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Аннотация. Болезнь Помпе с поздним началом (БППН) может быть несвоевременно диагносцирована вследствие 
общности симптоматики с рядом нервно-мышечных заболеваний. Своевременная диагностика заболевания позво-
ляет вовремя назначить ферментозаместительную терапию (ФЗТ) с целью эффективного лечения и предупреждения 
развития тяжёлых осложнений. Однако скрининговые мероприятия имеют определённую стоимость, поэтому важно 
определить их клинико-экономическую составляющую. Материал и методы. Анализ динамики стоимости БППН при 
расширении скрининга детей групп риска (миодистрофия Дюшенна, Беккера, полимиозит, врождённые миопатии, спи-
нальная мышечная атрофия) в целях ранней диагностики и своевременного лечения алглюкозидазой альфа с позиции 
общества с использованием восходящего подхода в горизонте 12 мес. — анализ стоимости болезни. Определёны пря-
мые медицинские и немедицинские, а также непрямые затраты в случае диагностированной и недиагностированной 
БППН, произведён расчёт параметра «стоимость—эффект», в качестве критерия эффективности взято количество дней 
вне оказания медицинской помощи. Результаты. Анализ динамики стоимости болезни при своевременной диагности-
ке БППН в группах риска по нервно-мышечным заболевания показал, что при охвате целевой популяции своевремен-
ной диагностикой на 50 % с учётом стоимости внедрённых диагностических мероприятий затраты снизятся на 10 %, 
а в случае 100 % охвата скринингом — на 18 % или на более 837 млн руб. в год. Данные изменения в расходах связаны 
со значительным сокращением нагрузки на амбулаторное и стационарное звенья медицинской помощи. По показате-
лю «стоимость—эффект» применение алглюкозидазы альфа при своевременной диагностике БППН экономичнее на 
18,1 %. Основными составляющими затрат в группе диагностированных больных с БППН является стоимость ФЗТ, 
для недиагностированных — издержки на патологические нарушения вследствие прогрессирования БППН и развития 
осложнений. Заключение. Затраты системы здравоохранения ниже в случае внедрения и своевременного применения 
скоринга на БППН, напротив, увеличение издержек на лечебные и реабилитационные мероприятия у больных с недиа-
гностированным статусом определяет значительную нагрузку на бюджет медицинских учреждений.
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Abstract. Pompe disease with late onset (PDLO) can’t be diagnosed in time due to common symptoms with several neuro-muscular 

diseases. Screening and diagnostic measures could lead to effi  cacy enzyme replaced therapy (ERT) with alglucosidase alfa with aim of 
severe complications prediction. Screening has a nominal cost, so evaluation of it’s clinical-economic reason to use is important, especially 
in the local conditions. Materials and methods. Dynamic of expenditures for PDLO in case of screening in kids from risks groups has 
been performed, including treatment with alglucosidase on time in 12-months horizon — cost of illness. Direct and non-direct costs 
were calculated in case of diagnostic on time and for non-diagnosed patients, cost-eff ective ratios were calculated and compared in both 
cases. Results. Th e analysis showed a 10 % reduction in the total cost per year with 50 % coverage of children at risk group and 18 % (837 
mln RUR) — in case of 100 %-coverage with screening on PDLO. Th ese changes in costs are associated with a signifi cant reduction in 
the burden on outpatient and inpatient care units. Cost-eff ective ratio in case of early treatment with alglucosidase alfa was less than in 
non-diagnosed group on 18,1 %. ERT had main cost in diagnosed group, and costs of complications and disability were main in non-
diagnosed group. Conclusion: Health Care system expenditures are expecting less in case of screening on PDLO in risks groups.
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Введение

Гликогеноз II типа, или болезнь Помпе (БП), от-
носится к редким наследственным неуклонно про-
грессирующим болезням накопления, связанным 
с дефицитом фермента кислой мальтазы (кислой 
альфа-глюкозидазы, КАГ) в лизосомах. По данным 
разных авторов, частота встречаемости болезни ва-
рьирует в диапазоне от 1:40 000 до 1:300 000 и зави-
сит от страны и этнической принадлежности [1, 2]. 
В России, по данным на 2020 г., БП была диагности-
рована у 36 человек [3]. При этом, по оценкам специ-
алистов, их число должно быть значительно выше, 
но отмечаются сложности в постановке диагноза. 
В связи с клинической вариабельностью больные с 
БП длительно лечатся и наблюдаются с различными 
диагнозами у разных специалистов, проблема своев-
ременной диагностики достаточно распространена: 
время постановки диагноза БП составляет в среднем 
от 7 до 10 лет [4, 5].

