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С 1 января 2021 г. вступил в силу новый перечень ЖНВЛП, который пополнился 25 наименованиями, среди них – 
один из немногих препаратов для патогенетического лечения спинальной мышечной атрофии (СМА) нусинерсен. 
Это означает, что теперь он будет закупаться государством по фиксированной предельной отпускной цене, равной 
5 138 690 78 руб. за упаковку. Такую сумму производитель препарата компания Янссен заявила к регистрации на осно-
вании минимальной референтной цены, что на четверть ниже средней цены государственных закупок в 2020 г. 
О значимости этого события мы поговорили с экспертами.

СМА – это генетическое, прогрес-
сирующее, инвалидизирующее 
и потенциально фатальное забо-
левание, обусловленное поломкой 
в гене SMN1. Оно является основной 
причиной младенческой смертно-
сти от генетических заболеваний [1] 
и отнесено к редким [2] (1 случай 
на 100 000 человек, 1 из 10 тыс. ново-
рожденных [3]). При СМА I типа 
медиана общей выживаемости паци-
ентов составляет менее 1 года [4, 5]. 
Нарастающие осложнения со сторо-
ны опорно-двигательной [6], дыха-
тельной [7] и пищеварительной [8] 
систем связаны с прогрессировани-
ем мышечной слабости.

ЧЕМ ЛЕЧАТ СМА
В мире из вестно три препара-
та для лечения СМА – рисдиплам 
(Эврисди компании «Рош»), нуси-
нерсен (Спинраза компании «Янс-
сен») и онасемноген абепарвовек 
(Золгенсма компании «Новартис»).

Нусинерсен зарегистрирован в РФ 
16.08.2019 г., рисдиплам – 26.11.20 г.
Онасемноген абепарвовек (Зол-
генсма) – самое дорогое лекарство 
в мире и первый лекарственный 
препарат для генной терапии СМА 
(функциональная копия гена SMN). 
Стоимость одной упаковки – более 
150 млн руб. В нашей стране препа-
рат не зарегистрирован, по данным 
Фонда «Семьи СМА», Novartis подала 
документы на регистрацию Золгенс-
мы в России в июле 2020 г. Мла-
денцу с ранним проявлением СМА 
необходима всего одна инъекция. 
У лекарства есть жесткое возраст-
ное ограничение – оно эффективно 
только у детей до 2 лет. Но говорить 
о гарантии полного выздоровле-
ния пока невозможно, т. к. препарат 
имеет небольшую историю приме-
нения – не более пяти лет.
«Сравнивать эффективность этих 
препаратов мы не можем, т. к. 
не было специальных клинических 

