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Протокольне рішення

засідання колегії Управління охорони здоров’я

Харківської обласної державної адміністрації 









від 21 березня 2018 року 

Про актуальні питання взаємодії Харківського міжобласного спеціалізованого медико-генетичного центру – центру рідкісних (орфанних) захворювань із закладами охорони здоров’я

Заслухавши та обговоривши представлені доповіді, колегія відзначає, що протягом 2018 року питання організації медико-генетичної допомоги населенню залишається пріоритетним у структурі напрямків діяльності місцевих органів влади та Управління охорони здоров’я Харківської обласної державної адміністрації.

Медико-генетична допомога у області надається Харківським міжобласним спеціалізованим медико-генетичним центром – центром рідкісних (орфанних) захворювань (далі – Центр), співробітниками кафедри медичної генетики Харківського національного медичного університету (ХНМУ), а також мережею медико-генетичних кабінетів, розташованих в інших лікувально-профілактичних закладах міста Харкова та області. 
Усього в області розгорнуто вісім таких кабінетів, але лише чотири з них укомплектовано лікарями генетиками (це кабінети в обласному та міському перінатальних центрах, Лозівській та Мереф'янській центральних районних лікарнях). В інституті охорони здоров'я дітей та підлітків прийом пацієнтів здійснює молодший науковий співробітник інституту. 
Колективом Центру та кафедри медичної генетики ХНМУ збільшено обсяг знань про епідеміологію рідкісних захворювань та поширено ці знання серед фахівців та населення.

Завдяки професійний діяльності фахівців Центру впроваджено низку заходів, зокрема: своєчасну діагностику особливостей перебігу рідкісних захворювань; інформаційне забезпечення пацієнтів, фахівців в області охорони здоров'я і суспільства з питань рідкісних захворювань; плідну співпрацю з батьківськими асоціаціями та виробниками препаратів; втілення трансформації медико-генетичної допомоги від дітей до дорослих із РЗ; навчання фахівців для покращення діагностики рідкісних захворювань; організація, вдосконалення та забезпечення доступності до скринінгу, діагностики РЗ та лікування пацієнтів.

За час діяльності Центру реалізуються специфічні потреби осіб, які страждають  на рідкісні захворювання, вдосконалюється система реабілітації та паліативної допомоги.

Разом із організаторами охорони здоров’я створено необхідну інфраструктуру, що забезпечує чітку скоординовану роботу всіх складових системи охорони здоров'я.

Активно розвивається національне та міжнародне співробітництво в галузі рідкісних захворювань.
Сьогодні Харківський міжобласний спеціалізований медико-генетичний центр - центр рідкісних (орфанних) захворювань - один з найбільш стабільно працюючих центрів України, який обслуговує населення України. 
Співробітниками Центру розроблена і впроваджена єдина консолідована система допомоги пацієнтам зі спадковою патологією.
Співробітниками Центру розроблена Державна Концепція створення якісної системи надання допомоги хворим на рідкісні (орфанні) захворювання в Україні та Державна цільова програма «Надання допомоги хворим на рідкісні (орфанні) захворювання в Україні» на 2012-2017 роки.
Співробітниками Центру разом з Академією Правових наук розроблені, а в подальшому затверджені Президентом України додатки до закону України від 15.04.2014 року «Про внесення змін до Основ законодавства України про охорону здоров’я щодо забезпечення профілактики та лікування рідкісних (орфанних) захворювань».

Співробітники Центру брали участь у розробці Державних протоколів та стандартів обстеження та лікування хворих за окремими нозологічними формами, які затверджені МОЗ України («Фенілкетонурія», «Мукополісахаридози», «Хвороба Гоше», «Аутизм» тощо).
В центрі щорічно отримують допомогу від 37,0 тис. до 43,0 тис. сімей з підозрою на спадкову патологію, більше 6,0 тис. вагітних обстежуються пренатально, проводиться неонатальний скринінг від 60,0 до 100,0 норонароджених на рік, виконується понад 600,0 тис. біохімічних, понад 3,5 тис. цитогенетичних  та понад 9,5 тис. молекулярно-генетичних досліджень. 
Кількість відвідувань ХМСМГЦ-ЦР(О)З за звітний період склала 37 726 паціентів, кількість відвідувань дітьми у віці від 0 до 17 років – 16 617 (44%). Кількість первинних звернень в 2017 році склала 14 289, з них 3 602 – вагітні жінки (25,2%), діти – 5917 (41,4%). Із загальної кількості дітей 704 (11,9%) були діти у віці до 1 року.