Нами ранее было рассчитано социально-эконо-
мическое бремя болезни Помпе с поздним началом 
(БППН) [6]. Было показано, что в случае отсутствия 
лечения с помощью ферментзаместительной терапии 
(ФЗТ) препаратом алглюкозидаза альфа прямые ме-
дицинские затраты вследствие развития осложнений 
возрастают более, чем на 11 %, а непрямые немеди-
цинские — почти вполовину. Проблема социально-
экономического бремени БП состоит ещё и в том, что 
это заболевание вовремя не диагностируется, что во 
многом объясняется неспецифической клинической 
картиной БП, характерной для большого перечня 
нервно-мышечных заболеваний (НМЗ), под «клини-
ческими масками» которых она может скрываться.

Наиболее часто БП «прячется» под масками про-
грессирующей мышечной дистрофии Дюшенна 
(одно из самых распространённых НМЗ), миопатий, 
спинальной мышечной атрофии 5q, миастений. Кро-
ме того, к группе нервно-мышечных заболеваний 
также относят миопатии (миотонии, нейромиото-
нию, миоплегии), воспалительные (полимиозит, дер-
матомиозит, идиопатические воспалительные мио-
патии) и эндокринные поражения мышц.

Для скрининга на БП используется методика ру-
тинной малоинвазивной диагностики путём изме-
рения активности КАГ в сухом пятне крови [7]. У 
пациентов с БП выявляют значительное снижение 
активности фермента (менее 10 % от нормы). По 
рекомендациям международной группы экспертов, 
для подтверждения диагноза БП после выявления 

снижения активности фермента в образце крови, 
необходимо провести повторное определение ак-
тивности фермента в другом образце биоматериала 
(предпочтительно мышечная ткань, культура кож-
ных фибробластов) или подтвердить биохимический 
диагноз методами ДНК-диагностики. Рекомендуется 
всем пациентам со сниженной активностью КАГ 
проведение молекулярно-генетического анализа 
гена GAA, с целью подтверждения диагноза БП на 
молекулярно-генетическом уровне [8, 9].

Выраженность двигательных нарушений, дыха-
тельной недостаточности и других осложнений при 
своевременной ФЗТ значимо меньше в случае поста-
новки правильного диагноза при той же ФЗТ после 
длительного срока от дебюта заболевания [10—12]. 
Применение алглюкозидазы альфа (Майозайм, Са-
нофи) отличается высокой эффективностью при хо-
рошей переносимости [13—15].

В Российской Федерации скрининг на БП не при-
меняется массово, что затрудняет своевременное 
выявление пациентов. При этом вопрос о поэтапном 
расширении скрининга новорождённых вошёл в пе-
речень поручений Президента Правительству РФ 
при обсуждении «Национальной стратегии действий 
в интересах детей» в ноябре 2016 года. Внедрение 
скрининга и выявление в группах риска по БППН, 
к примеру, среди детей с нервно-мышечными забо-
леваниями, обеспечило бы раннее выявление таких 
больных, правильное наблюдение и своевременное 
назначение терапии.

Целью настоящего исследования было определе-
ние экономических выгод своевременного (раннего) 
скрининга на БП у детей групп риска, имеющих схо-
жие по проявлениям НМЗ.

Материалы и методы

Основным видом анализа выбран метод оценки 
стоимости болезни. Используя элементы методики 
утверждённых рекомендаций по проведению анали-
за влияния на бюджет (АВБ) [16], проводился анализ 
динамики стоимости БП при расширении скрининга 
в целях ранней диагностики и своевременного лече-
ния с позиции общества с использованием восходя-
щего подхода (расчёты на одного пациента экстрапо-
лируются на всю популяцию [17].