исследований, которые сопостав-
ляли бы по эффективности один 
препарат с другим,– пояснила заве-
дующая неврологическим отделе-
нием Научно-исследовательского 
клинического института педиатрии 
им. академика Ю. Е. Вельтищева 
Светлана Артемьева.– У нас есть 
данные клинических исследований 
по отдельным препаратам и доказа-
но, что каждый из них эффективен, 
все зависит от сроков начала тера-
пии и от функционального статуса 
пациента. Возможно, в дальнейшем 
мы разработаем критерии, чтобы 
определять, какой препарат пред-
почтительнее для одних пациентов, 
какой для других, но сейчас таких 
научно обоснованных данных нет».
Нусинерсен – первое лекарственное 
средство, одобренное Управлением 
по санитарному надзору за каче-
ством пищевых продуктов и меди-
каментов США (FDA) и Европейским 
медицинским агентством (ЕМА) 
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для патогенетической терапии спи-
нальной мышечной атрофии (СМА). 
По информации производителя, он 
доступен более чем в 40 странах 
(по состоянию на 31 декабря 2019 г.), 
более 10 000 пациентов получи-
ли им лечение. Это единственный 
на данный момент препарат пато-
генетической терапии СМА, вклю-
ченный в российские клинические 
рекомендации.
Производитель сообщает, что 
в настоящее время накоплены дан-
ные о применении нусинерсена 
у более чем 300 участников исследо-
ваний, имеющих самые разные кли-
нические проявления СМА. Эффек-
тивность препарата оценивалась 
в двух рандомизированных двойных 
слепых плацебо-контролируемых 
исследованиях у пациентов с мла-
денческой формой СМА (ENDEAR) 
и больных с более поздней мани-
фестацией (CHERISH), а также под-
тверждалась открытыми исследова-
ниями у младенцев на доклиниче-
ской стадии заболевания (NURTURE) 
и пациентов с поздним началом 
СМА, которые получали терапию 
в старшем возрасте (CS2/CS12). При-
менение нусинерсена у младенцев 
до появления клинических симпто-
мов СМА позволяет им достигать 
уровня развития моторных навыков, 
сопоставимых со здоровыми деть-
ми [9]. Наиболее частыми побочны-
ми эффектами были респиратор-
ная инфекция, лихорадка, запор, 
головная боль, рвота и боль в спине. 
У пациентов, которым препарат вво-
дился в период пострегистрацион-
ного исследования, наблюдались 
серьезные инфекции, например 
менингит. Также имелись сообще-
ния о случаях гидроцефалии. Часто-
та возникновения подобных реакций 
неизвестна. После введения некото-
рых препаратов этого класса наблю-
дались токсическая нефропатия 
и нарушения свертываемости крови, 
в т. ч. с резким снижением уровня 
тромбоцитов [9].
Сегодня в реестре фонда «Семьи 
СМА» зарегистрировано 1 088 рос-
сийских пациентов, страдающих 
СМА: 847 детей и 241 взрослый. Всего, 

по данным фонда, в России при-
близительно 5–7 тыс. человек с этим 
заболеванием.
«По нашим данным, на сегодняшний 
день начали лечение препаратом 
нусинерсен 232 человека (включая 
11 взрослых), препаратом рисди-
плам – 232 (включая 33 взрослых). 
Еще 46 детей получают незареги-
стрированные или эксперименталь-
ные препараты, в т. ч. при участии 
в клинических исследованиях»,– 
рассказала учредитель и директор 
фонда Ольга Германенко.

КАК ОБЕСПЕЧИВАЕТСЯ
ЛЕЧЕНИЕ БОЛЬНЫХ СМА
До недавнего времени СМА не имела 
патогенетического лечения и счита-
лась неизлечимой, больные могли 
рассчитывать только на паллиатив-
ный уход. Как пояснила нам Светлана 
Артемьева, таким пациентам прово-
дилось симптоматическое лечение, 
направленное на ослабление прояв-
лений этого заболевания. «При этой 
патологии страдают мышцы, мото-
нейроны спинного мозга, перифери-
ческие нервы, и симптоматическое 
лечение направлено на замедление 
патологического процесса,– отмети-
ла доктор.– В его основе была кине-
зиотерапия и лечение положением, 
эти подходы остаются актуальны-
ми до сегодняшнего дня и приме-
няются на фоне патогенетической 
терапии, повышая результативность 
лечения».
Появление лекарственной терапии 
дает больным СМА возможность 
получать лечение, воздействующее 
на патогенез заболевания, предот-
вращающее развитие болезни и ее 
жизнеугрожающих осложнений. 
Более того, в группе пациентов, уже 
начавших терапию нусинерсеном, 
отмечается положительная динами-
ка, которая выражается в частичном 
восстановлении утраченных ранее 
функций организма.
«Больные СМА, имея сохранные 
интеллектуальные и когнитивные 
функции при сохранении и восста-
новлении даже частично двигатель-
ных возможностей, имеют больше 
шансов на включение в активную 