Медичну допомогу пацієнтам ХМСМГЦ-ЦР(О)З надають 37 лікарів, які працюють за 13 різними спеціальностями, з них 22 основні працівники центру, 9 з яких мають вищу атестаційну категорію, 4 – першу. 
У Центрі працюють 3 доктори медичних наук, 5 кандидатів медичних наук, 1 кандидат біологічних наук.
У складних діагностичних випадках пацієнтів консультують провідні фахівці Центру та кафедри медичної генетики ХНМУ.

Значно розширилася «географія» хворих, які звертались у 2017 році в ХМСМГЦ-ЦР(О)З за медичною допомогою. Загальна кількість пацієнтів, які проживають в інших регіонах України склала 2 556 чоловік, це майже на 20% більше, ніж в попередньому році (2 065). Найбільша кількість пацієнтів звернулося з Київської, Одеської, Дніпропетровської, Донецької та Сумської областей. Центр надав допомогу 191 родині з ближнього та дальнього зарубіжжя. В режимі он-лайн проконсультовано 765 пацієнтів.
В звітному періоді у центрі спостерігалися пацієнти з 530 різноманітними нозологічними формами, вперше у житті діагноз вродженної або спадкової патології встановлено в 333 випадках, в більшості випадків це рідкісні (орфанні) захворювання.

В центрі постійно проводиться робота з первинної профілактики вродженої та спадкової патології. З цією метою проводиться преконцепційна підготовка подружжя, яка спрямована на зниження ризику репродуктивних втрат та народження дітей з вродженою та спадковою патологією. У звітному році преконцепційну підготовку пройшло 906 пацієнтів (у 2016 році – 868).
На базі центру протягом 20 років здійснює свою роботу Центр допологового виховання дітей. У 2017 році проведені заняття з 296 майбутніми батьками.
Одним з головних напрямків вторинної профілактиці вродженої та спадкової патології є попередження народження дітей з важкими вадами розвитку. Із 36 276 ультразвукових досліджень, 5 828 (16,1%) становить пренатальне ультразвукове обстеження вагітних (2016 р. – 6 094). Кількість виявлених вад розвитку у плодів становить – 261 (2016 р.– 197). До 22 тижнів вагітності виявлено 192 (73,6%) вад (2016 р. - 131 та 66,5% відповідно). Частота виявлення вад серед вагітних, які звернулися за допомогою в центр - 7,2% (2016 р. – 4,9%).
У центрі триває проведення масового скринінгу на фенілкетонурію та вроджений гіпотиреоз новонародженим з п'яти областей України – Харківської, Полтавської, Сумської, Чернігівській та Луганської. У 2017 році по програмі масового скринінгу було виявлено 13 дітей з фенілкетонурією (7 з них мешкають в Харківській області) та 12 дітей з вродженим гіпотиреозом (5 з них мешкають в Харківській області).

У відділенні генетичного моніторингу триває виконання генетичного моніторингу вроджених вад розвитку, не зважаючи на закінчення Державної програми генетичного моніторингу, яка була розрахована на 1999-2005рр. У 2017 році зареєстровано 722 новонароджених та 2 мертвонароджених з вродженими вадами розвитку (2016 р. - 717 та 18 відповідно).