Расчёт стоимости болезни моделируется для 
следующих групп пациентов:

  пациенты с БППН разного возраста манифе-
стации с недиагностированным статусом;
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  пациенты с БППН разного возраста манифе-
стации со своевременно диагностированным 
статусом и ФЗТ препаратом Майозайм.

Прямые медицинские затраты (ПЗ) включали:
  стоимость медицинской помощи при БППН с 

недиагностированным и диагностированным, 
включая неотложную помощь и лечение ос-
ложнений;

  стоимость дополнительных лабораторных и 
инструментальных методов исследования в 
рамках диагностики БППН;

  стоимость изделий медицинского назначе-
ния (кресла-каталки, трости, аппарат неин-
вазивной искусственной вентиляции лёгких 
(НИВЛ) и т. п.).

Косвенные (непрямые) затраты (НЗ) включали:
  недополученный доход одного из родителей 

пациента в связи с временной нетрудоспособ-
ностью по причине болезни ребёнка (с инва-
лидностью и без);

  затраты фонда социального страхования на 
выплату пособия по временной нетрудоспо-
собности по причине болезни ребёнка и его 
инвалидности;

  определение недополученного валового про-
дукта (ВВП).

Затраты на лечение были оценены на основании 
Программы государственных гарантий бесплатного 
оказания гражданам медицинской помощи (ПГГ) [18], 
на основании «Расшифровки групп КС» на 2020 г. (ГТС) 
[19], Государственного реестра предельных отпускных 
цен [20], “ФАРМ-ИНДЕКС» [21] и других источников 
[22—24]. В качестве критерия эффективности исполь-
зовали расчётный показатель эффективности «дни вне 
лечения», который отражает количество дней в год, 
которые больной был «свободен» от оказания меди-
цинской помощи в лечебных учреждениях.

Стоимость ведения пациентов с БППН 
с недиагностированным статусом 

в течение 12 месяцев

1. Стоимость медицинской помощи при дис-
трофинопатии (миодистрофии Дюшенна, Беккера, 
МДД/МДБ)

Предполагалось, что пациент получал медицин-
скую помощь в полном объёме [25—27]. Диагности-
ка: молекулярно-генетическое исследование мутаций 
пациентам с подозрением на МДД/МДБ с целью под-
тверждения диагноза: DMD, делеции и дупликации 
экзонов 1—10, 21—30, 41—50, 61—70. Стоимость — 
20 300,00 руб. [28]. Амбулаторные посещения пред-
усматривались 1 раз в 4 месяца (не менее 3 раз 
в год) — стоимостью 14 14,40 руб. Лабораторная диа-

гностика в амбулаторных условиях, направленная на 
выявление соматических нарушений при МДД/МДБ 
проводились не менее 2 раз в год стоимостью 2 048,70 
руб. Госпитализация 1 раз в год в рамках комплексно-
го обследования ребёнка (ЭКГ, ЭХО, МРТ и др.), для 
проведения коррекции терапии и сопроводительной 
терапии код МКБ-10 G71.0 Мышечная дистрофия, 
КСГ — st36.002, КЗ — 3,5, длительность 80 дней [18, 
19, 29—31]. Реабилитационные мероприятия в усло-
виях стационара 1 раз в год КСГ — st36.002, КЗ — 3,5, 
длительность 17 дней [18, 19]. Реабилитационные 
мероприятия в амбулаторных условиях 2 раза в год 
по 10 посещений стоимостью 272,90 руб./посещение. 
Вероятности развития для тех или иных осложнений 
ГКС определены по данным литературы [32].