социальную жизнь. Применение 
патогенетической терапии может 
снизить инвалидизацию больных 
СМА, которая без лечения состав-
ляет практически 100%,– рассказа-
ла Ольга Германенко.– Включение 
нусинерсена в ЖВНЛП повысит 
доступность этого лечения, необхо-
димость в котором является неот-
ложной, т. к. без патогенетической 
терапии заболевание прогрессирует 
с каждым днем и любая задержка 
в терапии приводит к безвозвратной 
инвалидизации пациента».
В настоящее время ответствен-
ность за лекарственное обеспече-
ние этих больных лежит на регио-
нальных властях, имеющих очень 
разные финансовые возможности. 
«В прошлом году в ответ на запросы 
о помощи больным СМА часто зву-
чали и сегодня продолжают звучать 
отказы,– отметила Германенко.– 
Одной из самых распространенных 
причин отказов региональных орга-
нов здравоохранения является то, 
что препарат отсутствует в перечне 
ЖВНЛП». Теперь данная причина 
устранена на федеральном уровне. 
Однако лидер пациентской органи-
зации считает, что она была фор-
мальной. Реальной причиной было 
и останется отсутствие средств. 
«Согласно порталу госзакупок, 
средняя стоимость 1 ампулы нуси-
нерсена в 2020 г. достигала 7 900 
тыс. руб. В связи с разными финан-
совыми возможностями регионов 
и разной концентрацией в них таких 
больных добиться равного доступа 
к патогенетическому лечению паци-
ентам с СМА без централизованно-
го порядка лекарственного обеспе-
чения не представляется возмож-
ным»,– полагает эксперт. Согласно 
инструкции к препарату, в первый 
год терапии необходимо шесть инъ-
екций, затем пожизненно по три 
инъекции в год [10].
По-прежнему не определено место 
СМА и препаратов для ее лечения 
в системе льготного лекарственно-
го возмещения. И пациент, и врач, 
назначающий препарат, не увере-
ны в его своевременном получе-
нии, ведь это зависит от финансовой 
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возможности и желания региональ-
ного руководства. Помимо регио-
нальных бюджетов, лечение паци-
ентов с СМА финансируется из бла-
готворительных средств, а также 
в рамках программ раннего досту-
па, которые организованы произво-
дителями лекарств, но они имеют 
ограниченные сроки.

НОВЫЕ ИСТОЧНИКИ СРЕДСТВ
В начале января был создан фонд 
«Круг добра», из средств которо-
го будет финансироваться лечение 
детей с тяжелыми заболеваниями, 
в т. ч. с СМА.
«Лечение станет доступным 
для более чем 800 пациентов, стра-
дающих СМА. А что будет с лекар-
ственным обеспечением взрослых 
пациентов, которых более 200 чело-
век, и дальнейшим лечением детей, 
которые постепенно будут взрослеть 
и переходить во взрослую когор-
ту? Вопрос остается открытым,– 
отметила руководитель проектного 
офиса «Редкие болезни» Националь-
ного научно-исследовательского 
института общественного здоровья 
им. Н. А. Семашко Елена Красильни-
кова.– Для этого необходимо вклю-
чить СМА в одну из действующих 
в рамках системы лекарственного 
обеспечения программ по редким 
заболеваниям. Такой подход обеспе-
чит учет всех пациентов в федераль-
ном регистре, позволит планиро-
вать необходимые объемы помощи, 
а пациент получит право на льгот-
ное лекарственное обеспечение 
по факту постановки диагноза».
Для формирования реестра, а также 
для досимптомного выявления 
болезни и раннего начала лечения 
необходимо внедрение скрининга 
на СМА. Врач Светлана Артемьева 
отметила, что доступность диагно-
стики СМА в последнее время зна-
чительно возросла.
«Любой врач – педиатр, генетик, 
невролог – может отправить образец 
крови (достаточно несколько капель) 
в генетический центр. Раньше это 
исследование проводилось за день-
ги пациентов, а сегодня – бесплат-
но»,– пояснила она.