На виконання завдань комплексної обласної програми «Здоров’я Слобожанщини» у 2017 року виділено кошти на забезпечення хворих, насамперед дітей, які страждають на орфанні захворювання (фенілкетонурія, хвороба Гоше, мукополісахарідоз) необхідним лікуванням.
За сприяння голови Харківської обласної державної адміністрації КЗОЗ «Харківський міжобласний спеціалізований медико-генетичний центр – центр рідкісних (орфанних) захворювань» отримав сертифікат на 2 одиниці нового сучасного обладнання.
Співробітники Центру та кафедри медичної генетики ХНМУ консультують хворих в районах області та інших регіонах України у складі виїзних бригад.

Центр сприяє налагодженню міжнародних контактів між українськими та іноземними колегами і міжнародними організаціями у сфері охорони здоров’я. Активно співпрацює з колегами з США (професор Рубен Маталон), Німеччини (prof. Dr. Arndt Rolfs), Іраку (професор Н. Резаі), Болгарії (професор Є. Семанова), компаніями Pfizer (США), Shire (США), Centogene (Німеччина), тощо.

Співпраця Центру з провідними науковими фахівцями та лабораторіями дозволили тисячам українським пацієнтам уточнити діагноз, провести адекватну, у тому числі, і патогенетичну терапію, і тим самим, значно знизити рівень інвалідизації та покращити якість життя хворих.

Разом з тим залишається ряд проблемних питань, що потребують вирішення: 
Необхідно:

- розширити мережу медико-генетичних кабінетів в лікувально-профілактичних закладах міста Харкова та області;
- організувати ургентну допомогу;
- створити мультидисциплінарну команду спеціалістів в кожному місті при веденні хворих з рідкісними (орфанними) захворюваннями;
- запровадити комплексну реабілітацію;
- інтегрувати зусилля фахівців при координуючий ролі лікаря-генетика;
- створити регіональний та державний реєстри рідкісних хвороб;
- проводити неонатальний клініко-генетичний скринінг РЗ для своєчасного початку лікування;

- організувати паліативну допомогу шляхом створення центрів паліативної допомоги.

Для забезпечення вирішення актуальних проблемних питань щодо організації медико-генетичної допомоги населенню, колегія Управління охорони здоров’я Харківської обласної державної адміністрації вважає за необхідне:

1. Начальникам відділів охорони здоров’я районних державних адміністрацій, Люботинської та Куп’янської міських рад, головним лікарям центральних районних, центральних міських та міських лікарень міст обласного значення, директору КЗОЗ «Лозівське територіальне медичне об’єднання», головним лікарям центрів первинної медико-санітарної допомоги, керівникам профільних закладів охорони здоров’я обласного підпорядкування:

1.1. Забезпечити виконання положень чинних нормативно-законодавчих актів центральних та місцевих органів влади з питання, що розглядається.

1.2. Вжити заходів щодо створення медико-генетичних кабінетів та їх укомплектування.

1.3. Забезпечити своєчасне виявлення хворих із підозрою на орфанні захворювання та направлення їх на консультацію в ХМСМГЦ – ЦР(О)З для підтвердження діагнозу.

1.4. Вжити заходів щодо підвищення показників охоплення пацієнтів з рідкісними хворобами диспансерним наглядом і лікуванням.

1.5. Забезпечити своєчасне і в повному обсязі проведення реабілітаційних заходів з метою зниження показників інвалідності і смертності.

1.6. Організацію лікувально-діагностичного процесу в стаціонарних та амбулаторно-поліклінічних закладах здійснювати відповідно до рекомендованих стандартів та протоколів надання медичної допомоги пацієнтів на рідкісні хвороби. 