2. Стоимость медицинской помощи при полими-
озите

Ведение больных подразумевает амбулатор-
ный приём ревматолога 1 раз в месяц стоимостью 1 
414,40 руб., лабораторное обследование от 1 раза в 
месяц стоимостью 2 048,70 руб. Рекомендована пла-
новая госпитализация 2 раза в год, в соответствии 
с ПГГ [18] стоимость 164 563,00 руб. Продолжитель-
ность госпитализации пациента в стационаре — 
28 дней [31]. Реабилитационные мероприятия в ус-
ловиях стационара 1 раз в год код МКБ-10 М.33 Юве-
нильный дерматомиозит, КСГ — st24.001, КЗ — 1,78, 
длительность 14 дней [18, 19]. Реабилитационные 
мероприятия в амбулаторных условиях 2 раза в год 
по 10 посещений.

3. Стоимость медицинской помощи при врожден-
ных и вторичных миопатиях

Рекомендуется молекулярно-генетическое ис-
следование на панелях «Мышечные дистрофии не-
синдромальные врождённые прогрессирующие» / 
«Миопатии немалиновые» / «Нервно-мышечные 
заболевания». Стоимость — 27 990,00 руб. [33]. Ам-
булаторный приём невролога или педиатра 1 раз в 
месяц стоимостью 1 414,40 руб., лабораторное обсле-
дование от 1 раза в месяц стоимостью 2 048,70 руб. 
Однократно предполагалась госпитализация стои-
мостью 220 296,00 руб. [18] Продолжительность го-
спитализации пациента в стационаре — 60 дней [30]. 
Стоимость второй госпитализации для проведения 
симптоматической терапии и сопроводительного 
лечения код МКБ-10 G71.2 Врождённые миопатии, 
КСГ — st36.002, КЗ — 3,5, длительность 60 дней [18, 
19]. Реабилитационные мероприятия предусмотре-
ны в условиях настоящего моделирования в амбула-
торных условиях 2 раза в год по 10 посещений.

4. Стоимость медицинской помощи при спиналь-
ных мышечных атрофиях

Рекомендуется молекулярно-генетическое иссле-
дование мутаций в гене SMN1 пациентам с подо-
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Таблица 1
Расчёт стоимости алглюкозидазы альфа при БППН

Группа пациентов, 
возраст, лет

Дозовый 
режим

Масса тела, 
кг [4]

Стоимость 
за 1 мг, руб.

Стоимость 
на введение, руб.

Стоимость терапии 
в год, руб.

1 — 4
20 мг/кг 
каждые 
2 недели

13,10

917,78

240 458,36 6 251 917,36
5 — 9 23,20 425 849,92 11 072 097,92
10 — 14 44,50 816 824,20 21 237 429,20
15 —18 58,50 1 073 802,60 27 918 867,60

зрением на СМА 5q. Стоимость — 14 570,00 руб. и 
29 650,00 руб., соответственно. Хирургическое лече-
ние пациентов со СМА 5q — корректирующее вме-
шательство на позвоночнике [34]. Рекомендована 
плановая госпитализация 2 раза в год. Однократно 
предполагалась госпитализация в соответствии с 
ПГГ [18] стоимостью 220 296,00 руб. Продолжитель-
ность госпитализации пациента в стационаре — 60 
дней [31]. Стоимость второй госпитализации для 
проведения симптоматической терапии и сопрово-
дительного лечения код МКБ-10 12.1 Другие наслед-
ственные спинальные мышечные атрофии, КСГ — 
st36.002, КЗ — 3,5, длительность 60 дней [18, 19].

Реабилитационные мероприятия 2 раза в год в 
условиях стационара, продолжительностью 2 неде-
ли МКБ-10 12.1 Другие наследственные спинальные 
мышечные атрофии, КСГ — st36.002, КЗ — 3,5, дли-
тельность 17 дней [18, 19]. Реабилитационные меро-
приятия в амбулаторных условиях 2 раза в год по 10 
посещений.