Чтобы получить направление 
на такой анализ, не обязательно 
ждать очереди к врачу-генетику, 
тем более что таких специалистов 
не хватает в регионах. По словам 
С. Артемьевой, любой врач может 
заполнить соответствующие доку-
менты на сайте Медико-генети-
ческого научного центра им. ака-
демика Н. П. Бочкова и с помощью 
курьерской службы отправить обра-
зец на анализ. В рамках совместной 
программы МГНЦ им. Н. П. Бочкова 
и компании Янссен по бесплатной 
диагностике СМА доступна транс-
портировка биологических образ-
цов, в т. ч. цельной крови, прове-
дение молекулярно-генетического 
анализа на наиболее распростра-
ненную форму заболевания СМА 5q 
и определение количества копий 
гена SMN2. Об этом компания сооб-
щила 15 января. Никаких специ-
альных навыков или оборудова-
ния для получения такого образца 
не требуется, пояснили в компании.
А вот для введения препарата нуси-
нерсен требуется владение техни-
кой люмбальной пункции. В компа-
нии Янссен считают, что россий-
ские специалисты, в т. ч. в регио-
нах, не испытывают затруднений 
с интратекальным введением пре-
парата. По их данным, он уже при-
меняется в 60 регионах РФ, общее 
количество пациентов составляет 
порядка 350 человек.
«Интратекальное введение – это 
инвазивная процедура, требующая 
специальных навыков у врача, но, 
с другой стороны, неврологи, реа-
ниматологи, анестезиологи, нейро-
хируги должны владеть навыками 
люмбальной пункции, на которой 
основано интратекальное введение, 
это входит в их должностные обя-
занности и является рутинной мани-
пуляцией,– пояснила Светлана Арте-
мьева.– Другое дело, что при этом 
врач должен знать особенности 
набора, хранения данного препара-
та, и, чтобы избежать осложнений, 
эта процедура должна проводиться 
в каждом регионе в определенном 
медицинском центре, где врачи под-
готовлены для этого».

Включение препарата в перечень 
ЖНВЛП делает доступным лече-
ние за счет средств федерального 
бюджета по 178 ФЗ, отмечает Елена 
Красильникова. По ее подсчетам, 
для обеспечения пациентов, вклю-
ченных в регистр, в первый год тера-
пии потребуется около 34 млрд руб., 
а во второй и последующие годы – 
в 2 раза меньше. «Сегодня пример-
но четверть пациентов получают 
терапию по программе раннего 
доступа и еще столько же лечат-
ся за счет средств субъектов, а это 
значит, что реальное бремя СМА 
будет ниже расчетного»,– полагает 
аналитик.
На закупку лекарств для детей с ред-
кими (орфанными) заболеваниями 
в 2021 г. федеральным бюджетом 
предусмотрено 60 млрд руб. Затра-
ты государство возместит за счет 
повышения ставки НДФЛ для тех, 
кто зарабатывает в год больше 5 млн 
руб. Централизованную закупку, 
по сообщению Департамента меди-
цинской помощи детям и службы 
родовспоможения МЗ РФ, проведет 
фонд «Круг добра» [11]. Указ о соз-
дании фонда президент Влади-
мир Путин подписал 6 января [12], 
тогда же он вступил в силу.
Предварительный перечень заболе-
ваний, которые будут финансиро-
ваться в рамках деятельности этого 
фонда, состоит из 30 позиций, он 
также включает 41 препарат, в кото-
ром нуждается около 4 тыс. детей, 
в т. ч. больных СМА. Их будут обе-
спечивать лекарствами в первую 
очередь, в этом заверил обществен-
ность глава МГНЦ им. академика 
Н. П. Бочкова Сергей Куцев [13].
На первом заседании экспертного 
совета фонда 3 февраля было при-
нято решение о включении СМА 
в перечень заболеваний, с которыми 
будет работать фонд, а также пре-
паратов для ее лечения: рисдиплам, 
нусинерсен и Золгенсма. На вто-
ром заседании 16 февраля эксперт-
ный совет фонда принял решение 
о включении болезни Помпе в пере-
чень заболеваний, внесено пред-
ложение о включении препарата 
Майо займ в перечень лекарственных 
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препаратов для закупки. 15 фев-
раля премьер-министр М. Мишу-
стин сообщил, что правительство 

выделило фонду первый транш 
в размере 10 млрд руб. из запла-
нированных 60 млрд. При этом он 

уточнил, что пока речь идет о закуп-
ке зарегистрированных в Рос-
сии препаратов.
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