Редкий диагноз: что такое орфанные заболевания?

      Грипп, аллергия, гастрит – к этим заболеваниям мы привыкли к самого детства. Однако существуют и другие, редкие болезни, которые в медицине называются орфанными.
      Орфанные, или «сиротские», заболевания представляют собой группу редких болезней. На данный момент описано около 7 000 их разновидностей.
Орфанные заболевания встречаются у небольшой части населения, их распространенность составляет около 1 : 2 000 и реже. Данная статистика весьма условна, так как одно и то же заболевание может быть редким в одном регионе и частым в другом. Например, проказа часто встречается в Индии, но редко в Европе.
     Откуда берутся орфанные болезни?
Примерно половина орфанных заболеваний обусловлена генетическими отклонениями. Симптомы могут быть очевидны с рождения или проявляться в детском возрасте. В то же время более 50% редких заболеваний проявляются уже во взрослом возрасте.
Реже встречаются токсические, инфекционные или аутоиммунные «сиротские» болезни. Причинами их развития могут быть наследственность, ослабление иммунитета, плохая экология, высокий радиационный фон, вирусные инфекции у мамы и у самих детей в раннем возрасте.
Большинство орфанных заболеваний – хронические. Они в значительной мере ухудшают качество жизни человека и могут стать причиной летального исхода. Для большинства таких болезней не существует эффективного лечения. Основа терапии таких больных – улучшение качества и увеличение продолжительности жизни пациентов.
В настоящее время в развитых странах ведется активное изучение орфанных заболеваний. Оно затрудняется малым количеством пациентов, недостаточным для проведения полноценного исследования. Однако на базе научных изысканий синтезируются новые препараты и выстраиваются схемы лечения больных.
      В список орфанных болезней  в Украине  согласно приказа МОЗ от 27.10.14 г №778   вошло 214 наименований.  Наиболее часто встречаются  в Украине больные синдромом Элерса-Данлоса, с органическими ацидуриями, с нарушением обмена веществ, с митохондриопатиею, с врожденным гипотиреозом. Так же к орфанным относятся и онкологические заболевания.
   Сейчас в Украине обязательно всем новорожденным в первые дни жизни проводят скрининг на 4 орфанные болезни - фенилкетонурию, муковисцидоз, адреногенитальный синдром и гипотиреоз. Это позволяет сразу установить или опровергнуть патологию и начать лечение в случае положительного теста. Но это лишь минимум возможных скринингов. В Краснолиманской ЦРБ так же обязательно всем новорожденным в первые дни жизни проводят скрининг на 2 орфанные болезни - фенилкетонурию  и врожденный гипотериоз. В первые дни жизни по капельке крови, взятой у младенца, проводится исследование на эти наследственные заболевания.
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