5. Стоимость медицинской помощи при болезни 
нервно-мышечной передачи

При диагнозе G70.0 — Myasthenia gravis или 
G70.2 — Врождённая или приобретённая миасте-
ния рекомендованы различные методы лечения и 
реабилитации [35, 36] показано комплексное обсле-
дование в условиях специализированного круглосу-
точного/дневного стационара со средней продолжи-
тельностью госпитализации — 21 день. Стоимость 
сформирована по коду МКБ-10, КСГ — st15.007, 
КЗ — 1,02 [18, 19]. Также для проведения и подбора 
поддерживающей терапии предполагалась госпита-
лизация по КСГ — st36.001, КЗ — 4,32, длительно-
стью 80 дней [18, 19]. Предусмотрено проведение 
курсов реабилитационной терапии сроком не менее 
21 дней не менее 2 раз в год КСГ — st15.007, КЗ — 
1,02. В ряде случаев показано удаление вилочковой 
железы, код услуги A16.06.018, КСГ st31.007 Опера-
ции на органах кроветворения и иммунной системы 
(уровень 2), КЗ — 1,83, длительностью 80 дней.

Стоимость ведения пациентов в течение 
12 месяцев при лечении алглюкозидазой альфа

Определяли затраты на: изучение активности 
фермента алглюкозидазы альфа и генетической ди-

агностики — однократно при скрининге у больных 
с двигательными нарушениями из группы риска; 
ЛП и сопроводительной медицинской помощи для 
введения ЛП; обследования 2 раза в год в условиях 
стационара [37]; реабилитационные мероприятия и 
поддерживающую терапию. Стоимость определения 
активности фермента алглюкозидазы альфа и гене-
тической диагностики: 2 050,00 руб., 22 200,00 руб., 
соответственно (2 разных входных изменяемых па-
раметров в модели). Стоимость патогенетической 
ФЗТ представлена в табл. 1.

Стоимость смоделирована в соответствии с кодом 
МКБ Е74.0 на основании КСГ для дневных стациона-
ров ds11.002 Болезни накопления гликогена с КЗ — 
1,36, длительность госпитализации 1 день [18, 19]. 
Стоимость комплексного обследования для детей, по-
лучающих ФЗТ, в условиях стационара (2 раза в год) 
оценивалась на основании КСГ st35.008, КЗ — 1,16, 
длительность госпитализации 9 дней. Затраты на реа-
билитационные мероприятия сформированы на осно-
вании КСГ st35.008 с КЗ — 1,16, длительность госпита-
лизации 9 дней [18, 19], регулярность — 2 раза в год.

Стоимость изделий медицинского назначения

Показано использование дополнительных ме-
дицинских изделий при нарушении двигательных 
функций (кресла-каталки, ходунки, трости), при ды-
хательной недостаточности показана респираторная 
поддержка [38, 39]. Стоимость определена на основе 
данных Единой информационной системы в сфере 
закупок — среднее арифметическое между ценой за 
единицу товара в 2019—2020 гг. [22]. В случае про-
грессирования с необходимостью перевода больного 
на инвазивную ИВЛ, предполагалось, что пациент с 
БППН с декомпенсацией госпитализируется в рам-
ках тарифа по КСГ st36.008 «Интенсивная терапия 
пациентов с нейрогенными нарушениями жизненно 
важных функций, нуждающихся в их длительном 
искусственном замещении», КЗ — 18,15 [18, 19]. Об-
щая длительность госпитализации 30 дней. Пациен-
ту необходима постоянная инвазивная ИВЛ [6, 40].

Выплата пособий по временной нетрудоспособ-
ности для родителей детей с БППН без инвалидно-
сти по доле пациентов, не нуждающихся в дополни-
тельных устройствах для обеспечения дыхательной 
и двигательной деятельности [39]. Затраты ФСС 
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на выплату пособий по инвалидности и пособий по 
уходу за лицами с инвалидностью [41]: размер по-
собия по инвалидности (пособие по инвалидности 
категории «Инвалиды детства 1-й группы, дети-ин-
валиды») составляет 12 432,44 руб. в месяц. Размер 
пособия по инвалидности (пособие по инвалидно-
сти категорий 2-я группа) составляет 10 567,73 руб. 
в месяц. Размер пособия, предусмотренного роди-
телям по уходу за ребенком-инвалидом, составляет 
10 000,00 руб. в месяц.