1.7. Продовжити співпрацю з фахівцями ХМСМГЦ-ЦР(О)З та кафедрою медичної генетики ХНМУ у питаннях організації медико-генетичної допомоги населенню.
1.8. Посилити проведення інформаційно-просвітницьких заходів серед територіального населення з питання, що розглядається.
Запропонувати директору Департаменту охорони здоров’я Харківської міської ради Сороколату Ю.В. здійснити аналогічні заходи.
2. Головним спеціалістам відділу з медичної діяльності Управління охорони здоров’я Харківської обласної держаної адміністрації Ковальовій С.В., Гапоновій Л.О., головному позаштатному спеціалісту Управління охорони здоров’я Харківської обласної держаної адміністрації з медичної генетики Гречаніній О.Я. розглянути питання щодо організації медико-генетичної допомоги хворим на рідкісні (орфанні) захворювання на днях спеціаліста із залученням лікарів акушер-гінекологів, педіатрів, невропатологів, сімейних лікарів та інших фахівців.
3. Головному позаштатному спеціалісту Управління охорони здоров’я Харківської обласної державної адміністрації з медичної генетики, Генеральному директору КЗОЗ «Харківський міжобласной спеціалізований медико-генетичний центр – центр рідкісних (орфанних) захворювань» Гречаніній О.Я.:
3.1. Опрацювати питання щодо можливості відкриття медико-генетичних кабінетів в лікувально-профілактичних закладах міста Харкова та області.
3.2. Сприяти організації медико-генетичної допомоги дитячому та дорослому населенню на всіх адміністративних територіях, проведенням диспансерного нагляду, профілактичних заходів, реабілітації.
3.3 Проводити навчальні тренінги для лікарів закладів первинної та вторинної ланки з питань надання медико-генетичної допомоги населенню.
3.4. Забезпечити функціонування реєстру пацієнтів, хворих на рідкісні захворювання.
3.5. Продовжити роботу по організації та проведенню Днів спеціаліста, спільних науково-практичних заходів із залученням провідних фахівців.
3.6. Забезпечити розроблення та виконання нормативно-правових актів з питань розвитку комплексної системи надання медичної допомоги пацієнтам, хворим на рідкісні захворювання, зокрема затвердження регіонального переліку рідкісних захворювань, стандартів надання амбулаторно-поліклінічної та стаціонарної лікувально-профілактичної допомоги хворим на рідкісні захворювання.
3.7. Проводити із залученням громадських організацій підготовку інформаційних матеріалів (інформаційних листків, буклетів, відеофільмів, постійно діючої програми ТБ «Рідкісні захворювання») та інформувати населення і медичних працівників про алгоритми дій щодо діагностики та лікування рідкісних захворювань;

3.8. Продовжити роботу з периконцепційної профілактики рідкісних захворювань.
3.9. У рамках сучасних лікувально-діагностичних заходів проводити обстеження вагітних, новонароджених та дітей раннього віку на рідкісні захворювання з розробленням та впровадженням в практику відповідних протоколів; забезпечувати хворих на рідкісні захворювання лікарськими засобами відповідно до розроблених протоколів; забезпечувати раннє виявлення та відповідне лікування і реабілітацію хворих на рідкісні захворювання; продовжити використання інтерактивної мережі із застосуванням телемедицини з метою надання консультативної допомоги хворим з рідкісними захворюваннями.

3.10. Створити Консультативну раду експертів (із залученням закордонних фахівців) з рідкісних захворювань.
3.11. Продовжити неонатальний клініко-генетичний скринінг рідкісних хвороб для своєчасного початку лікування.
3.12. З метою ранньої діагностики рідкісних захворювань запровадити проведення неонатального скринінгу на 32 форми порушень обміну амінокислот та 37 форм ацилкарнитинів.
4. Ректорам Харківського національного медичного університету Лісовому В.М. та Харківської медичної академії післядипломної освіти Хвисюку О.М. сприяти щодо:

4.1. Підготовки лікарів всіх спеціальностей та первинної медико-санітарної допомоги з питань медичної генетики.
4.2. Направленню фахівців профільних кафедр для включення їх до складу виїзних бригад обласних спеціалістів для надання планової та позапланової консультативної медико-генетичної допомоги населенню районів області.
5. Управлінню охорони здоров’я Харківської обласної держаної адміністрації підготувати:

5.1. Інформаційний лист до постійної комісії з питань соціальної політики, охорони здоров’я, реабілітації учасників бойових дій АТО Харківської обласної ради щодо проблемних питань в організації медичної допомоги хворим на рідкісні (орфанні) захворювання.

5.2. Наказ з означенного питання.
Сіроштан Г.М.

Гречаніна О.Я.

Зайцев О.М.
Споришева К.В.
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