являются: информирование
общества о проблемах в области редких заболеваний,
обеспечение поддержки, сотрудничество с
международными ассоциациями на глобальном уровне.

Rumen Stefanov, профессор в области общественного
здравоохранения и декан факультета общественного здоровья
в медицинском университете г.Пловдив (Болгария), выступил
с докладом на тему «Национальные планы и стратегии в
странах Восточной Европы». Профессор Stefanov R. Рассказал о
важнейших законодательных инициативах, предпринимаемых
странами Восточной Европы: Закон США о лекарствах-сиротах
1983г., открытие центров в Норвегии, финансируемых
государством для людей с редкими и мало известными
заболеваниями, начиная с 1980-х гг., Национальный реестр
Италии по редким заболеваниям 2001 г., Первый французский
Национальный план по редким заболеваниям 2004-2008 г.
Особое внимание докладчик уделил факторам, влияющим на
проведение политики по редким заболеваниям: интеграция в
ЕС, возрождение гражданского общества, повышение
осведомленности о редких заболеваниях, проведение
органами государственной власти широкомасштабных
реформ.

Альбина В. Макаева, магистр бизнес администрирования,
магистр государственного управления , Вице-президент
Национальной Ассоциации организаций больных редкими
заболеваниями «Генетика», выступила с докладом
«Стратегия развития государственной политики в области
редких заболеваний до 2025 года». Было рассмотрено три
задачи, а именно: информационная, социальная, финансовая -
с помощью которых возможно успешно произвести
реализацию стратегии. Также были предложены
последующие механизмы и этапы для успешной разработки и
внедрения данного проекта.
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В завершении сессии Manuel Posada De La Paz, директор Института исследований редких
заболеваний (IIER) выступил с докладом «Социально-экономическое бремя, связанное со
здоровьем и качеством жизни пациентов с редкими заболеваниями в Европе (BURQOL-RD)».
Manuel Posada рассказал участникам конференции о деятельности BURQOL-RD, о том, что будет
создана новая модель, которая обеспечит комплексные и согласованные средства для оценки
новых политик общественного здравоохранения, мероприятий и лечения пациентов с редкими
заболеваниями «в» и «между» странами-членами ЕС. Кроме того, соответствующие
мероприятия по распространению предпринимаемых BURQOL-RD RD идей, приведет к
улучшению осведомленности и грамотности среди европейских граждан.
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Сессию 9 «Приоритеты пациентов в оказании первичной медицинской
профилактики, диагностики и наблюдения по редким заболеваниям» открыла
Президент Национальной Ассоциации организаций больных редкими
заболеваниями «Генетика» Каримова С.И.

В докладе рассматривались приоритетные направления
в оказании первичной профилактики, и диагностики
редких заболеваний в России. В своем выступлении,
Каримова С.И. отметила, что лечение пациентов с
редкими заболеваниями является одной из самых
больших проблем системы здравоохранения, и не только
в России. Диагностика таких болезней часто затруднена
или недоступна, лечение неэффективно из-за отсутствия
соответствующих лекарств, методов лечения.
Результатом этих факторов являются неутешительные
прогнозы пациентов. Самыми важными приоритетными
направлениями являются: эпидемиологический регистр,
мониторинг ситуации по всей территории РФ;
образовательные программы для терапевтов и
педиатров, которые первыми должны определять
симптомы редких заболеваний у пациентов; внедрение
национальных программ генетического тестирования
для выявления риска возникновения заболеваний до
появления симптомов; внедрение территориальной
программы для каждого региона – формирование
здорового образа жизни и прикрепление дорожной
карты пациента. При внедрении этих программ будет
достигнута цель снижения заболеваемости и смертности
населения на основе комплексного решения проблем
профилактики и диагностики лечения и реабилитации
больных, а также увеличение продолжительности
качества жизни больных с редкими заболеваниями.

Особое внимание участников конференции Светлана Каримова обратила на работу
Ресурсного Информационного центра по редким заболевания, учредителем которого
является Национальная Ассоциация организаций больных редкими заболеваниями
«Генетика». Она подчеркнула, что сегодня это единственный в России существующий
информационный центр, который всесторонне оказывает поддержку пациентам с редкими
болезнями. В Ресурсный Информационный центр по редким заболеваниям поступают
звонки из всех регионов Российской Федерации, где пациенты получают информацию о
возможных методах реабилитации, лечения, профилактики; оказание помощи в повышении
эффективности между пациентами, медицинскими работниками, органами
государственной власти, представителями науки и бизнеса; распространение
законодательных и нормативно-правовых актов; предоставление органам государственной
власти регионов информации о состоянии ситуации по редким заболеваниям в их регионах.



Профессор Национального Детского медицинского
центра Pablo Cure выступил с докладом «Редкие
заболевания в Латинской Америке: идентификация
потребностей и нахождение соответствующих решений».
Отметил необходимость создания осведомленности о
редких заболеваниях на местном, национальном и
региональном уровнях, так как это является ключевыми
аспектами в достижении того факта, что редкие
заболевания - реальная проблема в Латинской Америке.

John Forman, исполнительный директор Организации по
редким заболеваниям в Новой Зеландии, призвал все
заинтересованные стороны разрабатывать новые
программы и модели, касающиеся разработки лекарств и
их доступа для пациентов с редкими заболеваниями,
вырабатывать долгосрочные стратегии и устанавливать
более прозрачные отношения с группами пациентов.
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По результатам конференции ICORD 2013 можно отметить
высокий уровень сотрудничества всех заинтересованных сторон:
пациентского сообщества, специалистов, исследователей, власти и что
очень важно - гражданского общества. Необходимым является
повышение уровня осведомленности о редких заболеваниях,
стимулирование сотрудничества и продолжение развития
конструктивного интернационального партнерства во всех
направлениях помощи пациентам с редкими заболеваниями, обмена
знаниями как внутри России, так и в пределах мирового сообщества.
Необходимы новые законодательные и политические инициативы, а
также доработка нормативно-правовой базы в области редких
заболеваний.
Материалы конференции будут опубликованы в специальном
приложении к международному журналу «RARE Journal», который будет
посвящен проведенной конференции ICORD 2013. Получить более
подробную информацию о прошедшей конференции, ознакомиться с
программой и материалами можно на сайте конференции:
www.icord2013.ru , www.icord.se. Также на сайтах будут размещены
фотоотчет о конференции и ссылки на видеозаписи пленарных
докладов.
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Конференция ICORD 2014:
Следующая конференция ICORD пройдет в столице Нидерландов,
г.Амстердам осенью 2014 года.
В последнее время в странах Западной Европы появилось большое
количество инициатив и проектов, связанных с редкими
заболеваниями, успешный опыт которых должен быть позаимствован
международным сообществом, а не быть ограниченным пределами
западно-европейского региона. Обсуждение этого опыта станет
ключевым вопросом в ходе предстоящей конференции.

Конференция ICORD 2015:
Проведение Ежегодной конференции ICORD в 2015 году состоится в
Мексике и станет масштабной площадкой для обсуждения различий,
потребностей и приоритетов организаций по редким заболеваниям из
разных стран мира.
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