Стоимость недополученного ВВП учитывали для 
родителей детей с БППН без инвалидности, для ро-
дителей ребенка-инвалида в связи с нетрудоспособ-
ностью вследствие ухода за ним. Стоимость ВВП на 
07.04.2020 г. за 2019 г. в РФ на душу населения соста-
вила 2 249 274,18 руб. [42]. Вклад одного рабочего 
дня в ВВП на душу населения составил 9 106,37 руб.

Использовалась следующая формула:
Недополученный доход = число дней нетрудо-

способности × заработная плата в день – размер 
выплат ФСС

Анализ динамики стоимости болезни 
при внедрении скрининга

Целью расширения скрининга на БППН явля-
ется уменьшение доли пациентов с тяжёлыми ды-
хательными и двигательными нарушениями из-за 
отсутствия необходимой ФЗТ. Настоящее исследо-
вание предусматривает следующие варианты моде-
лирования:

1 вариант: увеличение охвата больных из групп 
риска в первый год до 50 %.

2 вариант: увеличение охвата больных из групп 
риска в первый год до 100 %.

Предусматривалось проведение анализа чув-
ствительности результатов расчётов к изменениям 
исходных параметров модели АВБ: колебаниям чис-
ленности целевой популяции пациентов, цен на рас-
сматриваемый ЛП.

Результаты

В основном сценарии была оценена стоимость 
подходов к лечению пациента целевой группы. Были 
рассчитаны суммарные затраты при применении 
рассматриваемых технологий. Для всех оценивае-
мых подходов к ведению пациентов временной гори-
зонт моделирования составлял 1 год.

Общие затраты на одного ребенка с недиагности-
рованной БППН были равны 4 936 149 руб. (рис. 1). 
Общие прямые медицинские затраты составили 
2 298 739 руб., при этом основная часть прямых за-
трат в данной группе пациентов приходилась на те-
рапию, связанную с прогрессированием заболева-
ния. Непрямые затраты были равны 2 637 409 руб., 
основная составляющая — недополученный ВРП, 

достигавший 2 074 242 руб. в результате необхо-
димости ухода родителями за ребёнком. Таким 
образом, при рассмотрении затрат на указные по-
пуляции детей, ведение пациентов без проведённо-
го скрининга с недиагностированной БППН в год 
было дороже на 1 360 971 руб. в части прямых за-
трат и 2 225 056 руб. — в рамках непрямых затрат. 
Для пациентов с БППН детского возраста со своев-
ременно диагностированным статусом в результате 
внедрения и проведения скрининга суммарные за-
траты на одного пациента закономерно возрастали 
до 17 748 727,68 руб. с учётом стоимости ФЗТ.

Отдельного внимания заслуживает динамика не-
прямых затрат: при внедрении и проведении скри-
нинга на БППН наблюдается значительное сниже-
ние непрямых затрат. При рассмотрении детской 
популяции такие непрямые издержки были ниже в 
6,4 раза и составили 412 353 руб. в расчёте на одного 
пациента.

Рассчитан показатель эффективности «дни вне 
лечения» (рис. 2).

При своевременном выявлении заболевания и 
назначении алглюкозидазы альфа количество дней 
«вне лечения» за год для данной технологии достига-
ло 303 дней. В случае отсутствия скрининга на БППН 
в группе риска по нервно-мышечным заболеваниям 
количество дней в году «вне лечения» понижалось 
более чем в 4 раза, до 69 дней. Таким образом, па-
циент практически ежедневно нуждается в оказании 
медицинской помощи в случае несвоевременной ди-
агностики БП.

Коэффициенты CER (cost-eff ectiveness ratio), ха-
рактеризующие эффективность суммарных общих 
затрат на ведение одного пациента, представлены на 
рис. 3.

Клинический подход к диагностике БППН со сво-
евременным скринингом (без учёта стоимости ФЗТ) 
обладал наименьшим коэффициентом CER. Данные 
результаты свидетельствуют о более высокой стои-
мости одного дня без медицинской помощи без сво-
евременной диагностики, тогда как внедрение скри-
нинга на БППН в группах риска значимо снижает 
таковую. Обращает на себя внимание, что даже при 
учёте стоимости ФЗТ данная тенденция сохраняет-
ся, подтверждая ранее полученные нами данные о 
экономической целесообразности патогенетическо-
го лечения при БППН [6].

Таким образом, подход с внедрением и прове-
дением скрининга и своевременной диагностикой 
БППН у детей характеризуется абсолютной эконо-
мической целесообразностью: при снижении затрат 
на 3 216 986 руб. (без учёта ФЗТ) в пользу проведе-
ния скрининга у детей значительно снижалась по-
требность в медицинской помощи и снижалась «за-
висимость» больных от лечебно-профилактических 
учреждений, что важно особенно сейчас в условиях 
вирусной пандемии.
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Рис. 2. Количество «дней вне лечения» сравниваемых подходов

Рис. 1. Суммарные затраты на лечение в оцениваемых подходах к ведению пациентов в расчёте на одного пациента, 
горизонт моделирования 1 год
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Анализ динамики стоимости болезни 
при применении оцениваемых терапевтических 

подходов на основе АВБ

Целевая популяция, для которой предусмотрено 
применение скрининга с целью выявления БППН 
среди детей из групп риска по нервно-мышечным 
заболеваниям, составляла 7 724 пациента (табл. 2). 
Расчёты проводились с учётом распространённости 
применения рассматриваемых подходов к выявле-
нию БППН и моделируемого изменения использова-
ния оцениваемых стратегий. Текущая и ожидаемая 
практика в диагностике БППН целевой популяции 
пациентов с учётом условий применения и подходов 
сравнения к ведению больных для проведения АВБ 
приведены в табл. 2. Результаты расчёта разницы в 
затратах на лечение целевой популяции пациентов 
в текущей практике и при изменении соотношения 
рассматриваемых терапевтических опций представ-
лены в табл. 2.

Затраты на текущий вариант лекарственной те-
рапии в расчёте на численность целевой популяции 
в 7 274 пациентов составили более 4,5 млрд руб. Ана-
лиз динамики стоимости болезни при применении 
различных подходов к диагностике и выявлению 
БППН с учётом изменения частот применения скри-
нинга на БППН в группе риска по нервно-мышеч-
ным заболевания показал, что при охвате целевой 
популяции своевременной диагностикой на 50 % с 
учётом стоимости внедрённых диагностических ме-
роприятий затраты снизятся на 10 %, а в случае 100 % 
охвата скринингом — на 18 % — более 837 млн руб.

Таким образом, анализ тенденции изменений за-
трат подтверждает, что расширение использования 
скрининга на БППН у детей из группы риска в це-
левой популяции приводит к снижению затрат на 
ведение данной группы больных, значительно сокра-
щается нагрузка на амбулаторное и стационарное 
звенья медицинской помощи вследствие снижения 
обращаемости в лечебно-профилактические учреж-
дения и снижения зависимости пациентов от меди-
цинской помощи.

Результаты проведённого анализа чувствительно-
сти подтверждают выводы, полученные в основном 
сценарии.

Обсуждение

Проведено клинико-экономическое исследование 
целесообразности внедрения скрининга на БППН у 
детей из группы риска в части нервно-мышечных за-
болеваний на основе оценки стоимости БППН у де-
тей в условиях российского здравоохранения.

Клиническое обоснование внедрение скрининга 
на БППН ранее было определено и описано зарубеж-
ными авторами, что заключается в своевременном 
назначении ФЗТ и, как следствие, максимальном 
снижении темпов прогрессирования основных пато-
логических нарушений при БППН и инвалидизации 
больных, увеличении продолжительности и улучше-
нии качества жизни [43, 44]. По результатам настоя-
щего клинико-экономического моделирования было 
продемонстрировано снижение годовых затрат на 
пациентов с БППН при своевременной диагностике 

Рис. 3. Коэффициенты CER (руб.) для рассматриваемых технологий на основе показателя эффективности — «количе-
ство дней вне лечения в год»
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на фоне снижения обращаемости за медицинской 
помощью и зависимости от лечебно-профилактиче-
ских учреждений, что обуславливает экономическую 
целесообразность и рациональность планируемой к 
широкому использованию медицинской технологии.

Предотвращение прогрессирования и развития 
осложнений у пациентов с БП вследствие естествен-
ного развития заболевания является ключевым мо-
ментом в снижении величины суммарного соци-
ально-экономического бремени при применении 
патогенетической терапии, что объясняет необхо-
димость расширения ФЗТ (алглюкозидаза альфа), в 
особенности для пациентов в детском возрасте [45].

Проблему лечения алглюкозидазой альфа у боль-
шего числа пациентов невозможно решить без по-
вышения уровня скрининга. Современный уровень 
выявляемости БП, по оценке экспертов, зачастую яв-
ляется недостаточным, что диктует необходимость 
своевременной диагностики заболевания, принимая 
во внимание продемонстрированный нами ресур-
сосберегающий эффект тестирования. Клинико-э-
кономическая целесообразность скрининга соответ-
ствуют следующим основным принципам [46]:
1. Заболевание, на которое нацелен скрининг, 

должно быть важной медико-социальной про-
блемой (высокий уровень смертности, тяжесть 
течения, экономические или социальные из-
держки и т. п.).

2. Патогенез должен быть хорошо изучен, у заболе-
вания должен быть начальный скрытый период, 
либо должны быть определены факторы риска, 
которые можно было бы выявить с использова-
нием высокочувствительных и специфичных ди-
агностических тестов.

3. Обязательным условием скрининга является воз-
можность адекватного лечения или иного вмеша-
тельства с обеспечением лучшего прогноза для 
больного, чем его лечение при появлении симпто-
мов болезни на поздних стадиях.

Выводы

1. Внедрение и широкое применение скрининга на 
БППН у детей из групп риска является экономи-
чески целесообразным и способствует снижению 
непрямых (косвенных) затрат вследствие более 
высокого уровня социализации пациентов ввиду 
низкого уровня инвалидизации.

Таблица 2
Сравнение затрат без своевременной и со своевременной диагностикой БППН

Медицинская 
технология

Средневзве-
шенные 

затраты на 
пациента в 

год, руб.

Текущая практика 
без скрининга

Ожидаемая практика 
со скринингом (вариант 1)

Ожидаемая практика 
со скринингом (вариант 2)

Число 
паци-
ентов

Затраты на 
популяцию, 

руб.
Количество 
пациентов

Затраты на 
популяцию, 

руб.
Число 

пациентов
Затраты на 
популяцию, 

руб.
Мышечные 
дистрофии 370 208 295 109 085 409 295 109 085 409 295 109 085 409

Воспалительная 
миопатия 592 920 1 264 749 178 249 1 264 749 178 249 1 264 749 178 249

Миопатии разно-
го генеза 442 719 4 422 1 957 655 610 4 422 1 957 655 610 4 422 1 957 655 610

Болезни мотоней-
рона 325 679 598 194 856 487 598 194 856 487 598 194 856 487

Болезни нерв-
но-мышечной 
передачи 

769 504 448 345 108 403 448 345 108 403 448 345 108 403

Пациенты с диа-
гностированной 
БППН 

1 719 163 13 23 108 380 13 23 108 380 13 23 108 380

Пациенты 
с недиагностиро-
ванной БППН 
без скрининга 

4 936 149 234 1 153 468 954 109 538 583 36 - -

Пациенты с вы-
явленной БППН 
после скрининга 

1 350 122 - - 125 168 181 865 234 315 493 682

ИТОГО затраты  4 532 461 493 4 085 757 639 3 694 486 221
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2. Основными составляющими затрат в группе диа-
гностированных больных является стоимость ФЗТ, 
для пациентов с недиагностированным статусом — 
издержки на патологические нарушения вслед-
ствие прогрессирования и развития осложнений.

3. Затраты системы здравоохранения ниже в случае 
внедрения и своевременного применения ско-
ринга на БППН, напротив, увеличение издержек 
на лечебные и реабилитационные мероприятия у 
больных с недиагностированным статусом опре-
деляет значительную нагрузку на бюджет меди-
цинских учреждений.
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